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No quedan tan lejos los años en que, allá por la década de los ochenta 
del pasado siglo y atendiendo a la bibliografía entonces disponible, 
asegurábamos con rotundidad que los niños con síndrome de Down 
quedaban guarnecidos de presentar el trastorno de espectro autista 
(TEA). Y si alguien insistía en que podían presentarlo, concluíamos 
diciendo que podrían tener algún signo pero que, con una buena 
intervención educativa, lo superaban. 

Pero había familias que sufrían mucho porque, allá donde se 
dirigieran, sólo veían el entusiasmo con el que padres, profesionales 
y publicaciones sólo comentaban y difundían los grandes avances 
que los pequeños iban mostrando en sus diversas capacidades. Y 
sufrían porque su hijo, pese a todos los esfuerzos de la familia y los 
educadores, no conseguían progreso alguno y mostraba problemas de 
conducta de muy difícil manejo. ¿Por qué esa diferencia? Cuando en 
alguna revista especializada empezaba a incorporarse algún estudio 
que claramente apuntaba a la presencia de TEA en niños pequeños con 
síndrome de Down y la necesidad de prestarles atención y de abordar 
su necesario tratamiento, surgía la voz de alguna madre lectora que 
afirmaba: “Por fin alguien empieza a acordarse de los casos difíciles”.

Transcurridos ya unos años, los artículos que presentamos en 
este Cuaderno de Actualidad certifican una realidad que está 
universalmente aceptada y ha sido esmeradamente descrita1. Y lo 
hacen desde perspectivas de extraordinario interés. ¿Qué pasa, cómo 
se las arreglan padres y cuidadores cuando empiezan a ver en el niño 
pequeño con síndrome de Down unos signos que les alarman? ¿Qué 
es lo que ven y experimentan? ¿A cuántas puertas y durante cuánto 
tiempo tienen que llamar para que ese niño sea atendido y, por fin, 
diagnosticado y dirigido hacia un tratamiento solvente? En el supuesto 
de que haya un factor genético responsable del diagnóstico dual, ¿qué 
comorbilidades añadidas podrían poner en guardia sobre la presencia 
del TEA?

Es universal el deseo de que aumente el número de profesionales 
en el área de la Salud mental que conozcan las peculiaridades del 
síndrome de Down y sus posibles manifestaciones, especialmente 
cuando aparecen de por medio trastornos mentales responsables 
de un diagnóstico dual. Por desgracia, sigue habiendo profesionales 
incapaces de aceptar y discernir que no todo problema mental es 

PRESENTACIÓN
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simplemente “síndrome de Down”, sin solución; porque aunque el 
síndrome de Down como tal “no se cure”, muchos de esos problemas 
que contribuyen al diagnóstico dual son, como mínimo, mejorables y 
en muchas ocasiones curables.

Fundación Iberoamericana Down21

1En español: M. Froehlke y R. Zaborek (Coord.). Síndrome de Down y Autismo: 
Cuando dos mundos se encuentran. Una guía para padres y profesionales. (2013). 
Fundación Iberoamericana Down21. 
https://www.down21.org/libros-online/Sindrome-de-Down-y-Autismo-online.



4 / Cuadernos de Actualidad, 5

EL TRASTORNO DEL ESPECTRO AUTISTA EN EL SÍNDROME DE DOWN
1. EXPERIENCIAS DE LOS CUIDADORES / 2. PATOLOGÍA COMÓRBIDA EN NIÑOS CON SÍNDROME DE DOWN Y AUTISMO

1. Trastorno del espectro autista en el 
síndrome de Down: las experiencias de los 
cuidadores

Autism Spectrum Disorder in Down Syndrome: Experiences from Caregivers
Journal of Autism and Developmental Disorders 
https://doi.org/10.1007/s10803-022-05758-x  

AUTORES

Noemi Alice Spinazzi1 · Alyssa Bianca Velasco2,5 · Drew James Wodecki3 · Lina 
Patel4

AFILIACIONES
1 Division of Primary Care, Department of Pediatrics, UCSF Benioff Children’s 

Hospital Oakland, 5220 Claremont Ave, Oakland, CA, USA
2 Graduate Medical Education, Department of Pediatrics, UCSF Benioff Children’s 

Hospital Oakland, Oakland, CA, USA
3 School of Medicine, University of California-Davis, Davis, CA, USA
4 Division of Child and Adolescent Mental Health, Department of Psychiatry, Chil-

dren’s Hospital Colorado and University of Colorado, Aurora, CO, USA
5 Present Address: Lucille Packard Children’s Hospital Stanford, Palo Alto, USA



5 / Cuadernos de Actualidad, 5

EL TRASTORNO DEL ESPECTRO AUTISTA EN EL SÍNDROME DE DOWN
1. EXPERIENCIAS DE LOS CUIDADORES / 2. PATOLOGÍA COMÓRBIDA EN NIÑOS CON SÍNDROME DE DOWN Y AUTISMO

SUMARIO

Resumen........................................................................................6
Introducción.................................................................................. 7
Métodos.........................................................................................8

Desarrollo de la encuesta y recogida de datos.........................8
Análisis de los datos................................................................. 9

Resultados................................................................................... 10
Demografía............................................................................. 10
Primeros años y diagnóstico.................................................. 10

Edad del diagnóstico......................................................... 10
Síntomas iniciales............................................................... 11
Información de las preocupaciones...................................12
Apoyos, servicios e intervenciones ....................................12
Impacto en la familia .........................................................13

Discusión .....................................................................................17
Conclusión ...................................................................................21
Bibliografía .................................................................................22



6 / Cuadernos de Actualidad, 5

EL TRASTORNO DEL ESPECTRO AUTISTA EN EL SÍNDROME DE DOWN
1. EXPERIENCIAS DE LOS CUIDADORES / 2. PATOLOGÍA COMÓRBIDA EN NIÑOS CON SÍNDROME DE DOWN Y AUTISMO

RESUMEN

El objetivo de este estudio es aprender a partir de las experiencias 
de las familias de personas con el diagnóstico dual de síndrome 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 diagnóstico y el tratamiento. Los cuidadores  respon-
dieron a una encuesta online en la que describían 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 comunicación y las 
dificultades en la conducta impulsaron a los cuidadores a buscar 
más información. Hubo un lapso de 4,65 años como media entre el 
momento en que se apreciaron los primeros síntomas y el momen-
to en que se recibió el diagnóstico de TEA. Se identificaron varias 
intervenciones terapéuticas como beneficiosas, incluidos los apoyos 
en la conducta y la comunicación. Los cuidadores expresaron su 
frustración y describieron su profundos sentimientos de estrés y de 
aislamiento social. 

A menudo, el diagnóstico de TEA en los niños 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 investigación para diseñar algoritmos 
diagnósticos e intervenciones terapéuticas que se ajusten a las ne-
cesidades específicas de esta población de pacientes. Los cuidadores 
claman por una mejoría en la comprensión del SD-TEA, en la iden-
tificación de terapias y programas educativos más individualizadas, 
y en la provisión de apoyos más completos.
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INTRODUCCIÓN

El trastorno de espectro autista (TEA) es un cuadro ordinario que 
coexiste en algunas personas con el síndrome de Down (SD). Las es-
timaciones sobre su prevalencia en el SD varían ampliamente entre el 
5 y el 39% (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 cuáles hayan sido los procedimien-
tos de evaluación y los criterios diagnósticos. Esto sugiere que el TEA 
es mucho más frecuente en los niños con SD que en los de la población 
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 tardía en los pacientes con SD, y eso cuan-
do se diagnostica (Howlin et al., 2008; Rasmussen et al., 2001). Es de-
cir, los niños con un diagnóstico dual de síndrome de Down-trastorno 
del espectro autista (SD-TEA) pueden perderse ese espacio temporal 
que es el adecuado para aplicar una intensa intervención temprana, 
con la que se ha demostrado que se consiguen mejores resultados en el 
desarrollo de los niños con  TEA idiopático (Greenspan, 1994; Lovaas, 
1987; Webb et al., 2014). Aunque algunos estudios han demostrado 
que la regresión en el desarrollo asociada al TEA aparece más tarde 
en los niños 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-
tomatología TEA, y el llamado ‘ensombrecimiento o apagón diagnós-
tico’ (todo lo que pasa es SD), los que pueden ocasionar este retraso 
en el diagnóstico. La literatura antigua describió a las personas con 
SD como amistosas y cariñosas (Gibbs y Thorpe, 1983), y sugirió que 
el TEA coexistía 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 comparó a los niños con SD-TEA con los que tenían sólo TEA, 
se demostró que, aunque los dos grupos tenían parecidos perfiles de 
comunicación y conductas repetitivas, los niños con SD-TEA tenían 
menores dificultades sociales, más juego imitativo y menos problemas 
en la mirada y la sonrisa social (Warner et al., 2017). Además, recono-
cer el TEA en niños con SD es todo un desafío debido al solapamiento 
de la sintomatología entre la discapacidad intelectual y el TEA, ya que 
ambos pueden verse asociados a limitaciones en la comunicación, el 
juego y los problemas de conducta. Los síntomas tipo-TEA son tam-
bién más frecuentes en las personas con SD sin TEA comórbido que en 
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la población neurotípica (Channell et al., 2015), y ello puede inducir 
a los clínicos a creer que el perfil neurocognitivo de sus pacientes es 
únicamente atribuible a la discapacidad intelectual propia del SD y no 
a sospechar que pueda haber un diagnóstico añadido de TEA (Howlin 
et al., 2008; Reiss et al., 1982).

Las perspectivas de los padres contribuyen en gran medida a desa-
rrollar modelos de atención 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 diagnóstico de TEA (Sacrey et al., 2015). Si bien hay 
estudios que han indagado las experiencias de los cuidadores de ni-
ños 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 niños 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 
diagnóstico y la intervención. Fue la experiencia clínica la que dio for-
ma a la hipótesis de que los cuidadores se toparon con barreras para 
obtener un diagnóstico de TEA, y que su experiencia como padres fue 
diferente de la que ofrecían los cuidadores de personas que sólo tenían 
SD.

MÉTODOS

Desarrollo de la encuesta y recogida de datos

El grupo TEA del Down Syndrome Medical Interest Group-USA 
(DSMIG-USA) desarrolló una encuesta cuyo objetivo fue compren-
der mejor las experiencias de las familias que tenían un hijo con diag-
nóstico confirmado o sospechoso de SD-TEA. El equipo de este estu-
dio elaboró 17 preguntas, incluidas 6 preguntas de pasos múltiples, 
para evaluar las experiencias de los participantes con sus hijos en los 
primeros años anteriores al diagnóstico de TEA; sus interacciones con 
los sistemas médicos y educativos para obtener el diagnóstico de TEA; 
las perspectivas sobre qué intervenciones y apoyo les han sido útiles; 
y reflexiones sobre de qué manera el diagnóstico dual de SD-TEA ha 
afectado a la unidad familiar. La encuesta interrogó específicamente 
sobre la edad a la que el niño había sido diagnosticado de TEA, qué tipo 
de profesional hizo el diagnóstico, y cómo éste fue obtenido (p. ej., 
diagnóstico clínico, cuestionario, entrevista al cuidador, tests de 
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desarrollo, tests psicoeducativos). Los únicos datos demográficos so-
licitados fueron la edad del individuo al tiempo de rellenar la encuesta 
y la ciudad y estado (USA) donde el participante residía. El estudio fue 
aprobado por un Comité de Revisión 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 diagnóstico confirmado o sospechoso de diagnóstico dual SD 
y TEA. El enlace de la encuesta fue subido a la página cerrada de la or-
ganización 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 envió una nota de recuerdo a las cuatro semanas después de 
la distribución inicial, y el período de inscripción se cerró dos semanas 
después de la última entrega de la encuesta. Para mantener el anoni-
mato, la encuesta tenía que estar completada en una sesión. Podían 
entregarse encuestas contestadas sólo parcialmente.

ANÁLISIS DE DATOS

Se excluyeron del análisis las encuestas en las que las respuestas 
a las preguntas relacionadas con el proceso de diagnóstico indicaban 
que la persona con SD no había recibido realmente un diagnóstico for-
mal de TEA, o si el cuidador sólo contestó a las preguntas demográfi-
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 tamaño de la 
muestra en cada cuestión por separado, y eso influyó en que el tamaño 
de la muestra fue diferente en cada cuestión.

La inicial anotación, descarga y clasificación de los datos se hizo en 
Microsoft Excel. El análisis cualitativo de los datos fue informado me-
diante metodología de análisis temático (Creswell, 2014), con un es-
quema de codificación desarrollado por el equipo del estudio después 
de varias reuniones de consenso que incluyeron a clínicos con expe-
riencia en la atención a niños con SD, TEA y SD-TEA. Se identificaron 
los temas generales para cada ítem de la encuesta que pedía una inter-
pretación cualitativa por parte de las respuestas de los padres. Varios 
clínicos codificaron los datos de manera independiente y la concor-
dancia estadística kappa entre los evaluadores (Fleiss et al., 2003) fue 
0,92; todas las divergencias a la hora de codificar fueron revisadas por 
un grupo, alcanzándose el consenso tras revisar caso. Las cuestiones 
relacionadas con la edad se analizaron de modo cualitativo. Se realizó 
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una regresión lineal simple en las variables de edad, originando una 
gráfica de línea con un coeficiente ajustado de correlación R2. Toda la 
computación analítica que comprendía gráficas, tablas y parámetros 
estadísticos se ejecutó sobre RStudio y RMarkdown.

RESULTADOS

Demografía

Se distribuyó la encuesta dentro del grupo DS-ASD Connection Fa-
cebook Group que tiene un total de 486 miembros. La encuesta llegó 
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 sólo tenían información demográfica, y otros 11 
porque sus respuestas indicaron que el niño nunca había sido diagnos-
ticado de TEA. Se incluyeron en el análisis 47, la mayoría residente en 
Estados Unidos. La mediana de edad del hijo de los participantes en 
el momento de responder la encuesta fue 17,00 años (SD = 8,37), y el 
70% (n =33) de ellos eran varones.

PRIMEROS AÑOS Y DIAGNÓSTICO

Edad del diagnóstico

En esta encuesta los cuidadores indicaron haber observado las pri-
meras diferencias en su hijo al compararlo con otros niños con SD a la 
edad (media) de 3,87 años (SD = 2,56). Pero la mayoría no recibió el 
diagnóstico de TEA hasta la edad escolar, una media de 8,52 años (SD 
= 3,67). Hubo un retraso medio de 4,65 años (SD = 3,67) entre la pri-
mera observación de síntomas y la notificación del diagnóstico (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 emitió un diagnóstico, mostró una correlación positiva con la edad 
que el hijo tenía en el momento de la participación en la encuesta (R2 
ajustado = 0,211, P = 0,0009): cuanto mayor era la edad del hijo en el 
momento de la encuesta, mayor había sido la brecha entre primeros 
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signos de TEA y momento de emisión del diagnóstico (Tabla 1).

SÍNTOMAS INICIALES

La encuesta indagó sobre los síntomas que indujeron a los cuida-
dores a sospechar que su hijo era diferente de los otros con SD. Las 
primeras preocupaciones más frecuentemente indicadas fueron las 
conductas estereotipadas (n =24, 53%), y eso incluía conductas repe-
titivas (p. ej., palmeo de manos, conductas autoestimulantes [balan-
ceos, etc.], golpes de cabeza), conducta perseverante (p. ej., quedarse 
mirando a ventiladores de techo, a luces), intereses limitados (p. ej., 
jugar con el mismo juguete una y otra vez). También se observaron 
con frecuencia en los primeros año la falta de interés en las relaciones 
sociales (n = 22; 49%) y los déficit en la comunicación (n = 18, 40%). 
Indicaron también que apreciaban sensibilidad sensorial, a la defen-
siva (n =13; 29%); pobre contacto ocular (n= 12; 27%); trastorno del 
ánimo o de la conducta en forma de rabietas, hiperactividad, ansiedad; 
y patrones anómalos 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 más lento en los hitos del de-
sarrollo (n = 12; 27%), u un subgrupo indicó como principal problema 
una regresión en el desarrollo (n =8; 18%).

Categoría

Edad a la que se inició 
la preocupación por un 
desarrollo anómalo (años)

Edad en el diagnóstico de 
TEA (años)

Número de años entre la 
primera preocupación y 
el diagnóstico (“brecha de 
edad”

Media

3,87

8,52

4,65

Mediana

3,00

7,00

3,50

Intervalo

0,25-12

1,50-21,00

0,00-17,50

DE

2,56

4,77

3,67

Tabla 1. Edad del niño a la que  se inició la preocupación por un desarrollo anómalo y 
diagnóstico de trastorno del espectro autista (TEA) (n = 45)
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INFORMACIÓN DE LAS PREOCUPACIONES

La mayoría de los participantes expresaron su primer temor al pri-
mer profesional responsable de la atención al niño (n =22; 47%) o a 
profesionales en los campos de la educación/terapias (n =27; 57%) 
como son los maestros, terapeutas del lenguaje/fisios/ocupacionales, 
especialistas de la atención temprana. Un subgrupo más pequeño (n 
= 12; 26%) lo hizo a especialistas médicos, tales como pediatra del de-
sarrollo y de la conducta, neurólogo, genetista, especialista en el SD 
(profesionales que trabajan en clínicas o centros SD, o que ven a mu-
chos pacientes con SD). De quienes expresaron su primera preocupa-
ción al primer profesional responsable de la atención al niño, el 82% 
(n = 18) pensó que l profesional carecía de conocimiento o experiencia 
sobre el SD-TEA para seguir orientándoles (tabla 2).

APOYOS, SERVICIOS E INTERVENCIONES

A los padres se les preguntó sobre las  relativas cualidades y difi-
cultades de su hijo. Se les pidió también que reflexionaran sobre los 
apoyos e intervenciones que le habían 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 compasión y la perseverancia. 
Las dificultades descritas con mayor frecuencia fueron los déficits de 
comunicación (n = 25; 57%), la rigidez cognitiva (n = 18; 41%), el dé-
ficit en habilidades sociales (n = 13; 30%), y/o temas relacionados con 
el ánimo y la conducta (n = 11; 25%).

Receptor de la 
preocupación

Fiable

No fiable

Familia (
n = 6)

0 (0%)

6 (100%)

Educador/
terapeuta 
(n = 27)

6 (22%)

21 (78%)

Pediatra/
atención 
primaria 
(n = 22)

4 (18%)

18 (82%)

Pediatra/
atención 
primaria 
(n = 22)

4 (18%)

18 (82%)

Tabla 2. A qué cuidadores los padres expresaron su preocupación, y si ellos percibieron que 
tenían conocimiento para dirigir una ulterior evaluación (n =47)
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En cuanto a las intervenciones que habían ayudado a su hijo, el 37% 
(n = 16) mencionó la terapia Applied Behavioral Analysis (ABA); el 
35% (n = 15) señaló 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 
había sido un recurso valioso: el 51% (n = 20) contestó que la escuela 
había cubierto las necesidades de su hijo, el 36% (n = 14) contestó que 
no le había ayudado, y el 13% (n = 5) que le había ayudado en algunos 
aspectos pero no en otros.

IMPACTO EN LA FAMILIA

La principal fuente de frustración señalada 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 había ocasionado en la unidad familiar, 38% (n = 16) mencio-
naron el sentirse aislados, solos. Muchos señalaron que atender a su 
hijo les llevaba cantidad de tiempo y exigió un cambio de ocupación. A 
pesar de las dificultades, el 38% (n = 16) coincidieron en que la expe-
riencia les había hecho más empáticos, más fuertes y más agradecidos. 
Muchos de los participantes mencionaron que se sentían 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 sección, se muestran en la tabla 3.

Tabla 3. Temas y comentarios obtenidos a partir de la sección “Impacto 
familiar” de la encuesta

Categoría/Asunto

Problemas y 
frustración

Tema

Dificultades de 
comunicación

Cambios en la 
conducta

Citas ilustrativas

“Falta de comunicación por parte de 
nuestro hijo. No puede expresar sus 
necesidades/ deseos/ sentimientos”.

“No cederá en nada que haya 
decidido necesitado para seguir su 



14 / Cuadernos de Actualidad, 5

EL TRASTORNO DEL ESPECTRO AUTISTA EN EL SÍNDROME DE DOWN
1. EXPERIENCIAS DE LOS CUIDADORES / 2. PATOLOGÍA COMÓRBIDA EN NIÑOS CON SÍNDROME DE DOWN Y AUTISMO

Impacto sobre la 
unidad familiar

Lento progreso en 
su desarrollo

Falta de 
independencia en 
actividades de auto-
cuidado

Necesidad 
de constante 
supervisión

Falta de 
conocimientos 
en educadores y 
terapeutas

Aislamiento social

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

“La mayor frustración es la falta de 
progreso. Tenemos terapia ABA pero 
parece dar un paso adelante y dos 
atrás”.
“También, el progreso lento descora-
zona, especialmente cuando el niño 
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 
mayoría de los niños con SD pueden 
conseguir cierta independencia en 
estas áreas básicas. Pueden hablar e 
interactuar con otros”

“La gente no se da cuenta que un 
corredor (…) No le puedo dejar con 
nadie (los descansos libres están 
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 deberían ayudarnos. Las 
escuelas, los médicos, los terapeutas, 
etc. han estado las más 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  
y disruptivo (…).
Nunca hemos ido a un restaurante, 
cine, teatro, o piscina pública como 
familia. Nunca hemos cogido una 
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De qué modo 
la experiencia 
del cuidador se 
diferencia de los 
cuidadores de 

Impacto sobre 
la profesión, el 
matrimonio

Aumento de la 
empatía

Preocupados por el 
futuro

Discapacidad 
acumulada

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

“No hemos tenido más hijos; no 
creímos ser capaces de tener más… 
La trayectoria laboral se apagó. El 
matrimonio se enfrió: no siempre 
teníamos energía para entregarnos 
el uno 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 socialización o de 
pasar el tiempo junto a  compañe-
ros de su edad que muestran claras 
diferencias. Han aprendido lecciones 
de él que ni mi marido ni yo jamás 
hubiésemos sido capaces de ense-
ñarles directamente, y son personas 
mucho mejores a su edad de lo que 
yo jamás 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 más oportunidades para 
planificarlo. Dependiendo de en 
dónde  una persona se encuentre en 
el espectro, lo mismo parece ser cier-
to para las personas con autismo. 
Ahora, pensamos que siempre vivirá 
con nosotros y dispondrá de un 
cuidador a tiempo completo”.

“El SD/TEA le confunde y nos confun-
de. La falta de comunicación de mi 
hijo y el miedo a cambiar hace que 
su disfunción del desarrollo aumente 
exponencialmente”.
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personas con sólo 
SD o sólo TEA

Carencia de 
intervenciones 
especializadas

No se pertenece 
a ninguna de las 
comunidades, SD 
o TEA

Sentirse juzgado 
por otros

“Las ‘dificultades’ que experimenta-
mos como parte de su diagnóstico 
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 sólo 
tiene SD. Las intervenciones que 
aplicamos se centran más en los sín-
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 así, cuando estás en eventos TEA 
los demás padres piensan que el TEA 
se presenta de modo diferente en 
nuestros hijos por lo que consideran 
que no deberías estar ahí”.
“En resumen, creo que nuestra 
experiencia se ve  dificultada por 
facetas múltiples que no contemplan 
las familias con un solo diagnóstico. 
CREO que es más duro Y en mayor 
soledad. Y requiere más 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 diagnóstico, deja al 
nuestro siempre como que se queda 
corto”.

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

Este es el primer estudio que contempla las perspectivas de los cui-
dadores con un hijo con SD-TEA. La utilización de la codificación cua-
litativa y el análisis de temas permitió  obtener una visión detallada y 
matizada de las perspectivas familiares. Los niños con SD-TEA con-
forman una población de pacientes relativamente poco estudiados, y 
este estudio profundiza en nuestro conocimiento sobre las vidas de las 
familias.

La mayoría de quienes respondieron advirtieron que su hijo era di-
ferente de los demás niños con SD en la primera infancia, a una media 
de edad de 3,87 años. En comparación, múltiples estudios sobre niños 
con TEA idiopático han descrito que la primera preocupación de los 
padres comienza antes de los 2 años (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 años de retra-
so entre la apreciación de los primeros síntomas y la obtención de un 
diagnóstico. Esta brecha o distancia es mayor que la descrita en una 
encuesta en Estados Unidos a cuidadores de niños con TEA idiopático, 
en donde la media del retraso en el diagnóstico fue de 2,70 años (Zuc-
kerman et al., 2015). Los niños con SD-TEA en nuestro estudio fueron 
diagnosticado a una media de edad de 8,52 años, superior en varios 
años a los 5-6 años descritos para en el TEA idiopático (Howlin y Moo-
re, 1997; Mandell et al., 2010; Siklos y Kerns, 2007). Es de notar que 

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 
decisión de contemplar a mi hijo 
como el producto de calidad  de las 
intervenciones disponibles para un 
niño con ese diagnóstico (sólo SD), 
mi marido y yo somos considerados 
como padres negligentes e incom-
petentes”.
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esta brecha fue mayor para los individuos de más edad en el momento 
en que la encuesta se realizó, lo que sugiere que ha habido una cierta 
mejoría en el reconocimiento del diagnóstico de TEA en los niños con 
SD, en relación 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 llevó a cabo la encuesta.

La identificación y el diagnóstico de TEA en las personas con SD 
puede ser complicado por diversos motivos. Los síntomas 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 síntomas entre la discapa-
cidad intelectual y el TEA pueden originar un dilema diagnóstico en 
los profesionales (Howlin et al., 2008; Reiss et al., 1982); por ejem-
plo, muchos niños con SD y con discapacidad intelectual más intensa 
muestran conductas estereotipadas (Channell et al., 2015; Kraijer y 
de Bildt, 2005). Los síntomas tipo-TEA, tal como están puntuados en 
la Social Responsiveness Scale, prevalecen más en los niños con SD 
sin un diagnóstico comórbido con TEA que en la población neurotí-
pica (Channell et al., 2015). La pérdida en la audición, la hipotonía y 
los problemas visuales que se dan con mayor frecuencia en los niños 
con SD, pueden afectar también al desarrollo del lenguaje y al desa-
rrollo social (DiGuiseppi et al., 2010; Rasmussen, 2001). Siendo tan 
problemático, incluso para un profesional avezado, el saber cuándo 
los síntomas tipo-TEA indican un diagnóstico de TEA, la presencia de 
múltiples signos y síntomas, así como el temor de que un niño parezca 
“diferente” de otros niños con SD, deberá suscitar una evaluación más 
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-
racterísticas identificadas como capaces de diferenciar a los niños con 
SD-TEA de los niños con sólo SD, tal como fueron verbalizadas por los 
padres participantes en la encuesta, coinciden con los índices de pun-
tuación en el algoritmo del Autism Dignostic Observation Schedule 
(ADOS), que es “el patrón oro” como instrumento diagnóstico de TEA 
en la comunidad general (Lord et al., 2000). Se ha demostrado que los 
niños con SD-TEA tienen perfiles ADOS similares a los de los niños 
con sólo TEA (Oxelgren et al., 2019).

Los informes de los padres en esta encuesta muestran una buena 
correlación con los hallazgos sobre el SD-TEA, apoyando así más a la 
idea de que las preocupaciones de los padres no deben ser ignoradas 
ni descartadas. El síntoma más frecuentemente descrito fue la conduc-
ta estereotipada (n = 24, 53%), coincidente con resultados publicados 
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anteriormente sobre mayores índices de estereotipias de la Aberrant 
Behavior Checklist en niños con SD-TEA en comparación con niños 
con solo TEA (Capone et al., 2005); la literatura ha mostrado que si 
bien muchos niños con SD presentan conducta estereotípica  (Howlin 
y Moore, 1997), quienes tienen SD-TEA se concentran en una este-
reotipia más persistente, compleja y excéntrica (Carter et al., 2007). 
Los cuidadores frecuentemente señalaron sus temores sobre el ánimo 
y la conducta, lo que confirma previos resultados de mayores tasas de 
dificultades en la conducta, hiperactividad y lenguaje inapropiado en 
los niños con SD-TEA comparados con los niños con SD solo (Capone 
et al., 2005; Carter et al., 2007; Molloy et al., 2009). Es de advertir que 
un reciente estudio demostró que tipos específicos de conducta malda-
patativa, como son la autolesión y el aislamiento, iban asociados a un 
mayor riesgo de presentar SD-TEA (Channell et al., 2019). En nuestra 
encuesta, los padres también señalaron frecuentemente que sus hijos 
con SD-TEA tenían más pobres habilidades de lenguaje receptivo y 
expresivo y más habla inapropiada que los niños con SD solo (Magyar 
et al., 2012; Molloy et al., 2009).

El diagnóstico 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 común en los participantes en la encuesta 
fue que sus temores y preocupaciones fueron rechazados inicialmente, 
lo que contribuyó al retraso en el diagnóstico de TEA. Para muchos de 
ellos, el itinerario o recorrido hasta alcanzar el diagnóstico dual su-
puso el tener que interactuar con múltiples profesionales de la salud, 
de la educación 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 atención 
primaria y a los educadores, que son con frecuencia los primeros en 
escuchar los temores de los padres.

Tener un hijo con el diagnóstico dual significa un enorme impacto 
sobre la familia, tanto positivo como negativo. El 38% de los partici-
pantes señalaron sentimiento de aislamiento, que los padres atribu-
yeron a dos categorías importantes: la imposibilidad de salir de casa o 
atender a reuniones familiares debido a la conducta del niño, o temas 
de sensibilidad por ser interpretados equivocadamente como “malos 
padres” en público debido a los síntomas y conductas del niño. Esto es 
coherente con el concepto de que la llamada “ventaja SD” ―la noción 
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de que los padres de personas con SD experimentan menos estrés al 
compararlos con los cuidadores de niños con otras discapacidades 
del desarrollo (Hodapp et al., 2001)― no se mantiene si se tiene en 
cuenta la conducta adaptativa del niño (Corrice y Glidden, 2009). 
Los resultados de la encuesta subrayan el valor de adecuados servi-
cios de respiro en familias con niños con SD-TEA. Los padres confia-
ron en la organización de una comunidad con familias de otros niños 
con el diagnóstico 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 relación 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 cómo podemos mejorar en 
la atención a los niños con SD-TEA si comprendemos mejor las expe-
riencias de las familias. Pero el estudio tiene también sus limitaciones. 
Nuestra muestra es pequeña: sólo 47 cumplieron los criterios de ad-
misión. La encuesta solicitó datos demográficos muy limitados, y eso 
afecta a la generalización de sus resultados. Se incluyeron encuestas 
basadas sólo en la información parental de que su hijo había sido diag-
nosticado de SD-TEA, sin que hubiera un proceso independiente de 
verificación; dado que el diagnóstico de TEA en los síndrome genéticos 
es más problemático (Hepburn y Moody, 2011), los estudios futuros 
habrán de incorporar mediciones de caracterización de la sintomato-
logía propia del TEA, para aumentar la confianza en que realmente 
los hallazgos son propios de la población SD-TEA. No dispusimos de 
comparación con un grupo de familias con un hijo que sólo tuviera 
SD o TEA; los futuros estudios habrán 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 permitió a los participantes que se expresaran 
libremente, también introdujo una posibilidad de sesgo en el proceso 
de agrupar las respuestas en categorías. 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 relación con los 
síntomas, ya que los padres están más familiarizados con los criterios 
diagnósticos del TEA una vez que el hijo ha sido diagnosticado. Tam-
bién puede haber un sesgo negativo en relación con los pacientes al 
recordar los problemas para acceder a los servicios de diagnóstico e 
intervención, que pudieron haber ocurrido años antes de la participa-
ción en la encuesta.
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Los participantes de nuestro estudio pueden no ser representativos 
de los padres en la población general, ya que debían leer y escribir en 
inglés, ser miembros de la conexión 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 están sujetos a un impor-
tante sesgo en la selección, ya que todos los participantes eran miem-
bros de un grupo de apoyo y pudieron haber buscado una comunidad 
online para afrontar las experiencias más problemáticas en su pater-
nidad. En estudios que se centran en el TEA idiopático, el no saber 
hablar en inglés mostró una relación con los retrasos en el diagnóstico 
del TEA (Fountain et al.,2011; Valicenti y-McDermott et al., 2012), lo 
que sugiere la posibilidad de que los niños con SD-TEA provenientes 
de familias que no hablan inglés, los grupos minoritarios, o con un 
estado socio-económico inferior puedan estar sufriendo retrasos aún 
mayores en el diagnóstico. Confiamos en que este estudio promoverá 
una búsqueda en las experiencias de cuidadores de personas con SD-
TEA, incluyendo a aquellos cuyo primer idioma no sea el inglés, con 
una categorización más detallada del origen racial/étnico de los parti-
cipantes, el nivel de educación y el estado socio-económico.2

CONCLUSIÓN

Este estudio corrobora resultados anteriores de que el diagnóstico de 
TEA en niños 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 niños con SD-TEA experimentar mayores 
problemas en su conducta, funcionamiento adaptativo y comunicación 
que los niños con solo SD (Magyar et al., 2012; Molloy et al., 2009). 
Además resalta la importancia de dar validez a las preocupaciones o 
temores de los padres y de conectar rápidamente a los pacientes que 
muestren signos de TEA con servicios de evaluación apropiada, y des-
taca la necesidad de educar a los profesionales de atención primaria y a 
los educadores sobre la presentación y necesidades de las personas con 
SD-TEA. Por último, insiste en la necesidad de proseguir en la investi-
gación sobre cómo los niños con SD-TEA muestran diferencias en rela-
ción con los sólo tienen SD, y la importancia de apoyar a los cuidadores 
conectándolos 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 está realizado en 
USA
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RESUMEN

El síndrome de Down (SD) es una de las causas más frecuentes 
de discapacidad intelectual, y va asociada con un aumento de la 
incidencia de patología comórbida. El trastorno de espectro autista 
(TEA) es común en las personas con SD, con un índice que en algu-
nos estudios ha alcanzado hasta el 30%. Pero se conoce poco sobre 
la patología comórbida en los niños que presentan SD y TEA.

Se realizó una revisión retrospectiva en un único centro que había 
recogido de manera longitudinal los datos clínicos. Se incluyó a 
cualquier paciente con un diagnóstico confirmado de SD, evaluado 
en un gran programa especializado en síndrome de Down de un 
centro médico pediátrico terciario entre marzo de 2018 y marzo 
de 2022. Durante cada evaluación clínica se entregó una encuesta 
estandarizada que incluía preguntas de carácter demográfico y 
clínico.

En total se incluyeron 562 niños con SD. La mediana de su edad 
fue de 10 años (IQR: 6,18-13,92). De este grupo, 72 (13%) tenían un 
diagnóstico concurrente de TEA (SD-TEA). Era más 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 estreñimiento (OR 
2,19, CI 1,31-3,65), reflujo gastroesofágico (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 cardiopatía 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 cardiopatía congénita que 
requiriera cirugía fue similar a la del grupo de sólo SD. Además no 
hubo diferencias en los índices de tiroiditis autoinmune o enferme-
dad celíaca. Tampoco hubo diferencias en la tasa de diagnóstico de 
patología comórbida del neurodesarrollo o de salud mental en esta 
cohorte, incluidos los trastornos de ansiedad o el trastorno de déficit 
de atención/hiperactividad.

Este estudio identifica una diversidad de patología médica que es 
más frecuente en los niños con SD-TEA que con sólo SD, ofreciendo 
información importante para el tratamiento de estos pacientes. Los 
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futuros estudios habrán 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 específicos factores contribuyentes genéti-
cos o metabólicos hacia esa comorbilidad SD-TEA.

 



30 / Cuadernos de Actualidad, 5

EL TRASTORNO DEL ESPECTRO AUTISTA EN EL SÍNDROME DE DOWN
1. EXPERIENCIAS DE LOS CUIDADORES / 2. PATOLOGÍA COMÓRBIDA EN NIÑOS CON SÍNDROME DE DOWN Y AUTISMO

INTRODUCCIÓN

Cada vez se reconoce más la presencia del trastorno de espectro au-
tista (TEA) en las personas con síndrome de Down (SD). Los datos 
de meta-análisis sugieren que el 16-18% de individuos con SD tienen 
también TEA [1]; en estudios individuales con criterios diversos de 
comprobación, las estimaciones han oscilado entre el 5 y el 39% [2-6]. 
Es creciente la necesidad de comprender mejor los factores de riesgo y 
las necesidades de salud de los niños con diagnóstico dual de SD y TEA 
(en adelante, SD-TEA).

El SD se presenta con fenotipos cognitivos y físicos 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 cardiopatía congénita, 
la patología tiroidea congénita o adquirida, la enfermedad autoinmune, la 
patología gastrointestinal (GI), los trastornos de sueño que incluyen a las 
apneas del sueño, y trastornos convulsivos que incluyen a los espasmos in-
fantiles. Las personas con TEA también tienen mayor riesgo de presentar 
diversas patologías médicas [11-13], incluidas el estreñimiento y proble-
mas de alimentación, la epilepsia y los trastornos de sueño. Además, tam-
bién se ha demostrado que patologías que se dan con frecuencia en el SD 
como son las cardiopatías congénitas y la prematuridad, presentan mayor 
riesgo de aparecer en el TEA que en la población general [14,15]. Si bien ha 
habido un gran avance durante la pasada década en la determinación de 
los rasgos clave y la presentación fenotípica de SD-TEA, ha resultado más 
lenta la evaluación de los factores de riesgo y de la aparición de problemas 
médicos en estas personas. Hasta la fecha, pocos son los estudios que han 
intentado identificar las comorbilidades de carácter médico, de salud men-
tal (SM) y del neurodesarrollo (ND) en estas personas; algunos carecían 
de grupo control [16] y otros disponían de muestras de tamaño pequeño 
[17,18].

Este estudio investigó la prevalencia de los problemas médicos, SM 
y ND en personas con SD-TEA, comparándolos con los de un grupo 
con sólo SD.

MÉTODOS

Descripción general

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



31 / Cuadernos de Actualidad, 5

EL TRASTORNO DEL ESPECTRO AUTISTA EN EL SÍNDROME DE DOWN
1. EXPERIENCIAS DE LOS CUIDADORES / 2. PATOLOGÍA COMÓRBIDA EN NIÑOS CON SÍNDROME DE DOWN Y AUTISMO

base de datos en marzo de 2018. Como parte de una atención 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 clínica, los clínicos rellenan otro 
impreso de datos indicando la información diagnóstica y terapéutica 
de la patología coexistente ND y SM. Empezando en julio de 2021, los 
clínicos DSP empezaron a rellenar el impreso con la historia verificada 
por el clínico que abarcaba a todos los sistemas corporales. Los 
pacientes cuyas visitas ocurrieron entre marzo 2018 y julio 2021 tenían 
la información sobre la historia clínica pasada y presente ofrecida por el 
cuidador; los pacientes vistos entre julio 2021 y marzo 2022 contenían 
ya los datos de historia clínica ofrecidos por el cuidador y verificados 
por el clínico. Todos los pacientes tenían información disponible sobre 
ND y SM ofrecidos por el cuidador y confirmada por el clínico. Los 
clínicos y los cuidadores designaron a cada problema clínico como “no 
presente”, “actual/en proceso”, o “superado/resuelto”.  Se encuentra 
ya descrita con detalle la infraestructura de la base de datos, su me-
todología y los impresos de datos [19]. Este estudio que analiza los 
datos recogidos clínicamente fue aprobado por el Institutional Review 
Board. 

Participantes

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 
tenían rellenada alguna porción de los impresos clínicos de entrada. 
De los 858 pacientes, 692 habían completado la información sobre la 
historia clínica ofrecida por el cuidador y tenían una categorización 
confirmada por el clínico sobre si tenían o no un TEA. El TEA fue diag-
nosticado por clínicos expertos que utilizaron los criterios diagnósticos 
del Diagnostic Satatistical Manual (DSM)-5, con atención especial al 
criterio E, que exige que los síntomas no se deban a la discapacidad 
intelectual o a un retraso global en el desarrollo. Se ha demostrado 
que el acierto diagnóstico del clínico es el que mejor predice el TEA 
[20], y según una revisión sistemática recientemente publicada [21], 
el DSM es el criterio diagnóstico más utilizado como referencia para 
diagnosticar el TEA en los pacientes con SD [20]. En nuestra cohor-
te, sólo 29 pacientes habían sido evaluados con el Autism Diagnostic 
Observation Schedule (ADOS), con resultados detallados disponible 
sólo en 4 individuos. Se restringió el análisis a pacientes de 3 años 
en adelante (N = 562) por varias razones: ningún niño de menos de 3 
años en la muestra tuvo diagnóstico de TEA; no está claro todavía que 
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el TEA puede ser diagnosticado clínicamente de modo fiable en niños 
muy pequeños con SD y retrasos coexistentes del desarrollo [4] (a di-
ferencia de los niños 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 más tarde en los niños con SD [21].

Procedimiento

La información obtenida en las visitas clínicas fue almacenada y 
tratada utilizando Research Electronic Data Capture (REDCap) [23, 
24]. La base de datos REDCap está protegida para privacidad de los 
sujetos en el estudio, y cumple plenamente la regulación de HIPAA. 
La información fue extraída y resumida a partir de la base de datos y 
el sistema Electronic Medical Record (EMR) en tres categorías clave: 
1. Información sociodemográfica (EMR). 2. Historial del nacimiento y 
problemas médicos (base de datos). 3. Problemas de neurodesarrollo 
y salud mental (base de datos).

Información sociodemográfica

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

Historial del nacimiento y problemas médicos

El historial del nacimiento contenía el número de visitas para el 
diagnóstico primario, fecha del diagnóstico, edad gestacional, tiempo 
de estancia mayor de 4 días en la unidad de cuidados intensivos neo-
natales y complicaciones perinatales. La edad gestacional fue dividida 
en 2 subcategorías: prematuridad (menos de 37 semanas) y a término 
(37 semanas o más). Cualquier diagnóstico médico confirmado por los 
cuidadores como “pasado/resuelto” o “actual/en proceso” se catalogó 
en la categoría “diagnosticado alguna vez”. Algunos problemas médi-
cos fueron también agrupados en variables combinadas para ulterior 
análisis, concretamente: cardiopatías congénitas con o sin historia 
quirúrgica; problemas GI; epilepsia. La edad fue definida por la fecha 
de la última visita clínica durante el periodo de recogida de datos (en-
tre marzo de 2018 y marzo de 2022).
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Problemas de neurodesarrollo y de salud mental

 Cualquier diagnóstico confirmado de un problema SM (ansiedad, 
depresión, trastorno obsesivo-compulsivo o regresión/catatonía) o 
trastorno ND (TEA o trastorno de déficit de atención(hiperactividad 
[TDAH]) fue incluido en la categoría “diagnosticado alguna vez, si es-
taba descrito por el clínico como “pasado/resuelto” o “actual/en pro-
ceso”.

Análisis estadístico

La información demográfica y médica fue presentada en números y 
porcentajes relacionados con la población total de participantes como 
SD solo o como SD-TEA. Puesto que la información sobre cada proble-
ma individual no fue completa en el 100% de la muestra, los tamaños 
de la muestra fueron diferentes en los diversos problemas médicos y 
del neurodesarrollo. La T de Student se usó para determinar si ha-
bía diferencia significativa en las distribuciones por edad entre los dos 
grupos, y el Ds de Cohen para determinar el tamaño del efecto. Las 
relaciones de probabilidad se calcularon para determinar el riesgo re-
lativo de la contribución de los problemas médicos al diagnóstico de 
SD-TEA. Se calcularon para cada relación de probabilidad los corres-
pondientes valores de p con intervalos de confianza  95%. El valor de 
0,05 se usó para determinar la significación estadística.

RESULTADOS

En la tabla 1 se presentan los datos demográficos. 

La mayoría 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 años (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: tenían una media de 
edad de 11,74 años frente a 10,19 en el grupo SD, siendo la diferencia 
estadísticamente significativa (p = 0,01), si bien la diferencia real es 
de poco más de un año con un efecto tamaño que es entre pequeño y 
mediano (Ds = 0,31).

En la tabla 2 se presentan los problemas médicos. 

La probabilidad de que los individuos con diagnóstico confirmado 
de TEA por un clínico fueran varones fue dos veces mayor. Compara-
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Sexo (n, %)
Varón

Diagnóstico (n, %)
Trisomía 21
Mosaicismo
Translocación
Desconocido

Edad (años)
Mediana

IQR
Media
DE

Raza / Etnia (n, %)
Blanca
Negra
Asiática
Nativos Alaska / 
indios americanos
Islas Pacífico /   
nativos Hawai
Razas múltiples
Otras
Sin respuesta

Primer idioma (n, %)
Inglés
Español
Portugués
Otros
Sin respuesta

Ingresos anuales (n, %)
< $34,282
$34,282–$54,850
$54,850–$82,276
>$82,276 
Sin respuesta

Todos (N = 562)

316 (56.2%) 

541 (96.3%) 
8 (1.4%) 
10 (1.8%) 
3 (0.5%) 

10 
7.74 
10.39 
5.04 

382 (68.0%) 
42 (7.5%) 
20 (3.6%) 
0 (0%) 

1 (0.2%) 

1 (0.2%) 
68 (12.1%) 
48 (8.5%) 

514 (91.5%) 
24 (4.3%) 
8 (1.4%) 
14 (2.5%) 
3 (0.5%) 

28 (5.0%) 
217 (38.6%) 
245 (43.6%) 
70 (12.5%) 
2 (3.6%) 

SD-TEA (N =72)

52 (72.2%)

66 (91.7%)
4 (5.6%)
1 (1.4%)
1 (1.4%)

11
8.14
11.74
5.06

46 (63.9%)
5 (6.9%)
2 (2.8%)
0 (0%)

1 (1.4%)

0 (0%)
13 (18.1%)
5 (6.9%)

69 (95.8%)
2 (2.8%)
1 (1.4%)
0 (0%)
0 (0%)

4 (5.6%)
29 (40.3%)
33 (45.8%)
6 (8.3%)
0 (0%)

Sólo SD (N = 490)

264 (53.9%)

475 (96.9%)
4 (0.8%)
9 (1.8%)
2 (0.5%)

10
7.47
10.19
5.02

336 (68.6%)
37 (7.6%)
18 (3.8%)
0 (0%) 

0 (0%)

1 (0.2%)
55 (11.2%)
43 (8.8%)

445 (90.8%)
22 (4.5%)
7 (1.4%)
13 (2.7%)
3 (0.6%)

24 (4.5%)
188 (38.4%)
212 (43.3%)
64 (13.1%)
2 (0.4%)

Tabla 1. Datos demográficos de la población
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Categoría

Sexo varón

Inglés como 
primer idioma

Prematuridad

Estancia en 
Intensivos

Complicaciones 
en Intensivos

CC con y sin 
cirugía

CC con cirugía vs. 
sin cirugía

CC con cirugía vs. 
no CC

CC sin cirugía vs 
no CC

Defecto canal au-
rículoventricular

Foramen ovale 
abierto

Ductus arterio-
sus abierto

Defecto septal 
auricular

Todos 
(n/N, %)

316/562 
(56.2%)

514/559 
(91.9%) 

136/536 
(25.4%)

293/514 
(57.0%))

195/516 
(37.8%) 

320/531 
(60.3.%) 

99/320 
(30.9%) 

99/310 
(31.9%)  

221/432 
(51.2%) 

96/554 
(17.3%) 

74/554 
(13.4%) 

81/552 
(14.7%) 

113/554 
(24.0%)

SD-TEA 
(n/N, %)

52/72 
(72.2%)

69/72 
(95.8%)

19/71 
(26.8%)

39/66 
(59.1%)

27/65 
(41.5%)

33/69 
(47.8%)

9/33 
(27.3.%)

9/45 
(20.0%)

24/60 
(40.0%)

12/71 
(16.9%)

8/71 
(11.3%)

7/71 
(9.9%) 

8/71 
(11.3%)

Sólo SD 
(n/N, %)

264/490 
(53.9%)

445/487 
(91.4%)

117/465 
(25.2%)

254/448 
(56.7%)

168/451 
(37.3%)

287/462 
(62.1%)

90/287 
(31.4%)

90/ 287 
(31.4%)

197/372 
(53.0%)

84/483 
(17.4%)

66/483 
(13.7%)

74/481
(15.4%)

125/483 
(25.9%)

Relación 
de proba-
bilidad

2.23a

2.17

1.09

1.10

1.20

0.56 a

0.82

0.49

0.59

0.97

0.80

0.60

0.36 a

Valor p  (95% CI)

0.004 (1.29–3.84)

0.21 (0.65–7.20)

0.77 (0.62–1.91)

0.71 (0.65–1.87

0.51 (0.71–2.03)

0.02 (0.34–0.93)

0.63 (0.37–1.84)

0.07 (0.22–1.05)

0.06 (0.34–1.03)

0.92 (0.50–1.88)

0.58 (0.37–1.75)

0.22 (0.27–1.36)

0.009 (0.17–0.78)

Tabla 2. Tasas de comorbilidades de carácter médico, del neurodesarrollo y 
psiquiátrico en los participantes del estudio



36 / Cuadernos de Actualidad, 5

EL TRASTORNO DEL ESPECTRO AUTISTA EN EL SÍNDROME DE DOWN
1. EXPERIENCIAS DE LOS CUIDADORES / 2. PATOLOGÍA COMÓRBIDA EN NIÑOS CON SÍNDROME DE DOWN Y AUTISMO

Defecto septal 
ventricular

Tetralogía de 
Fallot

Problemas 
respiratorios

Hipotiroidismo 
congénito

Hipotiroidismo 
adquirido

Hipertiroidismo

Problemas GI

Estreñimiento

Reflujo 
gastroesofágico

Enfermedad 
celíaca

Cirugía GI

Atresia/estenosis 
duodenal

Enfermedad de 
Hirschsprung

Intubación 
gastrostomía

Disfagia sin 
aspiración

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 a

2.19 a

1.91 a

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)
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Disfagia con 
aspiración

Necesidad de 
dietas especiales

Problemas 
conductuales en 
alimentación

Columna cervi-
cal, inestabilidad 
atloaxial 

Escoliosis

Pérdidas 
auditivas

Complementos 
auditivos

Disfunción trom-
pa de Eustaquio

Tubos de 
timpanostomía

Tonsilectomía

Adenoidectomía

Otra cirugía 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

2.71 a

1.58

2.73 a

1.25

0.75

0.88

0.83

1.13

1.09

1.19

0.78

1.0

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)
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dos con el grupo de sólo 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 estreñimiento: OR: 2,19, 
p = 0,003, 95% CI: 1,31-3,65; y para el reflujo gastroesofágico: OR: 
1,91, p =0,01; 95% CI = 1,14-3,21. Además, resultó ser más probable 
que las personas con SD-TEA tuvieran dificultades en la alimentación 
(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 

Anemia

Leucemia

Epilepsia

Espasmos 
infantiles

Crisis 
generalizadas

Crisis parciales

Apnea obstructi-
va del sueño

TDAH

Depresión

Ansiedad

Regresión / 
Catatonía

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 a

6.03 a

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)
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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).

A la inversa, las personas con sólo SD tenían mayor probabilidad de 
tener una historia de cardiopatías 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 cardiopatía que requiriera cirugía 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 índices de tiroiditis autoinmune, enfermedad celíaca, y 
problemas concurrentes diagnosticados de carácter ND o MH, inclui-
dos la ansiedad y el TDAH.

DISCUSIÓN

En los niños con el diagnóstico dual de SD-TEA, fue más probable que 
presentaran ciertas comorbilidades que en los niños con sólo SD; concre-
tamente, espasmos infantiles, estreñimiento, escoliosis, dificultades con-
ductuales para la alimentación; por primera vez se ha identificado que 
existen mayores tasas de problemas médicos en la niñez 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 niño 
con SD en una probabilidad significativamente mayor de ser diagnostica-
do de TEA [17, 26, 27]. Los clínicos pueden utilizar estos hallazgos con el 
fin de incrementar el índice de sospecha para ciertos problemas GI, de ali-
mentación y neurológicos (p. ej., crisis) en niños con SD-TEA, incluyendo 
la situación en que se presenten con síntomas no específicos como puede 
ser el empeoramiento de la conducta.

En este estudio los individuos con SD-TEA tenían doble probabili-
dad de ser varones, lo que coincide con estudios anteriores con menor 
población [4, 18] y con la bien documentada incidencia de TEA en la 
población general. Son muchas las teorías para explicar esta diferen-
cia por sexo; algunas apuntan al sesgo inherente en nuestros criterios 
diagnósticos [28] mientras que otras implican a factores biológicos 
como la influencias de los haplotipos en el cromosoma Y [29], la ele-
vación de la testosterona fetal [30] y la activación 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 ayudarán a estudiar de manera prospectiva estos 
factores en la población con SD.
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Disponemos de pocos datos sobre los problemas médicos coexisten-
tes en el SD-TEA. Un estudio anterior (con una muestra mucho más 
pequeña) apreció el aumento de la prevalencia de crisis epilépticas 
pero no pudo identificar otras diferencias en las tasas de problemas 
coexistentes entre los niños con SD-TEA o con sólo SD [17]. En el pre-
sente estudio, hemos detectado que los niños con SD-TEA muestran 
una probabilidad significativamente mayor en el diagnóstico de reflujo 
gastrointestinal y estreñimiento, coincidente con lo observado en el 
TEA idiopático [32, 33]. En el TEA idiopático se han propuesto varias 
hipótesis para explicar el aumento de frecuencia de las molestias GI, 
incluido el trastorno en el funcionamiento del eje intestino-cerebro o 
la alteración de la microbiota del intestino [34]. Esta asociación fisio-
patológica compartida entre los problemas GI y el TEA está siendo un 
área de activa investigación. Se necesita continuarla para determinar 
si los biomarcadores del intestino estudiados en los individuos con 
TEA idiopático [35] se encuentran también con mayor prevalencia en 
quienes presentan SD-TEA. También ha sido más 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 explicación. Su aso-
ciación podría indicar un origen neurológico compartido entre rasgos 
autistas y debilidad neuromuscular.

Si bien varios de los hallazgos en este estudio concuerdan con lo ya 
descrito en el TEA idiopático, hay algunas diferencias clave que con-
viene señalar. El TEA idiopático aparece con mayor frecuencia en pa-
cientes con una historia de cardiopatía congénita [15] incluidos los que 
tienen defectos en el septo auricular, mientras que en los individuos 
con SD-TEA de este estudio tenían una probabilidad menor.  En nues-
tro estudio, las tasas de prematuridad no fueron significativamente 
diferentes entre los dos grupos, mientras que está bien documentado 
que la prematuridad incrementa el riesgo de TEA idiopático [36]. Para 
evaluar el impacto real de las cardiopatías congénitas sobre el desarro-
llo del TEA, es probable que la representación de un centro aislado sea 
insuficiente para hacer una buena valoración y sea preciso aglutinar 
resultados de varios centros. Por otra parte, se ha descrito que en las 
personas con TEA idiopática coexisten diversos problemas de carácter 
SM/ND en mayor grado que en la población 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 estadísticamente 
significativas entre los dos grupos respecto a la existencia de ansiedad, 
TDAH o depresión. Quizá se deba al número pequeño de personas con 
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estos diagnósticos en nuestra muestra, por lo que se necesitará estu-
diarlo más.

Hubo una diferencia significativa entre ambos grupos en la edad de 
los grupos SD y SD-TEA, siendo más joven en el grupo SD. Sin embar-
go la diferencia fue pequeña (1,5 años) 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 clínicamente significativa, ya que 
su impacto sobre las tasas de problemas adquiridos es probablemente 
mínimo y no afecta a las tasas de la patología congénita.

Nuestro estudio tiene limitaciones y su análisis contribuirá a mati-
zar nuestros hallazgos. La generalización se ve afectada por el hecho 
de que los datos fueron obtenidos en un único centro de carácter ter-
ciario. El estudio se basó en los informes de los padres recogidos en 
la historia clínica, algo que puede haber sido influido por el sesgo de 
memoria en el momento de la evaluación. Quizá por ello algunos de 
los participantes dejaron respuestas en blanco, limitando la capacidad 
para valorar de manera definitiva si un paciente tenía o no un pro-
blema clínico concreto. Esto se remedió potencialmente obteniendo 
datos a partir de las múltiples citas y utilizando el término “si alguna 
vez” para los diversos problemas. El diseño del estudio no fue dirigido 
a determinar si existía una relación causal entre cualquiera de los pro-
blemas que resultaron ser más prevalentes en el grupo SD-TEA y en 
el diagnóstico SD, por lo que se necesitará realizar más estudios pros-
pectivos en este campo. Aunque el BCH DSP es uno de los que abarcan 
un mayor número de centros pediátricos SD del país, el TEA aparece 
en un número restringido de personas con SD, por lo que puede que 
nuestro estudio no tenga suficiente poder para detectar contribucio-
nes más matizadas de carácter médico al TEA de los niños con SD, 
especialmente en los problemas más raros. Esto se complica más por 
el hecho de que algunos problemas médicos, como son los de carácter 
autoinmune, se desarrollan más tarde en la niñez y pueden así no ser 
diagnosticados en la niñez más temprana, como es el caso de algunos 
de nuestros pacientes. En el futuro habrán de emplearse datos obte-
nidos de un clínico que utilice un método sistemático para obtener un 
cuadro clínico más 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 niños con SD-TEA son diferentes de los que sólo tienen SD.
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CONCLUSIÓN

Este estudio identifica la diversidad de problemas médicos que son 
más frecuentes en los niños con SD-TEA que en los niños con sólo 
SD. Los resultados confirman la literatura existente sobre SD-TEA y 
epilepsia y profundizan en la comprensión de las comorbilidades que 
afectan a la población SD-TEA. Los hallazgos del estudio pueden mol-
dear y dirigir el tratamiento clínico de estas personas al promover la 
vigilancia temprana y sistemática de los problemas médicos que se 
han identificado como más frecuentes. Se necesitan más estudios para 
ampliar estos hallazgos e investigar si existen concretas contribucio-
nes de carácter biológico que estén relacionadas con tales problemas 
en el SD-TEA.
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Los artículos que presentamos en este Cuaderno de 
Actualidad certifican una realidad que está universalmente 
aceptada y ha sido esmeradamente descrita1. Y lo hacen 
desde perspectivas de extraordinario interés. ¿Qué pasa, 
cómo se las arreglan padres y cuidadores cuando empiezan 
a ver en el niño pequeño con síndrome de Down unos signos 
que les alarman? ¿Qué es lo que ven y experimentan? ¿A 
cuántas puertas y durante cuánto tiempo tienen que llamar 
para que ese niño sea atendido y, por fin, diagnosticado y 
dirigido hacia un tratamiento solvente? En el supuesto de que 
haya un factor genético responsable del diagnóstico dual, 
¿qué comorbilidades añadidas podrían poner en guardia 
sobre la presencia del TEA?

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

1En español: M. Froehlke y R. Zaborek (Coord.). Síndrome de Down y 
Autismo: Cuando dos mundos se encuentran. Una guía para padres y 
profesionales. (2013). Fundación Iberoamericana Down21. Disponible 
libremente en: 
https://www.down21.org/libros-online/Sindrome-de-Down-y-Autismo-online.pdf.

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



