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Una ‘curacion’ para el
sindrome de Down: ¢{qué

desean los padres?
A. Inglis, Z. Lohn, ].C. Austin, C.A. Hippman

EN RESUMEN | Los recientes avances en la genética molecular brindan la posibilidad de llegar a disponer de

una terapéutica o una ‘curacion’ para el sindrome de Down. Pero no disponemos de datos sobre cdmo perciben
los padres de nifios con sindrome de Down la posibilidad de suavizar manifestaciones especificas, como es

la discapacidad intelectual, o de curar por completo el sindrome. Para explorar estos temas, distribuimos un
cuestionario a miembros de la Lower Mainlands Down Syndrome Society en British Columbia, Canada. Los
cuestionarios fueron completados por 101 padres (tasa de respuesta: 41%). La mayoria (61%) vieron positivamente
la posibilidad de revertir la discapacidad intelectual en el sindrome de Down, pero sélo el 41% dijeron que
‘curarian’ a su hijo si fuera posible. El 27% dijeron que no ‘curarian’, y el 32% no estaba seguro si lo harian. La
motivacién mds frecuentemente citada para optar por una ‘curacién’ fue la de aumentar la independencia del hijo.
Sin embargo, la actitudes de los padres hacia una ‘curacién’ del sindrome de Down fueron complejas, afectadas
por temas éticos, por los valores percibidos en la sociedad y por factores pragmaticos como fueron la edad del
individuo y el peso de la carga de la atencidn a largo plazo. Estos resultados ponen de manifiesto la importancia
de explorar cuestiones filoséficas y éticas, en paralelo con la investigacidn cientifica que estd avanzando tan
ripidamente.

INTRODUCCION

La discapacidad intelectual asociada al sindrome de Down afecta al aprendizaje, el lenguaje y la
memoria, dentro de una amplia variabilidad fenotipica (Lotty Dierssen, 2010). Los ensayos cli-
nicos que investigan los efectos del donepezilo sobre el aprendizaje y la memoria han mostrado
resultados ambiguos (Johnson etal., 2003; Heller et al., 2003; Heller et al., 2004; Spiridigliozzi
et al., 2007; Kishnani et al.,2010). Mds recientemente, los modelos de ratén han proporcio-
nado valiosos hallazgos sobre la patogenia del sindrome de Down (Liu et al., 2011; Haydar y
Reeves, 2012; Incerti et al., 2011; Ruparelia et al., 2012) que ofrecen dianas sobre las que actuar
mediante productos farmacoldgicos (Kleschevnikov et al., 20124, b; Das et al., 2013). Ademds,
recientemente Jiang et al., (2013) han descrito que la insercion del transgén XIST en células
madre pluripotentes in vitro, al ser inducidas, inactivaron epigenéticamente el cromosoma 21
extra. En conjunto, estos avances sugieren que podriamos disponer con el tiempo de una te-
rapéutica para abordar manifestaciones especificas del sindrome de Down, o incluso de una

C.A. HIPPMAN ‘curacion’ completa.

trabaja en Aunque se sabe poco sobre cdmo perciben las familias la opcién de una terapia para el sin-
Women’s drome de Down, los estudios nos muestran que un individuo con sindrome de Down puede
Health Research  ejercer en conjunto un impacto positivo sobre la familia. En comparacion con otras situaciones
Institute. como el autismo o el sindrome X-frdgil, los padres de los nifios con sindrome de Down mues-
Vancouver tran mayor bienestar psicoldgico (Fidler et al., 2000; Abbeduto, 2004), describen mds expe-
catriona.hippman  riencias positivas (Blacher y McIntyre, 2006) y menor estrés por causa de la atencién que deben
@ubc.ca prestar (Most et al., 2006). Un estudio sobre padres de nifios con sindrome de Down mostr6
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que el 79% sentia que su visidn de la vida se habia hecho mds positiva y que el 4% se lamentaba de
haber tenido a su hijo (Skotko et al., 2011a). El conjunto de estos datos es contrario al concepto de
“carga” mostrado por el modelo médico de discapacidad (Edwards, 200r1) y sugiere que es posible
que haya poco respaldo a la idea de la terapéutica o de la ‘curacién’ del sindrome de Down. Hasta
la fecha, solo un estudio ha investigado la toma de decisiones de los padres en relacion con las
terapias para el sindrome de Down. En concreto, los padres que recurrian a la medicina alterna-
tiva (suplementos nutritivos, terapia con células madre, cirugia pldstica) afirmaron que, si bien se
esforzaban por aceptar su hijo, deseaban también ayudarle a conseguir su maximo potencial en
salud y en desarrollo (Prussing et al., 2005).

MATERIALES Y METODOS

Diseiio del estudio

Se formuld un cuestionario de auto-respuesta que abordaba tres preguntas a investigar, en cola-
boracién con miembros directivos de la Lower Mainlands Down Syndrome Society (LMDSS), en British
Columbia (Canadd). La LMDSS es la organizacion provincial sin dnimo de lucro mds grande del Ca-
nadd que ofrece apoyo a las personas con sindrome de Down y sus familias. La LMDSS distribuyd
los cuestionarios anénimos en sobres de estudio directamente a todos sus miembros (N = 260) en
noviembre de 2008 y enero de 2009, y una carta recordatoria tres meses después de cada envio por
correo. La documentacion incluia el cuestionario (se describe después), una carta de presentacion
de la LMDSS, una carta introductora de los investigadores, un articulo de noticias de la BBC que des-
cribia el potencial de la farmacoterapia para mitigar la discapacidad intelectual en las personas con
sindrome de Down (publicado el 31 de octubre de 2003 http://news.bbc.co.uk/go/pr/fr/-/2/hi/heal-
th/3231285/stm), y un sobre con sello y direccion para devolver el cuestionario. El consentimiento
quedaba implicito al devolver cumplimentado el cuestionario. El estudio fue aprobado por la Univer-
sidad de British Columbia y los Comités de Etica del Children’s and Women’s Hospital.

Participantes

Los miembros de la LMDSS eran elegibles para participar en el estudio si eran padres o padres
adoptivos de una persona con sindrome de Down y dominaban la lengua inglesa.

Cuestionario

El cuestionario contenia datos sociodemograficos, preguntas relativas a las otras dos cuestiones
de la investigaciéon (Hippman et al., 2012; Inglis et al., 2012), y cuatro preguntas en las que se
pedia a los participantes que expresaran sus perspectivas sobre una curacion para el sindrome de
Down: (i) ‘El articulo de la BBC informa que los investigadores confian en que su trabajo sea capaz
eventualmente de corregir la discapacidad intelectual. Si llegase a ser esto posible, ¢le parece que
serfa una buena o una mala cosa?’ Opciones de respuesta: a. Buena cosa. b. Mala cosa. c. No estoy
seguro. (ii) ‘Si fuera posible ‘curar’ a su hijo con sindrome de Down, ¢lo desearia?” Opciones de
respuesta: a. Por supuesto. b. Si, probablemente. c. Quizd, no estoy seguro. d. No, probablemente
no. e. No, con toda seguridad. (iii) ‘¢Cree que los investigadores deberian tratar de conseguir una
‘cura’ para el sindrome de Down?’ Opciones de respuesta: a. Si. b. No. c. No estoy seguro. (iv)
‘.En qué tipos de temas cree que los investigadores se deberian concentrar para intentar ayudar a
mejorar la calidad de vida de las personas con sindrome de Down y sus familias?’. Para estas cuatro
preguntas, ademds de las opciones de respuesta sefialadas, se ofrecio a los encuestados espacios
en blanco para que escribieran sus comentarios. Ni en el cuestionario ni en la documentacion en-
viada definimos el término ‘cura’ o ‘curacion’.
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UNA ‘CURACION’ PARA EL SINDROME DE DOWN: ZQUE DESEAN LOS PADRES?

INVESTIGACION

[Tabla 1] CARACTERISTICAS SOCIODEMOGRAFICAS Y CLINICAS (M =101)

n (%) Problemas médicos
Quirdrgicos® 59(60)

PADRES Visuales 48(49)
Sexo Cardiacos 41(42)

Mujeres 88(87) Hipotonia 41(42)

Varones 13 (13) Disregulacion tiroidea 31(32)
Edad Problemas dentales 30(31)

19-29 1(1) Auditivos 20(30)

30-39 16(16) Gastrointestinales 17(17)

40-49 40(40) Momento del diagndstico de SD

50-59 31(31) Prenatal 2(7)

60-69 10(10) Al nacimiento 78(80)

70-79 1(1) > 1 dfa tras el nacimiento® 13(13)

80-89 1(1) Nivel de independencia

90-99 1(1) Menos de 5 afios 16(16)
Ethia® Entre 5y 19 afios 53 (53)

Europea 79(79) Curriculo estindaren la escuela  4(4)

Asidtica 6(6) Curriculo modificado en la 47(47)

Mixta 8(8) escuela

Otra 7(7) Dejé la escuela 2(2)
Religién Mds de 19 afios

Si 44(44) Vive con los padres - completo 19(19)

No 55(55) Vive con los padres - parcial 4(4)

No responden 2(2) Vive con los padres - sin 4(49

concretar

H1JO CON SINDROME No vive con los padres 6(5)
DE DOWN (N=102") Trabajo independiente/ 5(5)
Sexo voluntario

Mujer 53 (52) Trabajo con apoyo/voluntario 17(17)

Varén 43(48) No trabaja . ‘ 11(11)
Edad Intensidad de la discapacidad .

_ Ligera 38(37)
?0?19 gigg Moderada 41(40)
20-29 27(27) Grave 23(23)
30-39 3(3)

40-49 (1)
50-59 (1)

aSe refiere a respuestas que decian “canadiense”. ®Una familia tenia gemelos con SD. Los participantes
podian citar cuantos problemas médicos hubiera. ‘Cirugia de cualquier érgano. ¢Varié entre 1 semanay
11 meses tras el nacimiento.

Anadlisis de los datos

Se introdujeron los datos cuantitativos en una base de datos, reflejados en forma de frecuencias y
porcentajes. Tres autores (AL, CH, JA) evaluaron de manera independiente la gravedad del fenotipo
de cada persona con sindrome de Down mediante una escala de 3 puntos (1 =ligera, 2 = moderada,
3 = grave), teniendo en cuenta la edad, el nimero y naturaleza de los problemas médicos indica-
dos, y el nivel de independencia en relacion con su edad. En caso de discrepancia se discutia el caso
hasta llegar a un consenso, como ya ha sido descrito (Hippman et al., 2012). En relacién con la
pregunta ‘Si fuera posible ‘curar’ a su hijo con sindrome de Down, ¢lo desearia?’, se dividieron las
respuestas en tres grupos, el primero para las opciones a y b, el segundo para las opciones dye, y
el tercero para la opcidn c. Los andlisis %> compararon las respuestas de los padres a esta pregunta
y las respuestas a las preguntas i y iii con las puntuaciones alcanzadas en la gravedad del fenotipo.
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UNA ‘CURACION’ PARA EL SINDROME DE DOWN: ¢QUE DESEAN LOS PADRES?

INVESTIGACION

En cuanto a los datos cualitativos recogidos en las respuestas abiertas, fueron resumidas en
frases cortas (1-2 frases) de forma independiente por dos investigadores (CH y ZL), con el fin de
identificar los temas que iban surgiendo mediante un abordaje de andlisis descriptivo (Neergard
et al., 2009). En caso de discrepancia se discutia el tema hasta llegar a un consenso. Se eligieron
algunas frases de los participantes para ilustrar temas clave. Todos los temas fueron tratados por
al menos el 5% de los participantes.

RESULTADOS

Tasas de respuesta y caracteristicas de los participantes

En total respondieron 1o1 personas de las 246 potenciales, lo que da tasa de respuesta conserva-
dora del 41%. En la tabla 1 se resumen las caracteristicas de los participantes y sus hijos, incluida
la puntuacién del fenotipo. La mayoria de los participantes fueron mujeres (posiblemente madres)
(n = 87,8%) y de etnia europea (n = 79,7%). La edad oscilé entre 29 y 97 afios, y su afiliacion reli-
giosa fuevariable. Las personas con sindrome de Down fueron diagnosticadas predominantemen-
te en el momento del nacimiento (n = 78,8%), y padecian diversas comorbilidades.

Actitudes sobre el tratamiento y la curacion del sindrome de Down

En los paneles de la figura 1 se muestran las respuestas de los padres a las preguntas sobre la
correccion de la discapacidad intelectual, si ‘curarfan’ a su hijo y si los investigadores deberian
tratar de encontrar una ‘curacion’. No hubo relacion entre el grado de gravedad del sindrome de
Down del nifio y la frecuencia con la que los padres indicaron que la correccién de la discapacidad
intelectual serfa una buena cosa, o curarian a su hijo, o que los investigadores deberian encontrar
una ‘curacion’ (respectivamente: y* = 4,17, df = 4, p = 0,38; > = 4,21, df = 4, p = 0,38; x> = 2,58, df
=4;p=0,03).

a) Corregir la discapacidad b) i{Le gustaria ‘curar’ a su c) {Cree que los

intelectual en un individuo hijo con sindrome de Down? investigadores deben

con sindrome de Down, éseria intentar curar el sindrome de
buena cosa, mala cosa, o no Down?

estd seguro?

32% 339
35%
43 %
4% 24%
27 %
[l Buena Mala | N No [ E No
. No estoy seguro . No estoy seguro . No estoy seguro

[Figura 1] RESPUESTAS DE LOS PADRES A LAS TRES PREGUNTAS
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UNA ‘CURACION’ PARA EL SINDROME DE DOWN: ZQUE DESEAN LOS PADRES?

[Tabla 2] TEMAS RECOGIDOS DE LAS RESPUESTAS 1,2y 3

TEMA N (%)

EJEMPLOS DE CITAS

Mejoria de la calidad de vida 67(66)

‘Ahora que mi hijo es mayor aumenta mi preocupacion por su calidad de vida... Si supiera que
serfa capaz de cuidar de si mismo me sentirfa mucho mejor’. ‘Si ello ampliara sus horizontes,
entonces es algo que consideraria’

Estigma, actitudes sociales 49(49)
y alabanza de la diversidad

‘No nos fijamos en ‘curar’ el pelo rubio. Puede parecer un razonamiento falaz, pero es

una linea que debemos respetar en términos de aceptar la diversidad genética’. ‘No hay

nada “malo” con mi hija -es perfecta tal como es- es el como la ve la sociedad lo que

estd equivocado’. ‘El término ‘curacién’ es demasiado problemadtico. Siyo pudiera, sin
impactos negativos, restaurar o aumentar su funcién cognitiva, o reducir sus problemas de
comunicacién, probablemente lo haria’. ‘Ella ha abierto nuestro mundo a tantas experiencias
positivas y nos ensefia cada dia, que no querria que cambiara de ninguna manera. Desearia ser
mds como ella, no que ella fuera mds como yo’.

Personalidad y aspecto 19(19)

‘Me gustaria que fuera mds inteligente. Pero nunca negociaria con su personalidad amorosa,
expansiva, divertida’. ‘Si siguiera pareciendo externamente como alguien que tiene sindrome
de Down, nadie la contrataria’.

Impacto de una ‘curacién’ 14(14)
sobre los padres

‘Como padre me preocupa quién se hard cargo de mi hijo cuando me vaya’. ‘Me siento muy
traidor si pienso que ella estaria mejor si fuera ‘curada’.

Visiones éticas 33(33)

‘Como con cualquier otra ‘cura’, concierne al individuo/familia si desean ser ‘curados’, y dicha
opcidn ha de quedar abierta a su consideracién’. (Autonomia). ‘No aprecio diferencia entre
tomar un firmaco para curar o mejorar la discapacidad intelectual y llevar gafas o tomar un
fadrmaco para tratar la epilepsia’. (Beneficencia). ‘Todo el mundo desea lo mejor para sus hijos

y aunque hay varios aspectos positivos en las personas con SD, nadie negard que mi hijo
juega con desventaja en la vida’. (Beneficencia). ‘Si simplemente mejorara su capacidad mental
o fisicay no tuviera efectos secundarios o necesidad de ‘reaprender su vida’ o ‘reaprender
quién es ella’ como individuo, pienso que seria una buena cosa’. (No maleficencia). ‘Dependeria
del éxito que esto pudiera conseguir. Como con otras muchas cosas en medicina, a menudo
hay efectos secundarios/complicaciones, primero habria que conocerlas’. (No maleficencia).
‘Estaria mejor que se invirtiera el dinero en promover los valores de todas las personas... Los
recursos financieros podrian también usarse para mejorar la calidad de vida de las personas
con SD’. (Justicia). EI SD cuesta a la sociedad las vidas de muchos individuos potencialmente
productivos - los cuales van a depender durante toda su vida de la financiacién pdblica. En una
sociedad con la atencidn sanitaria y la educacién subvencionadas, esto supone una carga para
el ciudadano que ha de pagar los impuestos’. (Justicia).

Depende de lo que signifique 26(26)
‘curacion’

‘Mi hijo ha pasado 21 afios aprendiendo a comportarse como persona con retraso en su
desarrollo... El aumento de inteligencia no cambiard probablemente estas conductas.
¢Coémo desandaria esos 21 afios de haber sido tratado de una manera especial?’ ‘Creo que
no desearia una cura para sus cualidades y caracteristicas pero si para sus problemas de
salud y deficiencias en su aprendizaje’. ‘Los problemas intelectuales son sélo una parte

del SD. Los aspectos fisicos juegan también una gran parte. (Lo que llaman ‘cura’ es algo
que aborda también a estos aspectos? Creo que seria mejor encontrar el modo de que las
personas con SD aprendan con mds facilidad, mejoren su apraxia, mejoran su memoria’. ‘Si,
eso significaria que los nifios con SD pudieran tener una mejor calidad de vida... La ‘curacién’
para el SD significaria que estas personas serian capaces de llevar una vida normal’. *¢Cémo
no iba a desear una ‘curacién’ para una situacién que origina tantos problemas médicos y
de desarrollo? Amo mucho a mi hijo tal como es, pero tenerle como un muchacho de 8 afios
‘tipico’ seria como un suefio que se hace realidad’. ‘Creo que la promesa de una ‘curacién’
puede llevarnos a los padres y familiares a una esperanza poco realista, e impedirnos el
aceptar la situacion y avanzar hacia adelante con terapias apropiadas y planificar su futuro’.
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Los padres ofrecieron variadas y ricas respuestas en los espacios dejados abiertos para que co-
mentaran sobre las preguntas 1, 2 y 3. El andlisis cuidadoso desvelé una comunidad y superposi-
cion entre las respuestas a las tres preguntas que las hicieron inseparables. Por eso fueron analiza-
das juntas y a partir de ellas surgieron seis temas que se muestran a continuacion. En la tabla 2 se
presentan algunas frases originales a modo de ilustracion.

a) Mejoria de la calidad de vida

Dos tercios de los participantes seflalaron que el mayor beneficio para una cura serfa aumentar
la independencia del hijo y su capacidad para realizar tareas asociadas con la vida cotidiana (p.
€j., habilidad para limpiarse los dientes), lo que en definitiva harfa mds fdcil la vida del hijo y
de sus padres.

b) El estigma, las actitudes sociales y la valoracion de la diversidad

Las respuestas de aproximadamente la mitad de los padres reflejaban puntos de vista de que la
sociedad deberia aceptar mds la diversidad, incluidas a las personas con sindrome de Down, y
se cuestionaban la motivacién para ‘curar’. Muchos padres describieron el valor que represen-
taban determinadas cualidades de sus hijos con sindrome de Down.

Para algunos, el término ‘cura’ era emocional, por ejemplo, un padre dijo que es ‘altamente
opinable que su hija tuviera que ser “reparada”, y otro se preguntaba “si los padres que re-
husaran quedarian sefialados”. Pero se vio como mds aceptable el considerar intervenciones
especificas para mejorar la calidad de vida.

c) Personalidad y aspecto

Algunos padres expresaron su preocupacion de que una ‘cura’ cambiaria la personalidad de su
hijo, y tres padres afirmaron que si la cura mejoraba la capacidad intelectual, sentirian la nece-
sidad de modificar el aspecto externo del nifio (p. €j., mediante cirugia).

d) Impacto de la ‘curacién’ sobre los padres

Algunos padres describieron el impacto que una curacidn de su hijo supondria para ellos. Mu-
chos padres expresaron su preocupacion sobre la atencion a su hijo una vez que ya no pudieran
prestarla ellos mismos, la cual mejoraria si esa ‘curacidon’ supusiera un aumento en su inde-
pendencia. Una madre afirmd, por ejemplo que no querria que su hija fuese “simplemente un
nimero m4s... en una casa residencial”.

e) Perspectiva ética

Las respuestas de algunos padres abordaron los principios éticos de beneficencia, no male-
ficencia, autonomia y justicia, al considerar si debfan o no respaldar una ‘curacién’. Para al-
gunos, el principio de autonomia era el mds importante, mientras que otros respaldaban la
‘curacién’ al priorizar el concepto de beneficencia. Muchos padres expresaron el apoyo a la
‘curacion’, pero sélo si ésta quedaba ‘libre de riesgo’, sin efectos secundarios, y no terminaba
lesionando a la persona (no maleficencia). Algunos padres utilizaron el principio de la justicia
como apoyo para aplicar la ‘curacién’ en el sindrome de Down, mientras que otros lo utilizaron
justo para argumentar en contra.
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f) Depende de qué entendamos por ‘curacion’

Aproximadamente la cuarta parte de los participantes cuestionaron explicitamente qué signifi-
carfa la palabra ‘curacién’ en términos de riesgo, impactos psicoldgicos, y consecuencias mé-
dicas. Curiosamente, algunos padres (n = 12, 12%) distinguieron entre curar a bebés o nifios, y
curar a adultos. Varios padres opinaron que hubiesen considerado la opcién de ‘curacion’ en el
momento del nacimiento de su hijo, pero que hacerlo a un adulto seria mds dificil. Una madre
de un individuo de 23 afios dijo: “Podria significar todo un conjunto de problemas a su edad.
Si acabase de nacer, lo consideraria”. Varios padres opinaron que una ‘curacion’ iniciada in
utero o en el nacimiento o antes seria lo mejor porque podria “cambiar sus habilidades para
funcionar y aprender e interactuar con otros tempranamente en su vida”.

Algunos padres marcaron la diferencia entre una ‘curacion’ y las terapias para determinados
aspectos del sindrome. Otros definieron lo que la “curacién” significaba para ellos. Algunos
(n= 16, 16%) se mostraron escépticos, afirmando que dudaban que pudiera encontrarse una
‘curacion’, compardndola con “el agitar una varita mdgica para hacer que todo desaparezca”.
Algunos padres pensaban que no seria posible una ‘curacion’ debido a la causa genética del
sindrome de Down. Por ejemplo, un padre escribié: “No puedes ‘curar’ el sindrome de Down
ya que es genético. No puedes sacar el cromosoma extra”. Otro penso en la posibilidad de que
la ‘cura’ despertara falsas esperanzas si después no se viera sustanciada.

Areas de investigacion

Cuando se preguntd a los padres en qué temas deberian concentrarse los investigadores para me-
jorar la calidad de vida de las personas con sindrome de Down y sus familias (pregunta 4), apare-
cieron varios temas (tabla 3).

[Tabla 3] AREAS DE FUTURA INVESTIGACION SUGERIDAS POR LOS PARTICIPANTES (PREGUNTA 4)

AREA DE INVESTIGACION N (%) EJEMPLOS DE CITAS
Estilos de aprendizaje y de 36(36)  ‘Me interesaria la investigacién que hallara medios mds eficaces para ensefiary
comunicacién, incluida la apoyar a las personas con SD... Sabemos que pueden aprender y lo hacen. Sélo
funcién cognitiva necesitamos encontrar el mejor modo conseguirlo’
Problemas médicos 34(34)  ‘Diria que cualquiera de los grandes temas de salud (lesiones cardiacas, leucemia,

sordera) son criticos para el desarrollo completo en el SD, por lo que sin duda
deberian ser un foco principal de investigacion’

Curacién, terapia, causas del 6(6) “Terapia génica temprana/mds estimulacién de lo fisico y lo mental mediante nuevas

sindrome de Down intervenciones hormonales. Mejor comprensién de los problemas osteomusculares
y posibles intervenciones tempranas. Terapias nutricionales para el desarrollo del
cerebro podrian ser otros abordajes’

Informacidn recogida de forma 5(5) ‘Los investigadores podrian recabar mds datos de los padres sobre qué funcionay qué
regular para dar informacién no funciona en el tratamiento de las muchas situaciones y problemas conductuales
precisa a los padres de los nifios con SD, y podrian publicar esa informacién en libros que no fueran caros.

Los investigadores podrian hacer asequible esa informacién a padres y maestros.
Podrian también recogery publicar una actualizacién sobre las etapas médicasy de
crecimiento, en lo fisico y en lo mental’

Temas de conducta, 5(5) ‘El control de los rasgos de personalidad obsesiva | compulsiva, quizd la conducta
psicoldgicos desafiante y obstinada’
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También en respuesta a esta pregunta, los participantes espontdneamente expresaron la nece-
sidad de mejorar el respaldo politico, la educacion publica, la creacién de fondos econémicos y el
apoyo para las actividades posteriores a la educaciéon secundaria. Un padre afirmé:

Se necesitan mds apoyos para la comunidad y para una familia numerosa. No se ve socialmente
aceptable tener un hijo con sindrome de Down... Nadie quiere ayudar, ni siquiera conocer qué sig-
nifica criar a un hijo con sindrome de Down. Resulta increfblemente problemdtico y supera lo que
una persona puede manejar si no hay una apoyo adecuado”.

DISCUSION

Este es el primer estudio que informa sobre las perspectivas de los padres de personas con sindro-
me de Down en relacion con la terapéutica dirigida hacia la discapacidad intelectual y una ‘cura-
cién’ para el sindrome de Down. En este estudio, una proporcion prdcticamente similar de padres
indicaron que ‘curarian’ o ‘no curarian’ a su hijo si ello fuera posible. Esta diversidad de opiniones
no resulta sorprendente dada la complejidad de la pregunta, las diversas interpretaciones posibles
del término ‘curacion’, y la tension que existe entre el modelo social (Rapp y Ginsburg, 2001) y el
modelo médico (Rapp, 1993) de discapacidad.

Fue interesante observar que la proporcion de padres que pensaron que la correccion de la dis-
capacidad intelectual serfa una buena cosa fue superior a la de los que desearian curar a su propio
hijo. Esta discrepancia puede deberse a padres que crefan que la ‘curacién’ seria una opcion para
otros, aunque no la deseaban para s{ mismos, o a padres que entendian que la correccién de la
discapacidad intelectual y la curacidn del sindrome de Down eran dos asuntos diferentes, tal como
lo afirmaron algunos de ellos explicitamente.

Hubo dos razonamientos en el apoyo para conseguir una ‘curacion’, que aparecieron de forma
repetida en las respuestas de los padres. El primero, el aumento de la independencia de su hijo y de
su calidad de vida permitiria a los padres sentirse mds seguros sobre el futuro de su hijo. Esto res-
palda los resultados de recientes estudios que muestran cémo la dependencia para toda la vida fue
una preocupacion importante para los padres de nifios con sindrome de Down (Skotko et al., 20113;
Pillay et al., 2013). El segundo, su hijo merecfa alcanzar su pleno potencial. Esto concuerda también
con estudios anteriores que muestran cémo los padres que buscan medicinas alternativas para su
hijo con sindrome de Down lo hacen para promover su mdximo bienestar (Prussing et al., 2005).

Los temas que surgieron por parte de padres que no apoyaban la consecucién de una ‘curacién’
del sindrome de Down estaban relacionados frecuentemente con la preocupacion de que la ‘cura-
cién’ cambiara la personalidad o identidad de su hijo. Un estudio reciente sobre la actitud de los
padres hacia el tratamiento farmacoldgico para el trastorno de déficit de atencion con hiperactivi-
dad reveld que preocupaciones similares constitufan una barrera importante para recurrir a este
tratamiento (Coletti et al., 2012). Aunque algunos autores han sugerido que el deseo de los padres
para implicarse en intervenciones puede aumentar conforme el nifio crece y la permanencia de las
imperfecciones funcionales se hace mds evidente (Landsman, 2003), en nuestro estudio algunos
padres se sentian mds confortables con la idea de ‘curar’ a un nifio y no al adulto. Esta observacion
se explica en parte por las reservas que tienen los padres en relacion con la alteracién de la perso-
nalidad. Especificamente, mientras que la personalidad de un adulto ha quedado ya establecida, la
del nifio no se conoce del todo todavia.

En relacion con todo ello, el impacto positivo que los hijos con sindrome de Down ejercen sobre
las vidas de sus familias fue claramente articulado por los participantes en este estudio, al igual
que en anteriores trabajos (Skotko et al., 2011a; Pillay et al., 2012; King et al., 2009; Skotko et al.,
2011b; Povee et al., 2012). En conjuncion con datos de otros estudios que muestran que los indi-
viduos con sindrome de Down se sienten felices con sus vidas y poseen una alta autoestima (Cun-
ningham y Glenn, 2004; Skotko etal., 2011¢), esto debilita la suposicion o premisa del sufrimiento
individual, que estd en la base del modelo médico de la discapacidad, a partir del cual ha evolucio-
nado el intento de conseguir una ‘curacion’ para el sindrome de Down (Edwards, 2001). Aunque
las familias que tienen un hijo con sindrome de Down han de afrontar problemas especificos,

VOLUMEN 31, JUNIO 2014 | REVISTA SINDROME DE DOWN | 105



incluidas las exigencias emocionales, fisicas y econdmicas que pueden tener un fuerte impacto
sobre el funcionamiento y bienestar de la familia (Povee et al., 2012; Siklos y Kerns, 2006; Phelps
etal., 2012), los padres en este estudio afirmaron que, mds que tratar de cambiar al individuo con
sindrome de Down, es necesario que exista un objetivo para cambiar las actitudes negativas de la
sociedad y de aumentar las infraestructuras sociales para asistir de manera apropiada a las perso-
nas con sindrome de Down y sus familias. Esta posicion se encuentra muy en la linea del modelo
social de la discapacidad, la cual, en contraste con el modelo médico, sugiere que las barreras de
la sociedad contribuyen significativamente a crear dificultades para quienes tienen sindrome de
Down (Pillay et al., 2012). La investigacion futura habrd de explorar de qué manera estos modelos
conflictivos de discapacidad influyen en el deseo de los padres de curar a su hijo.

Puntos fuertes y débiles de este trabajo

Nuestro estudio generd datos cuantitativos y cualitativos; estos ultimos afiadieron profundidad
y riqueza a los primeros. Ademds, puesto que la LMDSS facilité la distribucién de los cuestiona-
rios y, una vez cumplimentados, permanecieron anénimos, se redujo el sesgo hacia respuestas
socialmente deseables. El hecho de que no definiéramos la ‘curacién’ en el cuestionario aportd
beneficios y limitaciones. Si bien permitio a los participantes explorar el concepto de ‘curacién’
en el modo en que fuera mds significativo para ellos, presentaba también una cierta dificultad de
interpretacidn. El estudio arroja luz en un drea poco investigada, pero tiene algunas limitaciones.
No se apreciaron respuestas duplicadas, pero puesto que el cuestionario fue enviado dos veces a
los miembros de la LMDSS, no se previno la posibilidad de que pudiera ser contestado dos veces.
Ademds, los participantes fueron casi todos de raza caucdsica, mujeres y de habla inglesa, lo que
limita la generalizaciéon de los resultados. Igualmente, familias que no son miembros de institu-
ciones de apoyo puede tener perspectivas diferentes sobre la investigacion de nuevas terapias en el
sindrome de Down. Los puntos de vistas expresados en este estudio pueden no ser generalizables
fuera del contexto canadiense o de la organizacidn de la que se extrajo la muestra. Se necesitan
mds estudios para explorar estos temas en diferentes contextos.

Estudios futuros

Seria muy valioso explorar las actitudes de otras personas, incluyendo miembros de la familia (pa-
dres varones y hermanos), personal sanitario, personas con sindrome de Down y la poblacién gene-
ral, en relacidn con la posibilidad de aplicar terapias a la discapacidad intelectual o una curacion para
el sindrome de Down. Puesto que se estdn desarrollando también posibles terapias para el sindrome
X-frdgil (Hagerman etal., 2012) y otros trastornos genéticos del desarrollo (Wetmore y Garner, 2010),
seria interesante explorar la franqueza o apertura de los implicados en estas condiciones, aceptando
tanto sus diferencias como sus semejanzas en relacion con el sindrome de Down. La futura investiga-
cién habrd de examinar también el tema de cdmo hacer operativa una investigacion que esté centrada
eny orientada hacia el paciente, cuando se encuentran divididas las perspectivas y prioridades de la
poblacién de los pacientes, especialmente si se tiene en cuenta la ascendencia que estd teniendo en
Norteamérica la investigacidn centrada en y orientada hacia el paciente.

CONCLUSIONES

Las perspectivas de los padres en relacion con una ‘curacién’ para el sindrome de Down son com-
plejas y se encuentran influenciadas por varios factores como son la edad del hijo, posibles efec-
tos secundarios, impacto sobre la personalidad, valores sociales, problemas éticos y la carga que
supone la atencién de larga duracidn. Esta complejidad se ve ilustrada por el hecho de que hubo
una proporcion parecida de padres que indicaron que no estaban, o que si estaban, interesados
en curar a su propio hijo. Los padres, en este estudio, se “enredaban” con el tema de qué podria
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significar la palabra ‘curacion’, y suscitaron su preocupacion sobre el problema de la inteligencia

en cuanto a la identidad y la personalidad.

Nota. Traducido con autorizaciéon de Clinical Genetics 2014. doi:10.1111/cge.12364
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