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No quedan tan lejos los afios en que, alla por la década de los ochenta
del pasado siglo y atendiendo a la bibliografia entonces disponible,
asegurabamos con rotundidad que los nifios con sindrome de Down
quedaban guarnecidos de presentar el trastorno de espectro autista
(TEA). Y si alguien insistia en que podian presentarlo, concluiamos
diciendo que podrian tener algtin signo pero que, con una buena
intervencion educativa, lo superaban.

Pero habia familias que sufrian mucho porque, allad donde se
dirigieran, so6lo veian el entusiasmo con el que padres, profesionales
y publicaciones s6lo comentaban y difundian los grandes avances

que los pequefios iban mostrando en sus diversas capacidades. Y
sufrian porque su hijo, pese a todos los esfuerzos de la familia y los
educadores, no conseguian progreso alguno y mostraba problemas de
conducta de muy dificil manejo. éPor qué esa diferencia? Cuando en
alguna revista especializada empezaba a incorporarse algiin estudio
que claramente apuntaba a la presencia de TEA en nifios pequefios con
sindrome de Down y la necesidad de prestarles atencion y de abordar
su necesario tratamiento, surgia la voz de alguna madre lectora que
afirmaba: “Por fin alguien empieza a acordarse de los casos dificiles”.

Transcurridos ya unos afios, los articulos que presentamos en

este Cuaderno de Actualidad certifican una realidad que esta
universalmente aceptada y ha sido esmeradamente descrita'. Y lo
hacen desde perspectivas de extraordinario interés. ¢Qué pasa, como
se las arreglan padres y cuidadores cuando empiezan a ver en el nifio
pequeino con sindrome de Down unos signos que les alarman? ¢Qué
es lo que ven y experimentan? ¢A cuantas puertas y durante cuanto
tiempo tienen que llamar para que ese nifio sea atendido y, por fin,
diagnosticado y dirigido hacia un tratamiento solvente? En el supuesto
de que haya un factor genético responsable del diagnostico dual, équé
comorbilidades afiadidas podrian poner en guardia sobre la presencia
del TEA?

Es universal el deseo de que aumente el nimero de profesionales
en el area de la Salud mental que conozcan las peculiaridades del
sindrome de Down y sus posibles manifestaciones, especialmente
cuando aparecen de por medio trastornos mentales responsables
de un diagnostico dual. Por desgracia, sigue habiendo profesionales
incapaces de aceptar y discernir que no todo problema mental es
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simplemente “sindrome de Down”, sin solucion; porque aunque el
sindrome de Down como tal “no se cure”, muchos de esos problemas
que contribuyen al diagnéstico dual son, como minimo, mejorables y
en muchas ocasiones curables.

Fundacion Iberoamericana Down21

'En espafiol: M. Froehlke y R. Zaborek (Coord.). Sindrome de Down y Autismo:
Cuando dos mundos se encuentran. Una guia para padres y profesionales. (2013).
Fundacion Iberoamericana Down21.
https://www.down21.org/libros-online/Sindrome-de-Down-y-Autismo-online.
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El objetivo de este estudio es aprender a partir de las experiencias
de las familias de personas con el diagnéstico dual de sindrome de
Down (SD) y trastorno del espectro autista (TEA), y documentar el
curso que tuvieron que recorrer a partir de las primeras preocupa-
ciones por el diagnéstico y el tratamiento. Los cuidadores respon-
dieron a una encuesta online en la que describian su itinerario para
criar a su hijo con SD-TEA. Las respuestas a la encuesta fueron
analizadas cualitativamente y codificadas para resaltar los temas
que eran comunes.

Las estereotipias, las graves dificultades de comunicacion y las
dificultades en la conducta impulsaron a los cuidadores a buscar
mas informacion. Hubo un lapso de 4,65 aitos como media entre el
momento en que se apreciaron los primeros sintomas y el momen-
to en que se recibio el diagnoéstico de TEA. Se identificaron varias
intervenciones terapéuticas como beneficiosas, incluidos los apoyos
en la conducta y la comunicacién. Los cuidadores expresaron su
frustraciéon y describieron su profundos sentimientos de estrés y de
aislamiento social.

A menudo, el diagnéstico de TEA en los ninos con SD es demorado, y
frecuentemente se desatienden las primeras y preocupantes sospe-
chas de los cuidadores. Criar a un hijo con SD-TEA puede conllevar
aislamiento social y profundo estrés.

Se necesita profundizar en la investigacion para disefiar algoritmos
diagnosticos e intervenciones terapéuticas que se ajusten a las ne-
cesidades especificas de esta poblacion de pacientes. Los cuidadores
claman por una mejoria en la comprension del SD-TEA, en la iden-
tificacién de terapias y programas educativos mds individualizadas,
y en la provision de apoyos mas completos.



El trastorno de espectro autista (TEA) es un cuadro ordinario que
coexiste en algunas personas con el sindrome de Down (SD). Las es-
timaciones sobre su prevalencia en el SD varian ampliamente entre el
5y el 30% (Capone et al, 2005; DiGuiseppi et al, 2010; Hepburn et al,
2008; Lowenthal et al, 2007; Moss et al, 2013; Richards et al, 2015;
Starr et al., 2005), dependiendo de cuales hayan sido los procedimien-
tos de evaluacion y los criterios diagnosticos. Esto sugiere que el TEA
es mucho maés frecuente en los nifios con SD que en los de la poblacién
general en los que su prevalencia se estima en el 1,85% (Maenner et
al., 2020).

Pese a esta coexistencia bien documentada, es frecuente que el TEA
se diagnostique a una edad tardia en los pacientes con SD, y eso cuan-
do se diagnostica (Howlin et al., 2008; Rasmussen et al., 2001). Es de-
cir, los ninos con un diagnéstico dual de sindrome de Down-trastorno
del espectro autista (SD-TEA) pueden perderse ese espacio temporal
que es el adecuado para aplicar una intensa intervenciéon temprana,
con la que se ha demostrado que se consiguen mejores resultados en el
desarrollo de los nifios con TEA idiopatico (Greenspan, 1994; Lovaas,
1987; Webb et al., 2014). Aunque algunos estudios han demostrado
que la regresion en el desarrollo asociada al TEA aparece mas tarde
en los nifios con SD, comparada con los que no tienen SD (Castillo et
al., 2008; Warner et al., 2014), hay otros factores como son la poca
conciencia de la coexistencia de TEA y SD, las diferencias en la sin-
tomatologia TEA, y el llamado ‘ensombrecimiento o apagén diagnods-
tico’ (todo lo que pasa es SD), los que pueden ocasionar este retraso
en el diagnostico. La literatura antigua describi6é a las personas con
SD como amistosas y carifiosas (Gibbs y Thorpe, 1983), y sugirié que
el TEA coexistia raras veces con el SD (Gillberg et al., 1986; Rutter y
Hersov, 1985; Rutter y Schopler, 1988). En un estudio reciente en el
que se comparo a los nifios con SD-TEA con los que tenian s6lo TEA,
se demostrd que, aunque los dos grupos tenian parecidos perfiles de
comunicacion y conductas repetitivas, los nifios con SD-TEA tenian
menores dificultades sociales, més juego imitativo y menos problemas
en la mirada y la sonrisa social (Warner et al., 2017). Ademas, recono-
cer el TEA en nifos con SD es todo un desafio debido al solapamiento
de la sintomatologia entre la discapacidad intelectual y el TEA, ya que
ambos pueden verse asociados a limitaciones en la comunicacion, el
juego y los problemas de conducta. Los sintomas tipo-TEA son tam-
bién mas frecuentes en las personas con SD sin TEA comoérbido que en



la poblacion neurotipica (Channell et al., 2015), y ello puede inducir
a los clinicos a creer que el perfil neurocognitivo de sus pacientes es
unicamente atribuible a la discapacidad intelectual propia del SD y no
a sospechar que pueda haber un diagnostico anadido de TEA (Howlin
et al., 2008; Reiss et al., 1982).

Las perspectivas de los padres contribuyen en gran medida a desa-
rrollar modelos de atencion que se ajusten a las diversas poblaciones
de pacientes (Findlen et al., 2019). Sus observaciones, que abarcan sus
preocupaciones por el desarrollo y la conducta, son capaces de prede-
cir el posterior diagnostico de TEA (Sacrey et al., 2015). Si bien hay
estudios que han indagado las experiencias de los cuidadores de ni-
fios con SD o con TEA (Ashworth et al., 2019; Dabrowska & Pisula,
2010; King et al, 2012; Siklos & Kerns, 2006), poco se conoce sobre
las perspectivas de los cuidadores de nifios con SD y TEA. El objetivo
de este estudio es aprender a partir de las perspectivas, observaciones
y experiencias vividas por los cuidadores con su hijo con SD-TEA, y
documentar el recorrido desde sus primeras preocupaciones hasta el
diagnostico y la intervencion. Fue la experiencia clinica la que dio for-
ma a la hipotesis de que los cuidadores se toparon con barreras para
obtener un diagnostico de TEA, y que su experiencia como padres fue
diferente de la que ofrecian los cuidadores de personas que s6lo tenian
SD.

El grupo TEA del Down Syndrome Medical Interest Group-USA
(DSMIG-USA) desarroll6 una encuesta cuyo objetivo fue compren-
der mejor las experiencias de las familias que tenian un hijo con diag-
nostico confirmado o sospechoso de SD-TEA. El equipo de este estu-
dio elabor6 17 preguntas, incluidas 6 preguntas de pasos multiples,
para evaluar las experiencias de los participantes con sus hijos en los
primeros afios anteriores al diagnostico de TEA; sus interacciones con
los sistemas médicos y educativos para obtener el diagnostico de TEA;
las perspectivas sobre qué intervenciones y apoyo les han sido ttiles;
y reflexiones sobre de qué manera el diagnostico dual de SD-TEA ha
afectado a la unidad familiar. La encuesta interrog6 especificamente
sobre la edad a la que el nifio habia sido diagnosticado de TEA, qué tipo
de profesional hizo el diagnostico, y como éste fue obtenido (p. €j.,
diagnostico clinico, cuestionario, entrevista al cuidador, tests de



desarrollo, tests psicoeducativos). Los tinicos datos demograficos so-
licitados fueron la edad del individuo al tiempo de rellenar la encuesta
y la ciudad y estado (USA) donde el participante residia. El estudio fue
aprobado por un Comité de Revision Institucional.

Todos los participantes en la encuesta eran miembros de la DS-ASD
Connection, una comunidad online cerrada de familias que tienen un
hijo con diagnostico confirmado o sospechoso de diagnostico dual SD
y TEA. El enlace de la encuesta fue subido a la pagina cerrada de la or-
ganizacion en Facebook y distribuido en la newsletter a los miembros
de la DS-ASD Connection. La encuesta estuvo disponible en inglés y
se mantuvo abierta desde el 5 de mayo de 2019 hasta el 15 de junio de
2019. Se envié una nota de recuerdo a las cuatro semanas después de
la distribucion inicial, y el periodo de inscripcion se cerré dos semanas
después de la Gltima entrega de la encuesta. Para mantener el anoni-
mato, la encuesta tenia que estar completada en una sesi6on. Podian
entregarse encuestas contestadas sélo parcialmente.

Se excluyeron del andlisis las encuestas en las que las respuestas
a las preguntas relacionadas con el proceso de diagnéstico indicaban
que la persona con SD no habia recibido realmente un diagnostico for-
mal de TEA, o si el cuidador s6lo contest6 a las preguntas demografi-
cas. En los restantes, cada pregunta fue analizada de manera indivi-
dual, con independencia de si el participante evitaba responder a otras
preguntas de la encuesta. Esto se hizo para maximizar el tamafio de la
muestra en cada cuestion por separado, y eso influy6 en que el tamano
de la muestra fue diferente en cada cuestion.

La inicial anotacion, descarga y clasificacion de los datos se hizo en
Microsoft Excel. El analisis cualitativo de los datos fue informado me-
diante metodologia de analisis tematico (Creswell, 2014), con un es-
quema de codificacion desarrollado por el equipo del estudio después
de varias reuniones de consenso que incluyeron a clinicos con expe-
riencia en la atencion a nifios con SD, TEA y SD-TEA. Se identificaron
los temas generales para cada item de la encuesta que pedia una inter-
pretacién cualitativa por parte de las respuestas de los padres. Varios
clinicos codificaron los datos de manera independiente y la concor-
dancia estadistica kappa entre los evaluadores (Fleiss et al., 2003) fue
0,92; todas las divergencias a la hora de codificar fueron revisadas por
un grupo, alcanzandose el consenso tras revisar caso. Las cuestiones
relacionadas con la edad se analizaron de modo cualitativo. Se realizo



una regresion lineal simple en las variables de edad, originando una
grafica de linea con un coeficiente ajustado de correlacion R2. Toda la
computacion analitica que comprendia graficas, tablas y parametros
estadisticos se ejecut6 sobre RStudio y RMarkdown.

Se distribuyo la encuesta dentro del grupo DS-ASD Connection Fa-
cebook Group que tiene un total de 486 miembros. La encuesta llegd
a 172 cuidadores (35% de los miembros) que aplicaron el enlace de la
encuesta. De estos 172, la tasa de respuesta fue del 39% (n = 67). Se
excluyeron 9 ya que solo tenian informacion demografica, y otros 11
porque sus respuestas indicaron que el nifio nunca habia sido diagnos-
ticado de TEA. Se incluyeron en el analisis 47, la mayoria residente en
Estados Unidos. La mediana de edad del hijo de los participantes en
el momento de responder la encuesta fue 17,00 afios (SD = 8,37), y el
70% (n =33) de ellos eran varones.

En esta encuesta los cuidadores indicaron haber observado las pri-
meras diferencias en su hijo al compararlo con otros nifios con SD a la
edad (media) de 3,87 anos (SD = 2,56). Pero la mayoria no recibio el
diagnostico de TEA hasta la edad escolar, una media de 8,52 afios (SD
= 3,67). Hubo un retraso medio de 4,65 anos (SD = 3,67) entre la pri-
mera observacion de sintomas y la notificacion del diagnostico (tabla
1). Este retraso, definido como la distancia entre la edad en la que los
padres se dieron cuenta de signos propios del TEA y la edad en que
se emiti6 un diagndstico, mostrd una correlacion positiva con la edad
que el hijo tenia en el momento de la participacion en la encuesta (R2
ajustado = 0,211, P = 0,0009): cuanto mayor era la edad del hijo en el
momento de la encuesta, mayor habia sido la brecha entre primeros



Edad a la que se inici6 3,87 3,00 0,25-12 2,56
la preocupacién por un
desarrollo anémalo (afos)

Edad en el diagndstico de 8,52 7,00 1,50-21,00 4,77
TEA (anos)
Numero de afios entre la 4,65 3,50 0,00-17,50 3,67

primera preocupacion y
el diagnéstico (“brecha de
edad”

signos de TEA y momento de emision del diagnostico (Tabla 1).

La encuesta indagd sobre los sintomas que indujeron a los cuida-
dores a sospechar que su hijo era diferente de los otros con SD. Las
primeras preocupaciones méas frecuentemente indicadas fueron las
conductas estereotipadas (n =24, 53%), y eso incluia conductas repe-
titivas (p. €j., palmeo de manos, conductas autoestimulantes [balan-
ceos, etc.], golpes de cabeza), conducta perseverante (p. €j., quedarse
mirando a ventiladores de techo, a luces), intereses limitados (p. €j.,
jugar con el mismo juguete una y otra vez). También se observaron
con frecuencia en los primeros afo la falta de interés en las relaciones
sociales (n = 22; 49%) y los déficit en la comunicacion (n = 18, 40%).
Indicaron también que apreciaban sensibilidad sensorial, a la defen-
siva (n =13; 29%); pobre contacto ocular (n= 12; 27%); trastorno del
animo o de la conducta en forma de rabietas, hiperactividad, ansiedad;
y patrones anémalos de juego (n = 10; 22%), incluida la preferencia
por jugar solo, la falta de juego imaginativo y el uso inapropiado de los
juguetes. Muchos indicaron un progreso mas lento en los hitos del de-
sarrollo (n = 12; 27%), u un subgrupo indic6 como principal problema
una regresion en el desarrollo (n =8; 18%).
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INFORMACION DE LAS PREOCUPACIONES

La mayoria de los participantes expresaron su primer temor al pri-
mer profesional responsable de la atencion al nifio (n =22; 47%) o a
profesionales en los campos de la educacion/terapias (n =27; 57%)
como son los maestros, terapeutas del lenguaje/fisios/ocupacionales,
especialistas de la atencion temprana. Un subgrupo més pequeio (n
=12; 26%) lo hizo a especialistas médicos, tales como pediatra del de-
sarrollo y de la conducta, neurdlogo, genetista, especialista en el SD
(profesionales que trabajan en clinicas o centros SD, o que ven a mu-
chos pacientes con SD). De quienes expresaron su primera preocupa-
cion al primer profesional responsable de la atenciéon al nifio, el 82%
(n = 18) penso que | profesional carecia de conocimiento o experiencia
sobre el SD-TEA para seguir orientandoles (tabla 2).

APOYOS, SERVICIOS E INTERVENCIONES

A los padres se les pregunt6 sobre las relativas cualidades y difi-
cultades de su hijo. Se les pidi6 también que reflexionaran sobre los
apoyos e intervenciones que le habian ayudado. Todos fueron capaces
de identificar al menos un punto fuerte de su hijo, pero las respuestas
fueron demasiado distintas como para clasificarlas. Algunos ejemplos
de sus puntos fuertes fueron el afecto, la compasion y la perseverancia.
Las dificultades descritas con mayor frecuencia fueron los déficits de
comunicacion (n = 25; 57%), la rigidez cognitiva (n = 18; 41%), el dé-
ficit en habilidades sociales (n = 13; 30%), y/o temas relacionados con
el animo y la conducta (n = 11; 25%).

Tabla 2. A qué cuidadores los padres expresaron su preocupacion, y si ellos percibieron que
tenian conocimiento para dirigir una ulterior evaluacion (n =47)

Receptordela Familia ( Educador/ Pediatra/ Pediatra/
preocupacion n=6) terapeuta atencion atencion
(n=27) primaria primaria
(n=22) (n=22)
Fiable 0 (0%) 6 (22%) 4 (18%) 4 (18%)
No fiable 6 (100%) 21 (78%) 18 (82%) 18 (82%)
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En cuanto a las intervenciones que habian ayudado a su hijo, el 37%
(n = 16) menciono la terapia Applied Behavioral Analysis (ABA); el
35% (n = 15) senalo servicios terapéuticos (logopedia, fisioterapia, te-
rapia ocupacional); y el 14% (n = 6) centros especializados en SD o en
autismo. Los participantes se dividieron al preguntarles si la escuela
habia sido un recurso valioso: el 51% (n = 20) contest6 que la escuela
habia cubierto las necesidades de su hijo, el 36% (n = 14) contest6 que
no le habia ayudado, y el 13% (n = 5) que le habia ayudado en algunos
aspectos pero no en otros.

La principal fuente de frustracion senalada por los participantes fue
la carencia de conocimientos sobre el SD-TEA por parte de los pro-
fesionales (n=11; 25%). Muchos suscribieron las dificultades para co-
municarse con su hijo y hacer frente a las conductas, y varios sintieron
que los servicios terapéuticos eran inadecuados, porque no estaban
ajustados apropiadamente a las necesidades.

Al preguntar sobre el mayor impacto que el tener un hijo con SD-
TEA habia ocasionado en la unidad familiar, 38% (n = 16) mencio-
naron el sentirse aislados, solos. Muchos sefalaron que atender a su
hijo les llevaba cantidad de tiempo y exigi6 un cambio de ocupacion. A
pesar de las dificultades, el 38% (n = 16) coincidieron en que la expe-
riencia les habia hecho mas empaticos, mas fuertes y mas agradecidos.
Muchos de los participantes mencionaron que se sentian como si no
pertenecieran ni a las comunidades del SD ni a las del TEA. Los temas
obtenidos a partir de las respuestas a la encuesta, incluidos algunos
comentarios ilustrativos de esta seccidén, se muestran en la tabla 3.

Problemasy Dificultades de “Falta de comunicacién por parte de
frustracién comunicacién nuestro hijo. No puede expresar sus
necesidades/ deseos/ sentimientos”.

Cambios en la “No cederd en nada que haya
conducta decidido necesitado para seguir su



Impacto sobre la
unidad familiar

Lento progreso en
su desarrollo

Falta de
independencia en
actividades de auto-
cuidado

Necesidad
de constante
supervision

Falta de
conocimientos
en educadores y
terapeutas

Aislamiento social

camino. Tendrd rabietas si intenta-
mos cambiar algo. Ha aprendido a
chillar si intentamos cambiar alguna
de sus rutinas”.

“La mayor frustracion es la falta de
progreso. Tenemos terapia ABA pero
parece dar un paso adelante y dos
atrds”

“También, el progreso lento descora-
zona, especialmente cuando el nifio
se esfuerza tanto. Otras personas
abandonan demasiado pronto —es-
cuela, terapeutas, familia...”.

“La carencia de independencia,
incluida la de vestirse y asearse,
necesita ayuda para comer, etc. La
mayoria de los nifios con SD pueden
conseguir cierta independencia en
estas dreas bdsicas. Pueden hablar e
interactuar con otros”

“La gente no se da cuenta que un
corredor (...) No le puedo dejar con
nadie (los descansos libres estdn
bien, pero no hay nadie cualificado
para vigilarlo”.

“Luchar por servicios/defensores de
mi hijo. Eso me debilita”.

“Luchas con las personas que se
supone que deberian ayudarnos. Las
escuelas, los médicos, los terapeutas,
etc. han estado las mds de las veces
trabajando contra nosotros, o senci-
llamente sin ayudarnos’.

“Intentando hacer CUALQUIER COSA
como familia porque su rechazo a lo
social sigue siendo tan significativo
ydisruptivo (...).

Nunca hemos ido a un restaurante,
cine, teatro, o piscina publica como
familia. Nunca hemos cogido una



Impacto sobre
la profesion, el
matrimonio

Aumento dela
empatia

Preocupados por el

futuro
De qué modo Discapacidad
la experiencia acumulada

del cuidador se
diferencia de los
cuidadores de

vacacion familiar, y o fuertemente
estropeados o bien teniamos que
abandonar cualquier celebracion
familiar (bodas, funerales, gradua-
ciones, etc.) a las que quisiéramos
asistir”.

“No hemos tenido mds hijos; no
creimos ser capaces de tener mds. ..
La trayectoria laboral se apagé. El
matrimonio se enfrio: no siempre
teniamos energia para entregarnos
eluno al otro”

“No puedo subestimar el grado en
que esto ha impactado en mis hijos,
no hacen juicios a la hora de tener
experiencias de socializacion o de
pasar el tiempo junto a compafnie-
ros de su edad que muestran claras
diferencias. Han aprendido lecciones
de él que ni mi marido ni yo jamds
hubiésemos sido capaces de ense-
fAarles directamente, y son personas
mucho mejores a su edad de lo que
yo jamds fui en los mismos periodos
de mi propia vida’.

“El futuro se nos presenta menos
claro que el de las familias con un
hijo con SD. Parece que ellas tienen
muchas mds oportunidades para
planificarlo. Dependiendo de en
dénde una persona se encuentre en
el espectro, lo mismo parece ser cier-
to para las personas con autismo.
Ahora, pensamos que siempre vivird
con nosotros y dispondrd de un
cuidador a tiempo completo”.

“El SD/TEA le confunde y nos confun-
de. La falta de comunicacién de mi
hijo y el miedo a cambiar hace que
su disfuncion del desarrollo aumente
exponencialmente”.



personas con solo
SD 0 s6lo TEA

Carencia de
intervenciones
especializadas

No se pertenece
a ninguna de las
comunidades, SD
oTEA

Sentirse juzgado
por otros

“Las dificultades’ que experimenta-
mos como parte de su diagndstico
SD son tan insignificantes compa-
radas con las que constantemente
tenemos que luchar [en mi hijo con
SD-TEA] que verdaderamente no
cuentan en el modo en que hemos
de manejar nuestras vidas’.

“Creo que hay grandes diferencias
respecto a los padres cuyo hijo sélo
tiene SD. Las intervenciones que
aplicamos se centran mds en los sin-
tomas del autismo de nuestro hijo.
Sin embargo, parece que hay mucho
desacuerdo en el comunidad del
autismo y no hemos querido vernos
implicados”.

“Y asi, cuando estds en eventos TEA
los demds paderes piensan que el TEA
se presenta de modo diferente en
nuestros hijos por lo que consideran
que no deberias estar ahi”.

“En resumen, creo que nuestra
experiencia se ve dificultada por
facetas multiples que no contemplan
las familias con un solo diagnéstico.
CREO que es mds duro Y en mayor
soledad. Y requiere mds oportuni-
dades que valoren nuestra eficiencia
y confianza como padres, debido

al aumento de comunidades en las
que, al comparar a nuestro hijo con
otros con similar diagnéstico, deja al
nuestro siempre como que se queda
corto”

“Como madre he oido repetidas
veces que su TEA es simplemente la
conducta que yo he favorecido por
mimarlo o permitirle hacer lo que
queria. Es mi culpa si actia de la ma-
nera en que lo hace. Debia llevarle a
un asilo y volver a mi vida anterior. Si



no lo meto en un asilo, mis juicio-
sos amigos y familia se separan de
nosotros”.

“Mi hijo tiene el aspecto de un chico
con SD. Si eso es todo lo que cual-
quiera conoce sobre él y adopta la
decision de contemplar a mi hijo
como el producto de calidad de las
intervenciones disponibles para un
nino con ese diagnéstico (sélo SD),
mi marido y yo somos considerados
como padres negligentes e incom-
petentes”.

Este es el primer estudio que contempla las perspectivas de los cui-
dadores con un hijo con SD-TEA. La utilizacién de la codificacion cua-
litativa y el analisis de temas permitié obtener una vision detallada y
matizada de las perspectivas familiares. Los nifios con SD-TEA con-
forman una poblaciéon de pacientes relativamente poco estudiados, y
este estudio profundiza en nuestro conocimiento sobre las vidas de las
familias.

La mayoria de quienes respondieron advirtieron que su hijo era di-
ferente de los demas nifios con SD en la primera infancia, a una media
de edad de 3,87 afios. En comparacion, multiples estudios sobre nifios
con TEA idiopatico han descrito que la primera preocupaciéon de los
padres comienza antes de los 2 afios (Baghdadli et al, 2003; Chamak
et al, 2011; Chawarska et al, 2007; De Giacomo & Fombonne, 1998;
Goin-Kochel et al., 2006; Howlin & Asgharian, 1999; Zuckerman et
al., 2015). Nuestro estudio muestra una media de 4,65 afnos de retra-
so entre la apreciacion de los primeros sintomas y la obtenciéon de un
diagnostico. Esta brecha o distancia es mayor que la descrita en una
encuesta en Estados Unidos a cuidadores de nifios con TEA idiopético,
en donde la media del retraso en el diagnoéstico fue de 2,70 anos (Zuc-
kerman et al., 2015). Los ninos con SD-TEA en nuestro estudio fueron
diagnosticado a una media de edad de 8,52 afios, superior en varios
anos a los 5-6 afios descritos para en el TEA idiopatico (Howlin y Moo-
re, 1997; Mandell et al., 2010; Siklos y Kerns, 2007). Es de notar que



esta brecha fue mayor para los individuos de més edad en el momento
en que la encuesta se realizo, lo que sugiere que ha habido una cierta
mejoria en el reconocimiento del diagnostico de TEA en los nifos con
SD, en relacion con las tres décadas anteriores. Pero este hallazgo pue-
de verse comprometido por el gran intervalo de edades de las personas
con SD-TEA en el momento en que se llev) a cabo la encuesta.

La identificacion y el diagnostico de TEA en las personas con SD
puede ser complicado por diversos motivos. Los sintomas nucleares
del TEA (dificultades socio-comunicativas, conductas e intereses repe-
titivos) pueden ser menos acusados en el SD-TEA que en el TEA solo
(Godfrey et al., 2019). El solapamiento de sintomas entre la discapa-
cidad intelectual y el TEA pueden originar un dilema diagnostico en
los profesionales (Howlin et al., 2008; Reiss et al., 1982); por ejem-
plo, muchos nifios con SD y con discapacidad intelectual méas intensa
muestran conductas estereotipadas (Channell et al., 2015; Kraijer y
de Bildt, 2005). Los sintomas tipo-TEA, tal como estan puntuados en
la Social Responsiveness Scale, prevalecen mas en los ninos con SD
sin un diagnostico comoérbido con TEA que en la poblacion neuroti-
pica (Channell et al., 2015). La pérdida en la audicion, la hipotonia y
los problemas visuales que se dan con mayor frecuencia en los nifios
con SD, pueden afectar también al desarrollo del lenguaje y al desa-
rrollo social (DiGuiseppi et al., 2010; Rasmussen, 2001). Siendo tan
problematico, incluso para un profesional avezado, el saber cuando
los sintomas tipo-TEA indican un diagnostico de TEA, la presencia de
multiples signos y sintomas, asi como el temor de que un nifio parezca
“diferente” de otros nifios con SD, debera suscitar una evaluaciéon mas
profunda por parte de un especialista, en lugar de descartarlo y atri-
buirlo al SD o la discapacidad intelectual solos. Es de notar que las ca-
racteristicas identificadas como capaces de diferenciar a los nifios con
SD-TEA de los nifios con sélo SD, tal como fueron verbalizadas por los
padres participantes en la encuesta, coinciden con los indices de pun-
tuacion en el algoritmo del Autism Dignostic Observation Schedule
(ADOS), que es “el patréon oro” como instrumento diagnostico de TEA
en la comunidad general (Lord et al., 2000). Se ha demostrado que los
ninos con SD-TEA tienen perfiles ADOS similares a los de los nifios
con so6lo TEA (Oxelgren et al., 2019).

Los informes de los padres en esta encuesta muestran una buena
correlacion con los hallazgos sobre el SD-TEA, apoyando asi mas a la
idea de que las preocupaciones de los padres no deben ser ignoradas
ni descartadas. El sintoma mas frecuentemente descrito fue la conduc-
ta estereotipada (n = 24, 53%), coincidente con resultados publicados



anteriormente sobre mayores indices de estereotipias de la Aberrant
Behavior Checklist en nifios con SD-TEA en comparacion con nifios
con solo TEA (Capone et al., 2005); la literatura ha mostrado que si
bien muchos nifios con SD presentan conducta estereotipica (Howlin
y Moore, 1997), quienes tienen SD-TEA se concentran en una este-
reotipia mas persistente, compleja y excéntrica (Carter et al., 2007).
Los cuidadores frecuentemente sefialaron sus temores sobre el &nimo
y la conducta, lo que confirma previos resultados de mayores tasas de
dificultades en la conducta, hiperactividad y lenguaje inapropiado en
los nifios con SD-TEA comparados con los nifios con SD solo (Capone
et al., 2005; Carter et al., 2007; Molloy et al., 2009). Es de advertir que
un reciente estudio demostroé que tipos especificos de conducta malda-
patativa, como son la autolesion y el aislamiento, iban asociados a un
mayor riesgo de presentar SD-TEA (Channell et al., 2019). En nuestra
encuesta, los padres también senalaron frecuentemente que sus hijos
con SD-TEA tenian mas pobres habilidades de lenguaje receptivo y
expresivo y mas habla inapropiada que los nifios con SD solo (Magyar
et al., 2012; Molloy et al., 2009).

El diagndstico temprano es el principal determinante de los resul-
tados que se puedan conseguir en los pacientes con TEA, ya que las
intervenciones intensas aplicadas precozmente en la vida pueden oca-
sionar mejores resultados (Greenspan, 1994; Kraijer y de Bildt, 2005;
Webb et al., 2014). Tema comun en los participantes en la encuesta
fue que sus temores y preocupaciones fueron rechazados inicialmente,
lo que contribuy6 al retraso en el diagnostico de TEA. Para muchos de
ellos, el itinerario o recorrido hasta alcanzar el diagnostico dual su-
puso el tener que interactuar con multiples profesionales de la salud,
de la educacion y terapeutas, antes de encontrar a alguien que por fin
fuera capaz de reconocer los signos de TEA y evaluarlos; esto subraya
la carencia de conciencia sobre la existencia del SD-TEA, y sugiere la
necesidad de educar, especialmente a los responsables de la atencion
primaria y a los educadores, que son con frecuencia los primeros en
escuchar los temores de los padres.

Tener un hijo con el diagnoéstico dual significa un enorme impacto
sobre la familia, tanto positivo como negativo. El 38% de los partici-
pantes sefialaron sentimiento de aislamiento, que los padres atribu-
yeron a dos categorias importantes: la imposibilidad de salir de casa o
atender a reuniones familiares debido a la conducta del nino, o temas
de sensibilidad por ser interpretados equivocadamente como “malos
padres” en publico debido a los sintomas y conductas del nifo. Esto es
coherente con el concepto de que la llamada “ventaja SD” —la nocién



de que los padres de personas con SD experimentan menos estrés al
compararlos con los cuidadores de nifios con otras discapacidades
del desarrollo (Hodapp et al., 2001)— no se mantiene si se tiene en
cuenta la conducta adaptativa del nifio (Corrice y Glidden, 2009).
Los resultados de la encuesta subrayan el valor de adecuados servi-
cios de respiro en familias con nifios con SD-TEA. Los padres confia-
ron en la organizacion de una comunidad con familias de otros nifios
con el diagnostico dual, subrayando la importancia de conectar a las
familias, mediante grupos de apoyo on line o presenciales. La expe-
riencia ha demostrado la importancia del apoyo social como factor
que guarda relacion con la capacidad de afrontamiento por parte de
las familias con hijos con TEA, lo cual reduce sus niveles de estrés
(Luther et al., 2005).

Este estudio también nos ilustra sobre como podemos mejorar en
la atencion a los ninos con SD-TEA si comprendemos mejor las expe-
riencias de las familias. Pero el estudio tiene también sus limitaciones.
Nuestra muestra es pequena: solo 47 cumplieron los criterios de ad-
mision. La encuesta solicité datos demograficos muy limitados, y eso
afecta a la generalizacion de sus resultados. Se incluyeron encuestas
basadas s6lo en la informacion parental de que su hijo habia sido diag-
nosticado de SD-TEA, sin que hubiera un proceso independiente de
verificacion; dado que el diagnostico de TEA en los sindrome genéticos
es mas problematico (Hepburn y Moody, 2011), los estudios futuros
habran de incorporar mediciones de caracterizacion de la sintomato-
logia propia del TEA, para aumentar la confianza en que realmente
los hallazgos son propios de la poblacion SD-TEA. No dispusimos de
comparacion con un grupo de familias con un hijo que sélo tuviera
SD o TEA; los futuros estudios habran de incluir estos grupos para
compararlos, porque pueden experimentar similares problemas en las
programaciones escolares y el acceso a los servicios. Si bien el forma-
to de respuesta abierta permiti6 a los participantes que se expresaran
libremente, también introdujo una posibilidad de sesgo en el proceso
de agrupar las respuestas en categorias. Dado que nuestra confianza se
apoyaba en los datos de la encuesta, puede haber un sesgo de memoria
al exponer los temores o preocupaciones iniciales en relacion con los
sintomas, ya que los padres estdn mas familiarizados con los criterios
diagnosticos del TEA una vez que el hijo ha sido diagnosticado. Tam-
bién puede haber un sesgo negativo en relaciéon con los pacientes al
recordar los problemas para acceder a los servicios de diagnostico e
intervencion, que pudieron haber ocurrido afos antes de la participa-
cion en la encuesta.



Los participantes de nuestro estudio pueden no ser representativos
de los padres en la poblaciéon general, ya que debian leer y escribir en
inglés, ser miembros de la conexion SD-TEA (el grupo de apoyo online
en el que los participantes fueron elegidos) y tener acceso a internet
para responder a la encuesta. Los resultados estan sujetos a un impor-
tante sesgo en la seleccion, ya que todos los participantes eran miem-
bros de un grupo de apoyo y pudieron haber buscado una comunidad
online para afrontar las experiencias mas problematicas en su pater-
nidad. En estudios que se centran en el TEA idiopatico, el no saber
hablar en inglés mostr6 una relacion con los retrasos en el diagnostico
del TEA (Fountain et al.,2011; Valicenti y-McDermott et al., 2012), lo
que sugiere la posibilidad de que los nifios con SD-TEA provenientes
de familias que no hablan inglés, los grupos minoritarios, o con un
estado socio-econoémico inferior puedan estar sufriendo retrasos ain
mayores en el diagnostico. Confiamos en que este estudio promovera
una buiisqueda en las experiencias de cuidadores de personas con SD-
TEA, incluyendo a aquellos cuyo primer idioma no sea el inglés, con
una categorizacion mas detallada del origen racial/étnico de los parti-
cipantes, el nivel de educacion y el estado socio-econ6mico.?

Este estudio corrobora resultados anteriores de que el diagnostico de
TEA en nifios con SD es realizado con significativo retraso (Howlin et
al., 2008; Rasmussen et al., 2001). Confirma también los anteriores es-
tudios que muestran que los nifilos con SD-TEA experimentar mayores
problemas en su conducta, funcionamiento adaptativo y comunicacion
que los nifios con solo SD (Magyar et al., 2012; Molloy et al., 2009).
Ademas resalta la importancia de dar validez a las preocupaciones o
temores de los padres y de conectar rapidamente a los pacientes que
muestren signos de TEA con servicios de evaluacion apropiada, y des-
taca la necesidad de educar a los profesionales de atencién primaria y a
los educadores sobre la presentacion y necesidades de las personas con
SD-TEA. Por tltimo, insiste en la necesidad de proseguir en la investi-
gacion sobre como los ninos con SD-TEA muestran diferencias en rela-
cion con los sélo tienen SD, y la importancia de apoyar a los cuidadores
conectandolos con servicios de un respiro realmente significativo y otros
servicios de apoyo, tanto en el domicilio como en la comunidad.

2N.del T. En as referencias al idioma, recuérdese que el estudio est4 realizado en
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El sindrome de Down (SD) es una de las causas mas frecuentes

de discapacidad intelectual, y va asociada con un aumento de la
incidencia de patologia comérbida. El trastorno de espectro autista
(TEA) es comiin en las personas con SD, con un indice que en algu-
nos estudios ha alcanzado hasta el 30%. Pero se conoce poco sobre
la patologia comorbida en los nintos que presentan SD y TEA.

Se realizé una revision retrospectiva en un unico centro que habia
recogido de manera longitudinal los datos clinicos. Se incluyo a
cualquier paciente con un diagnéstico confirmado de SD, evaluado
en un gran programa especializado en sindrome de Down de un
centro médico pedidatrico terciario entre marzo de 2018 y marzo
de 2022. Durante cada evaluacion clinica se entregd una encuesta
estandarizada que incluia preguntas de caracter demografico y
clinico.

En total se incluyeron 562 nifios con SD. La mediana de su edad

fue de 10 anos (IQR: 6,18-13,92). De este grupo, 72 (13%) tenian un
diagnéstico concurrente de TEA (SD-TEA). Era mas probable que
las personas con TSD=TEA fueran varones (OR: 2,23, CI 1,29-3,84)
y mayor probabilidad de haber tenido o tener estreitimiento (OR
2,19, CI 1,31-3,65), reflujo gastroesofagico (OR 1,91, CI 1,14-3,21),
dificultades en la conducta alimenticia (OR 2,71, CI 1,12-7,19), espas-
mos infantiles (OR 6,03 CI 1,79-2034) y escoliosis (OR 2,73 CI 1,16-
6,40). En el grupo SD-TEA fue menor la probabilidad de presentar
una cardiopatia congénita (OR 0,56 CI 0,34-0,93). No se aprecia-
ron diferencias en la prematuridad o en las complicaciones en las
unidades de cuidados intensivos neonatales. La probabilidad de que
el grupo SD-TEA tuviera una historia de cardiopatia congénita que
requiriera cirugia fue similar a la del grupo de sélo SD. Ademas no
hubo diferencias en los indices de tiroiditis autoinmune o enferme-
dad celiaca. Tampoco hubo diferencias en la tasa de diagnéstico de
patologia comérbida del neurodesarrollo o de salud mental en esta
cohorte, incluidos los trastornos de ansiedad o el trastorno de déficit
de atencién/hiperactividad.

Este estudio identifica una diversidad de patologia médica que es
mads frecuente en los nifios con SD-TEA que con sélo SD, ofreciendo
informacién importante para el tratamiento de estos pacientes. Los
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futuros estudios habran de investigar sobre el papel de algunos de

estos trastornos médicos en el desarrollo de los fenotipos propios del

TEA, y si éstos pueden ser especificos factores contribuyentes genéti-
cos o metabdlicos hacia esa comorbilidad SD-TEA.
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Cada vez se reconoce més la presencia del trastorno de espectro au-
tista (TEA) en las personas con sindrome de Down (SD). Los datos
de meta-analisis sugieren que el 16-18% de individuos con SD tienen
también TEA [1]; en estudios individuales con criterios diversos de
comprobacion, las estimaciones han oscilado entre el 5y el 39% [2-6].
Es creciente la necesidad de comprender mejor los factores de riesgo y
las necesidades de salud de los nifios con diagnostico dual de SD y TEA
(en adelante, SD-TEA).

E1 SD se presenta con fenotipos cognitivos y fisicos variables, y va asocia-
do a un aumento en la prevalencia de un rango amplio de problemas mé-
dicos [7-10], incluidos el nacimiento prematuro, la cardiopatia congénita,
la patologia tiroidea congénita o adquirida, la enfermedad autoinmune, la
patologia gastrointestinal (GI), los trastornos de sueiio que incluyen a las
apneas del sueio, y trastornos convulsivos que incluyen a los espasmos in-
fantiles. Las personas con TEA también tienen mayor riesgo de presentar
diversas patologias médicas [11-13], incluidas el estrefiimiento y proble-
mas de alimentacion, la epilepsia y los trastornos de suefio. Ademas, tam-
bién se ha demostrado que patologias que se dan con frecuencia en el SD
como son las cardiopatias congénitas y la prematuridad, presentan mayor
riesgo de aparecer en el TEA que en la poblacion general [14,15]. Si bien ha
habido un gran avance durante la pasada década en la determinacién de
los rasgos clave y la presentacion fenotipica de SD-TEA, ha resultado més
lenta la evaluacion de los factores de riesgo y de la aparicion de problemas
médicos en estas personas. Hasta la fecha, pocos son los estudios que han
intentado identificar las comorbilidades de caracter médico, de salud men-
tal (SM) y del neurodesarrollo (ND) en estas personas; algunos carecian
de grupo control [16] y otros disponian de muestras de tamafio pequefio
[17,18].

Este estudio investig6 la prevalencia de los problemas médicos, SM
y ND en personas con SD-TEA, comparandolos con los de un grupo
con so6lo SD.

El Boston Children’s Hospital Down Syndrome Program (BCH DSP)
organizo6 un proceso estandarizado de recogida de datos clinicos y una



base de datos en marzo de 2018. Como parte de una atencién médica
rutinaria, antes de cada visita, los cuidadores rellenan de entrada unos
impresos completos estandarizados que incluyen la historia pasada
y presente. Después de cada visita clinica, los clinicos rellenan otro
impreso de datos indicando la informacion diagnostica y terapéutica
de la patologia coexistente ND y SM. Empezando en julio de 2021, los
clinicos DSP empezaron a rellenar el impreso con la historia verificada
por el clinico que abarcaba a todos los sistemas corporales. Los
pacientes cuyas visitas ocurrieron entre marzo 2018 y julio 2021 tenian
lainformacion sobre la historia clinica pasada y presente ofrecida por el
cuidador; los pacientes vistos entre julio 2021 y marzo 2022 contenian
ya los datos de historia clinica ofrecidos por el cuidador y verificados
por el clinico. Todos los pacientes tenian informacién disponible sobre
ND y SM ofrecidos por el cuidador y confirmada por el clinico. Los
clinicos y los cuidadores designaron a cada problema clinico como “no
presente”, “actual/en proceso”, o “superado/resuelto”. Se encuentra
ya descrita con detalle la infraestructura de la base de datos, su me-
todologia y los impresos de datos [19]. Este estudio que analiza los
datos recogidos clinicamente fue aprobado por el Institutional Review
Board.

Fueron incluidos en la base datos los pacientes con SD confirmado,
vistos en el DSP entre marzo de 2018 y marzo de 2022 (N = 858), y que
tenian rellenada alguna porcién de los impresos clinicos de entrada.
De los 858 pacientes, 692 habian completado la informacion sobre la
historia clinica ofrecida por el cuidador y tenian una categorizacion
confirmada por el clinico sobre si tenian o no un TEA. El TEA fue diag-
nosticado por clinicos expertos que utilizaron los criterios diagnosticos
del Diagnostic Satatistical Manual (DSM)-5, con atencion especial al
criterio E, que exige que los sintomas no se deban a la discapacidad
intelectual o a un retraso global en el desarrollo. Se ha demostrado
que el acierto diagnoéstico del clinico es el que mejor predice el TEA
[20], y segtin una revision sistematica recientemente publicada [21],
el DSM es el criterio diagnostico mas utilizado como referencia para
diagnosticar el TEA en los pacientes con SD [20]. En nuestra cohor-
te, solo 29 pacientes habian sido evaluados con el Autism Diagnostic
Observation Schedule (ADOS), con resultados detallados disponible
s6lo en 4 individuos. Se restringid el analisis a pacientes de 3 afios
en adelante (N = 562) por varias razones: ningin nifio de menos de 3
afios en la muestra tuvo diagnostico de TEA; no esta claro todavia que



el TEA puede ser diagnosticado clinicamente de modo fiable en nifios
muy pequenos con SD y retrasos coexistentes del desarrollo [4] (a di-
ferencia de los ninos que no tienen SD, en los que el TEA puede ser
diagnosticado ya a los 18-24 meses de edad) [22]; y el TEA a menudo
es diagnosticado mas tarde en los nifios con SD [21].

La informacion obtenida en las visitas clinicas fue almacenada y
tratada utilizando Research Electronic Data Capture (REDCap) [23,
24]. La base de datos REDCap esta protegida para privacidad de los
sujetos en el estudio, y cumple plenamente la regulacién de HIPAA.
La informacion fue extraida y resumida a partir de la base de datos y
el sistema Electronic Medical Record (EMR) en tres categorias clave:
1. Informacién sociodemografica (EMR). 2. Historial del nacimiento y
problemas médicos (base de datos). 3. Problemas de neurodesarrollo
y salud mental (base de datos).

A partir de los datos dados por el cuidador y recogidos en EMR se
obtuvo la informacién sobre sexo, raza, primer idioma hablado en casa
y codigo postal. Los cuartiles de ingresos fueron estimados utilizando
el ingreso familiar promedio por el c6digo postal del paciente.

El historial del nacimiento contenia el nimero de visitas para el
diagnostico primario, fecha del diagnostico, edad gestacional, tiempo
de estancia mayor de 4 dias en la unidad de cuidados intensivos neo-
natales y complicaciones perinatales. La edad gestacional fue dividida
en 2 subcategorias: prematuridad (menos de 37 semanas) y a término
(37 semanas o méas). Cualquier diagnostico médico confirmado por los
cuidadores como “pasado/resuelto” o “actual/en proceso” se catalogo
en la categoria “diagnosticado alguna vez”. Algunos problemas médi-
cos fueron también agrupados en variables combinadas para ulterior
analisis, concretamente: cardiopatias congénitas con o sin historia
quirurgica; problemas GI; epilepsia. La edad fue definida por la fecha
de la Gltima visita clinica durante el periodo de recogida de datos (en-
tre marzo de 2018 y marzo de 2022).



Cualquier diagnostico confirmado de un problema SM (ansiedad,
depresion, trastorno obsesivo-compulsivo o regresion/catatonia) o
trastorno ND (TEA o trastorno de déficit de atencion(hiperactividad
[TDAH]) fue incluido en la categoria “diagnosticado alguna vez, si es-
taba descrito por el clinico como “pasado/resuelto” o “actual/en pro-
ceso”.

La informacion demografica y médica fue presentada en niimeros y
porcentajes relacionados con la poblacion total de participantes como
SD solo o como SD-TEA. Puesto que la informacion sobre cada proble-
ma individual no fue completa en el 100% de la muestra, los tamafios
de la muestra fueron diferentes en los diversos problemas médicos y
del neurodesarrollo. La T de Student se us6 para determinar si ha-
bia diferencia significativa en las distribuciones por edad entre los dos
grupos, y el D_de Cohen para determinar el tamano del efecto. Las
relaciones de probabilidad se calcularon para determinar el riesgo re-
lativo de la contribucion de los problemas médicos al diagnoéstico de
SD-TEA. Se calcularon para cada relacion de probabilidad los corres-
pondientes valores de p con intervalos de confianza 95%. El valor de
0,05 se uso para determinar la significacion estadistica.

En la tabla 1 se presentan los datos demograficos.

La mayoria de los pacientes en la muestra eran blancos y hablaban
en inglés, sin diferencia entre los grupos SD y SD-TEA. La mediana
de la edad de los individuos en la muestra fue de 10 afios (interva-
lo intercuartil (IQR): 6,18-13,92) y la media de edad fue 10,48. Los
pacientes en la cohorte SD-TEA eran mayores: tenian una media de
edad de 11,74 afos frente a 10,19 en el grupo SD, siendo la diferencia
estadisticamente significativa (p = 0,01), si bien la diferencia real es
de poco mas de un afio con un efecto tamano que es entre pequeno y
mediano (D, = 0,31).

En la tabla 2 se presentan los problemas médicos.

La probabilidad de que los individuos con diagnostico confirmado
de TEA por un clinico fueran varones fue dos veces mayor. Compara-
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Tabla 1. Datos demogrdficos de la poblacion

Todos (N=562) SD-TEA (N=72) SoéloSD (N=490)

Sexo (n, %)
Varén 316 (56.2%) 52 (72.2%) 264 (53.9%)

Diagnostico (n, %)

Trisomia 21 541 (96.3%) 66 (91.7%) 475 (96.9%)
Mosaicismo 8 (1.4%) 4 (5.6%) 4 (0.8%)
Translocacion 10 (1.8%) 1(1.4%) 9 (1.8%)
Desconocido 3(0.5%) 1(1.4%) 2 (0.5%)

Edad (annos)

Mediana 10 11 10
IQR 7.74 8.14 7.47
Media 10.39 11.74 10.19
DE 5.04 5.06 5.02

Raza / Etnia (n, %)

Blanca 382 (68.0%) 46 (63.9%) 336 (68.6%)
Negra 42 (7.5%) 5 (6.9%) 37 (7.6%)
Asiatica 20 (3.6%) 2 (2.8%) 18 (3.8%)
Nativos Alaska/ 0 (0%) 0 (0%) 0 (0%)
indios americanos
Islas Pacifico / 1 (0.2%) 1(1.4%) 0 (0%)
nativos Hawai
Razas multiples 1 (0.2%) 0 (0%) 1 (0.2%)
Otras 68 (12.1%) 13 (18.1%) 55(11.2%)
Sin respuesta 48 (8.5%) 5 (6.9%) 43 (8.8%)
Primer idioma (n, %)
Inglés 514 (91.5%) 69 (95.8%) 445 (90.8%)
Espaiol 24 (4.3%) 2 (2.8%) 22 (4.5%)
Portugués 8 (1.4%) 1(1.4%) 7 (1.4%)
Otros 14 (2.5%) 0 (0%) 13 (2.7%)
Sin respuesta 3(0.5%) 0 (0%) 3 (0.6%)
Ingresos anuales (n, %)
< $34,282 28 (5.0%) 4 (5.6%) 24 (4.5%)
$34,282-554,850 217 (38.6%) 29 (40.3%) 188 (38.4%)
$54,850-582,276 245 (43.6%) 33 (45.8%) 212 (43.3%)
>$82,276 70 (12.5%) 6 (8.3%) 64 (13.1%)
Sin respuesta 2 (3.6%) 0 (0%) 2 (0.4%)
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Tabla 2. Tasas de comorbilidades de cardcter médico, del neurodesarrollo y
psiquidtrico en los participantes del estudio

Categoria Todos SD-TEA Sélo SD Relacion Valor p (95% ClI)
(n/N, %) (n/N, %) (n/N, %) de proba-
bilidad
Sexo varén 316/562 52/72 264/490 2.23° 0.004 (1.29-3.84)

(56.2%) (72.2%)  (53.9%)

Inglés como 514/559 69/72 445/487 2.17 0.21 (0.65-7.20)
primer idioma (91.9%) (95.8%)  (91.4%)

Prematuridad 136/536 19/71 117/465 1.09 0.77 (0.62-1.91)
(25.4%) (26.8%) (25.2%)

Estancia en 293/514 39/66 254/448 1.10 0.71 (0.65-1.87
Intensivos (57.0%)) (59.1%)  (56.7%)

Complicaciones 195/516 27/65 168/451 1.20 0.51 (0.71-2.03)
en Intensivos (37.8%) (41.5%) (37.3%)

CCconysin 320/531 33/69 287/462 0.562 0.02 (0.34-0.93)
cirugia (60.3.%) (47.8%)  (62.1%)

CC con cirugia vs. 99/320 9/33 90/287 0.82 0.63 (0.37-1.84)
sin cirugia (30.9%) (27.3.%) (31.4%)

CC con cirugia vs. 99/310 9/45 90/ 287 0.49 0.07 (0.22-1.05)
no CC (31.9%) (20.0%) (31.4%)

CCsincirugiavs 221/432 24/60 197/372 0.59 0.06 (0.34-1.03)
no CC (51.2%) (40.0%) (53.0%)

Defecto canal au- 96/554 12/71 84/483 0.97 0.92 (0.50-1.88)
riculoventricular (17.3%) (16.9%) (17.4%)

Foramen ovale 74/554 8/71 66/483 0.80 0.58 (0.37-1.75)
abierto (13.4%) (11.3%) (13.7%)

Ductus arterio-  81/552 7/71 74/481 0.60 0.22(0.27-1.36)
sus abierto (14.7%) (9.9%) (15.4%)

Defecto septal 113/554 8/71 125/483 0.36° 0.009 (0.17-0.78)
auricular (24.0%) (11.3%) (25.9%)
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Defecto septal
ventricular

Tetralogia de
Fallot

Problemas
respiratorios

Hipotiroidismo
congénito

Hipotiroidismo
adquirido

Hipertiroidismo

Problemas Gl

Estrenimiento

Reflujo

gastroesofagico

Enfermedad
celiaca

Cirugia Gl
Atresia/estenosis
duodenal

Enfermedad de
Hirschsprung

Intubacién
gastrostomia

Disfagia sin
aspiracion

114/553
(20.6%)

21/554
(3.8%)

250/544
(46.0%)

92/536
(17.2%))

82/535
(15.3%)

17/535
(3.2%)

337/544
(61.9%)

249/544
(45.8%)

145/541
(26.8%)

31/544
(5.7%)

51/414
(12.3%)

27/543
(5.0%)

12/542
(2.2%)

64/541
(11.8%)

29/541
(5.4%)

13/71
(18.3%)

5/71
(7.0%)

33/72
(45.8%)

10/70
(14.3%)

8/70
(11.4%)

3/69
(4.3%)

55/72
(76.4%)

45/72
(62.5%)

28/72
(38.9%)

5/72
(6.9%)

10/50
(20.0%)

4/72
(5.6%)

1/72
(1.4%)

10/68
(14.7%)

4/69
(5.8.%)

101/482
(21.0%)

16/483
(3.3%)

217/472
(46.0%)

82/466
(17.6%)

74/465
(15.9%)

14/466
(3.0%)

282/472
(59.7%)

204/472
(43.2%)

117/469
(38.9%)

26/472
(5.5%)

41/364
(11.3%)

23/471
(4.9%)

11/470
(2.3%)

54/473
(11.4%)

25/472
(5.3%)

0.85

2.21

0.99

0.78

0.68

0.55

2.18°2

2.19°

1.91°2

1.28

1.97

1.15

0.38

1.34

1.10

0.61 (0.45-1.60)

0.13 (0.78-6.24)

0.98 (0.60-1.64)

0.49 (0.38-1.23

0.33(0.31-1.48)

1.47 (0.41-5.24)

0.008 (1.23-3.87)

0.003 (1.31-3.65)

0.01(1.14-3.21)

0.63 (0.48-3.45)

0.08 (0.92-4.23)

0.81 (0.38-3.41)

0.61 (0.07-4.62)

0.43 (0.65-2.77)

0.86 (0.37-3.26)



Disfagia con
aspiracion

Necesidad de
dietas especiales

Problemas
conductuales en
alimentacién
Columna cervi-
cal, inestabilidad
atloaxial
Escoliosis
Pérdidas

auditivas

Complementos
auditivos

Disfuncién trom-
pa de Eustaquio

Tubos de
timpanostomia

Tonsilectomia

Adenoidectomia

Otra cirugia ORL

Problemas
visuales

Trastorno mie-
loproliferativo
transitorio

54/542
(10.0%)

84/542
(15.5%)

22/541
(4.1%)

22/540
(4.1%)

30/540
(5.6%)

216/547
(39.5%)

87/547
(15.9%)

153/547
(28.0%)

248/547
(45.3%)

210/544
(38.6%)

224/546
(41.0%)

77/370
(20.8%)

414/544
(76.1%)

8/529
(1.5%)

8/69
(11.6%)

14/69
(20.3%)

6/69
(8.7%)

4/68
(5.9%)

8/68
(11.8%)

31/70
(44.3%)

9/70
(12.9%)

18/70
(25.7%)

29/70
(41.4%)

28/68
(41.2%)

30/70
(42.9%)

11/47
(23.4%)

49/68
(72.1%)

1/66
(1.5%)

46/473
(9.7%)

70/473
(14.8%)

16/472
(3.4%)

18/472
(3.8%)

22/472
(4.7%)

185/477
(38.8%)

78/477
(16.4%)

135/477
(28.3%)

219/477
(45.9%)

182/476
(38.2%)

194/476
(40.8%)

66/323
(20.4%)

365/476
(76.7%)

7/463
(1.5%)

1.22

1.47

271°

1.58

2732

1.25

0.75

0.88

0.83

1.13

1.09

1.19

0.78

0.63 (0.55-2.70)

0.16 (0.77-2.78)

0.04 (1.02-7.19)

0.42 (0.52-4.81)

0.02 (1.16-6.40)

0.38 (0.76-2.08)

0.45 (0.36-1.58)

0.65 (0.50-1.55)

0.48 (0.50-1.39)

0.64 (0.67-1.90)

0.74 (0.66-1.81)

0.64 (0.57-2.46)

0.40 (0.44-1.39)

1.00 (0.12-8.28)



Anemia

Leucemia

Epilepsia

Espasmos

infantiles

Crisis
generalizadas

Crisis parciales

Apnea obstructi-

va del suefo

TDAH

Depresién

Ansiedad

Regresion /
Catatonia

35/532
(6.6%)

12/532
(2.3%)

22/531
(4.1%)

11/530
(2.1%)

13/530
(2.5%)

5/222
(2.3%)

186/539
(34.5%)

54/561
(9.6%)

9/562
(4.2%)

38/561
(6.8%)

17/562
(3.0%)

6/66
(9.1%)

1/66
(1.5%)

6/68
(8.8%)

5/68
(7.4%)

4/68
(5.9%)

0/25
(0.00%)

22/68
(32.4%)

9/72
(12.5%)

3/72
(4.2%)

5/72
(6.9%)

2/70
(2.8%)

29/466
(6.2%)

11/466
(2.4%)

16/463
(3.5%)

6/462
(1.3%)

9/462
(1.9%)

5/197
(2.5%)

164/471
(34.8%)

45/489
(9.2%)

6/490
(1.2%)

33/489
(6.7%)

15/490
(3.1%)

1.51

0.67

2.70°

6.03?

3.15

0.69

0.90

1.41

3.51

1.03

0.90

0.38 (0.60-3.78)

0.64 (0.08-5.01)

0.046 (1.02-7.17)

0.004 (1.79-20.34)

0.06 (0.94-10.51)

0.80 (0.04-12.78)

0.69 (0.52-1.54)

0.38 (0.67-3.02)

0.08 (0.86-14.35)

0.95 (0.43-2.73)

0.90 (0.20-4.04)

dos con el grupo de sélo SD, la prevalencia de problemas GI en el gru-
po SD-TEA fue mayor; para los problemas en conjunto: OR: 2,18, p =
0,008, 95% CI: 1,23-3,87; en concreto para el estrefiimiento: OR: 2,19,
p = 0,003, 95% CI: 1,31-3,65; y para el reflujo gastroesofagico: OR:
1,91, p =0,01; 95% CI = 1,14-3,21. Ademas, resulté ser mas probable
que las personas con SD-TEA tuvieran dificultades en la alimentacion
(OR: 2,71, p = 0,04, 95% CI: 1,02-7,19). Hubo mayor prevalencia de
escoliosis en el grupo SD-TEA (OR: 2,73, p = 0,02, 95% CI: 1,16-6,40).
Fue mayor la probabilidad de que las personas con SD-TEA hubiesen



tenido antecedentes de epilepsia (OR: 2,70, p = 0,046, 95% CI: 1,02-
7,17) y espasmos infantiles (OR: 6,03, p = 0,004, 95%: 1,79-20,34).

Alainversa, las personas con sblo SD tenian mayor probabilidad de
tener una historia de cardiopatias congénitas (OR: 0,56; p = 0,02, 95%
CI: 0,34-0,93), y especialmente para los defectos del septo auricular
(OR = 0,36, p = 0,009, 95% CI: 0,17-078). La probabilidad de tener
una cardiopatia que requiriera cirugia fue similar para ambos grupos.

No se observaron diferencias entre los dos grupos en prematuridad
ni en el tiempo transcurrido en cuidados intensivos postnatales. Tam-
poco en los indices de tiroiditis autoinmune, enfermedad celiaca, y
problemas concurrentes diagnosticados de caracter ND o MH, inclui-
dos la ansiedad y el TDAH.

En los nifios con el diagnostico dual de SD-TEA, fue més probable que
presentaran ciertas comorbilidades que en los nifios con s6lo SD; concre-
tamente, espasmos infantiles, estrefiimiento, escoliosis, dificultades con-
ductuales para la alimentacion; por primera vez se ha identificado que
existen mayores tasas de problemas médicos en la nifiez de individuos con
SD-TEA. Este estudio se ha desarrollado sobre la base previa, bien conoci-
da, de que una historia de epilepsia o de espasmos infantiles coloca al nifio
con SD en una probabilidad significativamente mayor de ser diagnostica-
do de TEA [17, 26, 27]. Los clinicos pueden utilizar estos hallazgos con el
fin de incrementar el indice de sospecha para ciertos problemas GI, de ali-
mentacion y neuroldgicos (p. €j., crisis) en nifios con SD-TEA, incluyendo
la situacion en que se presenten con sintomas no especificos como puede
ser el empeoramiento de la conducta.

En este estudio los individuos con SD-TEA tenian doble probabili-
dad de ser varones, lo que coincide con estudios anteriores con menor
poblacion [4, 18] y con la bien documentada incidencia de TEA en la
poblacién general. Son muchas las teorias para explicar esta diferen-
cia por sexo; algunas apuntan al sesgo inherente en nuestros criterios
diagnosticos [28] mientras que otras implican a factores biolégicos
como la influencias de los haplotipos en el cromosoma Y [29], la ele-
vacion de la testosterona fetal [30] y la activacion prenatal del sistema
inmune materno que afecta al neurodesarrollo fetal conducente a los
fenotipos propios del TEA [31]. El extendido uso de las pruebas pre-
natales no invasivas ayudaran a estudiar de manera prospectiva estos
factores en la poblacion con SD.



Disponemos de pocos datos sobre los problemas médicos coexisten-
tes en el SD-TEA. Un estudio anterior (con una muestra mucho mas
pequena) apreci6 el aumento de la prevalencia de crisis epilépticas
pero no pudo identificar otras diferencias en las tasas de problemas
coexistentes entre los niflos con SD-TEA o con s6lo SD [17]. En el pre-
sente estudio, hemos detectado que los nifios con SD-TEA muestran
una probabilidad significativamente mayor en el diagnoéstico de reflujo
gastrointestinal y estrefiimiento, coincidente con lo observado en el
TEA idiopatico [32, 33]. En el TEA idiopatico se han propuesto varias
hipétesis para explicar el aumento de frecuencia de las molestias GI,
incluido el trastorno en el funcionamiento del eje intestino-cerebro o
la alteracion de la microbiota del intestino [34]. Esta asociacion fisio-
patoldgica compartida entre los problemas GI y el TEA esta siendo un
area de activa investigacion. Se necesita continuarla para determinar
si los biomarcadores del intestino estudiados en los individuos con
TEA idiopético [35] se encuentran también con mayor prevalencia en
quienes presentan SD-TEA. También ha sido mas prevalente en nues-
tro estudio la escoliosis, un hallazgo no previsto por no estar descrito
en la literatura, y para el que no existe una clara explicacion. Su aso-
ciacion podria indicar un origen neuroloégico compartido entre rasgos
autistas y debilidad neuromuscular.

Si bien varios de los hallazgos en este estudio concuerdan con lo ya
descrito en el TEA idiopatico, hay algunas diferencias clave que con-
viene senalar. El TEA idiopatico aparece con mayor frecuencia en pa-
cientes con una historia de cardiopatia congénita [15] incluidos los que
tienen defectos en el septo auricular, mientras que en los individuos
con SD-TEA de este estudio tenian una probabilidad menor. En nues-
tro estudio, las tasas de prematuridad no fueron significativamente
diferentes entre los dos grupos, mientras que esta bien documentado
que la prematuridad incrementa el riesgo de TEA idiopatico [36]. Para
evaluar el impacto real de las cardiopatias congénitas sobre el desarro-
llo del TEA, es probable que la representacion de un centro aislado sea
insuficiente para hacer una buena valoracion y sea preciso aglutinar
resultados de varios centros. Por otra parte, se ha descrito que en las
personas con TEA idiopatica coexisten diversos problemas de caracter
SM/ND en mayor grado que en la poblacion general [37]. Y en estu-
dios anteriores se ha comprobado una mayor incidencia de impulsi-
vidad, TDAH, y ansiedad en personas con SD-TEA [6, 18, 38]; pero
en nuestro estudio no hemos observado diferencias estadisticamente
significativas entre los dos grupos respecto a la existencia de ansiedad,
TDAH o depresion. Quiza se deba al nimero pequeiio de personas con



estos diagnosticos en nuestra muestra, por lo que se necesitara estu-
diarlo mas.

Hubo una diferencia significativa entre ambos grupos en la edad de
los grupos SD y SD-TEA, siendo maés joven en el grupo SD. Sin embar-
go la diferencia fue pequena (1,5 anos) y pudo deberse al poder excesi-
vo del grupo SD (N = 490) frente al grupo SD-TEA (N = 72). Pensamos
que esta diferencia de edad no es clinicamente significativa, ya que
su impacto sobre las tasas de problemas adquiridos es probablemente
minimo y no afecta a las tasas de la patologia congénita.

Nuestro estudio tiene limitaciones y su anélisis contribuira a mati-
zar nuestros hallazgos. La generalizacion se ve afectada por el hecho
de que los datos fueron obtenidos en un tnico centro de caracter ter-
ciario. El estudio se baso en los informes de los padres recogidos en
la historia clinica, algo que puede haber sido influido por el sesgo de
memoria en el momento de la evaluacion. Quiza por ello algunos de
los participantes dejaron respuestas en blanco, limitando la capacidad
para valorar de manera definitiva si un paciente tenia o no un pro-
blema clinico concreto. Esto se remedié potencialmente obteniendo
datos a partir de las multiples citas y utilizando el término “si alguna
vez” para los diversos problemas. El disefo del estudio no fue dirigido
a determinar si existia una relacion causal entre cualquiera de los pro-
blemas que resultaron ser méas prevalentes en el grupo SD-TEA y en
el diagnostico SD, por lo que se necesitara realizar mas estudios pros-
pectivos en este campo. Aunque el BCH DSP es uno de los que abarcan
un mayor numero de centros pediatricos SD del pais, el TEA aparece
en un nimero restringido de personas con SD, por lo que puede que
nuestro estudio no tenga suficiente poder para detectar contribucio-
nes mas matizadas de caracter médico al TEA de los nifios con SD,
especialmente en los problemas mas raros. Esto se complica mas por
el hecho de que algunos problemas médicos, como son los de caracter
autoinmune, se desarrollan mas tarde en la nifiez y pueden asi no ser
diagnosticados en la nifiez mas temprana, como es el caso de algunos
de nuestros pacientes. En el futuro habran de emplearse datos obte-
nidos de un clinico que utilice un método sistematico para obtener un
cuadro clinico mas completo de los problemas médicos que afectan a
las personas con SD. Los actuales intentos apoyados por los National
Institutes of Health, como son el Human Trisome Project, un estudio
de cohorte pan-omics, y el DS-Connect®, un registro seguro con base
en la web, son bases prometedoras para dilucidar mejor de qué modo
los nifios con SD-TEA son diferentes de los que s6lo tienen SD.



Este estudio identifica la diversidad de problemas médicos que son
mas frecuentes en los nifios con SD-TEA que en los ninos con soélo
SD. Los resultados confirman la literatura existente sobre SD-TEA y
epilepsia y profundizan en la comprension de las comorbilidades que
afectan a la poblacion SD-TEA. Los hallazgos del estudio pueden mol-
dear y dirigir el tratamiento clinico de estas personas al promover la
vigilancia temprana y sisteméatica de los problemas médicos que se
han identificado como mas frecuentes. Se necesitan mas estudios para
ampliar estos hallazgos e investigar si existen concretas contribucio-
nes de caracter biolégico que estén relacionadas con tales problemas
en el SD-TEA.



1. Richards C, Jones C, Groves L, Moss J, Oliver C. Prevalence of autism spectrum dis-
order phenomenology in genetic disorders: a systematic review and meta-analysis.
Lancet Psychiatry. 2015;2(10):909-16.

2. Capone GT, Grados MA, Kaufmann WE, Bernad-Ripoll S, Jewell A. Down syndrome
and comorbid autism-spectrum disorder: characterization using the aberrant behav-
ior checklist. Am J Med Genet. 2005;134(4):373—-80.

3. DiGuiseppi C, Hepburn S, Davis JM, Filder DJ, Hartway S, Lee NR, et al. Screening
for autism spectrum disorders in children with Down syndrome: population preva-
lence and screening test characteristics. J Dev Behav Pediatr. 2010;31(3):181-91.

4. Hepburn SL, Philofsky A, Fidler DJ, Rogers S. Autism symptoms in toddlers with
Down syndrome: a descriptive study. J Appl Res Intellect Disabil. 2008;21(1):48-57.

5. Lowenthal R, Paula CS, Schwartzman JS, Brunoni D, Mercadante MT. Prevalence
of pervasive developmental disorder in Down’s syndrome. J Autism Dev Disord.
2007;37(7):1394.

6. Moss J, Richards C, Nelson L, Oliver C. Prevalence of autism spectrum disorder
symptomatology and related behavioural characteristics in individuals with Down
syndrome. Autism. 2013;17(4):390—404.

7. Bull MJ, Trotter T, Santoro SL, Christensen C, Grout RW. Health Super-
vision for Children and Adolescents With Down Syndrome. Pediatrics.
2022;149(5):€2022057010.

8. Valentini D, Di Camillo C, Mirante N, Vallogini G, Olivini N, Baban A, et al. Medical
conditions of children and young people with Down syndrome. J Intellect Disabil
Res. 2021;65(2):199—2009.

9. Startin CM, D’Souza H, Ball G, Hamburg S, Hithersay R, Hughes KMO, et al. Health
comorbidities and cognitive abilities across the lifespan in Down syndrome. J Neu-
rodev Disord. 2020;12(1):4.

10. Capone GT, Chicoine B, Bulova P, Stephens M, Hart S, Crissman B, et al. Co-occur-
ring medical conditions in adults with Down syndrome: a systematic review toward
the development of health care guidelines. Am J Med Genet A. 2018;176(1):116—33.

11. Aldinger KA, Lane CJ, Veenstra-VanderWeele J, Levitt P. Patterns of risk for multi-
ple co-occurring medical conditions replicate across distinct cohorts of children with
autism spectrum disorder. Autism Res. 2015;8(6):771—81.

12. Muskens JB, Velders FP, Staal WG. Medical comorbidities in children and adoles-
cents with autism spectrum disorders and attention deficit hyperactivity disorders: a
systematic review. Eur Child Adolesc Psychiatry. 2017;26(9):1093-103.

13. Hyman SL, Levy SE, Myers SM. Identification, Evaluation, and Management of
Children With Autism Spectrum Disorder. Pediatrics. 2020;145(1):€20193447.

14. Coury D. Medical treatment of autism spectrum disorders. Curr Opin Neurol.
2010;23(2):131-6.

15. Sigmon ER, Kelleman M, Susi A, Nylund CM, Oster ME. Congenital Heart disease
and autism: a case-control study. Pediatrics. 2019;144(5):€20184114.

16. Rasmussen P, Borjesson O, Wentz E, Gillberg C. Autistic disorders in Down
syndrome: background factors and clinical correlates. Dev Med Child Neurol.
2001;43(11):750—4.

17. Molloy CA, Murray DS, Kinsman A, Castillo H, Mitchell T, Hickey FJ, et al. Differ-
ences in the clinical presentation of Trisomy 21 with and without autism. J Intellect
Disabil Res. 2009;53(2):143—-51.

18. Oxelgren UW, Myrelid A, Anneren G, Ekstam B, Goransson C, Holmbom A, et al.
Prevalence of autism and attention-deficit-hyperactivity disorder in Down syn-



drome: a population-based study. Dev Med Child Neurol. 2017;59(3):276—83.

19. Baumer NT, Hojlo MA, Lombardo AM, Milliken AL, Pawlowski KG, Sargado S, et
al. Development and implementation of a longitudinal clinical database for Down
syndrome in a large pediatric specialty clinic: Methodology and feasibility. J Intellect
Disabil. 2022;0(0):17446295221133874.

20. Barbaresi W, Cacia J, Friedman S, Fussell J, Hansen R, Hofer J, et al. Clinician
diagnostic certainty and the role of the autism diagnostic observation sched-
ule in autism spectrum disorder diagnosis in young children. JAMA Pediatr.
2022;176(12):1233—41.

21. Diniz NLF, Parlato-Oliveira E, Pimenta PGA, Aratjo LA, Valadares ER. Autism
and Down syndrome: early identification and diagnosis. Arq Neuropsiquiatr.
2022;80(6):620—30.

22. Ozonoff S, Young GS, Landa RJ, Brian J, Bryson S, Charman T, et al. Diagnostic
stability in young children at risk for autism spectrum disorder: a baby siblings
research consortium study. J Child Psychol Psychiatry. 2015;56(9):988—-98.

23. Harris PA, Taylor R, Thielke R, Payne J, Gonzalez N, Conde JG. Research elec-
tronic data capture (REDCap)--a metadata-driven methodology and workflow
process for providing translational research informatics support. J Biomed Inform.
2009;42(2):377-81.

24. Harris PA, Taylor R, Minor BL, Elliott V, Fernandez M, O’Neal L, et al. The REDCap
consortium: building an international community of software platform partners. J
Biomed Inform. 2019;95:103208.

25. Juhn YJ, Beebe TJ, Finnie DM, Sloan J, Wheeler PH, Yawn B, et al. Development
and initial testing of a new socioeconomic status measure based on housing data. J
Urban Health. 2011;88(5):933—44-.

26. Goldberg-Stern H, Strawsburg RH, Patterson B, Hickey F, Bare M, Gadoth N, et al.
Seizure frequency and characteristics in children with Down syndrome. Brain Dev.
2001;23(6):375-8.

27. Kats DJ, Patsiogiannis V, Skotko BG. Epileptic Spasms in patients with Down syn-
drome: experiences from caregivers. J Child Neurol. 2020;5(3):344-53.

28. Werling DM, Geschwind DH. Sex differences in autism spectrum disorders. Curr
Opin Neurol. 2013;26(2):146—-53.

29. Serajee FJ, Mahbubul Huq AH. Association of Y chromosome haplotypes with
autism. J Child Neurol. 2009;24(10):1258-61.

30. Baron-Cohen S, Lombardo MV, Auyeung B, Ashwin E, Chakrabarti B, Knickmey-
er R. Why are autism spectrum conditions more prevalent in males? PLoS Biol.
2011;9(6):€1001081.

31. Carlezon WA Jr, Kim W, Missig G, Finger BC, Landino SM, Alexander AJ, et al.
Maternal and early postnatal immune activation produce sex-specific effects on
autism-like behaviors and neuroimmune function in mice. Sci Rep. 2019;9(1):16928.

32. Afzal N, Murch S, Thirrupathy K, Berger L, Fagbemi A, Heuschkel R. Constipation
with acquired megarectum in children with autism. Pediatrics. 2003;112(4):939—42.

33. Buie T, Campbell DB, Fuchs GJ 3rd, Furuta GT, Levy J, Vandewater J, et al. Evalua-
tion, diagnosis, and treatment of gastrointestinal disorders in individuals with ASDs:
a consensus report. Pediatrics. 2010;125(Suppl 1):S1-18.

34. Srikantha P, Mohajeri MH. The Possible role of the microbiota-gut-brain axis in
autism spectrum disorder. Int J Mol Sci. 2019;20(9):2115.

35. Al-Ayadhi L, Zayed N, Bhat RS, Moubayed NMS, Al-Muammar MN, El- Ansary
A. The use of biomarkers associated with leaky gut as a diagnostic tool for early
intervention in autism spectrum disorder: a systematic review. Gut Pathogens.
2021;13(1):54.

36. Crump C, Sundquist J, Sundquist K. Preterm or early term birth and risk of autism.
Pediatrics. 2021;148(3):€2020032300.



ELTRASTORNO DEL ESPECTRO AUTISTA EN EL SINDROME DE DOWN
1. EXPERIENCIAS DE LOS CUIDADORES /2. PATOLOGIA COMORBIDA EN NINOS CON SINDROME DE DOWN Y AUTISMO

37. Lai MC, Kassee C, Besney R, Bonato S, Hull L, Mandy W, et al. Prevalence of co-oc-
curring mental health diagnoses in the autism population: a systematic review and
meta-analysis. Lancet Psychiatry. 2019;6(10):819—29.

38. Carter JC, Capone GT, Gray RM, Cox CS, Kaufmann WE. Autistic-spectrum disor-
ders in Down syndrome: Further delineation and distinction from other behavioral
abnormalities. Am J Med Genet B Neuropsychiatr Genet. 2007;144B(1):87—-94.

45 / Cuadernos de Actualidad, 5



Publicaciones de la
Fundacion Iberoamericana Down21

Coleccion DOCUMENTOS

- 100 Editoriales en Canal Down21

- Programacién educativa para escolares con sindrome de Down. F.
Ruiz

- Los bebés con sindrome de Down tienen derecho a vivir. J.-A. Rondal
- Respirar por la boca: Consecuencias, prevencion y tratamiento. S.
Galetti

- Sindrome de Down. Comunicar la noticia: Primer acto terapéutico. 32
ed. J. Florez

- Progresando juntos. Nuevos editoriales de www.down21.org (2010-
2017). 22 ed.

- ¢Como favorecer la autonomia personal de mi hijo con sindrome de
Down? B. Garvia

- Regresion de origen desconocido en el sindrome de Down. Una nueva
entidad. J. Florez, M.C. Ortega

- Terapia farmacoldgica: Neurodesarrollo y neurodegeneracion en el sin-
drome de Down. Fundacion Iberoamericana Down21

- Historia de mi vida. F. Bulit Goiii

Coleccion RECURSOS

- Sindrome de Down: lectura y escritura (s6lo en versién digital). /. V.
Troncoso, M. del Cerro

- Bienestar mental en los adultos con sindrome de Down: Una guia
para comprender y evaluar sus cualidades y problemas emocionales y
conductuales. D. McGuire, B. Chicoine

- Sindrome de Down: habilidades tempranas de comunicaciéon. Una
guia para padres y profesionales. .. Kumin

- Sindrome de Down: Neurobiologia, neuropsicologia, salud mental.
Bases para la intervencion en el aprendizaje, la conducta y el bienestar
mental. J. Flérez, B. Garvia, R. Fernandez-Olaria

- Educacion postsecundaria en entorno universitario para alumnos con
discapacidad intelectual. Experiencias y resultados. D. Cabezas, J. Flo-
rez (Coord.)

- Sindrome de Down y Autismo: Cuando dos mundos se encuentran.
Una guia para padres y profesionales. M. Froehlke, R. Zaborek (Coord.)
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ELTRASTORNO DEL ESPECTRO AUTISTA EN EL SINDROME DE DOWN
1. EXPERIENCIAS DE LOS CUIDADORES /2. PATOLOGIA COMORBIDA EN NINOS CON SINDROME DE DOWN Y AUTISMO

- Psicoterapia y Farmacoterapia en la Discapacidad Intelectual. B. Gar-
via, J. Florez

- Enfermedad de Alzheimer & Sindrome de Down: Guia practica para
cuidadores. J. Moran y National Down Syndrome Society

- Sindrome de Down. Mi visién y presencia. M.V. Troncoso.

- La esperanza pedagogica vivida por padres de hijos con sindrome de
Down. K. Armijos Yambay

- La vida adulta en el sindrome de Down. J. Florez (Coord.)

Cuadernos de Actualidad

-1. La investigacion en el sindrome de Down: propuestas actuales y re-
comendaciones. J.A. Hendrix et al.

-2. La medicién de los resultados en los estudios de investigacion sobre
las personas con sindrome de Down. Anna J Esbensen et al.

-3. Enfermedad de Alzheimer en el sindrome de Down: 1. Perspectivas
familiares. J. Florez. 2. Causas, algo mas que amiloide A.C. Martini et al.
-4. El desarrollo de la actividad fisica en las personas con sindrome
de Down. 1. Consecuencias sobre la salud. Brantley K. Ballenger et
al. 2. Obstaculos y factores facilitadores. Emma E. Schultz et al.

REVISTAS

- Revista Virtual Canal Down21 , mensual

- Sindrome de Down: Vida Adulta, cuatrimestral
- DownMediaAlert, mensual

PAGINAS WEB
- www.down21.org

- www.downciclopedia.org
- www.sindromedownvidaadulta.org
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Los articulos que presentamos en este Cuaderno de
Actualidad certifican una realidad que esta universalmente
aceptada y ha sido esmeradamente descrita'. Y lo hacen
desde perspectivas de extraordinario interés. ;Qué pasa,
como se las arreglan padres y cuidadores cuando empiezan

a ver en el nino pequeno con sindrome de Down unos signos
que les alarman? ;Qué es lo que ven y experimentan? ;A
cuantas puertas y durante cuanto tiempo tienen que llamar
para que ese nifno sea atendido y, por fin, diagnosticado y
dirigido hacia un tratamiento solvente? En el supuesto de que
haya un factor genético responsable del diagnéstico dual,
;qué comorbilidades anadidas podrian poner en guardia
sobre la presencia del TEA?

Es universal el deseo de que aumente el nimero de
profesionales en el area de la Salud mental que conozcan
las peculiaridades del sindrome de Down y sus posibles
manifestaciones, especialmente cuando aparecen de por
medio trastornos mentales responsables de un diagnéstico
dual. Por desgracia, sigue habiendo profesionales incapaces
de aceptar y discernir que no todo problema mental es
simplemente “sindrome de Down’, sin solucién; porque
aunque el sindrome de Down como tal “no se cure’, muchos
de esos problemas que contribuyen al diagnéstico dual son,
como minimo, mejorables y en muchas ocasiones curables.

'En espafiol: M. Froehlke y R. Zaborek (Coord.). Sindrome de Down y
Autismo: Cuando dos mundos se encuentran. Una guia para padres y
profesionales. (2013). Fundacién Iberoamericana Down21. Disponible

libremente en:


https://www.down21.org/libros-online/Sindrome-de-Down-y-Autismo-online.pdf



