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roamericana Down2!. Dirige el portal de Internet Canal Down21, y las 

revistas Revista Síndrome de Down, Revista Virtual Canal Down21 y Síndrome 

de Down: Vida adulta. 

Autor de varios libros sobre Farmacología Humana y Neurofarmacología, ha 

dedicado también especial atención a la Discapacidad Intelectual, siendo 

autor o director de: Evocaciones sobre la discapacidad (3 vol.), Síndrome de Down: Avances en acción familiar, 

Síndrome de Down y Educación, Síndrome de Down: Biología, Conducta, Educación. Es autor de centenares 

de artículos de investigación y de divulgación en revistas nacionales e internacionales y ha participado 

como docente en numerosos cursos, jornadas, y congresos nacionales e internacionales. 

En 2008 recibió la Medalla de Oro de la Cruz Roja Española, en 2014 recibió el Premio de Reconoci- 

miento a la Trayectoria Profesional (Consejo General de Colegios Médicos de España), y en 2015 fue 

nombrado Miembro honorario de la Trisomy 21 Research Society (Paris), y recibió el 2015 Exceptional 

Meritorious Service Award (National Down Syndrome Congress, USA) y el Premio a la Mejor Trayec- 

toria Científica en Farmacología (Sociedad Española de Farmacología). 

Beatriz Garvía Peñuelas (Madrid, 1955) es licenciada en Psicología por la 

Universidad Complutense de Madrid y especialista en Psicología Clínica 

por el Ministerio de Educación y Ciencia. Tiene el Título de Especialista 

en Psicoterapia otorgado por la Federación Europea de Asociaciones de 

Psicólogos. 

Su formación de postgrado y sus intereses profesionales han estado y es- 

tán dirigidos a la detección, diagnóstico y tratamiento de los problemas 

de salud mental de la población en general y de las personas con Disca- 

pacidad Intelectual, con las que comenzó a trabajar en 1978. Durante la 

década de los 80 trabajó con diferentes colectivos: anorexia mental, niños 

ingresados en centros de acogida (patología de la carencia) y adolescentes 

conflictivos de centros de Reforma. 

El año 1989 se incorporó a la Fundación Catalana Síndrome de Down como psicóloga clínica del Centro 

Médico Down, en donde atiende a personas con el síndrome de Down y a sus familias. En 1990 aña- 

dió a estas funciones la de Supervisora institucional. Actualmente, coordina el Servicio de Atención 

Terapéutica de la citada institución. 
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Participa como docente en cursos, jornadas, masters y congresos nacionales e internacionales. Es au- 

tora del libro “Síndrome de Down, relaciones afectivas y sexualidad” y co-autora de otros libros sobre el 

citado síndrome. Ha publicado diversos artículos en revistas médicas nacionales e internacionales. Ási- 

mismo, ha realizado y colaborado en investigaciones sobre la salud mental en el síndrome de Down, 

los fenotipos conductuales en la discapacidad intelectual, y la calidad asistencial y la calidad de vida de 

adultos con discapacidad intelectual y física. 

Es componente del grupo de trabajo “Psicología y Discapacidad” del área Psicología de la Intervención 

Social del Colegio de Psicólogos de Cataluña. 

E ' Roser Fernández-Olaria (Barcelona, 1967) es Doctora en Psicología 

ss por la Universidad de Barcelona y Especialista en Neuropsicología Clínica y 

en Alteraciones del Lenguaje y la Audición. 

Empezó su trayectoria profesional colaborando con la Fundación Aura de 

Barcelona en el año 1994, antes Proyecto Aura, en las áreas de la cogni- 

ción y el lenguaje. Fue profesora asociada de la Unidad de Psicología en 

la Facultad de Ciencias de la Educación de la Universidad Autónoma de 

Barcelona, desde el año 1997 hasta el 2007. Actualmente, y desde el año 

1998, es miembro del equipo de coordinación y profesora del Máster en 

Apoyos para la Inclusión Educativa y Social, organizado por la Facultad 

de Ciencias de la Educación de la Universidad Autónoma de Barcelona, 

anteriormente denominado Postgrado de Especialización en Educación Especial: Pedagogía Terapéutica. 

Desde el año 2004, trabaja como miembro del equipo Aura, acompañando a jóvenes con síndrome de 

Down y otras discapacidades intelectuales a preparase para la inserción laboral en la empresa ordinaria. 

En la actualidad es responsable del Departamento de Neuropsicología y del Programa de Comunica- 

ción Eficaz y también participa en el programa de Preparación Laboral y de Formación. Completa su 

tarea profesional en el gabinete psicológico Punt Psicología como neuropsicóloga y logopeda, donde 

se ocupa de la atención neuropsicológica de niños, jóvenes y adultos en el diagnóstico, seguimiento e 

intervención específica. 

Desde la Fundación Aura, coordina junto con el departamento de Neuropsicología y Salud de la Fa- 

cultad de Psicología y el Deporte de la Universidad Ramon Llull Blanquerna, el proyecto de investi- 

gación sobre “Neuropsicología y envejecimiento en las personas con síndrome de Down”, en el que 

participan varias instituciones de España y Latinoamérica. Es codirectora de las tesis doctorales “El 

proceso de envejecimiento en las personas con síndrome de Down” y “Estimulación cognitiva en las 

personas con síndrome de Down”, que se están realizando en la Universidad Ramon Llull Blanquerna 

de Barcelona. Es autora de varios artículos de investigación neuropsicológica sobre el lenguaje y sobre 

el envejecimiento de las personas con síndrome de Down. 
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Los seres humanos estamos dotados de complejos recursos para que cada uno pueda mostrar y ex- 

presar su propia individualidad. Sobre las bases sólidas de una constitución común que fundamenta 

el edificio de nuestra estructura biológica, cerebro incluido, cada individuo va tejiendo y destejiendo, 

desde que es engendrado, el entramado de su propia organización, en permanente diálogo entre su 

material genético y las fuerzas del ambiente que lo modulan y regulan. Es así como se hace, nace, se 

desarrolla y vive cada ser humano, único e irrepetible, miembro de una comunidad a la que adorna su 

mejor atributo: su irrenunciable dignidad. 

Pero la biología humana es intrínsecamente frágil. Y en su fragilidad aparecen circunstancias que mo- 

difican algunos de sus atributos. La presencia de un cromosoma 2l extra, con sus más de 500 genes y 

demás material genético contenido en ese cromosoma, introduce ciertamente una modificación con 

consecuencias reales — aunque variables entre los distintos individuos— sobre la constitución del or- 

ganismo humano expresada en sus múltiples Órganos y sistemas. De este modo aparece el síndrome 

de Down, inmerso plenamente en la diversidad de la condición humana. ¿Qué es lo que se modifica? 

¿Cómo lo hace? ¿Qué consecuencias acarrea? 

El presente libro trata de dar respuesta a estas preguntas, centrándose exclusivamente en las funciones 

que atañen a los atributos superiores de la vida humana: el conocimiento, la afectividad, el aprendiza- 

je, la comunicación, la conducta, la mente. Aceptada la innata diversidad de los seres humanos, ¿hay 

rasgos o perfiles que puedan ser comunes a las personas con síndrome de Down? Las páginas que 

siguen intentan responder a estas cuestiones, basándose en el conocimiento cada vez más profundo 

de la neurociencia y de la psicología. Asumimos un riesgo evidente: la generalización. Nada más lejos 

de nuestra intención. Porque nada hay tan impredecible en nuestra biología como el resultado de la 

actividad del material genético en su interacción con las fuerzas del ambiente. Si marcamos y señala- 

mos perfiles y tendencias lo hacemos basados en evidencias propias y ajenas, bien contrastadas por 

la literatura científica. 

La primera parte de esta obra se centra en la realidad estructural que constituye el cerebro, del que 

dimanan las funciones que canalizan la actividad de las personas. Elemento crítico, por tanto, es el aná- 

lisis de las consecuencias que la trisomía del cromosoma 21 implanta en dicho órgano, análisis com- 

plicado por la multiplicidad de sistemas y redes que lo constituyen, y por el número extraordinario 

de trabajos de investigación que se están realizando en todo el mundo, tanto en el cerebro humano 

como en el de los modelos animales de síndrome de Down. En la segunda parte se abordan los temas 

fundamentales de las funciones cerebrales estudiados por la moderna neuropsicología. El avance en la 
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investigación en este campo ha sido extraordinario, y a nadie se le oculta la fundamental importancia 

que adquiere el saber contrastar de forma crítica la realidad conductual que apreciamos en las per- 

sonas con síndrome de Down a lo largo de su vida con los datos que la neurociencia nos aporta. Por 

último, nos interesa conocer la versión más íntima e importante de la persona con síndrome de Down: 

su identidad, su bienestar, su salud mental, su esencia, su conciencia y, en definitiva, su existencia en 

el mundo. Si la biología que sustenta una vida humana es frágil, una biología sometida al avatar de un 

desequilibrio génico puede dar lugar a una vida particularmente vulnerable. Y más todavía si esa vida 

ha de afrontar un ambiente social poco acogedor, demasiadas veces ignorante, como desafortunada- 

mente es el de nuestra actual civilización. A ello se dedican nuestros últimos capítulos: a ofrecer una 

visión lo más objetiva posible del bienestar y la salud mental, con sus actuales logros y sus futuros retos. 

Pero nada de lo expuesto es una foto fija. El mundo que rodea a la persona con síndrome de Down 

está llena de estímulos, situaciones y condiciones —positivas y negativas, todo hay que decirlo— que 

penetran en lo más profundo de su realidad y de su esencia, y son capaces de movilizar sus recursos 

para conseguir profundas transformaciones que se van apreciando a lo largo de su vida. Al afirmarlo, 

no tratamos de fomentar necios triunfalismos que tanto perjuicio están ocasionando con sus ignoran- 

tes simplicidades. Quienes firmamos esta obra mantenemos diariamente un estrecho contacto con la 

realidad del síndrome de Down desde nuestras respectivas responsabilidades y vivencias, lo que nos 

permite contemplar con realismo sus debilidades y sus fortalezas. Por eso creemos firmemente en la 

capacidad de las personas con síndrome de Down para superar barreras que hasta hace bien pocos 

años parecían insalvables. 

Esta superación de barreras, sin embargo, no es gratuita. Exige conocimiento, esfuerzo, constancia; 

por parte del protagonista y de quienes le asisten a lo largo de su vida. Y resiliencia frente a situacio- 

nes difíciles o poco acogedoras. Por eso, a la exposición explícita de los problemas que observamos 

acompañan en esta obra las soluciones que la experiencia cotidiana ha mostrado tener eficacia. Somos 

conscientes de que el conocer puede resultar arriesgado, incómodo, porque desvela a veces realidades 

poco agradables. Pero el conocimiento, junto con el amor, son los cimientos firmes sobre los que se 

fundamenta el buen servicio que debemos prestar a cualquier persona con síndrome de Down, en la 

seguridad de que de ella misma recibiremos el ciento por uno. 

Los autores 

Santander, Barcelona, Junio 2015 



El cerebro humano: visión panorámica 
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Capítulo 1. El cerebro humano: visión panorámica de su desarrollo y estructura 2 

humano: visión panorámica 

e su desarrollo y estructura 

|, CONCEPTOS BÁSICOS DE LA ACTIVIDAD CEREBRAL 

Il. Introducción 

La realidad de todo ser humano está conformada 

por la fuerza intrínseca de su mente y de su cuer- 

po, en un todo único, personal e intransferible. 

La constitución de su cerebro, como sede gene- 

radora y reguladora de la mente, y la estructura 

y funcionalidad de su cuerpo que permiten ver 

realizados los programas organizados y regidos 

por la mente, son los dos ejes constitutivos de 

todo individuo. Uno y otro están intensamente 

condicionados y permanentemente influidos por 

la acción directriz de sus genes, si bien éstos se 

encuentran afectados, positiva o negativamente 

y en mayor o menor grado, por los factores epi- 

genéticos y por la realidad y circunstancias del 

ambiente en que han de operar. 

Es un hecho repetidamente declarado y aceptado 

que cada ser humano es distinto del otro. Pero 

todos poseemos un acervo común que cualifica 

a nuestra especie. La acción de nuestros genes 

ubicados en nuestros 46 cromosomas se desa- 

rrolla, como elemento constituyente, de manera 

básicamente similar para originar toda la arqui- 

tectura y el rico entramado de cada uno de nues- 

tros órganos, cerebro incluido. Pero la expresión 

última con la que cada órgano opera y funciona 

en un determinado individuo dependerá ya del 

juego entablado por cada conjunto de genes res- 

ponsables del desarrollo de su órgano, y por los 

factores epigenéticos que modularán la actividad 

genética en cada tejido. Ahí nace la variabilidad 

individual que será tanto mayor cuantos más ge- 

nes sean responsables de la formación, desarrollo 

y función de un órgano determinado. Pues bien, 

el cerebro es, sin duda, el Órgano en cuya forma- 

ción y función operan más genes, tanto en la fase 

del desarrollo prenatal como postnatal. Así será 

como se establezca lo que después definiremos 

como la matriz personal del individuo. De esta 

manera, podremos considerar lo que son modos 

y formas comunes de la especie humana, y modos 

y formas propios de cada individuo. 

Las cosas no son distintas en las personas con sín- 

drome de Down. La presencia de un cromosoma 

extra del par 21 que define a la trisomía 21 sim- 

plemente añade una copia más de los elementos 

constitutivos de ese cromosoma: sus genes y la 

cromatina. Con ello no cambia el sustrato esen- 

cial de la naturaleza humana. Pero añade un plus 

de inestabilidad que se manifiesta en el modo 

en que se desarrollan los órganos de la persona 

con dicha trisomía. De esta manera, se origina 

una cierta acción diferencial en relación con el 

resto de la población. Aunque, sin lugar a dudas, 

cada persona con síndrome de Down seguirá 



28 

poseyendo su propia individualidad, al mismo tiem- 

po, la adición del tercer cromosoma 21l ejercerá 

una influencia especial sobre el desarrollo, cuya 

naturaleza y divergencia con respecto al patrón 

común de la población es motivo de intenso es- 

tudio e investigación. 

Con otras palabras, pese a la variabilidad inte- 

rindividual propia de todos los seres humanos, 

¿hay patrones comunes marcados y originados 

por la presencia de un tercer cromosoma 21? Si 

los hay y sabemos definirlos, podremos disponer 

de un sustrato sólido sobre el cual construir la 

fantástica fábrica que genere nuestra acción e 

intervención sobre la salud física y sobre la ac- 

tividad mental. Tal es el objeto fundamental de 

este libro, referido de forma precisa a la actividad 

cerebral de las personas con síndrome de Down. 

Definir, por tanto, el fenotipo de su actividad 

mental —si lo hay— será objetivo prioritario 

de nuestra exposición. 

En los dos primeros capítulos sentamos las bases 

del desarrollo del cerebro y de las acciones de 

los genes, como pilares sólidos que servirán para 

comprender las modificaciones que observamos 

en los cerebros de las personas con síndrome de 

Down. Éstas, a su vez, nos ayudarán a explicar la 

problemática cognitiva y conductual que podemos 

apreciar en los distintos individuos. 

2. La estructura básica del cerebro 

Existen varios tipos de elementos celulares 

que se encuentran integrados para conformar 

el tejido de un cerebro normalmente funcio- 

nante. Aproximadamente el 50% del volumen 

está ocupado por las neuronas, sus prolonga- 

ciones y regiones sinápticas, el 45% por células 

gliales y el 5% por espacios extracelulares. El 

tejido nervioso es muy compacto: el espacio 

extracelular se reduce a intersticios intercelu- 

lares de unos 20 nm por donde discurren los 

líquidos tisulares. 

Síndrome de Down: Neurobiología, neuropsicología y salud mental 

a) La neurona es la célula de la comunicación 

(figural-1). Pero existe un sin fin de subtipos 

neuronales, que se encuentran conectados, 

unos con otros, a través de circuitos comple- 

jos o redes funcionales que incluyen múltiples 

conexiones o estaciones entre neuronas que 

denominamos sinapsis. La neurona es uno 

de los tipos celulares más altamente espe- 

cializados, y es el elemento celular crítico del 

cerebro. Todos los procesos neurológicos de- 

penden de las complejas interacciones célula 

a célula, entre neuronas y entre grupos de 

neuronas relacionadas entre sí. Se describen 

los diversos tipos de neuronas en función 

de su tamaño, su forma, sus características 

neuroquímicas y, en particular, la naturaleza 

química del neurotransmisor(es) que sinteti- 

zan y emiten, su localización y su capacidad 

de conexión. 

El tamaño, forma y neuroquímica de una 

neurona son determinantes importantes del 

papel funcional de esa neurona en el cerebro. 

La variación estructural de las neuronas es 

constante y sistemática, y el análisis atento 

de los rasgos morfológicos de las neuronas 

ha dado lugar a varias caracterizaciones y 

al desarrollo del concepto del tipo celular 

(figura 1-2 y 1-3). El agrupamiento de las 

neuronas en tipos celulares descriptivos (p. 

ej., células en candelabro, células bipolares, 

etc.) permite analizar las poblaciones de las 

células y asociarlas a características celula- 

res específicas que ejercen determinados 

papeles funcionales. 

Las neuronas forman circuitos, y son estos 

circuitos los que constituyen la base estruc- 

tural de la función cerebral. Los macrocircui- 

tos involucran poblaciones de neuronas que 

proyectan sus terminaciones axónicas desde 

una región cerebral a otra que se encuentra 

distante; los microcircuitos reflejan las inte- 

racciones locales célula a célula, próximas, 

dentro de una misma región cerebral. El aná- 

lisis detallado de estos macro y microcircuitos 
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es un paso esencial para comprender la base 

neuronal de una determinada función corti- 

cal, tanto en el cerebro sano como enfermo. 

De este modo, estas características celulares 

nos permiten apreciar las especiales cualida- 

des estructurales y bioquímicas de una neu- 

rona en relación con sus vecinas, y colocarla 

en el contexto de un específico subconjunto, 

circuito o función. 

La neuroglia conforma una serie de tipos 

celulares que en conjunto prestan papeles de 

apoyo y de trofismo, críticos para el normal 

funcionamiento del sistema nervioso (figura 

|-4). Ciertas células gliales —los oligoden- 

drocitos que son células mielinizantes, por 

ejemplo— han contribuido claramente a la 

evolución y desarrollo del sistema nervioso, 

por cuanto han evolucionado para facilitar la 

conducción rápida del potencial de acción a 

lo largo de los axones de pequeño calibre. Las 

coordinadas funciones integradoras del cere- 

bro de los animales superiores dependen, por 

tanto, del normal complemento de los axo- 

nes mielinizados. Los astrocitos y las células 

microgliales desarrollan también funciones 

extraordinariamente importantes durante el 

desarrollo o tras una lesión del tejido, aunque 

no se comprenden bien todavía estos papeles. 

En situaciones patológicas de cualquier tipo 

(autoinmunidad, agresión tóxica, traumas) la 

microglia reacciona con el fin de detener y 

limitar el daño tisular, y contribuye de modo 

notable con sus mecanismos reparadores a 

restablecer la normalidad del sitio lesionado. 

c) El tercer elemento a considerar en el cerebro 

es su aparato vascular. La marca distintiva 

del sistema vascular es la llamada barrera he- 

matoencefálica, es decir, la barrera compuesta 

por la estructura particular de los vasos san- 

guíneos que impide el paso de determinadas 

moléculas desde la sangre al tejido nervioso. 

Es el caso de grandes moléculas o de molé- 

culas altamente ¡onizadas. 

Las neuronas son células polarizadas que están 

especializadas para sintetizar su membrana y 

diversas proteínas, así como para conducir el 

impulso nervioso (figura 1-5). En general las neu- 

ronas constan de: 

a) un cuerpo celular o soma, que contiene al 

núcleo y otros sistemas endocelulares (retí- 

culo endoplásmico y ribosomas, aparato de 

Golgi, etc.), 

la arborización dendrítica localizada por lo 

general próxima al cuerpo celular, en don- 

de están ubicadas las espinas a lo largo de la 

rama dendrítica, y 

un prolongado axón o cilindroeje que se pue- 

de ramificar de forma considerable antes de 

terminar originando sus contactos o sinapsis 

con otras neuronas. 

En la tabla | se especifican las características 

que definen y diferencian a las ramificaciones 

dendríticas y axónicas. 

Tabla |. Elementos distintivos morfológicos y funcionales de los axones y las dendritas 

Con raras excepciones, cada neurona tiene un único 

axón 

Los axones son los primeros que aparecen durante la 

diferenciación celular 

La mayoría de las neuronas tienen múltiples dendritas 
que nacen de sus cuerpos neuronales 

Las dendritas empiezan a diferenciarse sólo una vez que 
el axón ha sido formado 



30 Síndrome de Down: Neurobiología, neuropsicología y salud mental 

Los segmentos iniciales del axón se distinguen por 
una membrana plasmática especializada rica en canales 
iónicos y con una organización citoesquelética peculiar 

Los axones son cilíndricos de forma: su sección 

transversal es circular o elíptica 

En los vertebrados, los axones largos se encuentran 

mielinizados, y el grosor de la vaina de mielina es 
proporcional al calibre del axón 

El calibre del axón es función del número de 
neurofilamentos y microtúbulos; los neurofilamentos 
predominan en los axones largos 

Los microtúbulos de los axones de los axones tienen una 

polaridad uniforme: el + se encuentra en la porción más 
distal 

Los microtúbulos axónicos son ricos en proteína tau que 
muestra un patrón específico de fosforilación 

Los axones maduros no poseen ribosomas, salvo unos 

pocos en los segmentos iniciales 

Las ramas axónicas tienden a estar distales con respecto 

al cuerpo celular 

Las ramas axónicas forman ángulos obtusos y tiene 
diámetros similares a los del tronco original 

La mayoría de los axones tienen estructuras 
especializadas presinápticas que están a lo largo del 
axón (“en passant”) o en las terminaciones de las ramas 
axónicas 

Los potenciales de acción son generados generalmente 
en el cono axónico y son conducidos en dirección 
hacia fuera del soma celular. La conducción puede ser 
saltatoria merced a los nódulos de Ranvier, formaciones 
sin mielina a lo largo del axón y ricas en canales iónicos 

Tradicionalmente, los axones están especializados para la 

conducción y transmisión sináptica, es decir, es un órgano 

especializado en la salida y proyección de la actividad 
nerviosa 

Las dendritas son continuación del soma, sin que se 

distinga fácilmente el punto de transición 

Las dendritas tienen forma de huso y pequeños procesos 
o protuberancias llamadas espinas: su sección transversal 

es irregular 

Las dendritas no están mielinizadas 

x 

El citoesqueleto dendrítico aparece menos organizado; 

los microtúbulos predominan incluso en las dendritas 

grandes 

Los microtúbulos de las dendritas no están polarizados 

Los microtúbulos dendríticos pueden tener cierta 

cantidad de proteína tau, pero MAP2 no está presente en 
los compartimientos axónicos mientras que abunda en 

las dendritas 

Las dendritas poseen tanto retículo endoplásmico rugoso 
como polisomas citoplasmáticos, así como abundante 

mRNAs específicos 

Las dendritas comienzan a ramificarse extensamente 

cerca del soma y forman una arborización extensa a 
partir del propio soma 

Las ramas dendríticas forman ángulos agudos y son más 
pequeñas que el tronco original 

Las dendritas son ricas en estructuras especializadas 
postsinápticas, sobre todo en los procesos espinosos que 
se proyectan desde el tallo dendrítico 

Algunas dendritas pueden generar potenciales de acción, 
pero más corrientemente modulan el estado eléctrico 
del soma neuronal. 

A 

La arquitectura dendrítica está adaptada para integrar 
las respuestas sinápticas a las múltiples influencias que 
recibe, es decir, es un órgano especializado para la 
recepción y entrada de la actividad nerviosa 



Las espinas dendríticas forman parte sustan- 

cial del aparato receptor de muchas neuronas 

(figura 1-6). Fueron descubiertas por Ramón y 

Cajal y contienen dos partes: el tallo y el bulbo. 

Su estructura está fundamentada por filamentos 

de actina que pueden ser sometidos a procesos 

de incremento o acortamiento en función de los 

estímulos recibidos. La polimerización de la acti- 

na regula el tamaño de las espinas. Se producen 

también procesos de formación y eliminación de 

espinas dendríticas. Los mecanismos de memoria 

y aprendizaje inducen cambios en la morfología, 

tamaño y densidad de las espinas dendríticas. Su 

presencia y actividad serán elementos críticos en 

el desarrollo de la capacidad intelectual. 

3. La vida de la neurona 

Los mecanismos de construcción (biogénesis) 

de la membrana que separa y limita a la célula 

neuronal del ambiente que la rodea y la sínte- 

sis de proteínas que tienen lugar en las neuro- 

nas y células gliales son llevadas a cabo por los 

mismos mecanismos que han sido descritos con 

gran detalle para otros tipos de células. Las pro- 

teínas integrales de la membrana neuronal son 

sintetizadas en el retículo endoplásmico rugoso 

(RER) (figura 1-5) y las proteínas periféricas de la 

membrana son producto de los ribosomas libres 

citoplasmáticos. Las proteínas transmembrana, 

así llamadas porque ocupan todo el grosor de 

la membrana, y los polipéptidos de secreción 

son sintetizados en el RER y transportados al 

aparato de Golgi en donde las membranas y las 

proteínas son clasificadas y dispuestas para su 

transporte a la localización precisa que ha de 

tener en la célula. Dada la enorme extensión 

de muchas de estas células en el espacio, han 

tenido que desarrollar mecanismos especializa- 

dos para que las diversas moléculas puedan ser 

transportadas a sus dianas y sitios específicos. 

Por último, el proceso básico de secreción, que 

en las neuronas incluye la emisión especializa- 

da de su neurotransmisor en la terminación 
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presináptica, exige un mecanismo que contenga 

las propiedades de una célula excitable. 

El andamiaje intracelular que da forma y esta- 

bilidad a la neurona y a la célula glial es el ci- 

toesqueleto. Está formado por un conjunto 

complejísimo de filamentos y de túbulos con 

sus proteínas asociadas. Estas organelas se res- 

ponsabilizan del movimiento intracelular de los 

distintos materiales sintetizados en la célula que 

son transportados al sitio donde deben actuar. 

Particular importancia adquieren durante el de- 

sarrollo, ya que intervienen tanto en el proceso 

de migración mediante el cual la neurona transita 

desde el lugar en que se forma hasta su sitio o 

diana donde quedará ubicada, como en el de la 

ampliación y agrandamiento de la membrana den- 

tro del tejido nervioso conforme la célula crece y 

expande su árbol dendrítico y sus ramificaciones 

axónicas. Existen además otras proteínas que se 

encargan especialmente de hacer que se muevan 

las diversas moléculas, partículas y organelas a 

través de los compartimientos intracelulares. 

Hay un rasgo típico de las neuronas que ha sido 

muy bien estudiado: el transporte axónico (fi- 

gura |-7), es decir, el transporte de moléculas y 

organelas desde el lugar en donde se sintetizan 

dentro del soma neuronal a lo largo de los axones 

(y también de las dendritas, aunque lo llamemos 

transporte axónico) en donde tienen que fijarse 

y actuar; axones y dendritas que en ocasiones 

tienen un largo recorrido y que, por tanto, están 

envueltos por una membrana que ocupa mucha 

superficie, y que tiene que ser adecuadamente 

dotada y renovada con nuevas moléculas. Este 

transporte puede ir en dirección desde el soma 

hacia el final del axón, transporte anterógrado, 

o en la dirección contraria desde el axón hacia 

el soma, transporte retrógrado. Una vez sinte- 

tizadas y clasificadas, la mayoría de las organelas 

intracelulares, como son las vesículas destinadas 

a determinados sitios del axón o de las dendritas, 

las mitocondrias, las macromoléculas, los canales 

iónicos, los receptores de neurotransmisores y los 

componentes del citoesqueleto, son distribuidas 
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y dirigidas con precisión a los sitios en donde de- 

ben ejercer su función. La neurona dispone de 

complejos mecanismos moleculares para que este 

trasiego de moléculas y organelas se realice con 

precisión y eficacia. 

4. La transmisión nerviosa 

La función esencial de una neurona, su espe- 

cialización, es la comunicación. Cuando habla- 

mos de comunicación entre una neurona y otra 

queremos decir que los impulsos nerviosos son 

transmitidos de forma rapidísima a través de las 

conexiones establecidas entre ellas: las sinapsis 

(figura 1-8). Un impulso nervioso es un fenómeno 

que podemos asimilar al impulso eléctrico, que 

circula a través de un cable. La neurona no es 

una estructura inerte o neutra. Existe una dife- 

rencia de concentración de iones (Na”, K*, Ca”, 

CI) entre ambos lados de la membrana, merced 

a la cual se crea una diferencia de potencial eléc- 

trico entre ambos lados cuando está en reposo: 

potencial de reposo. Cuando la célula es activada 

o estimulada por otra en una dendrita o en el 

soma, los procesos bioquímicos resultantes ter- 

minan por abrir o cerrar unos canales situados 

en la membrana, por los que pasan o circulan los 

iones: cada tipo de ion dispone de su respectivo 

canal (a veces, de varios tipos de canal). Ese tra- 

siego de iones modifica el potencial eléctrico de 

la neurona, y provoca su activación generalizada 

que llamamos despolarización, generando el deno- 

minado potencial de acción que se transmite por 

el axón a gran velocidad (figura 1-9). Pero otras 

veces el trasiego de ¡ones sigue otra dirección: 

se produce una inhibición de la actividad eléctri- 

ca de la neurona: hiperpolarización. Es como si la 

célula se quedara en silencio, cesara su actividad. 

La propagación del potencial de acción a lo largo 

del axón permite la comunicación de la neurona 

emisora a través de sus terminaciones axónicas. 

Los canales iónicos que se encuentran en la mem- 

brana neuronal son estructuras macromoleculares 

compuestas por proteínas, dispuestas de tal ma- 

nera en el espacio que dejan en su centro un ori- 

ficio por el que circula el ión a gran velocidad. 

La estructura, el diámetro del orificio del canal 

y las peculiaridades de su pared son los factores 

que establecen el tipo de ión que puede pasar 

por ese canal. Los canales pueden estar cerrados 

o abiertos. Unos son abiertos en respuesta a un 

potencial eléctrico y otros son abiertos o cerra- 

dos en respuesta a la interacción de un neuro- 

transmisor con su receptor (ver a continuación). 

El elemento crítico en la transmisión nerviosa de 

una neurona a otra en la sinapsis es una sustan- 

cia química que se denomina neurotransmisor. 

Como ya se ha explicado, la sinapsis es el punto 

de contacto funcional entre una neurona y otra 

(figura 1-8). El neurotransmisor se encuentra alo- 

jado en unas vesículas almacenadas en la punta o 

terminación de un axón que adopta una forma 

un tanto abotonada: es la terminación presinápti- 

ca de la neurona emisora. Esta terminación pre- 

sináptica está en contacto con la membrana de 

la dendrita o del soma de la neurona a la que ha 

de transmitir la información, que adopta también 

una forma especial para recibir esa información: 

estructura postsináptica. Cuando un potencial de 

acción nervioso llega a la terminación del axón, 

provoca en él una corriente que abre los canales 

de calcio en la membrana; estos iones irrumpen 

en el interior de la terminación presináptica, mo- 

vilizan las vesículas donde se encuentra el neuro- 

transmisor las cuales se adhieren a la membrana 

y vacían su contenido que sale al exterior, un es- 

pacio estrechísimo, casi virtual, que se encuentra 

entre la membrana presináptica y la membrana 

postsináptica: la hendidura sináptica. Allí, las mo- 

léculas del neurotransmisor encuentran a otras 

moléculas situadas en la membrana postsináptica, 

que se llaman receptores (figura 1-8), a las que 

se adhieren fuertemente. La relación que existe 

entre un neurotransmisor y su receptor es como 

la de la llave y la cerradura: han de encajar plena- 

mente y específicamente. Como resultado de ese 

encaje, se produce en la neurona receptora una 

respuesta. Esta respuesta puede ser de dos clases. 
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La primera es evocada por los receptores metabo- 

tropos y consiste en la puesta en acción de una serie 

de reacciones bioquímicas en cadena, de diverso 

tamaño y complejidad, llamadas vías de señaliza- 

ción, con consecuencias múltiples como pueden ser: 

a) la apertura o cierre de canales iónicos con los 

consiguientes cambios de potencial eléctrico, 

b) la modificación de la estructura de una pro- 

teína y de su función, y 

c) la activación de genes. 

La segunda es evocada por los receptores ¡ono- 

tropos: se encuentran íntimamente asociados a un 

canal iónico de modo que la activación del recep- 

tor provoca la modificación inmediata del canal y 

el consiguiente cambio de potencial: de carácter 

excitador (p. ej., por glutamato) o inhibidor (p. 

ej. por GABA). En ambos casos, la información 

ha sido ya transmitida. Las respuestas generadas 

por los receptores metabotropos son más lentas 

en desarrollarse pero también más persistentes, 

mientras que las generadas por los receptores 

ionotropos son rápidas y fugaces. 

Existen varios cientos de neurotransmisores en el 

cerebro, de diversa naturaleza química. Su interac- 

ción con su receptor origina en la neurona receptora 

una particular respuesta; de ese modo la neurona 

identifica la señal y conoce de dónde proviene el 

estímulo. Como una neurona puede recibir simul- 

táneamente estímulos provenientes de cientos de 

neuronas, este es un buen método del que la neu- 

rona dispone para distinguir de dónde proviene. 

Lógicamente, la neurona ha de procesar e integrar 

toda la información recibida para originar su propia 

respuesta que será transmitida a otras neuronas 

mediante la emisión de sus propios neurotransmi- 

sores. Téngase presente que una neurona puede 

elaborar y emitir más de un neurotransmisor por 

sus diversas terminaciones nerviosas. 

Pero las influencias que recibe una neurona no 

se limitan a los neurotransmisores emitidos por 

los terminales axónicos. Una neurona está baña- 

da por un ambiente rico en diversas sustancias 

presentes en el espacio extracelular, las cuales 

pueden ejercer su influencia: diversos nutrien- 

tes, factores neurotróficos, hormonas, etc. La 

neurona tiene capacidad para incorporarlos en 

su interior (p. ej., la glucosa) y tiene receptores 

para captar las señales que emiten (p. ej., las 

hormonas). 

Particular consideración merecen los factores 

neurotróficos. Hasta ahora hemos analizado 

cómo la neurona sintetiza muy diversas organe- 

las y sustancias que caminan desde el soma ha- 

cia las dendritas y axones mediante el proceso 

de transporte anterógrado, y que muchas veces 

terminará el proceso en la emisión de un neuro- 

transmisor. Pero la neurona dispone en su ter- 

minación axónica de mecanismos de membrana 

capaces de captar el llamado factor neurotrófico, 

de naturaleza peptídica, introducirlo en el cito- 

plasma, y transportarlo en sentido retrógrado 

hacia el núcleo de la célula: allí ejercerá su influen- 

cia sobre los mecanismos de síntesis, a través de 

su acción sobre el ADN. Es decir, una neurona 

influye normalmente sobre otra que le sirve de 

diana a través de sus neurotransmisores; pero 

esta misma diana puede influir sobre la neurona 

a través de los factores neurotróficos. 

Así, pues, la neurona se nos muestra como una 

célula especialmente dotada para la comunica- 

ción merced al concierto de señales que recibe 

a través de sus órganos de recepción, y a su ca- 

pacidad de procesarlas e integrarlas para generar 

su propia respuesta que lanzará a través de sus 

órganos de emisión (figura 1-10). 

Hemos afirmado que un neurotransmisor, al in- 

teractuar con su receptor, genera una señal que 

pone en marcha una vía de señalización, es decir, 

la cadena de reacciones bioquímicas cuyo final es 

enormemente complejo y variado. La cadena de 

reacciones o vía de señalización viene definida por 

la naturaleza de las moléculas intermedias que se 

forman a lo largo de la cadena y por el resultado 
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final. Objetivo clave es la modificación de diversas 

proteínas de la neurona mediante la activación de 

las correspondientes enzimas, gracias a lo cual la 

célula funciona y vive. En ocasiones, la modificación 

de las proteínas es relativamente sencilla (adicionar 

o sustraer algunos radicales químicos que consi- 

guen modificar la funcionalidad de la proteína). 

Pero otras veces se trata de la síntesis de nuevas 

proteínas. Lo cual significa que los estímulos que 

una neurona recibe, a través de las vías de seña- 

lización que dichos estímulos ponen en marcha, 

llegan a regular la actividad de los genes situados 

en el núcleo neuronal. Eso significa que un estímu- 

lo externo llega a influir sobre lo más íntimo de la 

neurona, induciendo en ella modificaciones que 

pueden ser sustanciales y perdurar largo tiempo: 

son acciones a largo plazo. Y así tiene que ser si 

la acción ambiental ha de tener influencias dura- 

deras sobre la actividad del cerebro. 

Efectivamente, la formación de, por ejemplo, 

memorias de larga duración requieren cambios 

en la expresión de los genes y síntesis de nuevas 

proteínas en las neuronas. Existen secuencias 

de control en el ADN que determinan qué seg- 

mentos de ADN pueden ser transcritos en ARN, 

el cual dirigirá la incorporación de aminoácidos 

para formar la nueva proteína. Es, por tanto, en 

el inicio de los procesos de transcripción génica 

donde las señales extracelulares originadas por 

los neurotransmisores, las hormonas, los factores 

neurotróficos y de crecimiento o los fármacos 

ejercen su control más significativo. Esta trans- 

cripción es llevada a cabo por la ARN polimerasa 

pero es modulada por los llamados factores de 

transcripción, unas proteínas que hacen congre- 

gar la ARN polimerasa alrededor del ADN (ver 

capítulo 2). Los genes que, a su vez, codifican 

los factores de transcripción pueden responder 

lenta o rápidamente a las señales generadas por 

los neurotransmisores y factores de crecimiento. 

Constituyen un foco de referencia para la inte- 

racción entre las distintas vías, de modo que los 

diversos agentes externos o estímulos ambien- 

tales terminan modulando de forma precisa la 

plasticidad neuronal. Ésa será la base de la neu- 

roplasticidad que abordaremos en el capítulo 5. 

5. La epigenética 

Los mecanismos epigenéticos juegan también un 

papel importante en la regulación de la expresión 

de los genes y, como tales, actuarán tanto en cé- 

lulas disómicas como en las células trisómicas, in- 

fluyendo por tanto también sobre el desarrollo de 

determinados rasgos fenotípicos. Son otro factor 

a considerar. Porque en la vida, no todo depende 

de las cartas que tenemos, los genes, sino de cómo 

las juguemos. Miles de fragmentos de nuestro ge- 

noma, que fueron considerados «basura», están 

en realidad dedicados a regular cómo y cuándo 

los genes deben llevar a cabo su función, cómo 

los genes se activan y desactivan en el organismo; 

conforman el epigenoma (ver capítulo 2). 

II. EL DESARROLLO DEL CEREBRO 

El cerebro es el más complejo de todos los 

tejidos biológicos en la naturaleza. Su comple- 

jidad estriba en el hecho de ser un órgano ex- 

traordinariamente heterogéneo, formado por 

muchas partes que lo constituyen; y cada parte 

no sólo tiene su propia organización estructu- 

ral, contenido celular, composición química y 

actividad funcional sino también un desarrollo 
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característico. Á pesar de ello, todas sus diver- 

sas partes se desarrollan y mantienen entre sí 

como un sistema con coordinación altamente 

organizada que, en último término, contribuye 

al funcionamiento del cerebro como un órgano 

único. El sistema nervioso central posee entre 

Il y 12 billones de células nerviosas, cada una 

de las cuales es capaz de tener hasta 10.000 in- 

terconexiones sinápticas. Las interacciones in- 

tercelulares, pues, son enormes y superan todo 

lo imaginable. Pues bien, es el desarrollo de esta 

inmensa red de interacciones el que constituye 

la base del funcionamiento del cerebro. 

La inteligencia no es proporcional al volumen o 

tamaño del cerebro: hay animales como el ele- 

fante o la ballena, cuyo cerebro es mayor que 

el del ser humano. Por otra parte, la constitu- 

ción básica, tanto química como metabólica, 

del cerebro humano no difiere demasiado de la 

existente en animales mucho más inferiores. Y 

sin embargo, el cerebro humano es muy espe- 

cial en relación con la cultura, la conciencia, el 

lenguaje, la memoria y la inteligencia que en él 

radican, diferenciándose de forma absoluta de 

los cerebros más desarrollados de otros anima- 

les. Esta diferencia radica fundamentalmente en 

el desarrollo de la corteza cerebral, y muy en 

particular de una parte especial de dicha corteza: 

la corteza prefrontal, que en la especie humana 

alcanza el 30 % de toda la corteza. 

|, Crecimiento y desarrollo del 
cerebro 

El cerebro aumenta su peso conforme transcurre 

el tiempo desde el inicio de su formación en la 

etapa embrionaria, y este aumento de peso es 

un índice de su crecimiento. El crecimiento, sin 

embargo, no es lineal sino que sigue una curva 

sigmoidea, lo que indica que hay un periodo de 

crecimiento más rápido si se compara con la ve- 

locidad del crecimiento inmediatamente anterior 

y posterior. Este periodo de crecimiento rápido 

es conocido como brote de crecimiento y es 

determinante para el periodo llamado “crítico” o 

“vulnerable”, porque en ese momento la más ligera 

perturbación del ambiente y del medio que rodea 

al cerebro puede tener consecuencias profundas 

sobre el desarrollo final de todo el cerebro. 

En el crecimiento del cerebro, como en el de los 

demás órganos, se distinguen dos procesos: cre- 

cimiento y desarrollo. El crecimiento consiste en 

el aumento del número de células hasta alcanzar 

el nivel propio del adulto, mediante proliferación 

continuada: cada célula se divide en otras dos de 

manera sucesiva. Se llama fase de hiperplasia, y 

está determinada por la dotación genética propia 

de la línea celular en cuestión. El proceso del de- 

sarrollo consiste en que las células formadas en 

la fase de proliferación o hiperplasia se convierten 

en unidades maduras funcionantes como resulta- 

do de la deposición de diversos constituyentes 

celulares (p. ej., proteínas y lípidos), llamándose 

a este proceso: hipertrofia. Por tanto, las célu- 

las cerebrales maduras difieren de las inmaduras 

tanto por su tamaño como por su composición 

química. Los principales cambios producidos en 

la fase de hipertrofia son el desarrollo del árbol 

dendrítico y de la terminación axónica con sus 

múltiples ramificaciones, y la deposición de mie- 

lina o mielinización (figura 1-11). 

La cantidad de ADN por neurona es constante 

pero la cantidad en el cerebro aumentará a lo 

largo del proceso de hiperplasia (proliferación) 

puesto que aumenta el número de neuronas. La 

cantidad de ARN y de proteínas de cada neurona 

aumentará conforme la célula vaya creciendo y 

madurando durante la fase de hipertrofia. Hay 

una fase intermedia en la que coincide el final de 

la fase de hiperplasia con el comienzo de la fase 

de hipertrofia. Es en esa fase en la que se da el 

fenómeno del brote de crecimiento que incluye 

la multiplicación de células, el comienzo de la 

maduración de axones, dendritas, mielinización 

y formación de sinapsis. En la especie humana 

suele coincidir con el momento del nacimien- 

to. La velocidad de crecimiento difiere entre las 
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diversas partes del cerebro; el cerebelo inicia 

su crecimiento ligeramente más tarde que los 

hemisferios cerebrales pero lo termina antes: 

es decir, muestra una fase de crecimiento muy 

rápido y ello lo hace más vulnerables a agentes 

externos e internos. 

Desde un punto de vista estrictamente celular, 

hemos de considerar el desarrollo del cerebro 

como una secuencia de diferentes etapas que 

tienen lugar predominantemente durante la vida 

prenatal: 

a) Neurogénesis: es la fase en la que las primeras 

células, aún no nerviosas, se dividen por mito- 

sis para terminar produciendo las neuronas. 

b) Migración celular: las células neuronales o sus 

precursoras se trasladan desde donde nacen 

hasta donde han de formar poblaciones con- 

cretas y bien estructuradas (p. ej., núcleos 

cerebrales, corteza cerebral). 

c) Diferenciación de las células para convertirse 

en distintos tipos y subtipos de neuronas. 

d) Sinaptogénesis: se establecen conexiones si- 

nápticas conforme crecen las dendritas y los 

axones. 

e) Muerte de la célula neuronal: muere selecti- 

vamente una determinada proporción de 

neuronas. 

f) Reordenación de sinapsis: pérdida de algunas 

sinapsis y desarrollo de otras, hasta finalizar 

la estructuración de redes neuronales. 

Las células que darán origen a las neuronas, neu- 

rogénesis, comienzan siendo una fina capa de 

células en la superficie interna del tubo neural 

del embrión llamada neuroepitelio. Estas células 

se dividen por mitosis y van formando una capa 

compacta llamada zona ventricular; siguen divi- 

diéndose formando células hijas o neuroblastos. 

La división celular exige que los genes que regulan 
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el ciclo celular y la mitosis se encuentren en pleno 

rendimiento y equilibrio para que la neurogénesis 

discurra perfectamente. 

Poco a poco, algunas de las células hijas aban- 

donan la zona ventricular y empiezan a expresar 

genes que las van transformando en neuronas 

propiamente dichas o en células gliales. Cada 

neuroblasto queda perfectamente identificado 

por su posición en el neuroepitelio y por la fami- 

lia de neuronas que produce. Al mismo tiempo 

las células se ven sometidas al proceso de dife- 

renciación, de especialización, mediante el cual 

las células van constituyendo las familias de neu- 

ronas. Las familias de neuronas que se originan 

de distintos neuroblastos precursores difieren 

por su especial morfología, fisiología, bioquími- 

ca y función. A lo largo de todo este proceso 

de proliferación y diferenciación, van actuando 

distintos genes que operan en secuencia y que 

codifican factores de transcripción específicos 

para cada fase y etapa, con lo que se irá fijando 

el destino y caracterización final de cada neuro- 

na: su ubicación, su morfología y su función. Pero 

la intervención de estos genes depende también 

de factores externos a la neurona, su entorno 

ambiental constituido por otras neuronas. 

Así, parece que cada neuroblasto genera una 

familia específica de neuronas, y la posición del 

neuroblasto en el neuroepitelio es tan específica 

que ninguna otra célula, incluida la célula adya- 

cente a ella, puede reemplazarla, ni puede la pro- 

genie derivada de un neuroblasto ser sustituida 

por la progenie de un neuroblasto adyacente. 

La diferenciación final de la neurona dependerá, 

por una parte, del origen de donde procede, y 

por otra, de las interacciones con otras neuro- 

nas de su entorno. 

También difiere el tiempo de crecimiento según 

el tipo de células: primero lo hacen las células 

neuronales y después las células gliales. El nú- 

mero de neuronas viene a estar ya fijado en la 

especie humana hacia la mitad de la vida fetal. 

Pero la proliferación no queda interrumpida con 
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el nacimiento sino que continúa a lo largo de la 

vida en dos zonas críticas: la zona subventricular 

de los ventrículos laterales y la zona subventri- 

cular del giro dentado del hipocampo. 

Desde su sitio de origen, las neuronas y células 

gliales se trasladan hasta el lugar que finalmen- 

te ocuparán mediante el proceso de migración 

neuronal. La migración no es al azar sino que 

sigue un camino perfectamente determinado. En 

algunas zonas como la corteza cerebral, las que 

serán grandes neuronas piramidales de carácter 

excitador migran desde la zona ventricular te- 

lencefálica dorsal y desde la zona subventricular 

“trepando” a lo largo de guías o radios formados 

por células gliales, hasta llegar a la parte más su- 

perficial de la corteza en donde se establecen 

formando una capa. Olas sucesivas de neuronas 

ascienden y vuelven a ocupar la capa más externa 

de la corteza, empujando a las anteriores hacia 

abajo que quedan en el plano o capa inmediata- 

mente inferior. Así es como se forman las seis 

capas de la corteza. Fallos en este proceso origi- 

narán alteraciones en la secuencia de formación 

de capas, en las interacciones entre neuronas 

y en el establecimiento de las correctas cone- 

xiones y redes interneuronales. Otras neuronas 

más pequeñas, de naturaleza eminentemente 

inhibidora, migran a la corteza también desde 

la zona ventricular pero su camino no es radial 

sino tangencial (Zigmond et al., 1999). 

La diferenciación de la célula en la definitiva neu- 

rona culmina al llegar a su destino; es ahí donde 

va a adoptar su forma y función definitiva y a de- 

sarrollar el crecimiento de sus prolongaciones 

dendríticas y axónicas de forma tal que le permita 

establecer conexiones sinápticas con las demás 

neuronas y formar las redes: sinaptogénesis. En 

el proceso intervienen tanto las fuerzas intrínsecas 

de la célula, dependientes de sus genes, como los 

factores extrínsecos ambientales que la rodean. 

Junto a los procesos de proliferación y creci- 

miento neuronal conviven procesos de muerte 

celular o apoptosis que ya aparecen incluso 

durante el desarrollo en la vida intrauterina y 

continúan después del nacimiento. La muerte 

puede sobrevenir por varios motivos. El más es- 

tudiado es el que deriva de la falta de contacto 

del axón de una neurona con otra neurona que 

es su diana. Las neuronas producen y segregan 

factores de crecimiento que hemos definido an- 

teriormente: son elementos químicos que son 

captados e incorporados por los cilindroejes de 

las neuronas, caminan retrógradamente hacia el 

núcleo neuronal en donde van a actuar con el fin 

de mantener las células vivas y funcionantes. Una 

neurona que no consiga contactar y mantener el 

contacto con su diana, carecerá de la acción del 

factor de crecimiento producido por dicha diana 

y morirá. Ya en el desarrollo, pues, observamos 

duros procesos de competencia celular para po- 

der sobrevivir. El proceso de la apoptosis está 

controlado por sus propios genes. 

2. El desarrollo sináptico 

Una vez transformado el neuroblasto en neuro- 

na, ésta aumenta de tamaño y lo hace a base de 

incrementar el cuerpo neuronal y el tamaño y la 

longitud de los procesos celulares: las dendritas 

y el axón. Sobreviene un aumento de la arbori- 

zación dendrítica y de la densidad axónica. Los 

axones crecen y se alargan hasta que encuentran 

sus células diana con cuyas membranas establece- 

rán y formarán las sinapsis. La membrana diana 

puede estar en el soma celular, en la dendrita o 

en el axón de otra neurona dentro del SNC, o en 

otro tipo de célula fuera del SNC (músculo, célula 

glandular). El aumento de la densidad axónica va 

seguida de un aumento en el número de sinapsis. 

La actividad sináptica se inicia cuando la termina- 

ción presináptica adquiere la capacidad de segre- 

gar su neurotransmisor al llegar el estímulo, de 

modo que este neurotransmisor liberado en la 

diminuta hendidura sináptica, puede ejercer su 

efecto excitador o inhibidor sobre la membrana 

postsináptica, gracias a la presencia en ésta de 



38 

elementos moleculares que identifican selectiva- 

mente al neurotransmisor: se denominan recep- 

tores. De esta manera, como ya hemos descri- 

to, el neurotransmisor se enlaza a su receptor, 

encaja con él como la llave con su cerradura, y 

de tal interacción surge la señal que inicia la vía 

de señalización. 

La mayoría de las sinapsis estructurales del ce- 

rebro se forman en la fase más temprana de la 

vida: en los primeros dos años después del naci- 

miento. El proceso es complejo, ya que no basta 

con que el axón se prolongue; hace falta que con- 

tacte con su célula diana y establezca la sinapsis. 

Ello significa que el axón ha de “abrirse camino” 

merced a su cono de crecimiento (figura 1-12), 

una estructura enormemente activa y dotada 

de sensores que permiten sortear obstáculos, 

y elaborar la estructura sináptica: primero la 

terminación presináptica y después la estructura 

postsináptica. La terminación presináptica ha de 

enviar señales a la estructura postsináptica para 

que ésta elabore las moléculas que sean capaces 

de captar los mensajes que la terminación pre- 

sináptica emite codificados en sus neurotrans- 

misores. El neurotransmisor, pues, se convierte 

en la gran molécula mensajera. 

¿Cómo se hace posible que un estímulo externo 

que incide sobre una neurona cerebral desenca- 

dene en ésta la potencialidad para modificar su 

estructura y su función? 

Los estímulos que llegan al cerebro por las diver- 

sas vías nerviosas sensoriales operan en último 

término mediante la liberación de los neurotrans- 

misores y los factores tróficos que hemos co- 

mentado anteriormente. Estas moléculas actúan 

sobre sus receptores, y de la interacción entre 

ambas moléculas surge la señal que, ya dentro de 

la neurona, va a iniciar una cascada de reacciones 

bioquímicas. En el curso de esta cascada, algu- 

nas de las reacciones bioquímicas van a provocar 

cambios inmediatos e instantáneos, brevísimos, 

en el funcionamiento de determinadas moléculas 

intraneuronales. Pero algunas de estas reacciones 
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van a tener mayor repercusión y hondura, por- 

que van a llegar hasta el núcleo de la neurona, 

en donde van a modificar el funcionamiento de 

algunos genes, bien promoviendo la iniciación 

de su acción, bien frenándola. La consecuencia 

va a ser sustancial porque los genes promueven 

la síntesis de proteínas, y estas proteínas son 

de naturaleza y función enormemente variadas: 

* estructurales 

* canales iónicos 

* enzimas 

* receptores 

* moléculas de adhesión, 

* factores de transcripción, etc. 

La actividad de estas proteínas se expresa en la 

vida de la neurona: en la expansión de sus pro- 

longaciones, en la formación de sinapsis, en el 

reforzamiento de estas sinapsis, en la síntesis de 

neurotransmisores. 

Puesto que el valor último de los cambios plás- 

ticos lo vamos a medir por el establecimiento y 

reforzamiento de sinapsis, conviene que fijemos 

la atención en los mecanismos que intervienen. 

No basta que la neurona emita una prolongación 

en busca de su diana; es preciso que esa diana 

atraiga a la prolongación y, por así decir, sim- 

patice con ella, es decir, establezca un contacto 

en acuerdo mutuo para que ambas células, la 

emisora y la diana, modifiquen sus estructuras 

hasta que se conforme la sinapsis en toda su 

complejidad. Esto significa la síntesis y la ubi- 

cación especializada de numerosas moléculas y 

estructuras, dirigidas por la acción esencial de 

los correspondientes genes. 

3. Maduración cerebral, 
estimulación y experiencia 

Entre los rasgos más sobresalientes del sistema 

nervioso central (SNC) destaca la exquisita pre- 

cisión de su ingente número de conexiones. Esta 
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configuración tan compleja resulta tanto más sor- 

prendente si consideramos que, en el momento 

del nacimiento, las conexiones neuronales prácti- 

camente no están establecidas. Estas conexiones 

neurales definitivas se van a establecer merced a la 

remodelación de la configuración inicial inmadura 

que contenía sólo un esbozo o insinuación de lo 

que será el modelo adulto definitivo. A medida 

que el cerebro crece, aumenta el número de sus 

prolongaciones y de los contactos sinápticos que 

establecen. El hecho de que sea necesaria la 

actividad neuronal para completar el desa- 

rrollo implica que la maduración cerebral es 

modificable a través de su propia estimulación 

y de la experiencia, proporcionando al cerebro 

la adaptabilidad necesaria. Este esquema resulta 

probablemente más económico desde el punto 

de vista biológico, ya que un modelo en el que se 

necesitara el control genético para la fermación 

de todas las sinapsis exigiría un ingente número 

de marcadores moleculares específicos y de sus 

respectivos genes. 

En las primeras etapas del desarrollo existe poco 

espacio para que aparezcan cambios plásticos; 

digamos que la programación es eminentemen- 

te genética y poco asequible a ser manipulada. 

En las etapas más posteriores del desarrollo, sin 

embargo, la plasticidad influye de manera mucho 

más destacada, de forma que la experiencia inicial 

controla en parte la riqueza de conexiones entre 

las neuronas, y es sustancialmente responsable 

de todo el rico entramado final. En las etapas 

postnatales, las diversas influencias y estímulos 

van provocando nuevos brotes dendríticos y axó- 

nicos, con nuevas ramificaciones. Y finalmente, 

van estableciendo, reforzando o eliminando los 

contactos sinápticos hasta conseguir la remode- 

lación final de los circuitos (figura 1-13). 

Como ya se ha explicado anteriormente, se 

acepta que existen momentos o períodos espe- 

ciales en los que cada una de las distintas áreas 

del SNC presenta especial sensibilidad y capaci- 

dad de respuesta para la modificación inducida 

por las diversas influencias (Hensch, 2005). Por 

lo que sabemos, la influencia de la experiencia 

afecta más a la organización final de los circuitos 

locales que a las vías principales, porque para 

entonces ya se ha completado la organización 

topográfica de los grandes circuitos. 

Aunque sabemos poco de los factores que con- 

trolan la duración y el momento en que se es- 

tablecen estos periodos de especial sensibilidad, 

guardan particular relación con la sinaptogénesis, 

es decir, con una fase en la que existe hiperpro- 

ducción de sinapsis en la corteza cerebral. Pero 

muchas de estas sinapsis se van a perder dando 

origen a un fenómeno de remodelación de gran 

calado. Podríamos decir que el programa de de- 

sarrollo genéticamente preestablecido configura 

las fases de producción o estallido sináptico: un 

periodo de particular sensibilidad para recibir 

la información sensorial que en último término 

va a condicionar y dirigir el aprendizaje. Pero es 

el individuo con las influencias externas que lo 

circundan quien decidirá al final cuál ha de ser el 

entramado de redes sinápticas que se forman, que 

será lo que haya de condicionar su experiencia, 

su aprendizaje. 

No todas las áreas cerebrales presentan perio- 

dos de sinaptogénesis y de pérdida sináptica al 

mismo tiempo. En la corteza visual primaria hay 

un brote de sinaptogénesis hacia los 3-4 meses 

de edad con una densidad máxima a los 4 meses. 

Pero en la corteza prefrontal tarda más tiempo 

y alcanza el máximo de densidad sináptica a los 

3-5 años. El curso temporal de la eliminación de 

sinapsis se prolonga también más en la corteza 

frontal (hasta los 20 años) que en la corteza vi- 

sual (4 años). 

Estos estudios concuerdan con los que se realizan 

utilizando técnicas funcionales de neuroimagen, o 

en los estudios de metabolismo cerebral. Pode- 

mos, pues, concluir afirmando que son distintos los 

tiempos de maduración para las diversas estructu- 

ras cerebrales, y que las áreas primarias corticales 

senso-motoras se desarrollan antes que las grandes 

áreas de asociación. 



40 Síndrome de Down: Neurobiología, neuropsicología y salud mental 

3.1. La mielinización 

El proceso de mielinización de los axones al- 

canza su máxima velocidad de síntesis alrede- 

dor de los 8-9 meses después del nacimiento, 

a juzgar por la velocidad de síntesis del coles- 

terol. La mielina está producida por dos tipos 

de células gliales, las células de Schwann y los 

oligodendrocitos (figura 1-4); el 40 % es agua y 

el 60 % una combinación de lípidos, proteínas y 

carbohidratos. Los lípidos alcanzan el 75-80 % 

del material no acuoso, y consta de colesterol, 

fosfolípidos y galactolípidos. De los fosfolípidos 

del SNC destacan los gangliósidos, un grupo de 

sialoglicoesfingolípidos que se encuentran en la 

membrana plasmática de las células. Son mu- 

cho más abundantes en la sustancia gris que en 

la blanca, y se concentran en las terminaciones 

axónicas y en las dendritas, es decir, en aquellas 

estructuras que constituyen la mayor parte de 

las interconexiones sinápticas. 

Cobra particular importancia la cronología de la 

mielinización de las fibras de la corteza cerebral. 

Las primeras en mielinizarse son las de las áreas 

sensoriales y motoras de la corteza (figura |-14). 

A continuación se va completando la de áreas 

de asociación progresivamente superiores. Las 

últimas áreas que se mielinizan del todo son las 

de las cortezas de asociación posterior y frontal. 

La corteza prefrontal no alcanza la plena mieli- 

nización hasta la tercera o cuarta década de la 

vida. Lógicamente eso se reflejará en la madurez 

cognitiva y en la libertad de acción y la responsa- 

bilidad que van ligadas a ella (Fuster, 2014). 

4. La neurogénesis a lo largo de la vida 

Hasta hace unos años se aceptaba que no era 

posible sustituir a las neuronas que morían o de- 

generaban. Durante las dos últimas décadas se ha 

mostrado con absoluta evidencia que a todo lo 

largo de la vida adulta de los mamíferos, incluidos 

los seres humanos, siguen naciendo neuronas en 

ciertas zonas restringidas del SNC: esto es lo 

que llamamos la neurogénesis del cerebro adulto. 

El hecho de que nazcan neuronas nuevas obliga 

a entender los mecanismos cerebrales del adulto 

de un modo diferente. Y además, si el SNC del 

adulto está preparado para incorporar nuevas 

células e integrarlas en el funcionamiento ordi- 

nario de una concreta región cerebral, es por- 

que dispone de los mecanismos especiales para 

hacerlo; por consiguiente, cabe pensar que esos 

mecanismos no sólo sirvan para incorporar neu- 

ronas endógenas (es decir, nacidas en el propio 

cerebro) sino también exógenas (introducidas 

desde el exterior). 

Resulta fácil comprender que la neurogénesis se 

convierte así en una modalidad relevante dentro 

de todo el fenómeno de la plasticidad del SNC. 

Porque del mismo modo que los estímulos di- 

versos originan cambios en la conformación y 

función de las neuronas ya existentes, podemos 

pensar que algunos de esos estímulos pueden 

modificar —positiva o negativamente— la ve- 

locidad y las características de la neurogénesis. 

Y así es como sucede en realidad. 

En el cerebro adulto se han identificado células 

madre de tipo neural, con capacidad para con- 

vertirse en los tres tipos de células propias del 

SNC: las neuronas, los astrocitos y los oligoden- 

drocitos (Eriksson et al., 1998). Los principales 

sitios de neurogénesis en el SNC son: 

- la zona subventricular en el ventrículo 

lateral 

- la zona subgranular en el hipocampo 

Algunos autores señalan que la neurogénesis 

existe también en otras regiones del SNC adulto, 

como son la corteza cerebral o la sustancia negra, 

pero los datos aportados son aún controvertidos. 

No basta con que nazcan células madre. Es preci- 

so que emigren, maduren y se transformen. Todos 

estos pasos están perfectamente identificados en 
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el cerebro en desarrollo. En el adulto sucede lo 

mismo, con la diferencia de que han de hacerlo 

en un microambiente ya maduro, en donde es 

preciso que la neurona se integre dentro de cir- 

cuitos y redes ya existentes y muy estables (figura 

|-15). Sin embargo, hay datos que sugieren que 

las nuevas neuronas poseen un mayor grado de 

neuroplasticidad (Ming y Song, 2011). 

Hemos de aceptar que la neurogénesis en el 

cerebro adulto forma parte del funcionamiento 

ordinario; y dadas las regiones en las que tiene 

lugar, lo lógico es pensar que intervenga en los 

procesos de memoria y aprendizaje, es decir, 

en aquellos sitios donde el “gasto” neuronal es 

mayor ya que constantemente trabajan para re- 

cibir la nueva información que llega al cerebro. 

Es posible que de alguna manera compense a la 

muerte neuronal que habitualmente existe, y 

que por tanto contribuya de forma importante 

a la integración funcional de estas estructuras. 

En el ambiente del SNC deben existir y actuar 

las moléculas neuroquímicas necesarias para 

promover la proliferación de las células madre, 

y para estimular la migración, el crecimiento y 

el desarrollo de las prolongaciones, incluidas las 

vías de penetración de los conos de crecimiento 

axónico. Entre tales moléculas se encuentran di- 

versos factores neurotróficos y otras proteínas. 

5. Evolución de la corteza cerebral: 

la neocorteza 

La descripción que sigue se basa muy estrecha- 

mente en la exposición de Fuster (2014). El cere- 

bro de los peces, anfibios y reptiles está cubierto 

por una estructura “tipo corteza” denominada 

palio que tiene dos componentes principales: la 

corteza hipocampal, situada junto al plano in- 

termedio del cerebro, y la corteza piriforme, 

en posición lateral respecto a la anterior. Entre 

ambas surgirá en los mamíferos un tercer palio, la 

neocorteza, que en el Homo sapiens constituirá 

el 80% de la masa total del cerebro (figura 1-16). 

Así, pues, la cubierta más superficial de los he- 

misferios cerebrales en la especie humana está 

constituida por la corteza cerebral. Consta de dos 

regiones: el neocortex (neocorteza, isocortex) y 

el allocortex que incluye la corteza del hipocam- 

po (archicortex) y la corteza olfatoria (corteza 

piriforme, paleocortex). Entre ambas regiones 

existen formas de transición (corteza paralímbica). 

Las células que emigran a la neocorteza se dispo- 

nen formando seis capas o láminas (figura 1-13), 

siendo la primera en formarse la que desciende 

al espacio más inferior. Cada capa es diferente 

desde el punto de vista citoarquitectónico y fun- 

cional. Cada capa contiene su propio juego de 

neuronas, que incluye: a) las neuronas piramida- 

les glutamatérgicas, excitadoras, con espinas en 

sus dendritas y axones de proyección de longi- 

tud variable, y b) las interneuronas gabérgicas de 

función inhibidora, sin espinas en las dendritas. 

Las primeras emiten sus proyecciones axonales a 

distancias variables, bien a otras láminas, a áreas 

corticales o a núcleos del cerebro, en el mismo 

hemisferio cerebral o en el hemisferio opuesto, 

bien a núcleos del tronco cerebral o a la médula 

espinal. La laminación es diferente según el área 

cortical que se considere, cada una con su propia 

citoarquitectura, lo que dio origen a la clasifica- 

ción de las llamadas áreas de Brodman (figura 

|-17). A cada identidad citoarquitectónica co- 

rresponde una identidad funcional. Su formación 

y desarrollo están fuertemente marcados por la 

interacción entre genes, factores de transcripción 

y señales del entorno más próximo. 

Pero, además de la disposición laminar de las 

neuronas en la neocorteza, destaca la disposi- 

ción columnar (figura |-13). Se forman estrechas 

columnas definidas por la orientación que adopta 

el penacho de dendritas superiores (apicales) de 

las grandes células piramidales presentes en la 

lámina 5, y por los haces de axones que discu- 

rren verticalmente desde la sustancia blanca hacia 

la superficie cerebral. En cada columna existen 

abundantes conexiones intracolumnares. Unas 
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nacen y provienen de neuronas propias de la 

misma columna. Otras provienen de otras zonas 

del cerebro, como puede ser el tálamo; o bien 

de columnas adyacentes o de otras zonas de la 

corteza del mismo hemisferio o del opuesto. Las 

fibras pueden seguir direcciones muy variadas ha- 

cia otras regiones de la neocorteza o a núcleos 

cerebrales más profundos. 

En los mamíferos más desarrollados la neo- 

corteza crece con fuerza y empuja una contra 

otra a las dos anteriores, hipocampo y lóbulo 

piriforme (que comprende corteza piriforme y 

amigdala) hacia la parte central del hemisferio 

cerebral. Estas dos cortezas antiguas, incluso en 

el cerebro de los mamíferos, conservan algunas 

de las funciones desempeñadas en las especies 

primitivas, a saber, la detección de señales de 

soporte vital como son el gusto, el olfato o la 

orientación espacial. Además, en los primates 

el hipocampo está implicado en la adquisición 

y recuperación de recuerdos, mientras que la 

amígdala lo está en la emoción: dota a los re- 

cuerdos de sentimientos. 

A lo largo de la evolución, la neocorteza es la 

estructura cerebral que más aumenta de tama- 

ño: lo hace de manera exponencial sin que guar- 

de proporción con el crecimiento de las otras 

estructuras. El crecimiento evolutivo y la dife- 

renciación de la neocorteza aseguran la mayor 

capacidad de adaptación al entorno. En el ce- 

rebro humano, esta corteza ha creado un gran 

número de áreas especializadas para responder 

a las diversas señales sensoriales y ejecutar toda 

suerte de movimientos y actividades de enorme 

complejidad. 

La corteza cerebral recibe las diversas influen- 

cias que provienen del exterior del organismo 

según las diversas modalidades sensoriales y las 

que se generan en su interior. A excepción de los 

estímulos olfatorios, las vías de la sensibilidad en 

camino hacia la neocorteza forman conexiones 

en la gran estación que representa el tálamo. Las 

vías ascendentes de la sensibilidad auditiva pasan 

en su mayoría por el cuerpo geniculado medial y 

proyectan después a las áreas corticales auditivas. 

La información visual alcanza la neocorteza por 

varias vías, siendo la más directa la que llega al 

cuerpo geniculado lateral para proyectar después 

a las áreas visuales primarias. Las vías somato- 

sensoriales ascendentes (p. ej., tacto) alcanzan el 

núcleo ventral posterior del tálamo y se proyec- 

tan después a las áreas somatosensoriales. La vía 

del gusto lo hace a través de la parte más medial 

del núcleo posterior ventral. 

Pero la corteza cerebral es mucho más que un 

simple receptor de estímulos. En primer lugar, 

porque estos estímulos son inmediatamente 

valorados y pueden ser modulados por funcio- 

nes superiores —experiencia, emociones—. En 

segundo lugar, porque la neocorteza es la sede 

de la cognición con todo lo que ella conlleva, 

de la percepción consciente, de la planificación 

y de la ejecución de conducta, de la atención. Y 

todo ello, a su vez, modulado por la influencia 

de la emoción y la motivación que provienen de 

la amígdala, hipotálamo y otros centros nervio- 

sos subcorticales (Schneider, 2014). 

Tal diversidad de posibilidades y funciones exige 

una disposición estructural que sólo cabe enten- 

der mediante la presencia de casi infinitas redes 

interneuronales que se forman, desaparecen, re- 

construyen o se mantienen, de forma incesante. 

El concepto de red funcional sustituye en buena 

parte a la idea de sitio fijo para una determinada 

función. No significa que cualquier área cerebral 

pueda realizar cualquier función; pero es cada vez 

más evidente la enorme inter-actividad de circui- 

tos que intervienen en múltiples funciones, sean 

cognitivas, emocionales o conductuales. 

6. Areas asociativas de la corteza 
cerebral 

El máximo agrandamiento evolutivo de la neo- 

corteza tiene lugar en las denominadas áreas de 
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asociación, que están al servicio de funciones 

cognitivas superiores: esto es, las responsables 

del conocimiento, de la memoria y de las transac- 

ciones neurales entre el organismo y el entorno 

que dependen de esas funciones. 

En el cerebro humano existen dos grandes re- 

giones corticales con áreas de asociación (figu- 

ra 1-18). a) La primera está situada en la parte 

posterior del cerebro y se extiende por grandes 

porciones de los lóbulos parietal, temporal y 

occipital: corteza parieto-temporo-occipital; 

contiene redes de conocimiento y memoria 

adquiridas a través de los sistemas sensoriales, 

las cuales se encargan de los aspectos superio- 

res de la cognición, entre otros la percepción, 

el lenguaje y la inteligencia. b) La segunda es la 

corteza prefrontal como área de asociación 

del lóbulo frontal, que atiende a los aspectos 

ejecutivos de la cognición, en especial la orga- 

nización temporal de las acciones en las esferas 

de la conducta, el lenguaje y el razonamiento. 

Esta corteza se desarrolla al máximo en la es- 

pecie humana donde ocupa casi un tercio de la 

totalidad de la corteza cerebral. 

La evolución de las conexiones entre las neuronas 

prefrontales y las de las otras áreas corticales 

es especialmente pertinente al desarrollo de las 

prerrogativas cognitivas del ser humano. Estas 

conexiones, junto con las neuronas que enla- 

zan, constituyen los componentes esenciales de 

la infraestructura neural de las redes cognitivas 

y, por tanto, de todas las funciones cognitivas 

de la corteza cerebral (Posner y Raichle, 1994). 

La corteza prefrontal, en palabras de Fuster 

(2014), es «la vanguardia de la evolución en el 

sistema nervioso. También es una de las últimas 

que se han desarrollado a lo largo de la evolu- 

ción y que se desarrolla durante la ontogenia de 

un individuo; de hecho se piensa que no termina 

de hacerlo hasta la tercera o cuarta década de 

la vida de una persona, que es cuando alcanza su 

plena mielinización. Integra el pasado y el futuro 

y confiere al cerebro humano la capacidad para 

predecir y pre-adaptarse» (...) «La transición desde 

el simio al ser humano en cuanto a la capacidad 

de predicción y pre-adaptación es tan espectacu- 

lar que constituye un auténtico salto cuántico». 

6.1. Área de asociación parieto-temporo- 
occipital 

Para que el cerebro pueda elaborar una conducta, 

es preciso que previamente sea capaz de analizar 

toda la información sensorial que le llega, y que 

lo haga de modos diversos y contrastados. Esto 

forma parte de lo que denominamos conocimien- 

to. Buena parte del análisis de la información se 

realiza en la corteza parieto-temporo-occipital 

(PTO) (figura 1-18), porque es allí en donde 

confluyen las aferencias sensoriales de diversas 

modalidades: somatosensorial en general, visual, 

auditiva, y lo hacen en conjunción con estructu- 

ras esenciales como es la del hipocampo y sis- 

tema límbico. 

La corteza PTO recibe aferencias múltiples de las 

áreas primarias y secundarias correspondientes 

a las diversas modalidades sensoriales, así como 

de los núcleos pulvinares del tálamo. A su vez, 

emite conexiones abundantes a la corteza pre- 

frontal (el gran centro asociativo terciario). Es 

importante destacar que la información sensorial 

que recibe la corteza prefrontal pasa por el filtro 

y la integración de la corteza parietal. 

Lo primero que debe hacer la corteza PTO es 

contrastar y combinar la información que le lle- 

ga, cada una con su modalidad característica. 

De ahí surge una determinada percepción en la 

que quedan combinadas, estructuradas y, por 

así decir, jerarquizadas las distintas modalida- 

des. En segundo lugar, es preciso construir para 

la información un sistema coordinado espacial, 

en donde se sientan representados el mundo 

visual dentro del mundo somático espacial. Esta 

localización espacial que realiza la corteza PTO 

es importante, porque no basta con identificar 

los objetos, es preciso ubicarlos en el espacio y 
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en relación con la propia persona. Igualmente 

es función suya valorar los cambios de posición 

que constituyen el movimiento. La corteza PTO 

interviene también en el reconocimiento y en la 

producción de estímulos abstractos, por lo que 

participa en la manipulación de las coordenadas 

espaciales con que se suelen enmarcar los estí- 

mulos abstractos. 

Como tal, pues, la corteza PTO es esencial en 

la producción y evolución del conocimiento. La 

corteza PTO no está solo implicada en el pro- 

cesamiento de la información sensorial y espa- 

cial sino que contribuye a modular la ejecución 

surgida inicialmente en la corteza prefrontal. Es 

evidente que la función integradora de la corteza 

PTO representa una forma compleja de análisis 

sensorial y espacial, en los que intervienen algu- 

nos elementos propios del pensamiento o del 

conocimiento, de la capacidad intelectual. 

6.2. La corteza prefrontal 

Todos los animales demuestran tener memoria y 

capacidad para aprender. Pero ambas destrezas 

adquieren en el ser humano un valor supremo y 

distinto. De ahí que, aceptando las homologías 

propias de las especies, se han de destacar las 

estructuras que son máximas responsables de la 

actividad mental humana: la ideación, la capacidad 

creadora, la autoconciencia, el juicio, la capacidad 

de elegir, el sentimiento íntimo de libertad perso- 

nal (aun a sabiendas de sus condicionamientos). 

La región cerebral que más se ha desarrollado 

en la especie humana (figura 1-18), proporcio- 

nalmente hablando, es la corteza prefrontal que 

llega a constituir casi un tercio de toda la corte- 

za, frente al 17% del chimpancé, 11% del macaco 

o 7% del perro. 

En términos sencillos se puede dividir en dos 

regiones principales: la corteza prefrontal pro- 

piamente dicha localizada en la superficie dor- 

so lateral de los lóbulos frontales, y la corteza 

orbitofrontal localizada en la superficie medial 

y ventral del cerebro, la cual forma parte de la 

corteza límbica de asociación, y conecta direc- 

tamente con algunas estructuras límbicas como 

es el caso de la amígdala (Fuster, 2008; Roberts 

et al., 1998). 

La corteza prefrontal está profusamente conec- 

tada mediante vías aferentes que le llegan y vías 

eferentes que de ella surgen (figura 1-19). Las 

aferentes provienen de estructuras muy diversas. 

En primer lugar, del tálamo y, dentro de él, del 

núcleo mediodorsal; algunas de las proyecciones 

talámicas transportan indudablemente hasta la 

corteza prefrontal las influencias que nacen en 

niveles más inferiores del tronco cerebral y del 

sistema límbico. Pero, además, la corteza pre- 

frontal recibe aferencias directas que se inician 

en el hipotálamo, mesencéfalo, amígdala y corte- 

za límbica. Por último, todas las áreas corticales 

que están implicadas en funciones sensoriales 

como es la corteza PTO, convergen mediante 

sus correspondientes vías eferentes. Es decir, la 

corteza prefrontal se nutre de información va- 

riadísima, incluida la emocional, convirtiéndose 

así en el área asociativa de mayor rango, con ca- 

pacidad informativa necesaria y suficiente para la 

toma de decisiones y la ejecución de funciones. 

No menos importante es señalar que todas las 

conexiones que alcanzan la corteza prefrontal son 

recíprocas: es decir, todas las áreas que proyec- 

tan a ella, reciben de ella conexiones: las áreas 

corticales motoras y sensoriales, el diencéfalo, el 

mesencéfalo, el hipocampo y el sistema límbico, 

los ganglios de la base. 

La citoarquitectura de la corteza prefrontal al- 

canza su arquitectura básica en el ser humano al 

tiempo del nacimiento; sin embargo las prolonga- 

ciones dendríticas y las sinapsis de las neuronas 

prefrontales continúan creciendo después del 

nacimiento, de forma que su número y densidad 

sólo se estabilizan en el período de la adoles- 

cencia. Algo parecido sucede con el grado de la 

mielinización que sólo queda completada en el 

tercer o cuarto decenio de la vida. 
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La naturaleza eminentemente asociativa de la 

corteza prefrontal y su prolongado desarrollo la 

convierten en centro director y vértice jerárqui- 

co indiscutible de un gran número de funciones 

y conductas humanas: la memoria, la atención, 

la motivación, el mundo de las emociones, las 

tareas propias de la función ejecutiva, la planifi- 

cación en el tiempo, el pensamiento abstracto. 

En los capítulos sucesivos que abordan cada una 

de estas materias se especificará su funciona- 

miento con detalle. 
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|, LA ACTIVIDAD DE LOS GENES 

I. Más allá de la hipótesis de la dosis 
génica 

Que el síndrome de Down con toda su rica ex- 

presión fenotípica es consecuencia de la presen- 

cia de un tercer cromosoma 21, el cromosoma 

extra, en las células del organismo humano, es 

un hecho plenamente aceptado; por eso recibe el 

nombre de trisomía 21 (figura 2-1). Parece que 

hay segmentos del cromosoma que contribuyen 

en mayor o menor grado a la presencia de deter- 

minados rasgos. Pero una realidad contrastada 

es que el 95% de los individuos con síndrome de 

Down poseen los tres cromosomas completos 

(trisomía simple), por lo que cabría pensar que 

la base constitutiva o generadora del síndrome 

es idéntica para la mayoría de estas personas. 

En los últimos años, nuestra visión de los me- 

canismos biológicos que forman el sustrato del 

síndrome de Down ha evolucionado de forma 

radical. Sin duda, el primer elemento a conside- 

rar sigue siendo la existencia de un cromosoma 

extra 21, lo que significa que hay l,5 veces más 

de material cromosómico. Pero el material cro- 

mosómico no es homogéneo: contiene: a) piezas 

de ADN, los genes, parte de los cuales codifican 

proteínas pero otros no lo hacen; b) piezas de 

ARN, capaces de influir positiva o negativamente 

sobre la codificación de proteínas; y c) cromatina 

de naturaleza proteica que también va a influir 

poderosamente sobre la actividad de los genes. 

Por eso hemos superado la idea simplista de 

que todo se debía a un exceso de producción 

de proteínas como consecuencia del exceso de 

genes (ADN) codificadores de proteínas: los 

llamados genes dosis-sensibles. Sabemos ahora 

que el desarrollo y función de los diversos órga- 

nos (incluido el cerebro y la cognición) en este 

trastorno se encuentran alterados no sólo por 

la sobreexpresión de algunos genes específicos 

sensibles a la dosis sino también por la desregula- 

ción de elementos genéticos no codificadores, por 

la expresión anormal de genes que, incluso, no 

pertenecen al cromosoma 21, y por un conjunto 

de influencias epigenéticas (Vilardell et al., 2011). 

El cromosoma 21 humano (HSA21) tiene -48 Mb, 

lo que lo convierte en el cromosoma humano más 

pequeño: supone el —-1,5% del genoma humano 

(figura 2-1). El brazo largo de este cromosoma 

(21q) fue secuenciado completamente hace más 

de una década (Hattori et al., 2000), y los estudios 

más recientes muestran que contiene 696 genes, 

incluyendo no menos de 235 genes codificadores 

de proteínas y 142 pseudogenes (Sturgeon et al., 

2012). En la figura 2-2 se muestran las siglas de 

algunos de estos genes. 
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Se barajan generalmente dos hipótesis para expli- 

car cómo la trisomía 21 provoca el síndrome de 

Down. Ambas se basan en la aceptación de que 

si un gen está presente en tres copias en lugar 

de dos, habrá un incremento de la expresión (so- 

breexpresión) de ese gen de alrededor del 50%. 

a) La hipótesis efecto por dosis génica postula 

que la sobreexpresión de ciertos genes trisó- 

micos específicos y sensibles a la dosis de gen 

(genes dosis-sensibles) en el HSA21, y de sus 

correspondientes proteínas, es lo que origi- 

na de forma directa los rasgos específicos del 

síndrome de Down (Pritchard y Kola, 1999). 

Pero debe tenerse en cuenta que el efecto de 

la sobreexpresión de un gen y, por supuesto, 

el nivel de dicha sobreexpresión, puede va- 

riar en función del fondo genético. Y así, el 

efecto potencialmente perjudicial derivado 

del aumento de dosis de un gen puede verse 

mitigado mediante la regulación específica 

de un gen a nivel de transcripción o post- 

transcripción, o mediante interacciones con 

el resto de los genes de la región trisómica, 

o mediante mecanismos de retroalimentación 

O neutralización en las redes de expresión, 

en las que intervienen genes que se encuen- 

tran en cromosomas distintos del HSA21. 

Es importante considerar que los cambios 

provocados por la trisomía en los niveles de 

proteínas codificadas por HSA2l que poseen 

funciones reguladoras principales (master), 

como son las de transcripción y corte/em- 

palme de mARN (v. Dierssen, 2012), pueden 

ejercer efectos muy extensos mediante la 

promoción o inhibición de la transcripción 

y corte/empalme de genes que pueden ser 

ajenos al HSA21 (no-HSA21). 

La realidad es que cuando se estudia la ex- 

presión de genes del HSA21, los resultados 

pueden ser sorprendentes. Por ejemplo, en 

un estudio realizado en células linfoblastoides 

de una persona con síndrome de Down se 

observó que sólo el 22% de los genes anali- 

zados tenían niveles de expresión próximos 

b) 

al esperado 1,5 veces superior a la expresión 

de células control; el 7% de los genes mos- 

tró expresión muy aumentada (>1,5), el 56% 

tenían una expresión inferior a 1,5; y el 15% 

mostró una expresión muy variable (Ait Yahya- 

Graison et al., 2007). Así, pues, ciertos genes 

son más dosis-sensibles que otros. 

Pero, además, en el síndrome de Down se en- 

cuentran alterados los niveles de expresión de 

genes que no se encuentran en el HSA21. Era 

de esperar, porque entre los genes codificado- 

res de proteínas en el HSA2l se encuentran 

20 factores de transcripción/moduladores, 

10 proteínas implicadas en el procesamiento 

y/o modificación de RNA mensajeros, tRNA 

y RNA ribosomal; 9 proteínas que funcionan 

directa e indirectamente en la fosforilación, 

metilación y sumoilación; y 16 proteasas, inhi- 

bidores de proteasas y proteínas que regulan 

la degradación por la vía de la ubiquitina. La 

sobreexpresión de genes en cada una de estas 

clases lógicamente han de afectar a los nive- 

les de expresión y/o a la actividad de muchos 

genes que no están en el HSA21. Y, además, 

puesto que los niveles de proteínas HSA21 

varían con el tiempo y el sitio u órgano, las 

perturbaciones en la expresión y en la activi- 

dad de sus dianas no-HSA21 también variarán 

según el tejido y etapa del desarrollo. 

En contraste con la hipótesis dosis-génica, 

la hipótesis de la amplificación de la ines- 

tabilidad en el desarrollo (Shapiro, 1975) 

propone que el desequilibrio de dosis del 

HSA21 provoca una perturbación inespecífica 

de la homeostasis celular. De este modo, el 

tamaño de la región cromosómica triplicada 

guardaría correlación con el grado de dis- 

función cognitiva (Shapiro, 2001). Sin embar- 

go, algunos pacientes con trisomía.completa 

muestran rasgos fenotípicos muy ligeros, lo 

que contradice esta hipótesis (Korbel et al., 

2009). En cambio, resultados recientes ob- 

tenidos en ratones ofrecen argumentos ini- 

ciales que apoyan la hipótesis de que no son 
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genes específicos sino dominios completos de 

cromosomas “sensibles a la dosis” (Yu et al., 

2010), incluidos genes y elementos no génicos 

(Korbel et al., 2009; Lyle et al., 2009), los que 

determinan el fenotipo inicial. 

En resumen, aunque poderosos argumentos indi- 

can que el desequilibrio de dosis referido a genes 

individuales específicos del HSA21 contribuye 

directamente a conformar algunos fenotipos vin- 

culados al síndrome de Down, se necesitan me- 

canismos adicionales, más globales, para explicar 

plenamente la complejidad de manifestaciones de 

este síndrome. Entre estos mecanismos globales 

se pueden encontrar alteraciones en el número 

de copias de elementos genómicos funcionales, 

no-tradicionales. Por ejemplo, hay sobreexpresión 

de microARNs (mRNAs) derivados del HSA21 

en muestras de cerebro y corazón del síndrome 

de Down (Khun et al., 2008), lo que provoca una 

represión inadecuada de específicas proteínas 

diana que van asociadas a fenotipos específicos 

(Khun et al., 2010). Por último, aunque no menos 

importante, los mecanismos epigenéticos pueden 

también provocar cambios estables en la función 

cerebral del síndrome de Down. Concretamente, 

la metilación del ADN, de la que sabemos que 

ejerce un papel en el control de la expresión de los 

genes, se encuentra alterada en muestras sanguí- 

neas del síndrome de Down (Loudin et al., 2011). 

Además, algunos datos sugieren que fenotipos 

específicos vinculados con el sindrome de Down 

podrían ser explicados por una modificación de la 

arquitectura de la cromatina dentro del núcleo. 

Vislumbramos, pues, una nueva hipótesis acerca 

de la inestabilidad del genoma en la que el efecto 

adicional de múltiples genes HSA21 y no-HSA21, 

que se ven afectados por el desequilibrio de dosis, 

se combina con: a) cambios en la regulación fun- 

cional ejercida por los mARNSs u otros elementos 

reguladores no codificantes, y b) la modulación 

de los factores epigenéticos. 

Hay que reconocer que determinados fenoti- 

pos son específicos del síndrome de Down y no 

de cualquier otra aneuploidía. Cualquier perso- 

na suficientemente experimentada es capaz de 

diagnosticar el sindrome de Down en el mismo 

momento del nacimiento o poco después. De 

hecho, son muy pocos los fallos diagnósticos que 

han de ser corregidos por el examen del carioti- 

po. Esto significa que hay un conjunto de rasgos, 

derivados de una serie de elementos estructurales 

y funcionales, que han sido modificados duran- 

te el desarrollo fetal de una manera específica y 

constante por la existencia de la tercera copia 

del cromosoma 2l y que aparecen en todas las 

personas con síndrome de Down. Ciertamente, 

esos rasgos generales, junto con la discapacidad 

intelectual y un cierto fenotipo conductual son 

unas constantes del síndrome de Down; pero no 

menos cierto es que su intensidad varía amplia- 

mente de un individuo a otro. Y más aún, existen 

ciertos rasgos clínicos, algunos graves, que si bien 

se encuentran claramente asociados al síndrome 

de Down, sólo se aprecian en un porcentaje ma- 

yor o menor de casos (por ejemplo, la cardiopatía 

congénita, el colon agangliónico, el hipotiroidismo, 

la leucemia). Además, la intensidad con que se 

muestran estos defectos es variable, como es el 

caso de la discapacidad intelectual cuyo grado de 

alteración varía ampliamente entre los distintos 

individuos con síndrome de Down. Es evidente, 

por tanto, que la homogeneidad del cariotipo 

(tres cromosomas 2| completos) se contrapone 

a, y se expresa en, una marcada heterogeneidad 

del fenotipo y de la gravedad o intensidad de las 

alteraciones. 

Las funciones de los genes son variadísimas. Si la 

función de un gen es codificar una proteína, es decir, 

promover la síntesis o producción de una proteína, 

el exceso de gen provocará un exceso de proteína; 

y ello puede ser desequilibrante para la función que 

debía cumplir esa proteína. Si, por el contrario, la 

función de un gen es bloquear la síntesis de una 

proteína, su excesiva acción provocará también 

desequilibrio, en este caso por defecto. Por consi- 

guiente, en el caso de la trisomía del cromosoma 

2| veremos un abanico de resultados: exceso de 

unos productos celulares y carencia de otros; unos 
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y otros dependen, en definitiva, del nivel de expre- 

sión de los genes en el cromosoma 21. 

Para tratar de entender la realidad de la varia- 

bilidad fenotípica, es preciso explicar cómo se 

expresa un gen y la compleja regulación a la que 

dicha expresión está sometida. Ello nos servirá 

para vislumbrar las causas de la variabilidad fe- 

notípica en el síndrome de Down, y para com- 

prender un poco mejor la realidad individual y 

constitutiva de ese ser humano que es la persona 

con síndrome de Down. 

2. La transcripción del ADN y 
sus productos. Los factores de 
transcripción 

Los genes con capacidad codificadora producen 

proteínas mediante la acción intermedia de los 

ARN mensajeros (ARNm). Las proteínas son 

productos que llevan a cabo la mayoría de las 

funciones de la célula y de los organismos. Ahora 

bien, ¿cómo explicar la complejidad de la biolo- 

gía humana con un número de genes no mucho 

mayor al de, por ejemplo, la mosca de la fruta? 

En términos simples, un gen codificador está 

conformado por una cadena de ADN que pro- 

mueve la formación de sus ARNm en un proce- 

so llamado transcripción que tiene lugar en el 

núcleo de la célula; el ARNm sale al citoplasma 

celular y promueve la incorporación secuencial 

de aminoácidos específicos, como eslabones que 

se ensartan para conformar la cadena que deno- 

minamos proteína. Eso es lo que simplificada- 

mente se manifiesta con la expresión: “un gen, 

una proteína”, según el flujo <ADN = ARNm 

= proteína>; demasiado simplificadamente como 

enseguida veremos (figuras 2-3 y 2-4). 

La primera objeción que se nos puede ocurrir 

es que si una especie está caracterizada por sus 

genes, todos los miembros de una especie de- 

berían ser idénticos. Y no lo son. Lo son en lo 

sustancial que sirve para identificar la especie, 

pero no en sus características individuales que 

difieren notablemente. No hay dos seres huma- 

nos idénticos. Y más todavía: si todas las células 

del organismo poseen los mismos genes, sus re- 

sultantes deberían ser idénticos, todas las células 

iguales. Pero tampoco lo son: cada célula se es- 

pecializa en función del órgano en que se ubica 

y de acuerdo con el cometido que ha de realizar. 

Por lo cual hemos de deducir que, a partir de 

un acervo común que es la dotación génica de 

cada célula, idéntico en todas ellas, esta dota- 

ción dispone de mecanismos diversos que hacen 

que se pueda expresar de forma diferenciada en 

cada célula y en cada individuo. Es decir, si bien 

el código genético y los sistemas para su desco- 

dificación son básicamente universales, existen 

complejos fenómenos de regulación diferencial 

que constituyen la base por la que cada individuo 

responde diferenciadamente al entorno, y por la 

que cada célula viva se identifica. 

Se calcula que cada célula utiliza sólo el 10% de 

sus genes (figura 2-5); o sea, se puede tener un 

gen y no utilizarlo, permanece en silencio. Del 

mismo modo, cada individuo expresa parte de 

sus genes de forma distinta, desde el silencio 

más absoluto hasta la formación de produc- 

tos diferenciados. Con lo cual, lo que estamos 

afirmando es que ese proceso anteriormente 

propuesto como base de la biología <ADN => 

ARNm => proteína> es un proceso influenciable, 

maleable, polifacético. No es un proceso rígido 

e impenetrable sino ampliamente variable sobre 

el que diversas fuerzas o estímulos van a incidir 

y regular la dirección en que se mueva. Eso ex- 

plica la diversidad. 

Esta regulación de la expresión de una proteí- 

na, que da origen a la variabilidad individual, 

puede tener lugar en diferentes fases: antes 

de la transcripción, durante la transcripción 

y después de la transcripción. Los niveles de 

expresión finales de una proteína dependen de 

la eficiencia con que la regulación funcione en 

cada una de esas fases. 
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En definitiva, pues, tenemos un gen cuya constitu- 

ción conocemos; pero hemos de averiguar cuáles 

son su o sus ARNm, porque una pieza de ADN 

—el gen— puede originar distintos ARNm cuyo 

conjunto es denominado transcriptoma (figura 

2-6). Como ya se ha dicho, el ARNm es una mo- 

lécula producida por la enzima ARN polimerasa ll 

a partir del ADN, en el proceso de transcripción. 

La larga molécula de ADN de cada gen contiene 

segmentos que codifican proteínas, llamados exo- 

nes, intercalados por segmentos sin información, 

llamados intrones. Para la generación de proteí- 

nas, las regiones sin información o intrones son 

eliminadas del ARNm en un proceso de corte y 

empalme o splicing, que tiene lugar en el núcleo de 

las células. Muchas veces, también exones enteros 

son “excluidos” del ARNm. Cuando sucede este 

fenómeno, llamado splicing alternativo, la informa- 

ción codificada para la generación de la proteína 

cambia, dando lugar a una nueva proteína. Ahora 

bien, el splicing alternativo puede suceder en varias 

partes de una molécula de ARNm, multiplicando 

así el repertorio de proteínas fabricadas por la 

célula a partir de un único gen. Esto significa que 

un gen puede, en último término, generar no una 

sola proteína sino varias proteínas. Por tanto, el 

splicing alternativo es el principal mecanismo que 

genera diversidad proteica en los mamíferos, lo 

cual explica su complejidad en comparación con 

los invertebrados, a pesar de que su número de 

genes no es muy diferente. 

Por otra parte, el inicio del proceso de expre- 

sión génica o transcripción, que hace que un 

gen comience a actuar, es un proceso complejo 

en el que participan muchas unidades proteicas 

que, adecuadamente ensambladas entre sí y de 

ellas con el gen, le dan la señal para que inicie su 

actividad (figura 2-7). Esto significa que un gen 

aislado no es nada si a su lado no se encuentran 

unas proteínas o factores que, bien ensambla- 

dos, son los que le empujan a actuar. Lo que, a 

su vez, significa que, si falta alguno de estos fac- 

tores, o están en una proporción inadecuada, o 

ha sido modificado por alguna razón, la acción 

del gen puede verse entorpecida. En definitiva, 

el proceso por el que el gen genera un ARNm es 

el primer paso de importancia trascendental que 

se encuentra delicadamente regulado o modula- 

do por fuerzas que operan sobre él, unas veces 

positivamente (estimulan o hacen que el gen se 

exprese) y otras negativamente (inhiben o dificul- 

tan que el gen se exprese). Entre estas fuerzas, 

que en definitiva son proteínas, se encuentran 

los denominados factores de transcripción. 

Un factor de transcripción es una proteína que 

participa en la iniciación de la transcripción del 

ADN, pero que no forma parte de la ARN po- 

limerasa. Los factores de transcripción actúan 

reconociendo sitios en el ADN o en otro factor, 

o en la ARN polimerasa, y pueden ser activados 

o desactivados selectivamente por otras proteí- 

nas, promotoras o represoras, a menudo como 

paso final de la cadena de transmisión de señales 

intracelulares. El ADN de los promotores ha de 

ser un lugar de unión principal de varios factores 

de transcripción, cerca del sitio de iniciación de 

la transcripción. 

Los factores de transcripción son necesarios 

para iniciar la síntesis de ARN en todos los pro- 

motores. Algunos reconocen promotores de 

genes expresados constitutivamente, mientras 

otros reconocen promotores de genes que son 

específicos del tejido en que se encuentra la cé- 

lula. La transcripción constituye, pues, un pro- 

ceso clave que está sometido a la influencia de 

un considerable número de factores que actúan 

sobre él: la acción armoniosa de todos estos fac- 

tores permite que el gen funcione en el modo 

que debe hacerlo, o que, por el contrario, falle 

en su acción y origine una consecuencia anómala: 

una falta de función, un exceso de función, una 

distorsión de la función. 

Los ARNm formados en la transcripción originan 

las proteínas: es el proceso de traducción. De 

nuevo, es un proceso altamente influenciado por 

diversos factores que lo regulan. Y también ahí 

pueden actuar factores positivos y negativos. La 

proteína recién formada es después transferida 
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o trasladada al sitio en donde ha de actuar. Pero 

las proteínas formadas como concatenación de 

aminoácidos suelen ser después transformadas 

merced a la adquisición o adosamiento de di- 

versos grupos químicos: hidratos de carbono 

(glicosilación), grupos fosfato (fosforilación) 

ubiquitina (ubiquitinación), otras pequeñas pro- 

teínas (salmoilación), etc. Estas modificaciones 

sufridas por las proteínas en su estructura no 

son neutras: hacen que la función de la proteína 

pueda cambiar sustancialmente. Pero, de nuevo, 

el hecho de que sufra o no estas modificaciones 

depende de fuerzas o elementos que son los que 

consiguen modificarlas. Es decir, que una pro- 

teína sea fosforilada o no va a depender de que 

a su lado se encuentre y actúe en el momento 

oportuno la enzima cuya función es fosforilar 

(agregar el radical fosfato a la proteína); esta 

enzima se llama cinasa. 

Recapitulemos por un momento. Para que el ADN 

de un gen actúe debe recibir la influencia positiva 

de un conjunto o complejo de proteínas entre las 

que se encuentran los factores de transcripción. El 

gen va a originar un espectro de varios ARNm y, 

finalmente, de proteínas, y éstas van a sufrir mo- 

dificaciones definitivas. Veamos qué puede ocurrir 

en dirección contraria al flujo de procesos recién 

enumerados. Un factor de transcripción, capaz 

como hemos visto de contribuir a la regulación de 

la transcripción de un gen, es una proteína. Esta 

proteína puede ser modificada (fosforilada, glico- 

silada, etc.) en su estructura, determinando así 

su función definitiva. O sea, que si algún elemen- 

to —por la causa que sea— cambia la estructura 

de esta proteína, puede cambiar su capacidad de 

actuar como factor de transcripción, y cambiará 

su capacidad para regular la transcripción que, 

como hemos visto, es el primer paso decisivo en 

la acción de un determinado gen. 

La acción de un gen, pues, está sometida a múlti- 

ples influencias externas a él, capaces de modificar 

su capacidad expresiva desde el primer paso, la 

transcripción, hasta el último, la transformación 

post-traduccional de la proteína. 

3. A nivel de cromosoma 

Ahora bien, los cromosomas no actúan de mane- 

ra autóctona e independiente; el cromosoma 21 

tampoco. El material genético que se encuentra 

en un cromosoma interactúa con el de los demás, 

influye positiva o negativamente sobre ellos, unas 

veces promoviendo o facilitando su acción, otras 

veces entorpeciéndola. Es una interacción mu- 

tua de fuerzas de la que deriva el mejor o peor 

funcionamiento de una célula. Sabemos que no 

menos de 18 productos generados por genes del 

cromosoma 2| tienen como función regular la 

transcripción de otros genes de otros cromoso- 

mas: se trata de factores de transcripción, antes 

definidos. Por consiguiente, el exceso de produc- 

ción de factores de transcripción, debido a la tri- 

somía 21, habrá de repercutir sobre la actividad 

de otros genes que no están en ese cromosoma 

sino en otros. Pero no son sólo los factores de 

transcripción; hay otras muchas maneras por las 

que genes de un cromosoma actúan sobre los 

genes de otros. En definitiva, el desequilibrio que 

se originó inicialmente en el cromosoma 21 se 

transmite a otros cromosomas del individuo. O 

lo que es lo mismo, los problemas que encontra- 

mos en el síndrome de Down, si bien en su origen 

derivan de la presencia del cromosoma 21 extra, se 

deben al desequilibrio en el funcionamiento de todo 

un conjunto de cromosomas (Kahlem et al., 2004). 

Por el mismo motivo, la variabilidad que encon- 

tramos en la presencia y en el grado de las al- 

teraciones propias del síndrome de Down (pe- 

netrancia) no son achacables exclusivamente a 

variaciones individuales en el cromosoma 21 sino 

a variaciones en otros muchos más cromosomas. 

Eso amplía lógicamente la horquilla del paisaje ge- 

nético de un individuo con síndrome de Down. 

¿Podríamos profundizar en el conocimiento de 

esas variaciones? Á primera vista, bastaría con 

comparar las variaciones que observamos en 

sujetos trisómicos con los no trisómicos; pero 

la variación natural de la expresión de los distin- 

tos genes, tal como ocurre en ambos grupos de 

individuos, es tan extensa que hace muy difícil 
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identificar la que se debe exclusivamente a la pro- 

vocada por la trisomía 21. Por ese motivo, para 

evitar ese factor de la variación genética natural, 

resultaría una magnífica ocasión el poder evaluar 

y comparar la perturbación ocurrida en todos 

los cromosomas, provocada por el síndrome de 

Down, en dos gemelos homocigotos, uno con 

síndrome de Down y otro sin él; es decir, dos 

individuos idénticos en todo el genoma excep- 

to por el número de cromosomas 2l. De este 

modo se elimina el factor de “variabilidad natural 

del genoma” ya que ambos contienen un fondo 

génico similar, de manera que la mayor parte de 

las diferencias que se aprecien podrán ser atri- 

buidas exclusivamente a la presencia de un cro- 

mosoma 2l extra. Los gemelos homocigóticos 

surgen del mismo suceso de fertilización, y son 

producidos por la división del embrión mientras 

las células son todavía totipotentes o pluripoten- 

tes, en una etapa que puede ser incluso anterior 

a la fase de mórula. 

El problema es que la aparición de gemelos ho- 

mocigotos, uno con síndrome de Down y otro 

sin él, es extraordinariamente rara (uno de cada 

385.000 casos), a pesar de que las técnicas de 

reproducción asistida, tan utilizada en la actua- 

lidad, incrementan en general la frecuencia de 

embarazos gemelares. En la fecundación de solo 

un embrión, la trisomía aparece ya en el cigoto 

(la célula resultante de la fusión del óvulo y el 

espermatozoide); en este caso de embarazo ge- 

melar, el embrión ya había empezado a dividirse, 

y la trisomía aparece con la gemelación (la par- 

tición del embrión en dos mitades, cada una de 

las cuales da lugar a un individuo completo) pero 

sólo en uno de los gemelos. Recientemente, Le- 

tourneau et al. (2014) pudieron estudiar un caso 

de gemelos homocigotos, uno con síndrome de 

Down y otro sin él; el estudio fue realizado so- 

bre células aisladas (fibroblastos obtenidos de la 

piel), centrándose el análisis en la identificación, 

cuantificación y comparación de los productos 

inmediatamente producidos por el ADN nuclear, 

es decir, los ARNm, en las células normales (di- 

sómicas) y trisómicas. Dada la rareza con que 

aparece esta oportunidad, vale la pena detallar 

sus hallazgos. 

a) Fueron 182 los genes que se expresaron de 

manera diferente entre los gemelos. Muchos 

de los productos derivados de la acción de 

esos genes pertenecían a proteínas implicadas 

en los procesos de señalización, interacción 

proteína-proteína y respuestas inflamatorias. 

No todos los genes cuya acción fue modi- 

ficada eran codificadores (productores) de 

proteínas. 

b) Al analizar la distribución de estas diferencias 

en la expresión de los genes entre las células 

gemelas en todo su genoma, comprobaron 

que se extendía no sólo a los genes del cro- 

mosoma 21| sino a la mayoría de los cromoso- 

mas. Las diferencias consistían en la forma- 

ción de grandes grupos de genes próximos 

en los cromosomas (extensiones, dominios) 

que mostraban actividad anómala en las cé- 

lulas trisómicas. En efecto, en la mayoría de 

los cromosomas de las células trisómicas se 

alternaban regiones que sobreactuaban (so- 

breexpresión) con otras que infra-actuaban 

(infraexpresión). Esta observación sugiere 

que la diferencia en la expresión de los genes 

entre las células trisómicas y las normales no 

se organiza al azar sino que sigue un patrón 

a lo largo de los cromosomas, formándose 

regiones o dominios bien definidos en buena 

parte de los cromosomas que van a actuar 

en exceso o en defecto. Estos dominios son 

denominados “dominios con desregulación 

en la expresión de los genes” (GEDD). En 

definitiva, el desequilibrio de expresión gé- 

nica ocasionado por el cromosoma 21| extra 

no se limita a la actuación de ese cromosoma 

sino que se extiende de manera organizada al 

resto de los cromosomas. No hay, por tanto, 

una relación simple y directa entre un gen del 

21 y un determinado fenotipo, sino que ese 

particular fenotipo puede ser el resultado de 

una acción combinada e integrada de genes 

de diferentes cromosomas. 



c) La realidad de la existencia de estos GEDD en 

la trisomía 21 se vio confirmada por el hecho 

de que, cuando los fibroblastos trisómicos y no 

trisómicos fueron convertidos (por ingeniería 

genética) en células madre pluripotentes, siguie- 

ron apreciándose los mismos dominios GEDD 

en las trisómicas. No era, pues, un fenómeno 

circunscrito a un particular tipo de célula. 

d) Los dominios sobreexpresados en el gemelo 

con trisomía correspondían con las regiones 

del ADN que son las primeras en interactuar 

con la periferia del núcleo. El estudio mostró 

por primera vez que la posición del ADN en 

el núcleo, o las características bioquímicas de 

las interacciones entre ADN y proteínas en las 

células con trisomía, se modifica ocasionando 

cambios en los patrones de expresión génica. 

e) La presencia de GEED estaba relacionada con 

específicos dominios de los cromosomas, pero 

las alteraciones observadas en su expresión, 

por exceso o por defecto, pareció guardar 

relación con modificaciones epigéneticas de 

la cromatina nuclear, es decir, de un material 

nuclear que influye decisivamente en, y regu- 

la, el comportamiento final de los genes. En 

definitiva, la sobreexpresión de los genes del 

cromosoma 21, debida a la trisomía, modificaría 

el ambiente de la cromatina en los comparti- 

mentos nucleares de las células trisómicas. Es- 

tas modificaciones llevarían a una perturbación 

global en la actividad de numerosos y concre- 

tos dominios de otros muchos cromosomas. 

En conclusión, este estudio nos muestra la dife- 

rencia que existe entre dos tipos de células cuyo 

fondo genético es idéntico pero, en uno de ellos, 

existe una variante: el cromosoma 21 extra; ello 

permite deducir lo que este cromosoma extra 

es capaz de desencadenar en las células que lo 

alojan. El cromosoma extra perturba la actividad 

de la cromatina nuclear y eso repercute en la 

actividad de regiones o dominios concretos, dis- 

tribuidos en la mayoría de los demás cromosomas. 

Esa actividad puede manifestarse en un exceso 
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o en un defecto de la elaboración de productos 

derivados de genes, lo que, en último término, 

supone un desequilibrio capaz de desencadenar 

la modificación de la actividad celular en un va- 

riado número de órganos. 

4. Volvamos ahora al síndrome de 

Down 

Como ya se ha comentado, la primera conse- 

cuencia, y más fácilmente predecible, de la tri- 

somía 21 sería el incremento proporcional de la 

expresión del gen del HSA21 —el producto del 

gen— en forma de ARN en un 50%; es lo que 

hemos llamado el efecto de dosis génica. Ahí 

parece iniciarse la causa del fenotipo. El efecto de 

dosis génica ha sido comprobado en numerosos 

experimentos en los que se ha podido calcular el 

contenido total de ARNm derivado de los genes 

del cromosoma 2l| humano o transcriptoma, 

término que, como hemos explicado, define el 

conjunto de tránscritos o unidades funcionales 

de ARNm; y esto se ha visto tanto en células hu- 

manas como en sistemas derivados de modelos 

de ratón del síndrome de Down ya que tienen 

trisomía de su cromosoma l6 (p. ej., Ts65Dn, 

TsICje), cromosoma que posee más de un cen- 

tenar de genes homólogos a los del cromosoma 

21 humano (ver capítulo 6). 

Sin duda, los efectos de dosis génica primarios 

de diversas categorías de productos génicos 

pueden producir directamente consecuencias 

fenotípicas. Pero se ha comprobado en estudios 

del transcriptoma de células trisómicas que en 

ocasiones el nivel de producto de un grupito de 

genes trisómicos es similar o inferior al de células 

disómicas; es decir, no aparece el efecto de dosis 

génica y esto se llama compensación de dosis. 

Otras veces, como ya se ha señalado anterior- 

mente, se aprecia que el transcriptoma deriva- 

do de genes disómicos (es decir, genes que no 
están en el cromosoma 21) puede estar también 
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cuantitativamente alterado. ¿Por qué, si esos 

genes no están en trisomía? Esto significa, en 

última instancia, que la trisomía del cromosoma 

21 no sólo influye sobre los productos deriva- 

dos directamente de sus propios genes sino que 

modifica el comportamiento de genes de otros 

cromosomas. Lo cual hace más difícil establecer 

y predecir la relación entre el genotipo y el rasgo 

fenotípico, porque un fenotipo ya no es sólo el 

resultado directo de modificaciones en el trans- 

criptoma de un gen determinado del cromoso- 

ma 21 sino, además, de las modificaciones que 

secundariamente ocurran en los transcriptomas 

de otros genes de ese cromosoma y de genes de 

otros cromosomas. Así, el efecto de dosis génica 

puede tener un impacto directo o indirecto so- 

bre el fenotipo, de forma que se puede producir 

por interacción de genes o productos génicos 

en aneuploidia con otros genes o productos 

génicos aneuploides o no aneuploides. Más aún, 

esta interacción puede ser específica de alelo, de 

forma que quizá solamente determinadas combi- 

naciones de alelos contribuirían a la aparición o 

susceptibilidad a fenotipos específicos. Por ello la 

dotación genética individual determina en cierta 

medida la definición del fenotipo 

De las unidades transcripcionales anotadas en la 

porción 21q del cromosoma 2!, unas dos doce- 

nas están identificadas como factores de trans- 

cripción y co-reguladores / moduladores de la 

transcripción a la que anteriormente nos hemos 

referido. Predecir las consecuencias del aumento 

de la expresión de estos factores de transcrip- 

ción no es una tarea fácil y directa. No olvidemos 

que el producto final —base de la estructura y 

función— es la proteína, cuyo conjunto forma el 

tercer escalón: el proteoma. Pues bien, también 

a este nivel se ha demostrado que puede haber 

sobreexpresión de un gen y de su ARNm, y no 

de la proteína (Spellman et al., 2013). 

En primer lugar, y es lo más básico, dependerá 

de que el efecto de dosis génica se exprese en el 

nivel de proteína: es decir, que su nivel aumente 

correlativamente con la dosis génica; y no siempre 
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ocurre así dependiendo del gen y del tejido es- 

tudiado, como ya hemos señalado. En segundo 

lugar, los factores de transcripción no operan 

de manera independiente sino formando com- 

plejos de proteínas heteroméricas. El aumento 

de 1,5 veces en un factor de transcripción deri- 

vado de un gen del cromosoma 21| originará un 

desequilibrio en la estequiometría o composición 

proporcional del complejo proteico, cambiando 

así las propiedades funcionales del complejo; y 

esto puede llevar incluso a una disminución en 

la actividad del conjunto, si se forman complejos 

irregulares alrededor de la proteína. En definiti- 

va, el resultado puede ser la disregulación (por 

exceso o por defecto) de la función de ciertos 

genes diana o de ciertas vías de regulación. Incluso 

puede aparecer disregulación (por exceso o por 

defecto) en la acción de genes disómicos (genes 

que están en cromosomas distintos del 21). En 

tercer lugar, las proteínas derivadas de genes del 

21 pueden verse alteradas en niveles en donde 

sufren modificaciones postraduccionales, como 

son las reacciones de fosforilación, glicosilación, 

ubiquitinación; reacciones que se necesitan para 

la activación, localización y otras facetas de la 

regulación de la actividad proteica. Esto puede 

deberse a que dichas proteínas se encuentran en 

exceso en relación con sus enzimas modificado- 

ras, y ello puede originar que la actividad funcio- 

nal de la proteína esté aumentada, inhibida o no 

cambiada en relación con ese 50% de incremen- 

to predecible a partir del efecto de dosis génica. 

Existen otros mecanismos por los que el des- 

equilibrio de proteínas generadas por genes tri- 

sómicos del cromosoma 2l puede perturbar la 

regulación de la transcripción. Entre ellos desta- 

can los mecanismos epigenéticos que analizamos 

a continuación. 

5. Factores epigenéticos 

Los mecanismos epigenéticos juegan también un 

papel importante en la regulación de la expresión 
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de los genes y, como tales, pueden actuar tam- 

bién en los procesos génicos propios de las cé- 

lulas trisómicas, influyendo por tanto también 

sobre el desarrollo de determinados rasgos fe- 

notípicos. Son otro factor a considerar. Porque 

en la vida, no todo depende de las cartas que 

tenemos, los genes, sino de cómo las juguemos. 

Miles de fragmentos de nuestro genoma, que 

fueron considerados “basura”, están en realidad 

dedicados a regular cómo y cuándo los genes 

deben llevar a cabo su función, cómo los genes 

se activan y desactivan en el organismo; confor- 

man el epigenoma. 

Todas las células del cuerpo humano tienen el 

mismo genoma pero diferentes epigenomas: 

cuando las células madre se diferencian hacia 

un determinado tejido, se encuentran con un 

epigenoma distinto que lo va a hacer funcionar 

de manera diferente al de las células de otros 

tejidos. A partir de un mensaje escrito en un 

lenguaje de cuatro letras (ADN), el epigenoma 

permite construir distintos órganos y tejidos 

mediante su propia información que, incluso, 

puede también fallar y originar enfermedad. En 

definitiva, la forma en que la célula interpre- 

ta la información genética está muy ligada a la 

organización de estos elementos reguladores, 

es decir, a los interruptores que permitan en- 

cender y apagar la actividad de los genes y que 

hacen que la célula sea una neurona y no una 

célula hepática. Igual que el ambiente determi- 

na en parte en qué nos convertiremos, también 

lo hace para nuestras células. Hábitos, agentes 

químicos, en definitiva, influencias externas de- 

jan marcas que quedan literalmente asociadas 

al material genético como después veremos, 

enmascarando o activando genes que pueden 

ser esenciales o perjudiciales. 

Un rasgo epigenético se define como un feno- 

tipo establemente heredable que se debe a los 

cambios producidos en un cromosoma sin que 

existan alteraciones en la secuencia del ADN. 

Es decir, los mecanismos epigenéticos regulan la 

expresión de un gen sin afectar al propio ADN. 
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De hecho, se ha comprobado que los mecanis- 

mos epigenéticos participan en la plasticidad 

sináptica, el aprendizaje y la memoria, lo que 

hace resaltar su importancia en el síndrome de 

Down (Dekker et al., 2014). 

Para entender la importancia que estos mecanis- 

mos tienen en el funcionamiento de los genes, 

conviene recordar el modo en que está organi- 

zada la estructura del ADN en el cromosoma 

(figura 2-8). El largo hilo de ADN se encuentra 

empaquetado unas 10.000 veces adoptando una 

forma compacta: la cromatina. El nivel elemental 

de esta cromatina es el nucleosoma que consiste 

aproximadamente en 147 pares de bases de ADN 

envueltas alrededor de un núcleo proteico cons- 

tituido por histonas. Este núcleo es un octámero 

que contiene dos copias de cada histona: H2A, 

H2B, H3 y HA4. Esta hilera de nucleosomas (como 

granos en una fila) se dobla en varios pliegues para 

que la estructura se condense en un espacio muy 

pequeño. 

La expresión de un gen depende del estado en 

que se encuentre la cromatina: a) cromatina 

abierta, accesible (eucromatina), el gen se puede 

expresar; b) cromatina cerrada, inaccesible (he- 

terocromatina), el gen permanece en silencio. 

Los mecanismos epigenéticos afectan al modo 

en que se encuentran empaquetados los nucleo- 

somas, y por tanto el grado de accesibilidad del 

ADN para mantener las interacciones necesarias 

para su transcripción y replicación. Son cuatro 

los principales mecanismos epigenéticos capaces 

de alterar los estados de cromatina: la metilación 

del ADN, las modificaciones post-traslacionales 

de las histonas, el ensamblaje del núcleo nucleo- 

sómico, y la remodelación de la cromatina me- 

diante microARNSs (miARNs) y RNAs largos no 

codificantes (IncARN5s). 

En general, la metilación del ADN se asocia con 

la formación de heterocromatina y, consiguien- 

temente, con el estado de silenciamiento o re- 

presión de la expresión de un gen. Las modifi- 

caciones de las histonas (p. ej., por acetilación, 
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metilación, fosforilación) ocasionan situaciones 

variadas, unas de estimulación y otras de repre- 

sión de la expresión del gen. Y la remodelación 

de la cromatina por parte de miARNs y IncRNAs 

suele conducir a la formación de heterocromatina 

y consiguiente reducción de la expresión del gen. 

Il. GENES DEL CROMOSOMA 21 Y 
DISCAPACIDAD INTELECTUAL 

|. Genes dosis-sensibles 

Puesto que la discapacidad intelectual es el elemento 

del fenotipo global del síndrome de Down que más 

preocupa por sus evidentes consecuencias, se com- 

prende el interés por conocer qué genes u otros 

elementos del cromosoma 21 son los responsables 

de provocarlo. Como hemos visto, aunque la causa 

inicial está en la aneuploidía propia del cromosoma 

21, ésta puede repercutir sobre las actividades de 

otros genes que no están en dicho cromosoma. 

En cualquier caso, el interés se ha centrado inicial- 

mente en analizar aquellos genes que son sensibles 

a la dosis génica (dosis-sensibles), y para ello nos 

hemos de valer tanto de la genética humana como 

de la animal (Lana-Elola, 2011). 

En los seres humanos nos valemos de las esca- 

sas trisomías parciales del HSA21, es decir, 

de aquellas en las que el cromosoma extra 21 

no es un cromosoma entero sino una fracción 

de él. Según cuál sea el segmento en trisomía, 

serán unos u otros los genes triplicados. Y, 

por tanto, analizando con precisión los rasgos 

que constituyen el fenotipo de esa persona, se 

puede tratar de relacionar los genes implica- 

dos en particulares rasgos de ese fenotipo. Por 

ejemplo, si una determinada trisomía parcial no 

cursara con discapacidad intelectual, podría- 

mos asegurar que los genes pertenecientes a 

ese segmento de cromosoma 21 triplicado no 

contribuyen a la aparición de la discapacidad. 

De ese modo, las trisomías parciales han sido 

utilizadas para constreñir o limitar las regiones 

del cromosoma que podrían contener los genes 

dosis-sensibles. 

Los primeros estudios sugerían que existía una 

región limitada y concreta del HSA21, llamada la 

región crítica del síndrome de Down (DSCR), 

la cual contendría uno o más genes dosis-sen- 

sibles capaces de contribuir a muchos de los 

rasgos fenotípicos del síndrome de Down. Sin 

embargo, estudios ulteriores que incluyeron un 

mayor número de casos de trisomía parcial y un 

mapeo genético más detallado, han demostra- 

do que regiones diversas e independientes del 

HSA21l contribuyen a fenotipos diferentes, con- 

tradiciendo así a la hipótesis de una única DSCR. 

A pesar de estos estudios, está claro que el uso 

de trisomías parciales humanas para identificar 

genes dosis-sensibles se ve muy limitado por la 

escasez de trisomías parciales, la heterogeneidad 

del fenotipo específico y la variabilidad genética 

entre los individuos. 

En lo que se refiere a la discapacidad intelectual, 

los estudios en personas con trisomía parcial 

del HSA21 demostraron que son múltiples las 

regiones de este cromosoma que contribuyen 

al déficit cognitivo, lo que indica que son varios 

los genes y las vías implicadas en este particular 

fenotipo. Los estudios de Korbel et al. (2009) y 

de Lyle et al., (2009) identificaron la importancia 

de la porción proximal del 21q. Además, Lyle et 

al. identificaron una región de 37.94 Mb a 38.64 

Mb, mientras que Korbel et al. comprobaron 

que la trisomía de la porción más telomérica 
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de 4.6 Mb provocaba los niveles más bajos del 

coeficiente intelectual. 

Los resultados que asocian la trisomía de la 

DSCR con los problemas cognitivos son ambi- 

guos. Estudios de cromosomas humanos con 

trisomía parcial de HSA21| mostraron que no 

era imprescindible que hubiera tres copias de la 

región DSCR para que apareciera discapacidad 

intelectual, aunque los datos no excluyen la po- 

sibilidad de que esa región contribuya al fenotipo 

(Korbel et al., 2009; Lyle et al., 2009). Del mismo 

modo, los análisis de los modelos animales (ver 

cap. 6) con o sin tres copias del DSCR muestran 

que la trisomía de esta región era necesaria pero 

no suficiente para producir una alteración de la 

memoria visoespacial. En conjunto, puede afir- 

marse que varios genes de la región DSCR, en 

combinación con otros que no se encuentran en di- 

cha región, parecen contribuir en mayor o menor 

grado al fenotipo cerebral responsable. (Tabla l). 

A la hora de pensar en qué genes del HSA21| cuya 

trisomía pudiera estar implicada en la expresión 

de la discapacidad, tendríamos que pensar en 

aquellos que intervienen en procesos funda- 

mentales del desarrollo del cerebro, como son 

la neurogénesis, la formación de dendritas, de 

sinapsis, y de cuantos participen en la instaura- 

ción del aprendizaje y la memoria. Y que, además, 

los veamos sobreexpresados en el síndrome de 

Down o en sus modelos animales. 

Sin ánimo de ser exhaustivos, Haydar y Reeves 

(2012) agruparon unos cuantos genes del HSA21 

cuyos productos codificados intervienen en alguna 

función neuronal. A la hora de analizar la posibili- 

dad de que un gen o grupo de genes intervengan 

o no en el fenotipo del síndrome de Down, es 

imprescindible recurrir al estudio complemen- 

tario de los modelos animales de síndrome de 

Down, y en particular en ratón. Como se explica 

en el capítulo 6, su valor estriba en la presencia 

de abundantes genes del HSA21 en el cromoso- 

ma 16 (Mmul6), y en menor grado en el Mmul0 

y Mmul7. (Tabla l). 

Tabla |. Genes dosis-sensibles que son candidatos de causar fenotipos propios del sindrome de Down 

Aprendizaje, memoria, OLIG!*, OLIG2* 
desarrollo cerebral A 

SIM2 

DSCAM 

SYNJI 

APP 

Neurodegeneración APPa 

DYRKIA 

Control motor APP 

DYRKIA 

ITSNI, SINJI, DSCRI 

Chakrabarti et al., 2010 

Smith et al., 1997; Altafaj et al., 2001;Ahn et al., 2006 

Ema et al., 1999 

Alves-Sampaio et al., 2010 

Voronov et al., 2008 

Netzer et al., 2010 

Salehi et al., 2006 

Liu et al., 2008 

Trazzi et al., 2011 

Altafaj et al., 2001 

Chang y Min, 2009 

* Genes para los que la reducción de tres a dos copias revierte el fenotipo en un modelo de ratón 
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a) Moléculas que se encuentran en la superficie 

celular. Destacan entre ellas tres moléculas 

de adhesión celular, a saber, la molécula 2 

de adhesión de la célula neural (NCAM2), la 

molécula de adhesión celular del sindrome de 

Down (DSCAM) y la sinaptojanina (SYNJ!). 

Se encuentra también el gen de la proteína 

preamiloide (APP), de tanta importancia en 

la formación de lesiones neuropatológicas 

propias de la enfermedad de Alzheimer y 

probablemente en la alteración de la neuro- 

transmisión dentro de los procesos de me- 

moria y aprendizaje. 

b) Moléculas que se comportan como canales 

iónicos y transportadores de membrana. Por 

ejemplo, la GIRK1I, subunidad del receptor 

ionotrópico del glutamato; la SLE5A3, que 

actúa como transportador del myo-inositol; 

el GIRK2, un canal de potasio acoplado a 

proteína G que se encuentra asociado al re- 

ceptor GABAB. 

c) Factores de transcripción. Son numerosos 

en el HSA21 y la alteración de su expresión 

repercute sobre la función de otros muchos 

genes, como ya se ha explicado. Destacan: 

OLIG 1, OLIG2, GABP ALPHA, RUNXI, ERF, 
ETS2, BACH I, SON y NRIPI. OLIG | y OLIG 2 

codifican factores de transcripción implicados 

en la neurogénesis y oligodendrogénesis. En 

ratones transgénicos Olig2, se aprecia micro- 

cefalia, dislaminación cortical, malformación 

del hipocampo, fuerte alteración de la neuro- 

génesis cortical por bloqueo de la proliferación 

y alteración del ciclo celular, y profundo déficit 

motor. Olig2, como factor de transcripción, 

promueve o incrementa la síntesis de Dscrl/ 

Rcanl y DyrklA, genes que son críticos en la 

neurogénesis y se encuentran triplicados en 

el síndrome de Down (Liu et al., 2015) 

d) Otros genes. Presenta mucho interés el re- 

gulador de la calcineurina, RCAN]I (antiguo 

DSCRI), que codifica un regulador negativo 

de la calcineurina. La superóxido dismutasa 
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o SODI, enzima implicada en las vías me- 

tabólicas del oxígeno que pueden generar 

radicales libres y fenómenos de oxidación 

tóxica. El DYRKIA que codifica una proteína 

cinasa de especial relevancia en procesos de 

desarrollo neural. 

Das et al. (2014), basándose también en el modelo 

de ratón Ts65Dn, ofrecen una visión exhausti- 

va de genes del HSA21 implicados en diversos 

procesos celulares que pueden interferir en el 

funcionamiento normal del sistema nervioso 

central (figura 2-9). 

Numerosos estudios apuntan a la sobreexpresión 

de la proteína DYRKIA, expresada en el sistema 

nervioso entre otros órganos, como responsable 

parcial de la discapacidad intelectual, tanto duran- 

te el desarrollo como en la edad adulta (Fotaki et 

al., 2002; Altafaj et al., 2001, 2013; De la Torre et 

al., 2014; García-Cerro et al., 2014). El DYRKIA es 

esencial para una neurogénesis postembrionaria 

normal (Tejedor et al., 1995; Dowjat et al., 2007). 

Desempeña su papel en la proliferación de células 

precursoras, en la neurogénesis y en la neurodi- 

ferenciación, y regula el desarrollo neuronal, el 

volumen cerebral y la densidad celular de diversas 

áreas cerebrales (Hammerle et al., 2003). La pro- 

teína DYRKIA modula también a CREB (proteína 

que fija el elemento de respuesta a AMPc). La so- 

breexpresión de DYRKIA inhibe la proliferación, 

induce una diferenciación prematura de las células 

progenitoras neurales en la corteza cerebral del 

ratón en desarrollo y altera la transición de Gl/ 

GO-fase S en las células progenitoras del hipocam- 

po de rata (Yabut et al., 2010; Park et al., 2010). La 

sobreexpresión inhibe la proliferación de las células 

promoviendo una diferenciación neuronal prema- 

tura, quizá mediante la regulación de la señalización 

NOTCH. Junto con la proteína RCANI (conocida 

anteriormente como DSCRI), codificada también 

por su correspondiente gen que se encuentra en 

el HSA21, DYRKIA inhibe la translocación al nú- 

cleo de factores de transcripción pertenecientes 

a la familia NFAT. Por ello se ha propuesto que, en 

el síndrome de Down, la inhibición excesiva de la 
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vía NFAT podría contribuir tanto a las anomalías 

neuronales como cardíacas. Además de actuar 

sobre la neurogénesis, DYRKIA influye también 

sobre el desarrollo dendrítico. Tanto los ratones 

transgénicos como aquello en los que se ha silen- 

ciado una copia del gen, muestran alteraciones 

en el desarrollo de las dendritas y de la función 

sináptica. Los ratones transgénicos que contie- 

nen un cromosoma YAC de 180 kb que incluye a 

DYRKIA, o los ratones que sobreexpresan Dyrk/a 

solo, mostraron serios problemas de aprendizaje y 

de memoria espacial. Los registros extracelulares 

de hipocampo en ratones transgénicos DYRKIA 

mostraron alteraciones en la inducción de la po- 

tenciación a largo plazo (LTP) y depresión a largo 

plazo (LTD, un debilitamiento selectivo de las sinap- 

sis durante el proceso de memoria y aprendizaje), 

si bien los cambios observados iban en dirección 

opuesta a lo que se aprecia en otros modelos mu- 

rinos trisómicos más complejos, como el Ts65Dn 

y TsICje. No obstante, estos estudios demuestran 

que DYRKIA podría afectar el equilibrio entre la 

transmisión excitadora e inhibidora. La “normali- 

zación” de las tres copias de DyrklA en ratones 

trisómicos restauró en buena parte la capacidad 

cognitiva y la LTP (García-Cerro, 2014). Asimismo, 

la inhibición de la enzima con epigalocatequina 

mejora parcialmente el aprendizaje (De la Torre, 

2014). Sin embargo, personas con trisomía parcial 

en las que sólo hay dos copias de DYRKIA siguen 

mostrando discapacidad intelectual. Y pequeñas 

duplicaciones segmentarias humanas que incluyen 

al gen DYRKIA no se acompañan de reducciones 

graves del cociente intelectual, lo que indica que 

la implicación de este gen en las alteraciones ce- 

rebrales es sólo parcial. 

El factor de transcripción Drosophila single minded 

es un regulador fundamental del desarrollo. SIM2, 

que es el ortólogo humano del single minded, se 

expresa en el en el cerebro humano en desarrollo. 

Los ratones transgénicos que sobreexpresan Sim2 

demuestran trastornos ligeros del aprendizaje y 

la memoria; sin embargo, no se observó efecto 

alguno en un ratón transgénico con cromoso- 

ma artificial BAC en el que Sim2 se encontraba 

expresado a partir de su promotor endógeno. 

Es interesante constatar que SIM2 reprime la 

expresión de la drebrina al fijarse directamente 

a su promotor. La drebrina afecta la estructura 

de las espinas dendríticas y la neuritogénesis, y 

se encuentra reducida en la corteza de los pa- 

cientes con enfermedad de Alzheimer y síndrome 

de Down (Shim y Lubec, 2002). 

La molécula de adhesión celular del síndrome de 

Down (DSCAM) inhibe la ramificación de las den- 

dritas cuando se encuentra sobreexpresada en 

las neuronas del hipocampo. La señalización del 

receptor NMDA, un componente importante del 

aprendizaje y de la memoria, provoca el despla- 

zamiento local de la proteína DSCAM dentro de 

las dendritas neuronales, un proceso que proba- 

blemente contribuya a la plasticidad sináptica. Es 

interesante saber que se pierde esta translación 

local de DSCAM en las neuronas del modelo Ts- 

IGje, el cual contiene tres copias de Dscam. 

Kcnjó (GIRK-2, una subunidad de un canal de 

potasio rectificador de la corriente interna) se 

encuentra sobreexpresado en el hipocampo del 

ratón Ts65Dn, lo que provoca un incremento 

en la densidad de canales GIRK en las neuronas 

del hipocampo y un aumento en la corriente 

rectificadora GIRK en respuesta a la señaliza- 

ción inhibidora de GABAB. Se ha propuesto 

que el aumento de dosis de Kcnjó junto con el 

de DyrklA podría explicar el fenotipo sináptico 

de los ratones TsIRhr (Belichenko et al., 2009). 

El gen RCANI codifica la calcipresina |, una pro- 

teína que interactúa con la calcineurina A. Se 

encuentra sobreexpresado en el cerebro de las 

personas con síndrome de Down. Tanto la sobre- 

expresión del gen en ratones transgénicos como 

la subexpresión en ratones knockout alteran la 

plasticidad sináptica y el aprendizaje visoespa- 

cial. Junto con la cinasa DYRKIA, controlan la 

actividad del factor NFTAc a base de regular la 

fosforilación de esta proteína y su presencia en 
el núcleo celular y la transcripción de genes que 
dependen de este factor. La sobreexpresión de 
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ambos genes altera el equilibrio fosforilante y 

aparece un aumento de NFTAc en el citoplasma, 

con la consiguiente alteración en la transcripción 

de genes y deterioro del crecimiento celular 

(Arron et al., 2006). 

Varios genes ajenos a la región DSCR aparecen 

también implicados en los fenotipos neurológi- 

cos del síndrome de Down. Los genes Oligl y 

Olig2 codifican factores de transcripción que se 

ven implicados en la neurogénesis y oligoden- 

drogénesis, como ya se ha explicado. El análi- 

sis del modelo murino Ts65Dn demostró que 

la reducción de ambos genes Olig, pasando de 

tres a dos copias, corregía la sobreproducción 

de interneuronas inhibidoras GABA y el corres- 

pondiente aumento de neurotransmisión inhibi- 

dora en el telencéfalo, si bien no se comprobó 

si ello provocaba una mejoría en la realización 

de la conducta (ver capítulo 6). Este último es- 

tudio es importante porque es uno de los pocos 

en los que se han identificado de forma directa 

genes específicos dosis-dependientes, mediante 

el método clave de reducir el número de copias 

génicas de tres a dos. 

La sinaptojanina | (SYNJI) desfosforila un fosfolí- 

pido que es clave en la neurotransmisión normal. 

En el cerebro de los ratones Ts65Dn se aprecia 

una alteración el metabolismo de este fosfolípido, 

un defecto que se normaliza si se reduce el gen 

Synjl de tres a dos copias. Además, los ratones 

transgénicos que sobreexpresan Synjl muestran 

defectos de memoria y aprendizaje (Voronov et 

al. 2008). 

La proteína APP se caracteriza por participar en 

el comienzo temprano de patrones neuropatoló- 

gicos propios de la enfermedad de Alzheimer y 

del eventual inicio de la demencia. El gen APP es 

un fuerte candidato de gen dosis-sensible como 

contribuyente a este fenotipo, porque la pro- 

teolisis de la APP genera la proteína fB-amiloide 

(AP), que es la principal constituyente de las pla- 

cas de amiloide en la enfermedad de Alzheimer, 

y tanto mutaciones como duplicaciones del gen 

APP están asociadas al inicio temprano de dicha 

enfermedad (Flórez, 2010). Pero además, en mo- 

delos animales de síndrome de Down se ha de- 

mostrado cómo el exceso de la propia proteína 

APP, sin necesidad de convertirse en Af), altera 

importantes procesos de neurogénesis, desarro- 

llo neurítico, diferenciación neuronal y favorece 

la neurodegeneración de sistemas colinérgicos 

centrales (Millán-Sánchez et al., 2011; Trazzi et 

al., 2013; Salehi et al., 2006). 

Se ha comprobado la degeneración de neuronas 

colinérgicas de los núcleos basales telencefálicos 

(BFCN) tanto en seres humanos con enferme- 

dad de Alzheimer como en el ratón Ts65Dn. Las 

neuronas BFCNs del ratón Ts65Dn muestran 

un defecto en el transporte retrógrado del fac- 

tor neurotrófico llamado factor de crecimiento 

nervioso (NGF) hacia el soma de las células, lo 

que podría contribuir a su degeneración (Sofro- 

niew et al., 2001). Lo que es más importante, 

la reducción de la dosis de App de tres a dos 

copias recupera este transporte retrógrado de- 

fectuoso y la correspondiente degeneración de 

las células BFCN en el ratón Ts65Dn (Salehi et 

al., 2006). Como contraste, la sobreexpresión 

de sólo la APP provoca un transporte defectuo- 

so del NGF pero no causa degeneración de las 

neuronas de las BFCN. En su conjunto, estos 

estudios sugieren que el aumento de dosis de 

APP contribuye a la degeneración de los BFCN 

en el síndrome de Down, pero no es suficiente; 

lo que implicaría a otros genes del Hsa2l en la 

expresión de este fenotipo. Este otro gen po- 

dría ser el mencionado DYRKIA, cuya proteína 

es capaz de fosforilar a la APP. En consonancia 

con esto, los ratones transgénicos que sobre- 

expresan DyrklA muestran niveles mayores de 

fosforilación de APP y Af. Además, DYRKIA 

puede contribuir también a la patología enfer- 

medad de Alzheimer mediante la fosforilación 

de la proteína Tau, lo que conduciría a la ulte- 

rior fosforilación de la glicógeno sintasa cinasa 

3f$ y posterior agregación de Tau en los ovillos 

neurofibrilares propios de la neuropatología de 

la enfermedad de Alzheimer. Los estudios de las 
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trisomías humanas parciales HSA2| concuerdan 

con el papel de la sobredosis de APP, pero no 

del de DYRKIA, en el comienzo temprano de 

enfermedad de Alzheimer, tal como se ve en el 

síndrome de Down (Korbel et al., 2009). 

2. Mecanismos epigenéticos y 
cromosoma 21 

¿De qué manera los mecanismos epigenéticos 

pueden intervenir también en la trisomía 21? 

La triplicación del HSA21 y la sobreexpresión 

de varios de sus genes pueden provocar la dis- 

regulación de algunos mecanismos epigenéticos 

(Sánchez-Mut et al., 2012; Dekker et al., 2014). 

Y, a su vez, esta disregulación ocasiona también 

una alteración en los perfiles de expresión de los 

genes. Todo ello contribuye a modificar el per- 

fil fenotípico del individuo, incluidos los déficit 

cognitivos (figura 2-8). 

a) Metilación aberrante del ADN. Algunos es- 

tudios indican que las personas con síndrome 

de Down muestran una metilación del ADN 

distinta a la de la población general. En pri- 

mer lugar el gen de una metilasa (DNMT3L) 

se encuentra en el HSA21. Puesto que esta 

metilasa estimula la metilación en la croma- 

tina, su sobreexpresión podría ocasionar 

patrones incrementados de metilación del 

ADN, influyendo por tanto negativamente 

sobre la actividad cognitiva. Se ha comproba- 

do la existencia de hipermetilación en diversos 

sitios del genoma en el ADN de linfocitos ob- 

tenidos de niños con síndrome de Down por 

trisomía simple y en fragmentos de ADN de 

otras muestras, en leucocitos y linfocitos T (v. 

Dekker et al., 2014). Importante es saber que 

estas alteraciones de la metilación se obser- 

varon también en genes no pertenecientes al 

HSA21. Algunos de los genes afectados tienen 

que ver con el desarrollo y funcionamiento de 

los leucocitos; es posible que de este modo 

Síndrome de Down: Neurobiología, neuropsicología y salud mental 

se expliquen algunos de los problemas inmu- 

nitarios propios del sindrome de Down. Más 

recientemente, Jones et al. (2013) observaron 

alteraciones de metilación en muestras obte- 

nidas de la mucosa de las mejillas de personas 

con síndrome de Down. 

Pero también pueden apreciarse situaciones 

de hipometilación debido a que puede aparecer 

una disminución de un importante donante de 

metilos: SAM, la cual se atribuye a la sobreex- 

presión del gen codificador de la cistationina 

P-sintasa (CBS) en el síndrome de Down, el 

exceso de este gen acelera la transformación 

de homocisteína en cistationina, y como la cis- 

tationina es la precursora de metionina y ésta 

a su vez lo es de SAM, al final disminuye SAM 

y su actividad metiladora. Pero no sólo existe 

metilación en el ADN nuclear sino también 

en el ADN mitocondrial. La disminución de 

SAM en mitocondrias reduce la posibilidad de 

metilación a niveles que perturban el normal 

funcionamiento de la mitocondria (Infantino 

et al., 2011), hecho repetidas veces señalado 

en el síndrome de Down. 

En conclusión, numerosos datos indican la 

presencia de una metilación aberrante de 

ADN en el síndrome de Down, lo cual supo- 

ne una importante modificación de carácter 

epigenético. 

Modificaciones en la cola de las histonas 

y variantes en los núcleos de histonas 

Las modificaciones que se realizan postrasla- 

cionalmente en las histonas alteran también 

la estructura de la cromatina y los perfiles 

de expresión del gen. Además, la estructura 

de la cromatina se ve afectada por proteínas 

constitutivas de la cromatina y por la incor- 

poración de diferentes variantes del núcleo 

de histonas. 

No hay todavía una prueba directa de que 

existan alteraciones en las histonas en el 
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síndrome de Down; pero a pesar de que no 

haya una prueba directa, disponemos de un 

número creciente de datos que nos sugieren 

que las modificaciones de histonas contribu- 

yen a la aparición de déficits neurológicos en 

el síndrome de Down y de otras discapacida- 

des intelectuales. Se sabe que algunos genes 

claramente sobreexpresados en el síndrome 

de Down (DYRKIA, ETS2, HMGNI, BRWDI 

y RUNXTI) provocan modificaciones concretas 

de histonas y pueden, por tanto, actuar epige- 

néticamente. El papel de la sobreexpresión del 

gen DYRKIA en los trastornos neurales y en 

los problemas cognitivos de modelos animales 

de síndrome de Down ha sido ampliamente 

analizado (De la Torre et al., 2014; García- 

Cerro et al., 2014), si bien no sabemos en qué 

grado pueda actuar a través de mecanismos 

epigenéticos. Por otra parte, se ha determi- 

nado que las modificaciones postraslacionales 

de la cola de las histonas afectan a la plasti- 

cidad sináptica, el aprendizaje y la memoria. 

Por consiguiente, cabe pensar que algunos 

de los trastornos cognitivos que se aprecian 

en el síndrome de Down podrían deberse, al 

menos en parte, a mecanismos epigenéticos. 

Los mi-RNAs. En los últimos años se ha 

comprobado que un cromosoma no sólo 

contiene las hebras o cintas de DNA que 

constituyen los genes sino también molé- 

culas de RNA. Algunas de estas moléculas 

son pequeñas y se denominan microRNAs 

(miRNAs). Estos miRNAs tienen una longitud 

de unos 25 nucleótidos cuya función no es 

la de codificar proteínas sino la de regular la 

expresión o actividad de otros genes. Una vez 

formados, se ensamblan en complejos de 

ribonucleoproteínas llamados microrribonu- 

cleoproteínas (miRNPs) o complejos silen- 

ciadores (miRISCs). El miRNA actúa como 

un adaptador dentro del miRI5C, por cuanto 

es el responsable de reconocer y regular de 

manera específica a un determinado RNA 

mensajero (mRNA). La función del complejo 

silenciador, al unirse al mRNA, es silenciarlo, 

es decir, inhibir la expresión del gen: impe- 

dirle formar la proteína correspondiente. 

Se ha predicho que los miRNAs controlan 

la actividad de alrededor de un 30% de to- 

dos los genes codificadores de proteínas. Un 

solo miRNA puede actuar sobre múltiples 

mRNAs y de ese modo silenciar o reducir 

la producción de múltiples proteínas. Y vice- 

versa, un mRNA puede verse afectado por 

la acción de múltiples miRNAs. Los miRNAs 

funcionan también aglutinando las enzimas 

encargadas de condensar la heterocromatina; 

actúan como andamiajes o guías para dirigir 

a los elementos a los sitios específicos en 

donde han de facilitar o silenciar la actividad 

del gen (Della Ragione et al., 2014). 

El HSA2l contiene 5 genes con estructura 

de miRNA: miR-99a, let-7c, miR125b, miR- 

155 y miR-802. Por consiguiente, en el sín- 

drome de Down hay una sobreexpresión de 

estos 5 miRNAs, lo que significa que habrá 

una disminución en la cantidad de las proteí- 

nas concretas cuya producción se deba a los 

RNA mensajeros silenciados por los corres- 

pondientes miRNAs (Khun et al., 2008). Este 

hecho introduce un nuevo elemento en la pa- 

togenia del síndrome de Down. Hasta ahora, 

para explicar las alteraciones observadas en 

el síndrome de Down se ponía el énfasis en 

la sobreexpresión de determinadas proteínas, 

como consecuencia de la sobreexpresión de 

sus genes. Ahora habríamos de añadir tam- 

bién la subexpresión de otras proteínas como 

factor contribuyente a la producción de las 

alteraciones. 

Se sabe, por ejemplo, que la sobreexpresión 

de miARN-155 en el síndrome de Down oca- 

siona una alteración en la selección de proteí- 

nas endosómicas de neuronas piramidales, y 

una reducción en la expresión de receptores 

glutamato en la membrana sináptica, efectos 

que perturban el funcionamiento normal de 

las sinapsis (Wang et al., 2013). La sobreex- 

presión de miRNA-155 y miRNA-802 podría 
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reducir la presencia de importantes proteínas 

en las neuronas, como las methyl-CpG-binding 

proteins (MeCP-2). 

d) Conclusión. Aunque en la actualidad nos 

encontramos muy lejos de conocer el papel 

de la epigenética en el síndrome de Down, 

vamos disponiendo de un creciente número 

de datos indicativos de que la metilación de 

ADN, las modificaciones postraslacionales 

de histonas, el ensamblaje del núcleo nu- 

cleosomal y el remodelaje de la cromatina 

por medio de miARNs y IncARNS puedan 

intervenir epigenéticamente para modular 

la expresión del síndrome de Down en un 

individuo determinado. Varios productos 

génicos del HSA2|sobreexpresados se com- 

portan como moduladores epigenéticos, 

por lo que podrían actuar igualmente en el 

síndrome de Down. 

Estos hechos pueden tener también importantes 

consecuencias puesto que los procesos son re- 

versibles, y por consiguiente pueden ofrecer un 

potencial terapéutico si se convierten en dianas 

de posible productos. 

3. Control motor e hipotonía 

Los recién nacidos con síndrome de Down pre- 

sentan hipotonía muscular, y muchas personas 

con síndrome de Down muestran alguna forma 

de trastorno motor, descrito como torpeza o 

déficit en el control motor fino. Sin embargo, en 

contraste con los defectos cognitivos y cardía- 

cos, estos fenotipos motores y musculares del 

síndrome de Down no han sido documentados 

con detalle en términos de penetrancia y gra- 

vedad. Los estudios en personas trisómicas han 

mapeado dos regiones del Hsa21 que, cuando 

están presentes en tres copias, provocan hipo- 

tonía: un intervalo de 37,4 Mb a 38, 4 Mb y una 

segunda región de 46,5 Mb a 21 qter (Lyle et 
al., 2009). 

Los déficit motores asociados al síndrome de 

Down se han visto reproducidos en los modelos 

de ratón, y ambos —seres humanos y modelos 

murinos trisómicos— muestran reducción de las 

células granulares del cerebelo, una región del 

cerebro importante para el control motor fino. 

Esta reducción en la neurogénesis del cerebelo 

podría deberse a una alteración en la señalización 

sónica hedgehog (SHH) a nivel de los precursores 

neuronales debida a los incrementos en APP, lo 

que llevaría a una elevación en la expresión del 

receptor “patched |” que inhibe la vía de seña- 

lización SHH. 

Los ratones transgénicos que sobreexpresan 

DyrklA muestran un retraso en su desarrollo 

neuromotor, con las consiguientes alteraciones 

en sus tareas motoras. Es interesante constatar 

que las inyecciones intraestriatales de vectores 

víricos que expresan shRNA contra el Dyrk/A 

en estos ratones transgénicos rescataban el 

problema motor. Como contraste, cepas de 

ratones transgénicos BAC que sobreexpre- 

san DYRKIA no mostraron un déficit motor 

significativo, lo que sugiere que los fenotipos 

motores de los ratones transgénicos DyrklA 

podrían ser consecuencia de una sobreexpre- 

sión de DYRKIA a niveles muy por encima de 

los observados en el SD. Como alternativa, 

las diferencias de fenotipo podrían deberse 

a la utilización de Dyrla de ratón en lugar de 

DYRKIA humano, a efectos debidos al sitio de 

inserción de los genes. 

Una posible causa de déficit motor en el síndrome 

de Down podría ser el defecto en la morfología 

de la sinapsis y del reciclaje de vesículas en la 

unión neuromuscular. Lo apoya el hecho de que 

la sobreexpresión de los homólogos en Drosophi- 

la de los genes ITSNI, SYNJl y DSCRI en moscas 

transgénicas provocó problemas locomotores y 

alteración en el reciclaje de la unión neuromo- 

tora, lo que sugiere que estos tres genes, junto 

con el APP y el DYRKIA, son candidatos de genes 

dosis-sensibles responsables de los defectos mo- 

tores en el síndrome de Down. 
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4. Resumen 

Sea por mecanismos directos o indirectos, el 

efecto de dosis génica ocasionado por la tri- 

somía de genes del cromosoma 21 modifica la 

regulación de los mecanismos de transcripción 

y la síntesis de ciertas proteínas. Puesto que 

algunas de ellas son factores de transcripción 

que intervienen en la activación de otros ge- 

nes pertenecientes a otros cromosomas, la 

alteración en el cromosoma 2l| se expande y 

difunde al perturbar la expresión de genes de 

esos otros cromosomas, y así observamos que 

la trisomía 21 provoca cambios (incrementos o 

reducciones) en la presencia y función de pro- 

teínas que no dependen del cromosoma 21 sino 

de otros. Estos cambios originan disfunciones 

en la vida de las células, en alguna etapa de su 

desarrollo y de su vida. Es como si una onda 

expansiva iniciada en el cromosoma 2l se ex- 

tendiera y afectara a la función de los genes de 

otros cromosomas. 

A ello se suman otros factores presentes en el 

cromosoma, como son los miARN y los meca- 

nismos epigenéticos que influyen sobre el con- 

tenido y estructura final de proteínas. 

Dado el alto grado de individualidad con que al- 

gunos genes actúan y se expresan en cada per- 

sona, la alteración generada inicialmente por la 

trisomía en el cromosoma 2l afectará en su onda 

expansiva de forma diferente y diferenciada a las 

diversas personas con síndrome de Down. De 

ahí que la aparición de determinados fenotipos 

asociados al síndrome de Down sea tan variable 

en su frecuencia y en su intensidad. 

Podemos, pues, concluir que el efecto de dosis 

génica en los genes específicos del cromosoma 

21 es el principio esencial que condiciona el fe- 

notipo del síndrome de Down. Pero este efec- 

to queda fuertemente condicionado porque sus 

consecuencias alteran el funcionamiento de otros 

genes en otros cromosomas, con repercusiones 

recíprocas entre sí, lo que provoca una malla de 

interacciones posibles que es altamente personal 

e individual. Esto explica que: 

I. Algunas consecuencias fenotípicas sean es- 

pecíficas o muy frecuentes en el síndrome 

de Down y no en cualquier otra trisomía de 

otros cromosomas. 

2. Exista similitud de ciertos rasgos fenotípicos 

en relación con otras trisomías. 

3. Exista una gran variabilidad en la aparición 

y extensión de ciertas manifestaciones fe- 

notípicas entre los individuos con síndrome 

de Down: tan iguales y, al mismo tiempo, 

tan diferentes. 
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INTRODUCCIÓN 

Como ya se ha indicado en el anterior capítulo, 

todo el material biológico —no sólo los genes— 

contenido en los cromosomas presentes en el 

núcleo de las células constituye el motor del de- 

sarrollo de los organismos; su conjunto conforma 

el instrumento que permite que un organismo se 

constituya y se organice como miembro de una de- 

terminada especie. Los genes y el material que los 

acompaña actúan de forma estrictamente organiza- 

da, como un todo armónico. Cuando su estructura 

o su número se desorganizan por exceso o por 

defecto, aparece un desequilibrio en su acción que 

se traduce en trastornos objetivos manifestados 

en los órganos cuyo desarrollo y función tutelan. 

La triplicación del cromosoma 21 humano, que 

caracteriza al sindrome de Down, significa que los 

más de 500 genes y demás material biológico ubi- 

cados en dicho cromosoma poseen tres copias en 

lugar de dos. Actúan en exceso, se sobreexpresan 

y rompen el equilibrio del conjunto. En consecuen- 

cia, surge la perturbación en su organización que 

se manifestará en la aparición de problemas en el 

desarrollo de una serie de órganos y en el modo 

en que éstos se organizan y funcionan. 

El órgano más constantemente alterado en el 

síndrome de Down es el cerebro. La inmensa 

variedad de células presentes en el sistema ner- 

vioso central, la extraordinaria complejidad de 

sus funciones y su correlativa multiplicidad de 

conexiones, obliga a que sean muchos los genes 

que han de influir en su desarrollo y funciona- 

miento. Efectivamente, todos los cromosomas 

humanos poseen genes que, en mayor o menor 

grado, intervienen en algún momento de la vida 

de una neurona, en el establecimiento de sus 

conexiones y en el funcionamiento de sus redes. 

Por tanto, también el cromosoma 2l posee genes 

que regulan, por sí mismos o por su influencia 

sobre las acciones de otros genes, como hemos 

visto en el capítulo anterior, el funcionamiento 

del sistema nervioso. La disregulación provoca- 

da por el exceso de dosis génica de estos genes, 

consecuencia de la trisomía 21, origina de manera 

constante alteraciones en el desarrollo y función 

del cerebro que forman la base de los problemas 

que se manifiestan como discapacidad intelectual 

(v. Dierssen et al., 2009). 

Precisamente por esa extraordinaria complejidad 

y multiplicidad de la función neuronal es por lo 

que la repercusión final de la trisomía del cro- 

mosoma 2| es inmensamente variada: es decir, la 

intensidad y las manifestaciones de la discapaci- 

dad intelectual son intrínsecamente individuales 

y en gran manera imprevisibles. Esto no quita 

para que aparezcan rasgos comunes a la mayoría 

de los individuos con síndrome de Down, tanto 
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en el modo y manera en que su cerebro forma 

y queda constituido a lo largo de los primeros 

años de la vida, como en el fenotipo conductual 

que se origina: es decir, las cualidades y los pro- 

blemas cognitivos y conductuales. 

El daño, en primer lugar, va a afectar a su de- 

sarrollo desde las primeras fases de la vida in- 

trauterina; y en segundo lugar, va a persistir y 

condicionar su evolución a lo largo de la vida, 

incluida su vejez. Las consecuencias van a abar- 

car a diversas funciones del cerebro: sensoria- 

les, motóricas, cognitivas y conductuales. Pero 

lo harán con una enorme variabilidad en: a) el 

modo en que se expresen en cada individuo, y 

b) la intensidad de su expresión. 

Es decir, en una determinada persona con sín- 

drome de Down puede haber predominio de 

la alteración cognitiva (discapacidad intelectual) 

sobre la sensorial; y dos personas con síndrome 

de Down pueden mostrar alteraciones cognitivas 

de intensidad muy diferente. 

Junto a las alteraciones observadas durante las 

fases en las que el cerebro inicia su desarrollo, 

aparecerán a lo largo la edad adulta otras de ca- 

rácter degenerativo que se manifiestan en forma 

de cambios neuropatológicos que recuerdan las 

lesiones de la enfermedad de Alzheimer, si bien 

sólo una parte de las personas con síndrome de 

Down desarrollará la demencia característica de 

esta enfermedad. 

En el último decenio hemos sido testigos de 

avances fundamentales en el conocimiento de las 

alteraciones cerebrales en el síndrome de Down, 

tanto en lo que concierne al desarrollo del ce- 

rebro en sus primeras etapas que tanto han de 

condicionar el aprendizaje y la cognición, como en 

lo que concierne a su evolución durante la adultez 

(Dierssen, 2012; Creau, 2012). Algunos de estos 

avances provienen del estudio realizado en los 

propios cerebros humanos, pero otros muchos 

se deben a la aparición de modelos animales del 

síndrome de Down (esencialmente, el ratón), 

que han permitido analizar en profundidad las 

características más elementales, imposibles de 

evaluar en el material humano. A ello se añade la 

multiplicación de estudios psicométricos y con- 

ductuales realizados en personas con síndrome 

de Down de todas las edades, que han tratado 

de definir con mayor exactitud la naturaleza de 

la disfunción cognitiva y conductual. 

La exposición de este capítulo consiste en una 

puesta al día y actualización de las principales in- 

vestigaciones neurobiológicas realizadas durante 

los últimos años en el síndrome de Down, en los 

campos de la formación del cerebro —neurogé- 

nesis, diferenciación neuronal, formación de cir- 

cuitos y redes neuronales, transmisión sináptica— 

y de los cambios degenerativos que acontecen 

a lo largo de la vida. En capítulos posteriores se 

abordarán los fundamentos y problemas neuropsi- 

cológicos que nos expliquen las principales claves 

de la discapacidad en este particular síndrome. 

Con el fin de comprender mejor el sentido de las 

investigaciones neurobiológicas, haremos primero 

una breve exposición de las anomalías cognitivas 

más frecuentes en el síndrome de Down, sin per- 

juicio de que éstas sean explicadas extensamente 

en los capítulos posteriores. 
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l. PROBLEMAS DURANTE EL DESARROLLO 

I. Principales anomalías de carácter 
cognitivo en el síndrome de Down 

La discapacidad intelectual es el rasgo más sobre- 

saliente y constante del síndrome de Down. A 

pesar de las limitaciones del concepto coeficiente 

de inteligencia (Cl), tantas veces discutidas, nos 

sirve para obtener una idea global del funciona- 

miento cognitivo. En las personas con síndrome 

de Down el Cl está entre 30 y 70, con una media 

de 50, lo que indica que la discapacidad intelectual 

es de grado ligero/a moderado (Flórez, 1999). En 

la cognición se deben distinguir diversas áreas o 

dominios, algunos de los cuales se encuentran 

afectados por el síndrome, si bien puede hacerlo 

en grado diferente dentro de un mismo individuo. 

En los niños y adultos con síndrome de Down, 

algunos dominios (p. ej., el vocabulario compren- 

sivo y ciertas habilidades adaptativas) se suelen 

desarrollar a mayor velocidad que otros (p. ej., la 

memoria y, en último lugar, la función ejecutiva). 

Sin embargo, la velocidad de aprendizaje en su con- 

junto es más lenta que en el resto de la población 

y, como consecuencia, el Cl declina con la edad 

(Nadel, 2003); pero debe quedar muy claro que la 

edad mental propiamente dicha y la capacidad de 

aprender siguen progresando a lo largo de la vida. 

En la actualidad se acepta plenamente que la in- 

teligencia no es un elemento unívoco sino que 

alberga diversas formas de inteligencia que se 

expresan en cada individuo de modo diferente. 

Por eso no es posible describir de forma simple 

lo que es la inteligencia en el síndrome de Down. 

Con todo, podemos afirmar que la discapacidad 

cognitiva del síndrome de Down es tanto más 

manifiesta cuanto más exigentes sean las tareas 

a ejecutar; y que las dificultades que muestran 

las personas para generalizar los aprendizajes o 

para elaborar y procesar el pensamiento abstrac- 

to, dejan su impronta negativa sobre la capaci- 

dad cognitiva. Simplificando, cabe afirmar que el 

aprendizaje, determinadas formas de memoria y 

el lenguaje se encuentran afectados de manera 

particular en el síndrome de Down (Carlesimo 

et al., 1997; Clark y Wilson, 2003; Laws, 2002; 

Nadel, 1999; Tager-Flusberg, 1999). 

Respecto al aprendizaje, los déficit implican tanto a 

algunas formas de la memoria a corto plazo como 

a la de largo plazo (Brown et al., 2003; Carlesimo 

etal., 1997; Clark y Wilson, 2003; Rast y Meltzoff, 

1995; Vicari et al., 2000, 2005). Funcionan clara- 

mente peor que los demás niños en tareas de 

memoria explícita pero muestran una capacidad 

normal de aprendizaje en tareas que requieren un 

procesamiento de memoria implícita, lo que indi- 

ca que hay una disociación funcional entre ambas 

formas de memoria, y eso concuerda con la dife- 

rencia que existe en los mecanismos de procesa- 

miento de ambos tipos de memoria. De hecho, la 

memoria implícita está mantenida por procesos 

sustancialmente automáticos que exigen escasa 

atención, mientras que la explícita tiene que ver 

con el aprendizaje consciente intencional y requie- 

re codificación de la información, estrategias de 

recuperación y alto grado de atención. De forma 

constante se ha demostrado que en el síndrome 

de Down existe pobre codificación de la informa- 

ción, alteraciones en su capacidad de recupera- 

ción o evocación (Carlesimo et al., 1997), y déficit 

de atención (Brown et al., 1993; Clark y Wilson, 

2003; Krinsky-McHale et al., 2008), lo que explica 

el trastorno selectivo de la memoria explícita en 

bebés y en niños. E igualmente, se comprueba que 

las tareas que requieren un alto grado de procesa- 

miento de la información exacerban los déficit de 

la memoria operativa verbal y desenmascaran las 

habilidades visoespaciales defectuosas en niños y 

adultos con síndrome de Down (Lanfranchi et al., 

2004; Rowe et al., 2006; Visu-Petra et al., 2007). 

Las funciones que aparecen más defectuosas en 

las personas con síndrome de Down son las que 
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dependen del hipocampo y las relacionadas con 

la corteza prefrontal. Entre ellas se encuentra la 

memoria operacional (working memory) a corto 

plazo. Es característico del síndrome de Down 

que la memoria operativa verbal a corto plazo 

sea más deficiente que la memoria operativa vi- 

sual (véase capítulo 11). La capacidad de memo- 

ria visoespacial a corto plazo está relativamente 

conservada para tareas de control bajo, o cuando 

los componentes visual y espacial son probados 

de manera separada; pero en tareas de recono- 

cimiento, cuando aumenta la carga de memoria 

o cuando se combinan las demandas visual y es- 

pacial, entonces se ve la alteración en la ejecu- 

ción de las tareas en los niños con síndrome de 

Down, cuando se comparan con los demás niños. 

Los niños preescolares funcionan peor en la tarea 

de recuerdo diferido del aprendizaje de un lugar, 

lo que indica que existe también un trastorno 

de la memoria espacial a largo plazo (Penning- 

ton et al., 2003). También se ha comprobado 

en adolescentes y en adultos con síndrome de 

Down un trastorno de la memoria explícita ver- 

bal y no verbal a largo plazo (Carlesimo et al., 

1997, Caltagirone et al., 1990; Ellis et al., 1989). 

Otros estudios destacan también importantes 

déficit en tareas prefrontales. Por ejemplo, en 

habilidades para cambiar de tarea, en la capaci- 

dad de razonamiento no verbal, en la atención 

y memoria verbal a corto plazo, lo que indica la 

existencia de déficit específico en el sistema de 

control “ejecutivo”. 

Todo ello concuerda con las observaciones de que 

el trastorno cognitivo en el síndrome de Down, 

como ya se ha mencionado, está tanto más afecta- 

do cuanto mayor sea el grado de control exigido. 

El lenguaje es una de las habilidades más constan- 

te y profundamente afectadas en el síndrome de 

Down (véase capítulo 12). Aunque la conducta 

pre-lenguaje como es el balbuceo/blableo pa- 

rece normal en bebés con síndrome de Down, 

muy pronto aparecen dificultades y retrasos 

en el desarrollo del lenguaje relacionados con 

los aspectos fonológicos y sintácticos del habla. 

Suelen estar más afectadas la articulación, la fo- 

nología, la imitación vocal, la longitud media de 

los enunciados, y la sintaxis expresiva (Hulme 

y MacKenzie, 1992; Rondal, 1993; Fowler et al, 

1994; Kumin, 2014). A ello se suma, como ya se 

ha mencionado, que la memoria explícita verbal 

a corto plazo y la memoria operativa verbal se 

encuentran también alteradas. 

2. Correlaciones neuroanatómicas 
en el trastorno cognitivo en el 
síndrome de Down 

A la vista de lo que antecede, exponemos a con- 

tinuación los datos de carácter neuromorfoló- 

gico en cerebros de personas con síndrome de 

Down, que nos sirvan para establecer correla- 

ciones y explicar el trastorno cognitivo propio 

de este síndrome. Nos basamos en la revisión, 

convenientemente actualizada y contrastada, de 

Contestabile et al. (2010). 

2.1. Cerebro y regiones cerebrales 

Son numerosos los estudios publicados que de- 

muestran que el volumen del cerebro del sín- 

drome de Down está reducido (Flórez, 1992, 

1999). En efecto, los cerebros de los adultos son 

siempre más pequeños (reducción >20%) que los 

del resto de la población, incluso cuando se co- 

rrige la medida en función de su menor tamaño 

corporal (Kemper, 1991). Estas diferencias apa- 

recen ya durante la gestación y aumentan en la 

vida postnatal. De hecho, los datos ecográficos 

y el análisis de los órganos en autopsia muestran 

que la reducción del tamaño cerebral aparece ya 

en los fetos con síndrome de Down de 4-5 me- 

ses y se acentúa durante los tres últimos meses 

de la gestación (Engidawork y Lubec, 2003; Gol- 

den y Hyman, 1994; Schmidt-Sidor et al., 1990; 

Wisniewski y Kida, 1994; Guilhard-Costa et al., 

2006; Winter et al., 2000). También los estudios 
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con imágenes de resonancia magnética (MRI) 

muestran una reducción del -17% del volumen 

cerebral postnatalmente en las personas con 

síndrome de Down de 10-20 años (Jernigan et 

al., 1993; Pinter et al., 2001b), así como en estu- 

dios de morfometría MRI mediante cuantifica- 

ción voxel MRI-VBM, tanto en adultos como en 

adolescentes con síndrome de Down (White et 

al., 2003; Carducci et al., 2013). 

Esta reducción del tamaño global del cerebro no 

se debe a una reducción generalizada sino a la 

dismorfia de regiones cerebrales concretas, que 

se aprecian en las diversas edades (Wisniewski, 

1990; Wisniewski y Kida, 1994; Wisniewski et 

al., 1984, Wisniewski y Schmidt-Sidor, 1989), 

lo cual ayuda a explicar y correlacionar la alte- 

ración morfológica con la funcional. Son varios 

los autores que describieron la disminución de 

los tamaños del lóbulo frontal, tronco cerebral 

y cerebelo en muestras de autopsia de cerebros 

de niños con síndrome de Down (Blackwood y 

Corsellis, 1976; Colon, 1972; Crome etal., 1966; 
Wisniewski, 1990; Wisniewski et al., 1984). 

Tanto los estudios post mortem como los estudios 

de MRI in vivo realizados en adultos muestran un 

patrón común caracterizado por la reducción del 

volumen del cerebro en su conjunto, el cerebelo, 

el tronco cerebral, los lóbulos frontales, parietales 

y temporales, el giro cingulado y otras estructuras 

del hipocampo, frente al aumento del giro parahi- 

pocámpico, y el volumen normal de estructuras 

subcorticales incluidos los ganglios basales (Ze- 

Ilweger, 1977; Schapiro et al., 1989; Pearlson et 

al., 1998; Veis, 1991; Kemper, 1991; Kesslak et 

al., 1994; Raz et al., 1995; Aylward et al., 1997a, 

b, 1999; Krasuski et al., 2002; White et al., 2003; 

Teipel et al., 2004). Por otra parte, en personas 

jóvenes con síndrome de Down los estudios de 

MRI in vivo mostraron un descenso notable en el 

volumen del cerebro en su conjunto, y de estruc- 

turas cerebelosas e hipocámpica, con aumento 

en estructuras subcorticales (Pinter et al., 200la, 

b; Jernigan et al., 1993; Kates et al, 2002). Pero 

los datos sobre los lóbulos frontales, parietales y 

temporales fueron más heterogéneos. Las razones 

de las discrepancias son varias. Es bien conocida 

la variabilidad fenotípica entre las personas con 

síndrome de Down, y si los grupos examinados 

son pequeños y con amplias diferencias en edad, 

se explica esta diversidad de resultados. 

Por eso tiene especial interés el estudio de Car- 

ducci et al. (2013) en un grupo homogéneo de 21 

niños y adolescentes con síndrome de Down, de 

edades entre 7 y l6 años, a los que se practicó 

MRI-VBM, y se emparejó con un grupo control 

de similares edades. El grupo con síndrome de 

Down mostró: (|) reducción del volumen to- 

tal del cerebro, (2) reducción del volumen de la 

sustancia gris en el cerebelo, lóbulos frontales y 

región frontal de los lóbulos límbicos (giro cingu- 

lado), de los giros hipocampales e hipocampos; 

(3) preservación en los lóbulos parietales, lóbulo 

temporal izquierdo y región sublobar derecha; (4) 

disminución del volumen de sustancia blanca en 

el cerebelo izquierdo, lóbulos frontales, lóbulos 

parietales, regiones sublobares y tronco cerebral 

izquierdo; (5) preservación de la sustancia blanca 

en el lóbulo temporal izquierdo y regiones tempo- 

rales del lóbulo límbico izquierdo, incluido el lóbulo 

parahipocámpico; y (6) menor volumen del líquido 

cefalorraquídeo que rodea los lóbulos frontales. 

Pese a algunas diferencias que se observan entre 

los diversos estudios realizados en cerebros hu- 

manos, aparecen elementos de confluencia que 

conviene destacar. Es constante la existencia de 

hipoplasia de determinadas regiones del cerebelo, 

ya observada en las primeras etapas, que pue- 

de ser responsable de la hipotonía, el retraso 

en la coordinación motora, las alteraciones de 

la marcha y algunas de las dificultades del habla 

(problemas de articulación e inteligibilidad). Es 

también constante la reducción de determinadas 

áreas en lóbulos frontales en particular en deter- 

minadas zonas de la corteza prefrontal (figura 3-1), 

que pueden explicar los fallos en la memoria 

operativa, en la capacidad cognitiva que implica 

la disfunción ejecutiva, en la falta de atención y 

en la menor capacidad para cambiar de tarea con 
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mayor tendencia a la conducta repetitiva. Predo- 

mina también la reducción del hipocampo en su 

globalidad y de algunas estructuras hipocámpicas 

en particular, como el giro dentado (figura 3-2). 

Pueden explicar las alteraciones en la memoria 

a largo plazo de tipo semántico y, dada su abun- 

dante interrelación con otras estructuras corti- 

cales, sus alteraciones contribuyen a explicar la 

menor capacidad cognitiva y la menor capacidad 

de atención. Son, precisamente, estas alteraciones 

que se ven de manera más constante las que se 

aprecian desde etapas más tempranas y perma- 

necen o se agravan con la edad. 

En cambio, son más irregulares y variables en la 

región parietal y temporal, donde la reducción 

de volumen no es constante (figura 3-3). Eso 

puede explicar, por ejemplo, la enorme variabi- 

lidad que se aprecia en el desarrollo del lenguaje 

entre unos individuos y otros. 
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Es notable y constante también la reducción de 

volumen de la sustancia blanca, si bien será varia- 

ble según el área cerebral y la etapa de la vida en 

que se mida (Powell et al., 2014). Esta reducción 

es relativamente constante en el tronco cerebral, 

especialmente el izquierdo, a nivel de la protube- 

rancia (Zellweger, 1977; Schapiro et al., 1989; Lai 

y Williams, 1989; Wisniewski, 1990; Pearlson et 

al., 1990; Kemper, 1991; Weis, 1991; Kesslak et al., 

1994; Haler et al., 1995; Raz et al., 1995; Aylward 

et al., 1997a, b: Nadel, 1999; Lawlor et al., 2001, 

Ikeda y Arai, 2002; Carducci et al., 2013). Ello 

puede explicar las alteraciones observadas en 

los potenciales acústicos evocados que con cierta 

frecuencia se aprecian en el síndrome de Down. 

Aunque hay algunas discrepancias entre los diver- 

sos estudios, en la tabla | se resumen las prin- 

cipales alteraciones observadas en las diversas 

etapas de la vida. 

Tabla |. Alteraciones cerebrales en el síndrome de Down 

' OO ls 
Reducido o casi normal Reducido 

incian / ) a S ME ci anos A | 
WN UN di All ) ñ años Al Ñ ñ 

Reducido 

1 

Reducido ba Aa 

Corteza Reducida Reducida Reducida Reducida 
prefrontal 

Corteza parietal Normal o reducida Normal o reducida Reducida Reducida 

Corteza temporal Variable según la Variable según la Variable según la Reducción 
circunvolución y el circunvolución y el circunvolución en cingulado 
individuo individuo. Reducción y el individuo. posterior 

en cingulado Reducción en y corteza 

cingulado entorrina 

Hipocampo Reducido Reducido Reducido Reducido 

Región q ? Reducido el giro Aumento del giro Reducida 
parahipocámpica hipocámpico hipocámpico 

Amígdala Reducida ? Reducida Reducida 

Cerebelo Reducido Reducido Reducido pero Reducido 
variable 

Tronco cerebral Reducido Reducido Variable Reducción en 
locus coeruleus 

Prosencéfalo Casi normal Normal Normal Degeneración 
basal 

Modificada de Dierssen, 2012 

centros basales 
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Lógicamente, estas modificaciones en el volu- 

men de las diversas áreas cerebrales se deben a 

cambios surgidos en sus componentes celulares. 

Estos cambios consisten, básicamente, en: 

Il. Reducción en el número de determinadas lí- 

neas celulares, concretamente las neuronas, 

como consecuencia de una disminución del 

proceso de formación. 

2. Reducción del tamaño global de las neuro- 

nas, concretamente del número y longitud 

de sus expansiones dendríticas. 

3. Simultánea iniciación de los procesos de 

muerte neuronal —apoptosis— en ciertos 

territorios. 

2.2. Células neuronales 

Las anomalías morfológicas se originan como 

consecuencia de las modificaciones que ocu- 

rren en el nacimiento, proliferación y destino 

de las células cerebrales durante el desarrollo 

embrionario y fetal, es decir, la neurogénesis 

y la gliogénesis, a lo que se suma la posterior 

atrofia durante la vida adulta. Ciertamente, se 

ha comprobado un trastorno de la proliferación 

neuronal con hipocelularidad en la matriz ger- 

minal de los ventrículos cerebrales y diversas 

estructuras del hipocampo y cerebelo en fetos 

con síndrome de Down (Schmidt-Sidor, 1990; 

Contestabile et al., 2007; Guidi et al., 2008, 

2011; Larsen et al., 2008), así como en la cor- 

teza (Wisniewski, 1990) (figura 3-4). Este tras- 

torno se ve empeorado por la alteración en la 

especificación del destino celular, con reducción 

de la neurogénesis propiamente dicha, que se 

acompaña de un aumento en la producción de 

las celulas astrogliales. Pero debe insistirse en 

que estas alteraciones propias del síndrome de 

Down no son generalizadas en todo el cerebro: 

aparecen en ciertas áreas o regiones, en ciertas 

líneas celulares, en ciertas etapas del desarro- 

llo; lo que indica que dependen del desequilibrio 

específico de un contenido genético que tiene, 

a su vez, su sitio específico y su momento es- 

pecífico para expresarse. 

El hecho de que aparezcan tan tempranamente 

estas anomalías neuroanatómicas en el cerebro 

del síndrome de Down claramente apunta a que 

debe existir una alteración ya durante el neuro- 

desarrollo intrauterino, y que eso se convierte 

en un determinante principal de su discapacidad 

intelectual. Se había propuesto hace tiempo que 

la presencia aberrante de copias de un cromo- 

soma podría alterar la duración del ciclo de la 

mitosis celular durante el desarrollo (Mittwoch, 

1971). En consecuencia, se formuló la hipótesis 

de que, en el síndrome de Down, la copia extra 

del cromosoma 21 afectaría el ciclo celular mi- 

tótico de las células precursoras de las neuronas 

durante la neurogénesis. Como se ha indicado, la 

proliferación neurogénica de células se encuentra 

alterada ya en el periodo fetal del síndrome de 

Down, en las 17-21 semanas de gestación, como 

se demuestra por la reducción significativa en el 

número de células en división en el giro dentado 

del hipocampo (-65%) y en la matriz germinal ven- 

tricular (-32%) (Contestabile et al., 2007). Cuando 

se analizaron las proteínas expresadas a lo largo 

de varias etapas del ciclo celular, se apreció que 

la fase G2 del ciclo se encuentra prolongada en 

el sindrome de Down, lo que posiblemente expli- 

que la reducción en la velocidad de proliferación 

que aparece durante el desarrollo. Posteriores 

estudios demostraron, además, que también se 

encuentra disminuido el número de neuronas 

diferenciadas en el cerebro en desarrollo con 

síndrome de Down, mientras que no se afectan 

prácticamente los astrocitos dependientes de la 

línea de la glia (figura 3-5) (Guidi et al., 2008). 

Estos datos se han confirmado en estudios in vi- 

tro en los que se aprecia también la existencia de 

una neurogénesis imperfecta en el síndrome de 

Down. Efectivamente, los precursores neuronales 

aislados de cerebros de fetos con síndrome de 

Down y cultivados como neuroesferas originan 

menores números de neuronas cuando se dife- 

rencian (Bahn et al., 2002; Esposito et al., 2008). 
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Tal como se explica en el capítulo 5, ya en el ce- 

rebro fetal hay muerte neuronal por apoptosis. 

Pues bien, se ha observado un aumento de la 

apoptosis en el hipocampo de fetos con síndro- 

me de Down comparada con la de la población 

general, lo que indica que hay una concurrencia 

en las causas que originan un menor número de 

neuronas (hipocelularidad) en los cerebros en 

el síndrome de Down: por una parte hay una 

reducción de la neurogénesis, y por otra, hay 

un aumento de la muerte celular programada 

(Guidi et al., 2008). 

La siguiente cuestión es conocer: a) qué me- 

canismos están alterados como para compro- 

meter la proliferación y división de las células 

precursoras de neuronas, la división de éstas y 

su posterior diferenciación y desplazamiento al 

sitio donde han de actuar; y b) qué factores gé- 

nicos sobreexpresados en el síndrome de Down 

son responsables de tales alteraciones. Como 

se puede comprender, resulta muy difícil llevar 

a cabo estos estudios en cerebros humanos con 

síndrome de Down, por lo que la mayor parte 

de la información de que disponemos proviene 

de estudios realizados en cerebros de modelos 

animales, con todas sus ventajas e inconvenientes 

(véase capítulo 6). 

Se han hallado defectos en la neurogénesis de 

la corteza de los ratones Ts65Dn, Ts2Gje y Ts- 

ICje, en donde la reducción de la proliferación 

de los precursores neuronales es responsable 

de la hipocelularidad neonatal del cortex y el 

retraso en la formación de la sinapsis (Chakra- 

barti et al., 2007, Ishihara et al., 2009; Hewitt et 

al., 2010). Igualmente se ha visto alteración de la 

neurogénesis en el hipocampo de ratones trisó- 

micos, tanto durante el desarrollo embrionario 

como durante la vida adulta. Durante la neuro- 

génesis embrionaria, el ciclo celular mitótico de 

los precursores neuronales de la región CA3 del 
hipocampo está significativamente prolongado en 
los ratones Tsé5Dn, lo que termina por provo- 
car un retraso en la neurogénesis (Chakrabarti 
et al., 2007). También el número de neuronas 

granulares del giro dentado se encuentra reducido 

en los ratones Ts65Dn durante la vida postna- 

tal (Insausti et al., 1998; Lorenzi y Reeves, 2006; 

Contestabile et al., 2007). Se aprecia un marca- 

do descenso de células mitóticas en las crías de 

ratones Ts65Dn de 6 días de edad, sin cambios 

en el índice de mitosis, comparadas con crías 

normales. La proliferación de células precursoras 

se encuentra globalmente alterada en todas las 

regiones del giro dentado en crías Ts65Dn de dos 

días de edad. Sin embargo, esta alteración queda 

estrictamente localizada en el área neurogénica 

del hilio, incluida la capa proliferativa subgranular 

(Contestabile et al., 2007). Además, y de forma 

semejante a lo que se observa en los fetos con 

síndrome de Down, las células en proliferación 

del giro dentado en los recién nacidos Ts65Dn 

muestran una fase G2 prolongada y una fase M 

prolongada del ciclo celular. Además, el análisis 

de células marcadas con BrdU, con marcadores 

específicos de fenotipo reveló que el número de 

células supervivientes con fenotipo neuronal se 

encontraba reducido en un 15% en los ratones 

Ts65Dn, mientras que el número de células su- 

pervivientes con fenotipo de astrocitos era similar 

en los ratones Tsó65Dn y en los controles, lo que 

indica que las alteraciones en la proliferación son 

selectivas para los precursores neuronales, no 

los gliales (Contestabile et al., 2007). 

Pero en la actualidad conocemos que la neuro- 

génesis continúa a lo largo de la etapa adulta en 

dos “nichos” del cerebro: el giro dentado y la 

zona subventricular de los ventrículos laterales. 

Pues bien, la neurogénesis del adulto se encuen- 

tra también alterada en los ratones trisómicos; 

de hecho, se ha demostrado la alteración de la 

proliferación de precursores neuronales en la 

zona subventricular del ratón adulto Ts65Dn, 

TsICje y Ts2Cje (Bianchi et al., 2009; Ishihara et 

al. 2009, 2010; Hewitt et al., 2010). La reducción 

de la proliferación del precursor neuronal se 

observó también en el giro dentado de ratones 

tanto jóvenes como adultos (Rueda et al., 2005; 

Clark et al., 2006; Ishihara et al., 2009, 2010; 
Hewitt et al., 2010). De todo ello se deduce que 
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la hipocelularidad del giro dentado se debe prin- 

cipalmente a un defecto en la proliferación del 

precursor neuronal durante la neurogénesis, tan- 

to neonatal como adulta, y que probablemente se 

debe a alteraciones específicas del ciclo celular. 

También en el cerebelo la neurogénesis se en- 

cuentra afectada por la trisomía, como podría 

deducirse de la disminución del tamaño del ce- 

rebelo en las personas con síndrome de Down y 

sus correspondientes modelos animales (Aylward 

et al., 1997a; Baxter et al., 2000; Crome et al., 

1966; O'Doherty et al., 2005; Olson et al., 2004b). 

Las células granulares conforman la población 

neuronal más numerosa del cerebelo y en los 

roedores derivan de la neurogénesis postnatal. 

El cerebelo del ratón Ts65Dn tiene un tamaño 

normal en el nacimiento, pero posteriormente se 

empequeñece cuando se compara con el de sus 

hermanos normales de la misma camada. Esto ha 

sido atribuido a una disminución en la respuesta 

de los precursores de las neuronas granulares al 

principal factor mitogénico del cerebelo, el 'so- 

nic hedgehog' (Shh), y consiguientemente a una 

reducción en el índice de mitosis de las células 

progenitoras durante las fases tempranas de la 

neurogénesis (Roper et al., 2006). 

Se ha caracterizado de forma completa el déficit 

proliferativo en el cerebelo del ratón Tsé65Dn 

mediante análisis de las células proliferantes tras 

marcaje con BrdU durante la fase de máxima 

neurogénesis (es decir, día 2 postnatal) (Contes- 

tabile et al., 2009). Se apreció una reducción de 

hasta un 40% en los precursores proliferantes en 

la zona germinativa de la capa granular externa 

en las crías Ts65Dn, y la duración del ciclo ce- 

lular aumentó a casi el doble, siendo la Gl y la 

G2 las fases más afectadas Además, el número 

de células picnóticas aumentó ligeramente en 

la capa granular externa, lo que indica que los 

mecanismos de muerte celular contribuyeron 

también a la hipocelularidad. El examen de los 

cerebelos de ratones de | mes de edad a los que 

se inyectó BrdU en el día 2 postnatal reveló que 

la mayoría de los precursores se diferencian en 

neuronas granulares de la capa granular interna, 

y que su número disminuye considerablemente 

en los ratones Ts65Dn en comparación con sus 

hermanos normales, mientras que no hay cam- 

bios en el número de astrocitos. Si se considera 

que las neuronas granulares y los astrocitos del 

cerebelo derivan de dos poblaciones distintas de 

precursores (Goldowitz y Hamre, 1998; Zhang y 

Goldman, 1996), estos resultados sugieren que, 

al menos en la ventana de tiempo considerada, 

es la proliferación de los precursores de neu- 

ronas granulares la que se ve afectada de forma 

selectiva en el ratón Ts65Dn. 

Además, los precursores de neuronas granu- 

lares aislados del cerebelo del ratón Tsé65Dn y 

cultivados in vitro despliegan una reducción en 

proliferación provocada por el factor mitogénico 

Shh (Roper et al., 2006). De igual modo, los pre- 

cursores neuronales aislados del neocortex del 

TsI|Cje y cultivados como neuroesferas muestran 

una menor capacidad proliferativa, aumento de la 

muerte celular y aumento del número de células 

que se diferencian en astrocitos (Moldrich et al., 

2009). Cabe preguntarse hasta qué punto este de- 

fecto en la proliferación pueda afectar a cualquier 

célula trisómica y represente la principal causa de 

la disminución de la talla corporal, los defectos 

del desarrollo y el envejecimiento prematuro en 

las personas con síndrome de Down. De hecho, 

en los progenitores de la cresta neural que dan 

origen a la mandíbula de los ratones Tsó65Dn, la 

proliferación y respuesta al factor mitógeno Shh 

se encuentra también alterada en estas células 

(Roper et al., 2008). Y, al igual que ocurre con 

los fibroblastos en el síndrome de Down, los fi- 

broblastos de la piel de los ratones Ts65Dn re- 

cién nacidos tiene menor potencia proliferativa 

y muestran un envejecimiento prematuro cuan- 

do están cultivados in vitro (Contestabile et al., 

2009; de Haan et al., 1996). 

El análisis se centra actualmente en conocer los 

mecanismos por los que la neurogénesis está 

perturbada en el síndrome de Down/modelos 

animales. Uno de los más estudiados es la llamada 
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vía de señalización “sonic hedgehog (Shh)”, espe- 

cialmente en el cerebelo en donde la reducción de 

su tamaño, secundaria a la de la neurogénesis, es 

una constante bien comprobada. Normalmente, 

el Shh producido por las células de Purkinje del 

cerebelo activa la proliferación de las progenito- 

ras de neuronas granulares durante el desarrollo 

del cerebelo; pero esta vía se encuentra altera- 

da y deprimida en los modelos de síndrome de 

Down. Igualmente está deprimida la respuesta 

mitótica al Shh en las células progenitoras de la 

cresta neural de estos animales. La activación 

de la vía Shh promueve la actividad de los facto- 

res de transcripción Gli y las proteínas Gli que 

intervienen positivamente en la neurogénesis, 

especialmente la Gli2 que facilita la transcrip- 

ción de Mashl, factor fundamental para estimu- 

lar la proliferación neuronal. Pero esta actividad 

de Shh se encuentra habitualmente moderada 

por la acción inhibidora del factor Ptchl, que se 

comporta como receptor del Shh. Pues bien, en 

las células precursoras de neuronas, tanto en el 

síndrome de Down como en animales trisómicos, 

se ha comprobado un aumento en la expresión 

de Pitchl y, dado su papel inhibidor, no sorpren- 

de que se acompañe de una reducción de Gli2 

y una disminución de la expresión de Mashl, lo 

que determinaría la influencia negativa sobre los 

procesos de neurogénesis (Créau, 2012; Trazzi 

et al., 2013). Según estos autores, el responsable 

primero de esta cadena de influencia negativa 

sobre la activación de la vía de señalización Ssh 

sería un péptido derivado de la proteína APP 

(AICD: dominio intracelular del APP), proteína 

que se encuentra claramente sobreexpresada y 

abundante en el sindrome de Down ya que su gen 

se encuentra en el cromosoma 21. A más AICD 

en el núcleo, mayor formación de Pitchl, mayor 

inhibición de la vía Ssh y menor promoción de la 

neurogénesis. 

Otros genes del cromosoma 21, al estar triple- 

mente representados, pueden también contribuir 

a alterar la formación neuronal. Por ejemplo, el 

DYRKIA, el SIM2 y otros analizados en el capí- 
tulo anterior. 

En resumen, existe un déficit en la neurogénesis 

de las células precursoras en el cerebro, y una 

alteración en la especificación de su destino y de 

su diferenciación. Estos hechos son determinan- 

tes clave para establecer el fenotipo síndrome 

de Down en los seres humanos y en los mode- 

los murinos relacionados. Tales deficiencias son 

responsables de que exista una disminución de 

las células neuronales en territorios cerebrales 

concretos y que, consiguientemente, existan re- 

ducciones de la producción y establecimiento de 

las sinapsis neuronales, de las interconexiones y 

de la plasticidad sináptica tan crítica para respon- 

der adecuadamente a los estímulos. 

2.3. Estructuras subneuronales 

Además de la acción sobre el número de neu- 

ronas, los mecanismos degenerativos y los me- 

canismos del neurodesarrollo van a modificar 

estructuras clave de la neurona, como son las 

dendritas. Las dendritas representan las princi- 

pales estructuras receptoras de las neuronas y 

las espinas dendríticas acogen la mayoría de las 

sinapsis neuronales. El desarrollo anómalo de las 

estructuras dendríticas se ha convertido en una 

marca distintiva de muchas formas de discapa- 

cidad intelectual, incluido el síndrome de Down 

(Benavides-Piccione et al., 2004). En efecto, la 

longitud y las ramificaciones de las dendritas, 

así como la densidad de espinas dendríticas, se 

encuentran reducidas en el hipocampo y en la 

corteza cerebral del síndrome de Down. Fue 

Marín-Padilla (1976) el primero en describir ano- 

malías morfológicas en las espinas dendríticas 

en la corteza motora de un niño de 19 meses 

con síndrome de Down, en el que las neuronas 

piramidales poseían espinas inusualmente lar- 

gas entremezcladas con espinas muy cortas y 

segmentos dendríticos sin espinas (figura 3-6). 

Posteriormente el hallazgo fue confirmado y am- 

pliado por diversos investigadores (Becker et al., 

1986; Ferrer y Gullotta, 1990; Schulz y Scholz, 

1992; Suetsugu y Mehraein, 1980; Takashima 

et al., 1981). Estas anomalías dendríticas se van 
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adquiriendo progresivamente durante el desa- 

rrollo, y se hacen más evidentes a lo largo de 

los meses de vida postnatal. De hecho, en los 

primeros meses la ramificación dendrítica puede 

aparecer normal e incluso aumentada en fetos y 

recién nacidos, pero ello contrasta con imágenes 

de los cambios degenerativos que se observan en 

niños mayores con síndrome de Down. 

En los sujetos normales, la arborización dendrítica 

cortical y el número de espinas se eleva desde el 

nacimiento hasta los 15 años de edad y, a partir 

de los 20, comienza a disminuir lentamente; en 

cambio, la arborización dendrítica y las espinas 

aumentan sólo pobremente en los niños con sín- 

drome de Down y rápidamente degeneran en los 

adultos (Takashima et al., 1989, 1994). De forma 

constante, los niveles de drebrina, una proteína 

implicada en la regulación de la morfología de las 

espinas y en la plasticidad sináptica, se encuen- 

tran disminuidos en la corteza frontal y temporal 

de los pacientes con síndrome de Down (Shim 

y Lubec, 2001). Similares anomalías dendríticas 

y espinosas se han observado en el modelo de 

ratón Ts65Dn (figura 3-7). 

A la vista del papel que juegan las espinas den- 

dríticas como estructuras esenciales para esta- 

blecer las sinapsis interneuronales y conformar 

la plasticidad de los circuitos sinápticos (Kasai 

et al., 2003; Sorra y Harris, 2000), resulta lógi- 

co postular que las alteraciones en estos micro- 

compartimentos neuronales han de impactar 

decisivamente sobre la actividad neuroquímica 

y funcional de las redes y sistemas neuronales. 

3. Problemas sinápticos y trastorno 
cognitivo en el sindrome de Down 

Como ya se ha indicado previamente, en la base 

de varias de las dificultades cognitivas que es- 

tán presentes en las personas con síndrome de 

Down subyacen los defectos en las funciones re- 

lacionadas con el hipocampo (Pennington et al., 

2003); algo que se observa de manera constante 

en los modelos murinos de síndrome de Down. 

El sistema hipocámpico es fundamental para el 

aprendizaje y la memoria, y es el sitio en el que 

se establecen las diferentes formas de plasticidad 

sináptica a largo plazo que son cruciales para la 

formación de la memoria, su consolidación, su 

almacenamiento, su recuperación y su reconso- 

lidación. En este contexto, las alteraciones mor- 

fológicas que se han encontrado en las espinas 

dendríticas del hipocampo de modelos animales 

indican que puedan ser responsables de posibles 

modificaciones en las propiedades fisiológicas de 

las sinapsis, es decir, en la calidad de la transmi- 

sión sináptica. Debido a las dificultades intrín- 

secas para realizar determinados experimentos 

en el cerebro de una persona con síndrome de 

Down, los estudios se han realizado en mode- 

los animales, una vez comprobada la similitud 

de alteraciones en una y otra especie. Un modo 

de analizar la calidad de la plasticidad sináptica 

en el hipocampo es el registro y medición de la 

potenciación a largo plazo. 

Normalmente la transmisión sináptica se analiza 

mediante el registro del potencial eléctrico ge- 

nerado en el proceso de la transmisión (poten- 

cial de acción), que se mide a nivel de la neurona 

receptora del estímulo. Este potencial registra 

una subida (despolarización) que muestra una 

pendiente de ascenso (v. figura 1-9). Cuando el 

estímulo excitador alcanza una determinada in- 

tensidad, la pendiente de la respuesta (potencial 

postsináptico excitador) crece notablemente y 

este crecimiento permanece durante un tiempo 

prolongado. Significa que, como consecuencia 

del estímulo, la transmisión sináptica queda fir- 

memente establecida y permite que el nivel de 

las respuestas se mantenga alto. Queda creada y 

mantenida una buena vía de transmisión. Á este 

fenómeno es a lo que denominamos potenciación 

a largo plazo (LTP). Actualmente aceptamos que 

la presencia de LTP indica presencia de plastici- 

dad, y como la LTP es mensurable, su medida 

es un indicador del grado de plasticidad. Como 

neurotransmisor máximo responsable de este 
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fenómeno se considera al glutamato que, me- 

diante la activación de sus receptores AMPA y 

NMDA, facilita la entrada de Ca2+ en la neurona 

receptora del estímulo y la generación de vías de 

señalización que promoverán la permanencia y 

persistencia del circuito estimulador. 

Pero el equilibrio informativo que se genera y 

transmite a través de las redes neuronales, base 

sustancial de la neuroplasticidad necesaria para 

promover y mantener la cognición y la memo- 

ria, exige el contrapeso de mecanismos inhibi- 

dores. Efectivamente, junto a la LTP existe un 

fenómeno que es como su espejo en imagen 

inversa, la depresión a largo plazo o LTD, cuyo 

neurotransmisor máximo responsable es el ácido 

y-aminobutírico (GABA). Ambos procesos actúan 

simultánea y recíprocamente mediante la activa- 

ción de sus respectivos receptores situados en 

puntos distintos de las membranas del aparato 

dendrítico y de sus espinas. 

Pues bien, en el hipocampo de diversos modelos 

murinos del síndrome de Down se han apreciado 

defectos en la plasticidad sináptica. Se ha observa- 

do, por ejemplo, disminución de la LTP y aumento 

de la LTD en la región CA1l del hipocampo medi- 

das en rebanadas obtenidas de ratones Ts65Dn. 

Estas alteraciones surgen como consecuencia de 

modificaciones en los mecanismos de inducción 

y Mantenimiento de la LTP, y ocurre tanto en 

ratones Ts65Dn jóvenes (2 meses) como viejos 

(9 meses) (Siarey et al., 1997; 1999). También 

aparece un marcado fallo en la inducción de LTP 

en el giro dentado de ratones Ts65Dn y TsICje 

(Belichenko et al., 2007; Fernández et al., 2007; 

Kleschevnikov et al., 2004; Martínez-Cué et al., 

2013), que se ha atribuido a una menor activa- 

ción de los receptores glutamato NMDA o a una 

mayor acción inhibidora de los sistemas GABA. 
Puede ser consecuencia de las modificaciones que 
aparecen en la densidad y estructura de las espi- 
nas dendríticas, antes señaladas, que condicionan 
una inversión del equilibrio entre las influencias 
excitadoras e inhibidoras (Dierssen, 2012), a fa- 
vor de las influencias inhibidoras GABA. 

La hipótesis del predominio de la acción inhibido- 

ra GABA en el hipocampo trisómico por fallo de 

la LTP en el giro dentado y en la región CAl del 

hipocampo se vio apoyada por el hecho de que la 

aplicación de un antagonista del receptor GABAA, 

la picrotoxina, restauraba la LTP; es decir, el ex- 

ceso de acción inhibidora GABAérgica restringe 

la activación sináptica mediada por los receptores 

NMDA y eso es lo que provoca el fallo de la LTP 

(Belichenko et al., 2007; Costa y Grybko, 2005; 

Kleschevnikov et al., 2004). Posteriores estudios 

han reforzado esta idea al conseguir la mejoría 

de la LTP y de sus correlatos funcionales como 

son la memoria y el aprendizaje en los ratones 

Ts65Dn, mediante la aplicación de fármacos que 

modulan negativamente a receptores específicos 

del GABAA como es el (15 (Martínez-Cué et al., 

2013). En consecuencia, se ha propuesto que la 

alteración de la plasticidad sináptica del hipocam- 

po en los ratones modelo de síndrome de Down 

proviene del desequilibrio entre la neurotransmi- 

sión excitadora e inhibidora. 

Las mismas alteraciones se han comprobado en 

las influencias excitadoras e inhibidoras que lle- 

gan a la región CA3 del hipocampo, así como en 

su conectividad intrínseca (Hanson et al., 2007). 

Se ha visto un desequilibrio entre las influencias 

extrínsecas y la red interna de autoasociación, 

lo que dificulta la capacidad de la red de CA3 

para discriminar entre diversas representaciones 

y realizar una correcta separación de patrones. 

Esta anomalía en la asociación de conexiones 

repercute en el debilitamiento de la separación 

de patrones y en la disminución de la capacidad 

de memoria (Bennett et al., 1994). Lo notable 

es que este concepto es coherente con lo que 

sucede en las personas con síndrome de Down, 
que muestran una deficiencia en el aprendizaje 
de patrones viso-objetos (Vicari et al., 2005) y 
una alteración en la memoria verbal debida a las 
limitaciones de la capacidad de memoria (Nichols 
et al., 2004; Purser y Jarrold, 2005). 

En resumen, la plasticidad sináptica y la co- 
nectividad interneuronal son los correlatos 
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neurobiológicos de los procesos cognitivos de 

aprendizaje y memoria (Benfenati, 2007). La ano- 

malía de la anatomía sináptica, originada por la 

reducción de neuronas y de sus ramificaciones 

dendríticas y espinas, condiciona las modifica- 

ciones de los circuitos que representan las bases 

neurofisiológicas del trastorno cognitivo en el sín- 

drome de Down. Esta opinión se ve apoyada por 

la demostración de que hay una fuerte correlación 

entre los déficit de la LTP que se demuestran in 

vitro e in vivo y la alteración del funcionamiento 

en las tareas cognitivas que dependen del hipo- 

campo. La reducción de la plasticidad sináptica 

ocurre in vivo y se relaciona con el descenso en 

el nivel de ejecución en los tests de conducta. La 

disminución de la influencia inhibidora restaura 

tanto la LTP como los resultados de los tests de 

aprendizaje y memoria (Belichenko et al., 2007; 

Martínez-Cué et al., 2013; Morice et al.,2008; 

O'"Doherty et al., 2005;). 

4, Alteraciones neuroquímicas 

Tanto en las personas con síndrome de Down 

como en los modelos animales de este síndrome 

se han demostrado alteraciones en varios neuro- 

transmisores, así como cambios en la expresión 

y función de sus receptores. Tales alteraciones 

pueden ser responsables de la aparición de los 

otros fenotipos como son los defectos de la 

neurogénesis, de la transmisión sináptica y de la 

cognición. Los estudios en cerebros humanos son 

necesariamente limitados. Los modelos animales 

están permitiendo profundizar en el análisis de la 

neurotransmisión química, ofreciendo una pers- 

pectiva cada vez más completa cuya descripción 

se expone ampliamente en el capítulo 6. 

Se ha demostrado que los niveles de dopamina, 

taurina e histamina se encuentran alterados en 

los cerebros de fetos y de adultos con síndro- 

me de Down (Godridge et al., 1987, Risser et al,, 

1997, Whittle et al., 2007; Schneider et al., 1997; 

Wisniewski et al., 1991; Yates et al., 1986). 

El ácido y-aminobutírico (GABA) se encuentra 

reducido en los fetos con síndrome de Down 

(Whittle et al., 2007), pero, tal como se predijo 

al observar un aumento de la actividad inhibido- 

ra en el cerebro trisómico, se apreció un incre- 

mento en el número de neuronas inhibidoras 

de los ratones Ts65Dn debido a la sobreexpre- 

sión de los genes Oligl y Olig 2 (Chakrabarti et 

al. 2010; Perez-Cremades et al., 2010). Además, 

se ha sugerido que el aumento de la liberación 

presináptica de GABA puede ser responsable 

de la aparición de potenciales postsinápticos in- 

hibidores que se ha apreciado en estos ratones 

(Kleschevnikov et al., 2012). 

Se han descrito diversas alteraciones en la ex- 

presión de diversas subunidades del receptor 

GABA. En las neurosferas obtenidas de fetos 

con síndrome de Down, se ha apreciado una re- 

gulación al alza de la subunidad (12 y a la baja de 

las subunidades (15 y [3 del receptor GABAA 

(Bhattacharyya et al., 2009). 

Se sabe que la actividad GABAA regula la proli- 

feración, migración, diferenciación e integración 

de las neuronas que se van generando (Tozuka et 

al., 2005; Ge et al., 2006; Earnheart et al., 2007). 

Por tanto, el aumento de la inhibición mediada 

por GABAA (demostrada al menos en el modelo 

de ratón Ts65Dn, ver capítulo 6), podría estar 

implicado en las alteraciones de la proliferación y 

supervivencia que se aprecian en estos animales; 

alteraciones que son reparadas cuando se modula 

negativamente mediante fármacos la actividad de 

este receptor (Martínez-Cué et al., 2013). 

El incremento de inhibición en la condición 

trisómica se debe también a alteraciones de la 

transmisión excitadora. Aunque se aprecian ni- 

veles similares de glutamato en los fetos con y 

sin síndrome de Down, se han encontrado ni- 

veles bajos de aspartato y glutamato en diver- 

sas áreas del cerebro adulto con síndrome de 

Down (Godridge et al., 1987; Risser et al., 1997; 

Schneider et al., 1997). Tales déficits podrían ser 

responsables de la reducción de la transmisión 
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sináptica analizada por la potenciación a largo 

plazo (LTP). 

Se ha descrito déficit de serotonina (5-HT) en 

la corteza frontal de fetos (Whittle et al., 2007) 

y en cerebros adultos con síndrome de Down 

(Godridge et al., 1987; Risser et al., 1997, Yates 

et al., 1986). La 5-HT influye sobre la neurogé- 

nesis, la diferenciación neuronal, el desarrollo 

dendrítico, mielinización axónica y sinaptogénesis 

(Whitaker-Azmitia, 2001), por lo que la reduc- 

ción de este neurotransmisor en los cerebros 

fetales y adultos del síndrome de Down puede 

contribuir a la alteración de los fenotipos neu- 

romorfológicos y cognitivos. 

También se ha implicado al receptor 5-HTIA en la 

regulación de la neurogénesis (Malberg et al., 2000; 

Santarelli et al., 2003; Encinas et al., 2006). Se ha 

descrito una reducción de los niveles del recep- 

tor 5-HTIA en el cerebro síndrome de Down al 

nacimiento (Bar-Peled, 1991), en neuroesferas del 

hipocampo y en el hipocampo de ratones Ts65Dn 

recién nacidos (Bianchi et al., 2010). Por tanto, la 

disminución de la expresión de tales receptores 

puede también contribuir a los problemas de neu- 

rogénesis que vemos en estos ratones. 

Se ha encontrado déficit del sistema colinérgi- 

co en fetos con síndrome de Down (Wrhittle et 

al., 2007), y reducción de la actividad colinoa- 

cetiltransferasa (enzima sintetizadora de ace- 

tilcolina) en cerebros de adultos (Godridge et 

al., 1987; Risser et al., 1997). Conforme avanza 

la edad, hay una marcada pérdida de termina- 

ciones colinérgicas en el hipocampo (Schliebs y 

Arendt, 2011), como consecuencia de la pérdi- 

da de neuronas colinérgicas en los núcleos del 

telencéfalo basal. 

Los niveles de noradrenalina (NA) son normales 

en los cerebros de fetos con síndrome de Down 

(Whittle et al., 2007) pero están reducidos en 

los de adultos (Godridge et al., 1987; Risser et 

al., 1997), probablemente a causa de la degenera- 
ción neuronal en el locus coeruleus (Mann et al., 

1985; Coyle et al., 1986). Los cerebros síndrome 

de Down envejecidos muestran una muy impor- 

tante reducción en la producción, tanto basal 

como estimulada por agentes noradrenérgicos, 

de AMPc (Lumbreras et al., 2006). 

La NA participa también en la neurogénesis: su 

aumento o disminución repercute positiva o ne- 

gativamente en la neurogénesis, respectivamen- 

te (Duman et al., 2006). Por tanto, la alteración 

de la transmisión NA en la condición trisómica 

puede influir también sobre el trastorno de la 

neurogénesis hipocámpica del adulto. Además, es 

bien conocida la relación entre las aferencias no- 

radrenérgicas desde el locus coeruleus a las neu- 

ronas del hipocampo y el aprendizaje contextual. 

Ha quedado bien confirmado el papel de las neu- 

rotrofinas (NT) en la supervivencia, diferenciación 

y plasticidad sináptica de las neuronas (Chao et al., 

1998, 2006; Sofroniew et al., 2001; Campenot et 

al., 2004). Por consiguiente, cualquier alteración 

en su expresión perturbará muchos aspectos del 

neurodesarrollo. 

Se ha observado en el hipocampo de fetos con 

síndrome de Down una reducción en la expre- 

sión del factor neurotrófico derivado del cere- 

bro (BDNF) (Guedj et al., 2009), así como en la 

expresión de BDNF y del receptor tirosina ci- 

nasa (TrkB) en la corteza cerebral de fetos con 

síndrome de Down (Toiber et al., 2010). 

Conclusión 

Podemos concluir que, de acuerdo con los datos 

obtenidos en la especie humana y los abundantes 

resultados analizados en los modelos animales, 

el fenotipo propio del síndrome de Down en lo 

que respecta al desarrollo y estructura de su 

cerebro deriva de la deficiente neurogénesis de 
las células precursoras en el cerebro, así como 
de las alteraciones en la especificación de su 
destino y de su diferenciación celular. Debido 
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a la temprana aparición en la vida, se piensa 

de manera generalizada que estas alteraciones 

pueden ser originadas a partir de las anomalías 

en los procesos propios del neurodesarrollo 

fundamental prenatal, como es la neurogénesis. 

De ahí proviene la reducción en el número de 

neuronas y, consiguientemente, las alteraciones 

de la sinaptogénesis, la formación de redes neu- 

rales y la plasticidad sináptica. 

El conjunto de todo ello ha de provocar un tras- 

torno en el procesamiento de la información, 

especialmente de aquella que ha de ser utilizada 

en las regiones cerebrales que se encuentran 

más afectadas como son el hipocampo, la cor- 

teza prefrontal, el cerebelo y el lóbulo temporal. 

ll. COROLARIO: ¿EXISTE UN FENOTIPO 
CONDUCTUAL EN EL SÍNDROME DE DOWN? 

I. La especificidad del fenotipo 

Como hemos analizado, la trisomía 21 origina 

perturbaciones concretas en el desarrollo y 

conformación del sistema nervioso central; per- 

turbaciones que se inician ya en el período fetal 

y que se hacen crecientemente visibles confor- 

me el desarrollo avanza en las etapas finales de 

la vida fetal y en los primeros meses/años de la 

vida postnatal. Estas alteraciones se expresan 

en la forma de presencia de un menor número 

de neuronas, de prolongaciones dendríticas, de 

espinas y de conexiones interneuronales; es de- 

cir, en una menor densidad y extensión de redes 

neuronales. Hemos visto también que las altera- 

ciones propias de la trisomía 21 no se extienden 

de manera indeterminada y difusa por todo el 

cerebro sino que se localizan en ciertas áreas O 

regiones del sistema nervioso, en particular el 

lóbulo temporal medial que incluye en su interior 

el hipocampo, la corteza prefrontal y el cerebelo. 

Del hecho de que exista una especificidad en la 

distribución de la presencia de alteraciones mor- 

fológicas se deriva la posibilidad de que exista una 

especificidad del fenotipo cognitivo/conductual 

propio del síndrome de Down. Es decir, así como 

las personas con síndrome de Down muestran un 

fenotipo orgánico que las identifica —con toda la 

variabilidad interindividual que se quiera—, tam- 

bién poseen un fenotipo cognitivo/conductual que 

las diferencia de otros síndromes o situaciones que 

cursan con discapacidad intelectual (Flórez, 1992; 

Hodapp y Dykens, 2004; Flórez y Ruiz, 2006; Fid- 

ler y Nadel, 2007; Edgin et al., 2012). Conocerlo 

en toda su extensión tiene el inmenso valor de 

proporcionar métodos de intervención ajustados 

a las necesidades de cada individuo. 

Nyhan acuñó el término de fenotipo conductual. 

La Asociación para el estudio de los fenotipos 

conductuales propuso la siguiente definición con- 

sensuada: Un patrón característico de anomalías 

motoras, cognitivas, linguísticas y sociales que se 

asocia de manera consecuente con un trastorno 

biológico. Dykens avanzó una definición clínica de 

fenotipo conductual: las personas con un deter- 

minado síndrome reflejan determinadas conse- 

cuencias en su conducta y desarrollo con mayor 

probabilidad que las personas que no tienen dicho 

síndrome (citado en Fletcher et al., 2010). No es 

sencillo definir y describir el fenotipo cognitivo/ 

conductual en un síndrome tan complejo como 

es el síndrome de Down. Porque, pese a que 
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su diagnóstico y conocimiento de su etiología 

son simples, ya hemos visto la extraordinaria 

complejidad con que los genes en exceso inte- 

ractúan, originando así una gran variabilidad en 

los síntomas orgánicos. Á ello debe sumarse la 

marcada influencia de los factores ambientales 

—nutrición, educación, entorno— sobre el pro- 

pio desarrollo cerebral, algo que aparece como 

elemento fundamental y único para cada indivi- 

duo. Como afirma Silverman (2007), la actuación 

y ejecución de tareas de un concreto individuo 

se ven influenciadas por el desarrollo biológico, 

por un lado, y por la formación y experiencias, 

por otro; de modo que el aprendizaje no sólo 

afecta a los procesos cognitivos sino también a 

la propia función y estructura del cerebro. 

Pero, y esto es de gran trascendencia, el per- 

fil cognitivo de las personas con síndrome de 

Down no es una foto fija sino que evoluciona 

constantemente, con períodos de avance, inte- 

rrupción e incluso declive a lo largo de la vida. 

Si no se tienen en cuenta, pueden cometerse 

errores de diagnóstico y de intervención. Pese 

a las alteraciones estructurales que hemos ana- 

lizado, propias del síndrome de Down, el siste- 

ma nervioso muestra su plasticidad y sigue de- 

sarrollándose, especialmente en respuesta a las 

influencias del ambiente. Es decir, determinados 

fallos cognitivos o conductuales que apreciamos 

en las primeras edades —p. ej., escasa atención, 

falta de motivación, fallos de memoria operati- 

va, poca orientación, escasa constancia— pue- 

den ser sustancialmente mejorados si se aplica 

la apropiada intervención. El problema está en 

que, si no se ponen en marcha los programas 

de intervención para mejorar la motivación, la 

atención, la comunicación y la constancia, im- 

pedimos que el desarrollo cerebral evolucione 
positivamente, y eso va a penalizar ulteriores 
progresos en el aprendizaje. 

El hecho de que las principales alteraciones ce- 
rebrales anteriormente analizadas se ubiquen en 
la corteza prefrontal, lóbulo temporal medial y 
cerebelo, significa que el mayor problema reside 

en las estructuras de desarrollo más tardío. Son 

ahí donde se ven afectados los mecanismos de la 

neurogénesis, tanto prenatal como postnatal, la 

diferenciación neural y el establecimiento de co- 

nexiones y redes interneuronales. Desconocemos 

las razones por la que la sobreexpresión génica 

del cromosoma 2l afecta fundamentalmente a 

las fases más tardías del desarrollo neural. Ana- 

lizaremos las consecuencias cognitivas y conduc- 

tuales de la alteración de una determinada región 

cerebral de una manera general para marcar el 

fenotipo conductual de las personas con síndrome 

de Down. En otros capítulos profundizaremos 

las principales características afectadas. 

Es preciso subrayar, sin embargo, que la etiología 

no es un destino (Schalock et al., 2011). Es decir, 

una persona con síndrome de Down puede mos- 

trar, o puede que no muestre, alguna o todas las 

condiciones que habitualmente se asocian a este 

diagnóstico. Esto refleja la variabilidad inherente a 

una población de personas con el mismo genotipo y 

el grado en que la expresión del genotipo se ve in- 

fluido por la epigenética y los factores ambientales. 

2. Funciones del lóbulo temporal 
medial 

El lóbulo temporal medial (LTM) contiene varias 

áreas diferentes, cada una de las cuales puede 

desempeñar un papel especializado en el pro- 

cesamiento de las diversas formas de memo- 

ria y determinados aspectos de la percepción. 

Se ha de distinguir el hipocampo, la corteza 

entorrinal, la corteza perirrinal y la corteza 
parahipocámpica. Y dentro del hipocampo, el 
giro dentado, el subículo y las áreas CAI, CA2 
y CA3. El LTM conforma una estructura en la 
que convergen informaciones de muy diverso 
tipo que provienen de sus correspondientes 
áreas sensoriales. 

Lógicamente, la información visual constitu- 
ye un elemento sensorial de extraordinaria 
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importancia. Esta información es particular- 

mente compleja porque exige reconocer con 

nitidez un objeto, situarlo en el entorno en que 

se encuentre, percibir los colores, dotarlo de la 

cualidad tridimensional, distinguir su movimien- 

to, etc. La información sobre el objeto viene 

procesada por la vía visual ventral que incluye la 

corteza perirrinal y proyecta preferentemente 

a la corteza entorrinal lateral y de allí al hipo- 

campo. La corteza parahipocámpica codifica la 

localización espacial o las escenas visuales que 

acceden por la vía visual dorsal. Dentro del hi- 

pocampo, el giro dentado y CA3 están implica- 

dos en tareas de memoria que requieren sepa- 

ración espacial, mientras que CAl y subículo lo 

están en la detección de estímulos novedosos y 

navegación espacial. En el síndrome de Down, 

el procesamiento de la información visual a lo 

largo de sus vías dorsal y ventral parecen es- 

tar indemnes; el problema surge cuando esta 

información ha de ser procesada en el propio 

hipocampo o en sus áreas circundantes. Como 

ya se ha indicado, los estudios de resonancia 

magnética muestran de manera constante una 

reducción de la densidad de sustancia gris en el 

hipocampo y alteración de su microestructura, 

con reducción de la neurogénesis, disminución 

de las ramificaciones dendríticas en la corteza 

temporal y áreas CAl, CA2 y CA3, y retraso 

de la mielinización. El giro dentado parece el 

más afectado. 

Lógicamente, estas modificaciones estructurales 

en el LTM son responsables de ciertas altera- 

ciones en la memoria, identificadas en los niños 

pequeños con síndrome de Down. Muestran 

problemas relacionados con el recuerdo de la 

ubicación de los objetos, o la memoria de acon- 

tecimientos, o de listas de objetos vistos, o el 

reconocimiento de objetos en distintos contex- 

tos. Algunas de estas tareas exigen la actividad 

del hipocampo, otras exigen además las de otras 

regiones limítrofes como la corteza perirrinal. La 

adecuada intervención consigue mejorar median- 

te ejercicios la memoria visual, hasta el punto de 

que se convierte en un relativo punto fuerte del 

fenotipo del síndrome de Down, especialmente 

si se compara con la memoria auditiva. 

3. Funciones prefrontales 

Como hemos visto, los estudios de neuroimagen 

en personas con síndrome de Down, de todas 

las edades, muestran claramente reducciones de 

volumen en diversas áreas de la corteza prefron- 

tal y de la corteza cingulada. 

Las funciones de la corteza prefrontal y, en 

particular, la memoria operacional y la función 

ejecutiva tienen enorme importancia en la fun- 

ción cognitiva, en las adquisiciones académicas 

y en la conducta. La corteza prefrontal cumple 

diversas funciones como son nuestra capaci- 

dad para manipular la información tan diversa 

que nos llega, planificar las tareas de cada día y 

adaptarnos convenientemente a las exigencias 

cambiantes de nuestro entorno. Son funciones 

diversas, algunas de las cuales se agrupan bajo el 

término de funciones ejecutivas, que compren- 

den: |) la capacidad de retener la información 

en la mente y manipularla (memoria operati- 

va), 2) la capacidad de inhibir acciones para las 

que se hubiera establecido ya la tendencia a 

producir una determinada respuesta (control 

inhibitorio), y 3) la capacidad para cambiar con 

flexibilidad de un tipo de respuesta a otro. Po- 

siblemente, estos tres factores de la función 

ejecutiva están interrelacionados pero son in- 

dependientes. Es posible que en las primeras 

edades todos ellos se manifiesten unidos, y 

sólo con el desarrollo se vayan expresándose 

de manera independiente. 

Las personas adultas en las que se han lesionado 

los lóbulos frontales pueden mostrar efectos 

diversos que se suelen agrupar en dos tipos de 

síndromes: el abúlico, en el que se aprecia una 

pérdida de iniciativa, creatividad y concentra- 

ción, y el desinhibido en el que, por el contrario, 

surge un exceso en la conducta, impulsividad y 
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falta de previsión. En los primeros, las lesiones 

se concentran en la corteza frontal anterior; 

en los segundos las lesiones están en la corte- 

za orbital y medial. La memoria operativa está 

relacionada con la corteza prefrontal dorsola- 

teral, y requiere también la actividad de la cor- 

teza cingulada anterior para tareas que exijan 

resolución de estímulos conflictivos (flexibilidad 

para cambiar). 

En las personas con síndrome de Down, las al- 

teraciones estructurales de la corteza prefrontal 

son probablemente más difusas, no están con- 

centradas en una localización precisa. Por tanto, 

las consecuencias cognitivas y conductuales son 

también más imprecisas y, por supuesto, muy 

variables entre un individuo y otro. De hecho, 

pueden adoptar ciertos rasgos o aspectos que 

comprendan matices tanto de índole “abúlico” 

como “desinhibido”. Es constante el déficit que 

se aprecia en los distintos test que evalúan la 

memoria operativa, especialmente cuando la 

información progresa por la vía auditiva, la aten- 

ción y la flexibilidad para el cambio (Brown et al., 

2003; Edgin et al., 2010; Lanfranchi et al., 2004, 

2010; Visu-Petra et al., 2007; Rowe et al., 2006; 

Zelazo et al., 1996). Más variable es el déficit en 

la capacidad de control inhibitorio. 

Todo ello apunta a la necesidad de aplicar la ade- 

cuada intervención desde la infancia para ejercitar 

y mejorar todas estas funciones. 

4. Funciones cerebelosas 

El cerebelo es probablemente la estructura afec- 

tada de manera más constante en el síndrome 

de Down, como se ha comprobado repetidas 

veces tanto en autopsia como en los estudios 

de imagen por resonancia magnética. Lo mismo 

se ha observado en los modelos animales. Ya en 

la gestación, el volumen total del cerebelo es 

más reducido por la afectación de la sustancia 

gris, consiguiente a la menor neurogénesis de la 

capa granular externa (Guidi et al., 2011). Esta 

reducción se mantiene en la niñez y en la edad 

adulta, por afectación preferente de las células 

granulares. 

Tradicionalmente se ha relacionado al cerebelo 

con funciones motoras, como por ejemplo el 

equilibrio y el tono muscular. La frecuente hi- 

potonía o las limitaciones en la agilidad y coor- 

dinación de los movimientos corporales y en es- 

pecial de los dedos, observadas en el síndrome 

de Down, tendría su explicación en este menor 

desarrollo del cerebelo. Pero en la actualidad se 

considera que el cerebelo interviene también 

marcadamente en otras funciones de rango su- 

perior, como el lenguaje, la cognición visuoes- 

pacial y la memoria operativa. El cerebelo tiene 

una estructura claramente modular, formando 

bucles bien diferenciados entre sus diversos ló- 

bulos y las regiones corticales y subcorticales. El 

desarrollo de los hemisferios cerebelosos no es 

homogéneo, siendo más retrasado el posterior 

que el anterior. El anterior parece estar relacio- 

nado con las funciones motoras y el posterior 

con las funciones cognitivas de rango superior. 

Los estudios de Menghini et al. (2011) sobre la 

densidad de sustancia gris en el cerebelo de ado- 

lescentes con síndrome de Down es particular- 

mente interesante. Observaron una reducción 

en la densidad de sustancia gris en la región pos- 

terior del cerebelo y, en cambio, un aumento en 

la región anterior. De hecho, comprobaron una 

correlación positiva entre la densidad regional 

de sustancia gris en el cerebelo posterior y las 

capacidades lingúísticas y de memoria operativa. 

De manera más específica, la densidad regional 

de sustancia gris en el cerebelo posterior izquier- 

do correlacionó positivamente con la capacidad 

de comprensión léxica; la de áreas bilaterales 

con las capacidades morfosintácticas; y la del 

cerebelo posterior izquierdo con la capacidad 
de memoria operativa. Los adolescentes con 
síndrome de Down que mostraron mejor capa- 
cidad de comprensión lingúística mostraban una 
mayor densidad de sustancia gris en el cerebelo 
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posterior, y a la inversa, quienes tenían menor 

habilidad lingúística, mostraron valores más bajos 

de densidad de sustancia gris cerebelosa. Todo 

ello guarda relación con datos experimentales y 

clínicos que muestran cómo diversas lesiones del 

cerebelo posterior afectan en mayor o menor 

grado algunos aspectos de la capacidad lingúística 

y la memoria operativa. 

El cerebelo participa de forma considerable en 

la expresión verbal del lenguaje, como se ha de- 

mostrado tanto a partir de las lesiones del cere- 

belo como mediante estudios con neuroimagen 

funcional. Ackerman (2008) dota al cerebelo de 

un doble papel dentro del dominio de la activi- 

dad verbal. En primer lugar, contribuye a marcar 

y facilitar la velocidad del lenguaje en la sucesión 

de fonemas y sílabas, y a señalar variaciones pro- 

sódicas en la emisión verbal gracias a las cuales 

se alargan o acentúan con cambios de tono las 

sílabas y palabras, dotando al fraseo del conte- 

nido emocional más apropiado. En conjunto, el 

cerebelo parece esculpir la organización temporal 

de las emisiones verbales, regulando la velocidad 

del fraseo y el énfasis de sus contenidos. 

En segundo lugar, el cerebelo participa en la or- 

ganización temporal del lenguaje en silencio o 

encubierto, el llamado lenguaje interno; se trata 

de un código verbal que es prearticulatorio, nece- 

sario como elemento preparatorio de la actividad 

motora verbal. La longitud del fraseo, la interca- 

lación de frases y paréntesis dentro del discurso 

verbal, exige una programación previa —por otra 

parte, muy personal— en la que la actividad del 

cerebelo parece jugar un destacado papel. 

Dado que las personas con síndrome de Down 

muestran de manera constante una reducción 

del volumen y estructura del cerebelo, lo aquí 

señalado explica la relativa pobreza verbal que 

se aprecia en muchas de ellas. Su capacidad de 

programación verbal está reducida, como se de- 

duce de la cortedad y brevedad de muchas de 

sus frases. No suelen modular las emisiones para 

destacar el perfil emocional de lo expresado, 

sino que prevalece la monotonía. Es frecuente 

que muestren la disartria atáxica que caracteriza 

a muchas lesiones cerebelosas. La dificultad que 

muestran a veces para iniciar las palabras, entre 

el atasco y el tartamudeo, es otro de los rasgos 

que les caracteriza. Obviamente, en el lenguaje 

del síndrome de Down hay algo más que un dé- 

ficit cerebeloso. Su insuficiencia se suma a la que 

deriva de los problemas funcionales de las demás 

estructuras cerebrales que dirigen la planificación 

y ejecución de la actividad motora verbal, como 

veremos a continuación. 

También se ha comprobado en modelos murinos 

la reducción del desarrollo del cerebelo, si bien 

los resultados varían según el modelo concreto 

analizado. Especial interés tiene el hallazgo de 

que en el modelo Ts65Dn aparece un déficit 

concreto en la respuesta de los precursores de 

las células granulares a un factor mitogénico del 

cerebelo, el Sonic hedhehog (Shh), lo que lleva a 

una disminución del índice mitótico de las célu- 

las progenitoras durante las primeras fases de 

la neurogénesis de este grupo de neuronas. La 

aplicación exógena de un producto que se com- 

porta como activador agonista de la vía Shh, el 

SAG 1l.l, estimula la división de los precursores 

de las células granulares en el cerebelo y mejo- 

ra ampliamente la estructura del cerebelo. Esta 

normalización estructural corrige varios déficit 

cognitivos observados en el ratón trisómico re- 

lacionados con la memoria y el aprendizaje, no 

así funciones estrictamente relacionadas con el 

funcionalismo motor, como por ejemplo el re- 

flejo óculo-vestibular. 

5. Funciones lingúísticas 

Los problemas de habla y lenguaje son rasgos 

particularmente característicos del fenotipo de 

las personas con síndrome de Down. Su compleja 

naturaleza y la diversa forma de manifestarse en 

cada individuo hacen particularmente difícil co- 

rrelacionar causa cerebral con efecto funcional. 



Sa 

Los problemas relacionados con la adquisición 

de vocabulario y el desarrollo de la gramática, 

la morfoxintaxis y la pragmática del lenguaje, así 

como la variedad de fenómenos disártricos, apa- 

recen con distinta intensidad en las personas con 

síndrome de Down. Son ampliamente analizados 

en el capítulo 12. 

Para empezar, los estudios de resonancia mag- 

nética funcional han comprobado algo que los 

estudios clínicos ya habían puesto de manifiesto: 

la variedad de regiones implicadas en el habla y 

lenguaje, superando con creces el sencillo modelo 

de los centros de Broca (circunvolución frontal 

inferior) y Wernicke (circunvolución temporal 

superior) como centros de la expresión y la com- 

prensibilidad verbales, respectivamente. En la ac- 

tualidad sabemos que son muchos más los centros 

y áreas cerebrales que participan en la recepción 

y expresión verbales: circunvolución angular, al- 

gunas regiones prefrontales, la corteza cingulada, 

algunas regiones temporo-parietales, y regiones 

del cerebelo y de los ganglios basales (Binder et 

al., 1997). El grado en que se encuentran afecta- 

da una O más de estas unidades cerebrales por 

la trisomía 21 es enormemente diverso y reper- 

cutirá con mayor o menor intensidad sobre una 

o más de las propiedades del habla. A ello ha de 

sumarse la alteración que puede haber —también 

diversa— en las estructuras “periféricas” que 

intervienen en el habla y lenguaje, como son los 

órganos que componen la función auditiva desde 

el oído externo al interno, la boca y la lengua, la 

estructura y función de las vías respiratorias su- 

periores e inferiores, el tono, energía y sincroni- 

zación de los músculos respiratorios. 

Es muy posible que, por sus especiales caracte- 

rísticas, las áreas nerviosas de las personas con 

síndrome de Down que intervienen en el pro- 

cesamiento del lenguaje, tanto receptivo como 

expresivo, no sean idénticas ni se comporten del 

mismo modo que las de las personas del resto de 

la población. En el capítulo siguiente mostramos 

estudios que abordan esta cuestión mediante 

resonancia magnética funcional. La plasticidad 

Sindrome de Down: Neurobiología, neuropsicología y salud mental 

cerebral en el síndrome de Down es capaz de 

utilizar recursos capaces de comprometer a otras 

áreas cerebrales para la ejecución de una deter- 

minada función. Eso no significa que la sustitución 

sea perfecta pero al menos ayuda a conseguir un 

resultado funcionalmente aceptable. 
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Organización de redes neuronales en 

el cerebro del síndrome de Down 

|. Morfología cerebral en el 
síndrome de Down 

Son ya numerosos los estudios que demuestran 

con métodos diversos que el cerebro de las per- 

sonas con síndrome de Down, en su conjunto, 

tiene un volumen más pequeño que el del resto 

de la población, de lo que correspondería por 

su talla (ver capítulo 3). Ello se debe a que posee 

un menor número de neuronas, y éstas se en- 

cuentran, además, menos desarrolladas: poseen 

menos prolongaciones, con lo que se establecen 

menos contactos sinápticos interneuronales. Esta 

reducción no es generalizada y homogénea por 

todo el cerebro sino que se circunscribe de ma- 

nera preferente a unas determinadas regiones 

y áreas, en especial el cerebelo, la corteza pre- 

frontal, el hipocampo y determinadas circunvo- 

luciones del lóbulo temporal (Contestabile et al., 

2010). La disminución neuronal es consecuencia 

de que, en los momentos críticos, se generan 

menos células, es decir, hay un déficit en la pro- 

liferación neuronal, algo que se observa ya en 

las primeras semanas del período fetal. Tras el 

nacimiento, las neuronas responden también con 

menor intensidad a los estímulos externos que 

son los que promueven el desarrollo y división 

de todo el aparato de dendritas con sus espinas 

en los primeros meses de la vida extrauterina — 

es decir, todo el aparato encargado de recibir la 

información que proviene de otras neuronas—, 

y del aparato neurítico y sus prolongaciones que 

es el que emite la información hacia otras neu- 

ronas mediante el contacto múltiple con ellas. 

Este conjunto de limitaciones en el aparato neu- 

ronal del cerebro es consecuencia de la trisomía; 

pero la intensidad con que se muestra varía mu- 

cho de unas personas con síndrome de Down a 

otras, tanto en el grado de disminución como en 

el modo con que dicha disminución se distribuye 

por el cerebro. Eso explica la enorme diversidad 

con que la discapacidad intelectual en su conjun- 

to se expresa y se manifiesta, y la variedad que 

observamos en las distintas habilidades de cada 

individuo. 

Todas las funciones cerebrales —sensoriales, 

motoras, cognitivas, conductuales— son el re- 

sultado de la actividad de las neuronas. Pero 

éstas no funcionan de manera aislada sino que 

conforman intrincadas redes y circuitos per- 

fectamente establecidos, gracias a los cuales se 

van originando los elementos responsables de la 

percepción, la conciencia, el conocimiento, etc. 

Cuanto más compleja sea la función a desarrollar, 

más complicada y extensa será la red neuronal 

responsable de poner en marcha y mantener 

dicha función. Estas redes, por otra parte, no 

limitan su actividad a un área o sitio concreto 

del cerebro sino que lo habitual es que abarque 

amplias áreas en los dos hemisferios cerebrales, 

tanto más cuanto más compleja sea la función a 

desarrollar. No es lo mismo oír una única nota 
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musical en un solo tono que un acorde, o una 

sucesión de acordes, o una melodía; u oír el so- 

nido de una única letra que el de una sílaba o 

un morfema, una palabra, una frase, un relato... 

A mayor complejidad de «entradas» sensoria- 

les, más amplias son las áreas estimuladas e im- 

plicadas. Si la función no se limita a recibir una 

entrada e interpretarla sino que, además, debe 

responder a ella cognitiva y ejecutivamente, to- 

mando decisiones, entran en juego muchas más 

redes neuronales perfectamente coordinadas, 

que se despliegan por extensas zonas de los dos 

hemisferios del cerebro. 

Conocida en sus líneas más generales la arqui- 

tectura estructural, tanto microscópica como 

macroscópica, del cerebro en el síndrome de 

Down, hemos de acercarnos a conocer su es- 

tructura funcional como base de su organización 

y funcionamiento. Lógicamente, si el número de 

unidades neuronales y de sus conexiones está 

reducido en ciertas zonas del cerebro del sín- 

drome de Down, hemos de aceptar que las redes 

y circuitos que conforman tendrán una menor 

extensión, una menor capacidad organizativa, o 

una menor capacidad para delimitar su propia 

identidad en relación con otras áreas o regiones, 

lo que constituye la base del decremento en la 

expresión de determinadas habilidades. Cuanto 

más compleja sea la programación y ejecución 

de una tarea, que exija la participación amplia 

y difusa, pero bien delimitada, de uno o más 

de los territorios cerebrales afectados, mayor 

probabilidad habrá de que aparezcan dificultades 

(Flórez, 2014). 

El análisis electroencefalográfico del cerebro de 

las personas con síndrome de Down muestra 

una disminución de la amplitud de los ritmos alfa 

sincronizados, lo que sugiere que hay una altera- 

ción en la sincronización de neuronas corticales 

(Babiloni et al., 2010). Pero son las modernas 

técnicas de neuroimagen, por ejemplo mediante 

resonancia magnética, tractografía, etc., las que 

permiten analizar con mayor precisión las áreas 

cerebrales (figura 4-1). La resonancia magnética 

funcional, permite, además analizar las áreas que 

son activadas cuando una persona es sometida a 

estímulos sensoriales concretos y los procesa, O 

cuando ha de elaborar respuestas, sean de carác- 

ter cognitivo o motor. Estas técnicas permiten 

medir el flujo sanguíneo, o el consumo de O”, o 

el consumo de glucosa, parámetros todos ellos 

que se relacionan positivamente con la actividad 

bioeléctrica activada en los correspondientes 

centros nerviosos por los diversos estímulos (fi- 

gura 4-2). Más modernamente se están aplicando 

métodos que también analizan la organización 

de las redes cerebrales en situaciones basales o 

de reposo, lo que se denomina la conectividad 

funcional (Biswal et al., 1995). 

Todas estas técnicas están siendo ya utilizadas 

en estudios específicos sobre el cerebro en el 

síndrome de Down, aunque todavía a escala limi- 

tada, lo que nos ayudará a penetrar en su interior, 

comprender mejor su funcionamiento y compa- 

rarlo con el de personas que no tienen síndrome 

de Down, de la misma edad cronológica o de la 

misma edad mental. La gran pregunta es: ¿Exis- 

ten patrones atípicos de organización funcional 

de las redes neuronales, que expliquen algunas 

de sus dificultades? 

2. Conectividad funcional en el 
síndrome de Down 

Hasta hace unos pocos años, se visualizaban las 

funciones cerebrales cuando se las estimulaba; 

es decir, se observaba cómo respondían ante de- 

terminados estímulos (visuales, acústicos, etc.), o 

cómo se activaban al realizar determinadas tareas 

físicas o mentales. Pero más recientemente se han 

desarrollado técnicas de análisis de las imágenes de 

resonancia magnética funcional basadas en lo que 

se denomina “conectividad funcional”, que permi- 

ten obtener información en ausencia de estímulo. 

La conectividad funcional medida por resonan- 
cia magnética (fc MRI) se desarrolló a partir de la 
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observación de que las regiones cerebrales que 

están relacionadas funcionalmente muestran fluc- 

tuaciones u oscilaciones de las señales que depen- 

den del nivel de oxígeno sanguíneo (blood oxygen 

level dependent: BOLD) de una forma sincronizada 

entre sí; es decir, las oscilaciones están en fase. 

Basándose en esta sincronización y mediante aná- 

lisis de correlación de las señales de resonancia 

entre las regiones del cerebro, se pudo identificar 

en los estudios fcMRI la arquitectura o anatomía 

de redes funcionales que agrupa numerosas re- 

des distribuidas por el cerebro, relacionadas con 

dominios concretos funcionales (Yeo et al., 2011). 

La red neuronal en estado de reposo que ha 

sido más frecuentemente investigada por este 

método es una red asociada al procesamiento 

de estímulos internos en situación de reposo, 

que muestra la peculiaridad de que se mantie- 

ne activa en situaciones basales de reposo y, en 

cambio, se desactiva en tareas que requieren la 

atención del sujeto. Por eso ha sido denomina- 

da brain's default node netwok (DMN) (Raichle et 

al., 2001), que podría traducirse como red acti- 

va en situación basal o red neuronal basal (Pujol, 

comunicación personal). Son varias las regiones 

que conforman esta red DMN (Greicious et al., 

2003). Destacan cuatro que forman el núcleo 

principal de la red: la corteza prefrontal medial, 

la corteza cingulada posterior/precuneal, y los 

dos lóbulos parietales inferiores. En ocasiones 

se incluye también el lóbulo temporal medial. 

Se piensa que el DMN interviene en el procesa- 

miento de estímulos intrínsecos independientes 

de una tarea concreta. 

Además, los estudios sobre conectividad funcional 

en estado de reposo han identificado otras redes 

cerebrales que están asociadas al funcionamiento 

cognitivo superior (Yeo et al., 2011), como son 

las redes ventral y dorsal relacionadas con la 

atención, la encargada de procesar los estímulos 

novedosos o especialmente impactantes/resal- 

tantes, o las que se activan en funciones relacio- 

nadas con la actividad sensoriomotora, la visión, 

la audición o el lenguaje y la red frontoparietal/ 

control ejecutivo. Lógicamente, la técnica permite 

valorar si dichos sistemas o redes mantienen una 

integridad o, por el contrario, están alterados. 

Esto permite comparar los mapas de conectividad 

funcional entre grupos distintos de personas y 

observar si el grado de integración funcional de 

un cerebro o de un sistema se ajusta a la media 

normativa (es normal) o no. Como es lógico, la 

conectividad funcional, además de informar sobre 

la organización funcional del cerebro, también de- 

pende del grado de actividad de las regiones que 

componen el sistema (o la red funcional). No es 

una medida directa de “actividad” cerebral, pero 

los cambios en actividad cerebral se traducen en 

cambios de la conectividad funcional. 

Anderson et al. (2013) analizaron la conectivi- 

dad funcional mediante BOLD en 15 personas 

con síndrome de Down y la comparó con la de 

14 personas control que no lo tenían, mientras 

observaban durante 50 minutos unos videoclips 

que mostraban historietas en imágenes. Los ce- 

rebros con síndrome de Down mostraron un 

claro aumento de sincronización entre redes de 

diversas regiones, y una menor diferenciación 

de la actividad temporal de cada red, en compa- 

ración con los de los sujetos control, indicando 

la presencia de un aumento generalizado de co- 

nectividad, especialmente en las conexiones de 

corto recorrido; sólo un pequeño grupo de redes 

con conexiones muy fuertes y distantes entre sí 

mostró reducción de la conectividad. A pesar 

del aumento de la sincronización interregional, la 

correlación entre sujetos con los estímulos ori- 

ginados por la visión de las imágenes fue inferior 

en el grupo con síndrome de Down, lo que indica 

que este aumento de la sincronía tenía un patrón 

temporal que no se debía a la respuesta de los 

estímulos externos sino que era idiosincrático 

para cada individuo con síndrome de Down. Este 

aumento de la sincronización fue mayor cuanto 

menor fue el Cl de los sujetos con síndrome de 

Down. En pares de regiones que normalmente 

muestran una correlación negativa, disminuyó el 

grado de negatividad. 
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La diferencia entre ambos grupos fue sustancial. 

El estudio muestra que la individualización espe- 

cífica de muchas regiones se difumina en los ce- 

rebros con síndrome de Down en beneficio de 

una mayor homogeneidad entre ellas. Es decir, 

aparece una simplificación en el patrón de distribu- 

ción de las redes cerebrales. Hay una inmadurez 

en el desarrollo de la conectividad que impide 

integrar la información proveniente de regiones 

cerebrales distantes en unas redes coherente- 

mente distribuidas. Pero eso resta relieve a la 

contribución propia de cada región; de hecho, 

disminuye el importante papel que desempeñan 

las correlaciones negativas entre ciertas regiones 

cerebrales. Y es de destacar que la distribución 

de anomalías de la conectividad funcional coincide 

en buena parte con las anomalías que se obser- 

van en la conducta del síndrome de Down, como 

es el caso de la función de la corteza prefrontal 

(Edgin et al., 2010). 

El estudio de Anderson et al. (2013) fue refren- 

dado en parte y completado por el de Vega et 

al. (2015), quienes analizaron mediante la misma 

técnica de la conectividad funcional, pero en si- 

tuación de reposo, sin estímulos añadidos, a 10 

personas con síndrome de Down, comparándo- 

las con otro grupo de 18 personas con síndrome 

de Williams y otro de 40 como grupo control. 

Este nuevo estudio mostró de nuevo una mayor 

conectividad funcional en el grupo síndrome de 

Down, en 12 de los 21 pares de redes analizados. 

Los mayores trastornos se observaron, al igual 

que en el trabajo de Anderson y coincidiendo 

con los problemas neuropsicológicos descritos 

por Edgin et al. (2010), en las parejas de redes 

frontoparietales. Se destaca, pues, la falta global 

de diferenciación de las redes cerebrales. Pero, 

aunque en menor grado, el mismo problema se 
apreció en el grupo con síndrome de Williams, 
lo que hace pensar que de algún modo y aunque 
por orígenes distintos, pueda ser un problema 
común a otros cuadros de discapacidad intelec- 
tual. En contraste con el aumento de la conecti- 
vidad entre redes, en el grupo con síndrome de 
Down la conectividad intra-redes fue normal a 

diferencia del grupo con síndrome de Williams 

en el que estaba disminuida. 

Pujol et al. (2015) analizaron el estado funcional 

del cerebro de personas jóvenes con síndrome 

de Down mediante la utilización de la conecti- 

vidad funcional por RM en situación de reposo, 

comparándolo con el de otro grupo control de 

similar edad sin síndrome de Down. Su objeti- 

vo fue realizar y comparar mapas del grado de 

conectividad en ambos grupos, y localizar las 

regiones cerebrales que mostraban aumentos 

o reducciones netos de sincronía funcional en 

relación con otras regiones. Observadas las po- 

sibles diferencias de conectividad, se analizó la 

correlación entre los cambios observados en el 

grupo con síndrome de Down y las mediciones 

obtenidas en su conducta adaptativa. 

El grupo con síndrome de Down estuvo for- 

mado por 20 personas (10 mujeres) de edades 

entre 18 y 32 años (media 24,4+4,1). Su media 

de educación fue de 13,5+1,6 años (entre || y 

17), con un Cl de 45,8+7,1 (entre 40 y 66), y una 

conducta adaptativa medida por Adaptive Beha- 

vior Assessment System-Second Edition (ABAS- 

II) de 472+82 (entre 296 y 627), cuya utilidad y 

fiabilidad están ampliamente probadas en otros 

estudios. Las áreas adaptativas evaluadas fueron: 

habilidades de comunicación, utilización de la co- 

municación, conocimiento académico funcional, 

vida en familia, salud y seguridad, habilidades de 

ocio, autocuidado, autogestión, habilidades so- 

ciales, trabajo/empleo, se utilizó la puntuación 

realizada por uno de los padres o por un cuida- 

dor principal. El grupo control estuvo formado 

por 20 personas (10 mujeres) de edades entre 

19 y 33 años (25,1+4,0). 

Los análisis del grado de conectividad de todo el 

cerebro mostraron alteraciones significativas en 

las personas con síndrome de Down compara- 

das con los controles, de forma que en algunas 

regiones la conectividad en el grupo síndrome de 
Down era mayor que en el control, y viceversa en 
otras. Las diferencias fueron mayores cuando el 
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análisis se circunscribió a regiones más pequeñas. 

Las personas con síndrome de Down mostraron 

mayor grado de conectividad en una región que 

incluía la corteza cingulada anterior (ACC) ventral 

y se extendía a la porción ventral de la corteza 

frontal medial. En el mapa regional, estos cam- 

bios incluyeron también a la amígdala derecha. 

En cambio, el grado de conectividad en el grupo 

síndrome de Down fue menor en la ACC dorsal, 

porción dorsal de la corteza prefrontal medial, 

corteza prefrontal dorsal e ínsulas posteriores. 

En su conjunto, se apreció que las alteraciones de 

conectividad funcional en el síndrome de Down 

eran principalmente regionales. En el mapa de 

la ACC ventral la tonectividad funcional fue sig- 

nificativamente mayor en el síndrome de Down 

en la ACC subgenual, corteza frontal medial e 

ínsula anterior izquierda; en la amígdala la conec- 

tividad era mayor bilateralmente y en la corteza 

temporal anterior. A la inversa, en la ACC dor- 

sal del grupo síndrome de Down la conectividad 

funcional fue significativamente menor en parte 

de la ACC dorsal y en la corteza frontal medial, 

y en lugares más distantes como la región oper- 

cular, ínsula y ganglios basales. En la ínsula pos- 

terior las áreas con menor conectividad fueron 

las regiones más posteriores bilateralmente y el 

giro supramarginal izquierdo. 

Al correlacionar la conectividad funcional con las 

puntuaciones obtenidas en las evaluaciones de 

conducta adaptativa en el grupo con síndrome de 

Down, se apreció una relación constante entre 

las medidas de conectividad funcional y las habili- 

dades comunicativas. Puntuaciones bajas de estas 

habilidades se vieron asociadas a mayor conectivi- 

dad funcional en la corteza frontal medial-ventral 

y amígdala. Por el contrario, dichas puntuaciones 

bajas se asociaron con bajos índices de conecti- 

vidad funcional en la ínsula posterior izquierda y 

corteza sensoriomotora derecha (ACC dorsal). 

Se identificaron también correlaciones con las 

escalas de ABAS-I| más estrechamente relacio- 

nadas con la comunicación: uso de la comunica- 

ción y conocimiento académico funcional. En su 

conjunto, los resultados mostraron que la pobre 

conducta adaptativa, y en especial la referente a 

las habilidades de comunicación, estaba asociada 

con alteraciones de la conectividad funcional con 

implicación preferente de tres áreas: la corteza 

frontal ventro-medial, la amígdala derecha y la 

ínsula posterior izquierda. 

Las medidas de conectividad funcional mostra- 

ron interesantes alteraciones en el grupo con 

síndrome de Down. Por un lado, en el análisis 

del cerebro en su conjunto, se apreció que unas 

áreas mostraban mayor conectividad y otras me- 

nor que en el grupo control. Al enfocar el análisis 

hacia regiones más pequeñas, se pudo comprobar 

que los cambios de conectividad afectaban en su 

mayor parte a sitios de corta distancia, regiona- 

les, con diferencias entre las regiones dorsales y 

ventrales, hallazgos similares a los de Anderson 

et al. (2013) y Vega et al. (2015). Las anomalías 

afectaron a las estructuras frontales y temporal 

anterior, respetando en cambio las parietales y 

occipitales. Este hecho concuerda grosso modo 

con las reducciones regionales descritas en la ana- 

tomía cerebral del síndrome de Down (corteza 

frontal, ACC, hipocampo, porción anterior del 

lóbulo temporal) y el perfil de sus déficit cogni- 

tivos (producción del lenguaje, función ejecutiva, 

memoria explícita). 

Curiosamente, las alteraciones en la organización 

funcional del cerebro implicaron dos tipos contra- 

puestos de cambios en la conectividad funcional. 

Las áreas con mayor conectividad pertenecían al 

sistema cerebral más ventral, que está relaciona- 

do con los procesos de emoción, motivación y 

aprendizaje implícito. Y en cambio, las áreas con 

menor conectividad funcional incluían regiones 

dorsales relacionadas con las operaciones ge- 

nerales de control ejecutivo. Tanto el aumento 

como la disminución de la conectividad se com- 

plementan para explicar las puntuaciones de ha- 

bilidades comunicativas, que miden una dimen- 

sión altamente representativa de la discapacidad 

intelectual en el síndrome de Down. La escala 

de comunicación en el ABAS-Il es un conjunto 
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de ítems que reflejan la habilidad de las perso- 

nas para adaptar la comunicación verbal a la vida 

comunitaria. Fueron también significativas las co- 

rrelaciones con las escalas de Vida comunitaria 

y Conocimiento académico funcional, las cuales 

incluyen ítems basados en aptitudes verbales. El 

patrón de correlación en su conjunto sugiere, 

por tanto, que las alteraciones de conectividad 

funcional en su conjunto constituyen un marca- 

dor del trastorno funcional del cerebro. 

Aunque estas alteraciones de la conectividad 

funcional predicen trastornos en las habilidades 

comunicativas de la población estudiada, no re- 

sulta sencilla la interpretación de cómo contribu- 

yen fisiopatológicamente a esa discapacidad. En 

tanto en cuanto la conectividad funcional puede 

estar relacionada con la integración de la activi- 

dad neural, su reducción en las áreas dorsales del 

cerebro «ejecutivo» encaja bien con las pobres 

habilidades cognitivas. Pero es menos evidente 

el papel que juega el aumento de la conectividad 

funcional observado en las estructuras ventrales. 

A la vista de la dirección que sigue su correlación 

con las habilidades de comunicación, hay que pen- 

sar que el aumento de conectividad funcional en 

las áreas ventrales resulta disfuncional, esto es, a 

más conectividad, peor ejecución. El exceso de 

conectividad podría reflejar un deslizamiento de 

la conectividad funcional hacia el cerebro ventral 

en detrimento de la integración de toda la activi- 

dad neural a gran escala, tal como lo proponen 

otros estudios en el síndrome de Down. Harán 

falta más investigaciones para identificar en qué 

dominios de la conducta el aumento de conecti- 

vidad funcional pueda ser o no ser disfuncional. 

3. Las redes en situación de 
actividad 

3.1. Lenguaje y habla 

Como se explica en el capítulo 12, en el síndro- 

me de Down existen complejas dificultades en 
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los diversos componentes del lenguaje, muchas 

de las cuales se deben a la problemática funcio- 

nalidad de los centros nerviosos que regulan 

su procesamiento y producción. Tales dificulta- 

des se aprecian ya muy tempranamente en los 

primeros meses/años de vida, y posiblemente 

arrancan con alteraciones en los mecanismos 

de procesamiento de la audición de las palabras, 

en su capacidad para desmenuzar los fonemas 

adecuadamente para después recomponerlos en 

sus correspondientes palabras. Cuanto peor se 

individualicen los sonidos, peor se aprenderán 

para poder reproducirlos. 

Jacola et al. (2013) exploraron la activación neu- 

ral durante el procesamiento del lenguaje en: a) 

un grupo de || jóvenes con síndrome de Down 

de edad cronológica entre 12,7 y 26 años y edad 

mental entre 4 años/6 meses y 6 años/4 meses 

(grupo SD), comparándolo con b) la de un primer 

grupo sin síndrome de Down de 13 jóvenes de 

similar edad cronológica entre 12,7 y 25,9 años y 

edad mental entre 13 y 27 años (grupo DO.EC), y 

c) un segundo grupo sin SD de 12 niños con simi- 

lar edad mental entre 4 años/6 meses y 6 años/4 

meses y, lógicamente, menor edad cronológica 

entre 4,1 y 6,4 años (grupo DO.EM). 

El experimento consistió en hacerles escuchar 

pasivamente un relato o cuento para el que pre- 

viamente habían mostrado capacidad para enten- 

derlo. Esta tarea implica múltiples mecanismos 

cognitivos. Se la considera como un método 

eficaz para detectar elocuentes regiones de la 

corteza cerebral, tanto en la población pediá- 

trica con normalidad en su desarrollo como en 

la que presenta problemas de desarrollo (Patel 

et al., 2007; Vannest et al., 2009). Dada la escasa 

exigencia cognitiva de la prueba, es considerada 

ideal para personas con discapacidad intelectual. 

Se descartaron del estudio personas que tuvieran 

problemas de audición u otros síntomas neu- 

rológicos. Cada participante escuchó mediante 

auriculares cinco relatos de 30 segundos de du- 

ración cada uno, y cada relato se alternaba con 

breves períodos de tonos que separaban una 
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historia de otra. El total de la sesión duraba 5 

min, 30 seg. 

Resultados intra-grupos. En los tres grupos se apre- 

ció activación bilateral de las regiones cerebrales 

que conforman la corteza auditiva primaria, las 

circunvoluciones temporales superior y media 

[áreas de Brodmann (AB) 21, 22, 40 y 42, ver figura 

|-17]. Pero en el grupo DO.EC la activación en el 

hemisferio izquierdo alcanzó también a regiones 

comprendidas en las circunvoluciones frontales 

inferior y media (AB 6, 9, 46) y lóbulo parietal 

inferior (AB37,39), mientras que en el grupo sín- 

drome de Down la activación alcanzó a las regio- 

nes de la línea media del lóbulo frontal (AB 9, 10) 

y giro cingulado anterior (AB 24, 32) (figura 4-4). 

Resultados comparados inter-grupos. Hubo mar- 

cadas diferencias entre el grupo SD y los otros 

dos con desarrollo ordinario, tanto en lo que 

se refiere a la intensidad de la activación como 

a su extensión espacial (figura 4-5). Los grupos 

DO.EC y DO.EM mostraron una activación sig- 

nificativamente superior a la del grupo SD en las 

circunvoluciones temporales superior y media de 

ambos hemisferios. Además, en el grupo DO.EC 

hubo una activación significativamente superior 

en las regiones del hemisferio izquierdo tem- 

porales (AB 37,39), frontales (AB 6, 9, 46) y de 

la corteza parietal inferior. En el grupo DO.EC 

hubo activación significativamente superior en el 

hipocampo de ambos hemisferios y dentro de la 

corteza visual (AB 18,19). 

El patrón de activación en el grupo SD fue sig- 

nificativamente diferente del de los grupos con 

desarrollo ordinario, tanto en su extensión es- 

pacial como en su magnitud (figura 4-5A). La 

activación fue significativamente menor en las 

circunvoluciones temporales superior y media 

de ambos hemisferios (AB 21, 22, 40, 42) que 

en las de los grupos con desarrollo ordinario. El 

patrón de activación en el grupo SD fue también 

diferente por cuanto añadió mayor activación en 

la región frontal de la línea media (AB 9 y 10) y 

en el giro cingulado (AB 22, 24, 30 y 32). 

Todos estos resultados demuestran que, en el 

procesamiento del lenguaje oído o escuchado, 

existe un patrón diferente de activación cere- 

bral en los jóvenes adultos con síndrome Down 

al compararlos con grupos con desarrollo ordi- 

nario de su misma edad cronológica o mental. 

Hay una organización neural funcional distinta. 

En los grupos con desarrollo ordinario, la acti- 

vación neural siguió un patrón bien definido y 

clásico, caracterizado por la fuerte activación 

de la corteza auditiva en ambos hemisferios, que 

refleja el procesamiento inicial de la información 

auditiva. Es lógica la diferencia en la intensidad 

de activación, que fue mayor en el grupo adulto 

(figura 4-5A) que en el grupo infantil (figura 4-5B). 

Se aprecia también un proceso de lateralización 

de la información hacia el hemisferio izquierdo 

en las regiones frontal y parietal, conforme la 

edad avanza y se desarrolla el lóbulo frontal. Es- 

tas regiones frontales son las que mantienen la 

información online (memoria operativa verbal) 

y el procesamiento sintáctico. 

En los jóvenes con síndrome de Down, en cam- 

bio, el patrón de activación fue cualitativa y cuan- 

titativamente diferente. No se vio activación en 

las regiones del lóbulo frontal izquierdo durante 

el procesamiento del relato; es decir, se vio lo 

mismo que ocurrió con el grupo de menor edad 

con desarrollo ordinario, lo que sugiere que la 

maduración frontal en el síndrome de Down 

puede estar retrasada; o bien que, como indican 

los estudios estructurales de esa región en el sín- 

drome de Down, hay una alteración en la región 

frontal y en su función. Puesto que son regiones 

relacionadas con la memoria operativa verbal y 

el procesamiento sintáctico, eso explicaría las 

alteraciones que las personas con síndrome de 

Down padecen en tales funciones, que no les per- 

miten procesar con la debida rapidez y fluidez la 

información verbal que reciben, interfiriendo así 

el complejo desarrollo y progreso del habla. Lo 

mismo cabe decir al analizar la pobre activación 

observada en este grupo, en comparación con 

la de sus pares por edad cronológica o mental, 

en las regiones de la corteza temporal y parietal 
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de ambos hemisferios, áreas que son particu- 

larmente activas en las tareas que implican el 

procesamiento del lenguaje. De nuevo, la causa 

puede residir en la menor riqueza de conexiones 

y conformación de redes neuronales dentro de 

estas áreas en el cerebro del síndrome de Down. 

En cambio, el grupo síndrome de Down mostró 

una importante activación en las regiones de la 

línea media del lóbulo frontal y en la corteza cin- 

gulada, algo que no ocurrió en los dos grupos 

con desarrollo ordinario. Se habían obtenido 

ya resultados similares en un estudio anterior 

(Losin et al., 2009). Una posible interpretación 

podría ser la diferencia en el modo de ejecutar 

una tarea. Si la tarea es compleja, los grupos con 

menor capacidad de ejecución pueden desarro- 

llar un aumento compensador en la activación 

de regiones cerebrales frontales relacionadas 

con funciones ejecutivas. No parece ser el caso, 

dado que la tarea era lo suficientemente sencilla 

como para poder ser bien ejecutada por niños 

pequeños. Cabe otra interpretación: que se trate 

de una actividad añadida, puesta en marcha por 

la estimulación auditiva, que resulte disfuncional 

y perturbe el procesamiento de la información 

auditiva en las áreas específicamente responsa- 

bles de dicha tarea. 

En definitiva, lo que se observa en jóvenes adul- 

tos con síndrome de Down es la presencia de 

unos patrones atípicos de activación y funcio- 

namiento en regiones cerebrales relacionadas 

con el lenguaje: algunas de estas regiones eran 

claramente menos activas y, en cambio, apare- 

cieron otras alternativas. Es decir, se aprecia 

una marcada diferencia en la organización de 

las redes neuronales responsables de recibir e 
interpretar la información auditiva de un relato. 
Nótese, sin embargo, que al final la información 
llega y se hace consciente; pero lo consigue por 
procedimientos y mecanismos diferentes, apa- 
rentemente más sinuosos y débiles. El estudio 
es realizado en jóvenes adultos de edades entre 
12 y 26 años. Parece lógico pensar que esta dis- 
función organizativa, debida a la menor riqueza 

de redes neuronales en los sitios críticos de 

procesamiento del lenguaje, se encuentra ya 

presente desde la infancia y la niñez, justo en las 

etapas que son vitales para iniciar dicho proce- 

samiento. Tal puede ser la causa de las marcadas 

dificultades que observamos en el aprendizaje y 

posterior utilización del lenguaje y del habla en 

las personas con síndrome de Down. 

El grado de disfunción organizativa es muy dis- 

tinto de una persona a otra. La posibilidad de 

promover el desarrollo de estas redes en las 

áreas cerebrales adecuadas, o incluso en otras 

supletorias, en fases tempranas de la vida, y de 

trabajarlas durante años es una realidad que 

justifica la intervención constante y paciente en 

ambientes naturales donde el lenguaje se emplea 

de manera natural y ecológica. 

3.2. Procesamiento cognitivo 

Un paso más en la exploración de la activación ce- 

rebral mediante estudios de neuroimagen funcio- 

nal en jóvenes con síndrome de Down consistió 

en analizar la respuesta a una tarea más compleja 

que incluyera, no sólo la captación de un estímulo 

sino la decisión de responder a él con propiedad 

mediante la ejecución de una actividad (Jacola et 

al., 2011). Se presentó un estímulo visual consis- 

tente en una serie de imágenes de animales, y el 

participante debía apretar un botón cada vez que 

el animal era de granja; es decir, tenía que tomar 

una decisión basándose en una selección de tipo 

semántico. En este caso, participaron 13 jóvenes 

con síndrome de Down de edades entre 12 y 26 

años (media: 18 años, 3 meses), y sus respuestas 

fueron comparadas a las de otros 12 jóvenes con 

desarrollo normativo de similar edad cronoló- 

gica: entre 12 y 26 años (media: 19 años). En los 

estudios previos todos mostraron capacidad de 

reconocer bien las imágenes. 

En el grupo de desarrollo normativo o típico, se 
activaron varias regiones cerebrales en respuesta 
a los estímulos: pertenecían a la vía visual ventral 
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asociada al procesamiento visual, codificación del 

objeto y reconocimiento del objeto. En concre- 

to, corteza visual primaria (que incluía el cúneo 

y precúneo), corteza occipital lateral (incluida 

la circunvolución occipital media) y la unión oc- 

cipitotemporal (incluidas las circunvoluciones 

temporal media e inferior), y porciones de las 

circunvoluciones lingual y fusiforme. Como era 

de esperar, se activaron otras regiones cerebra- 

les implicadas en el reconocimiento semántico 

necesario para tomar una decisión. Se activaron 

preferentemente en el hemisferio izquierdo re- 

giones anteriores y ligeramente más superiores 

de la circunvolución temporal media. A ello se 

añadió la activación de otras áreas responsables 

de la selección semántica y toma de decisiones, 

como son las circunvoluciones frontales inferior 

y media izquierdas, y activación bilateral del lóbu- 

lo parietal inferior. Por consiguiente, en el grupo 

control la respuesta a la tarea viso-semántica fue 

capaz de activar regiones cerebrales responsa- 

bles del procesamiento visual del objeto y del 

procesamiento semántico. 

En el grupo con síndrome de Down, fueron ac- 

tivadas varias regiones similares a las activadas 

en el grupo control, incluidas las implicadas en 

el procesamiento visual y codificación y reco- 

nocimiento de objetos (regiones laterales de 

los lóbulos occipitales y temporales), así como 

las implicadas en el procesamiento semántico 

(circunvoluciones frontales inferior izquierda y 

media, lóbulo parietal inferior izquierdo). Pero 

el grado de activación fue mucho más débil en 

algunas de estas regiones. Por otra parte, no se 

observó activación en las regiones de la corte- 

za visual de la línea media (cúneo y precúneo) y 

en la circunvolución frontal superior izquierda. 

Resultados inter-grupos. Al analizar los resulta- 

dos entre los dos grupos, se apreciaron dife- 

rencias en el grado de actividad de varias re- 

giones cerebrales durante la ejecución de la 

tarea (figura 4-6). En el grupo con desarrollo 

normativo, las regiones que más normalmente 

se encuentran asociadas con el procesamiento 

visual y el reconocimiento de objetos, como 

son las regiones bilaterales de los lóbulos occi- 

pitales y parietales, se vieron significativamente 

más activas que en el grupo con síndrome de 

Down. Igualmente, se apreció un grado mayor 

de activación en regiones que corresponden al 

procesamiento semántico y toma de decisiones, 

como son las del lóbulo frontal izquierdo. Como 

contraste, en el grupo síndrome de Down se 

apreció mayor activación en las regiones bila- 

terales de la circunvolución frontal medial y en 

regiones del lóbulo parietal izquierdo. Es decir, 

el patrón de activación fue diferente cualitativa 

y cuantitativamente en los dos grupos, empa- 

rejados por edad cronológica. 

En conclusión, las redes neurales relacionadas 

con diversos aspectos del procesamiento cogni- 

tivo parecen ser menos activas en el grupo con 

síndrome de Down que en el grupo control. Su 

organización es también diferente. Da la impre- 

sión de que, cuando la tarea es más complicada, 

las personas con un perfil de desarrollo mental 

más bajo han de activar en mayor grado regio- 

nes frontales relacionadas con el funcionamiento 

ejecutivo (atención, memoria operativa), espe- 

cialmente en hemisferio derecho; y en cambio, 

se muestran hipoactivas en las regiones que 

son normalmente activadas en los grupo que 

tienen mejor ejecución. Aun cuando el perfil 

neurocognitivo de las personas con síndrome 

de Down se caracteriza por tener una mayor 

habilidad en actividades no verbales que en las 

verbales, eso no significa que sus sistemas de ac- 

tivación sigan el mismo patrón que las del resto 

de la población; es decir, las redes neuronales 

responsables del procesamiento informativo y 

de la ejecución difieren, y están organizadas de 

modo diferente. 

Análisis de este tipo pueden resultar particular- 

mente útiles a la hora de reforzar determina- 

das medidas de intervención, que sean capaces 

de utilizar aquellas regiones que se comporten 

más activamente en las personas con síndrome 

de Down. 
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3.3. Procesamiento durante el 

reconocimiento de la música 

Se suele afirmar que las personas con síndrome 

de Down, incluidos niños pequeños, tienen una 

especie de sexto sentido para apreciar el estado 

emocional de las personas con las que tratan. Es 

una generalización que sólo en parte es cierta. 

En estudios objetivos se ha comprobado que 

pueden no reconocer ciertos cambios de expre- 

sión facial, o no comprender bien e interpretar 

correctamente los estados mentales de otras 

personas, hechos que dificultan la interacción y 

socialización (véase capítulo 10). 

¿Qué sucede en las áreas y circuitos cerebrales 

relacionados con el reconocimiento de eventos 

y sus respuestas emocionales? Un modo relativa- 

mente sencillo de análisis puede ser el estudio de 

las respuestas cerebrales a las piezas musicales. 

Es experiencia común la facilidad y agrado con 

que niños, adolescentes y adultos con síndrome 

de Down responden a la música, son capaces 

de reconocer las distintas piezas —y repetirlas 

una y otra vez—, y se introducen de inmediato 

en la danza con independencia de su habilidad 

motora. De acuerdo con ello, Virji-Babul et al. 

(2013) estudiaron mediante magnetoencefalo- 

grafía el comportamiento cerebral en un grupo 

de jóvenes adultos con síndrome de Down a los 

que se les hizo escuchar de manera pasiva dos 

tipos de canciones, una muy conocida y apreciada 

por el grupo («Mamma mia») (canción familiar) 

y otra desconocida para ellos («Musette») de 

Bach (canción no familiar), y se compararon las 

respuestas de activación cerebral ante una y otra 

modalidad. El grupo constó de 8 adultos (entre 

17 y 38 años). Los resultados fueron comparados 

con los obtenidos en las mismas condiciones en 

un grupo control de 9 adultos sin síndrome de 

Down (entre 20 y 40 años). 

Reconocimiento musical en el grupo control. La can- 

ción familiar produjo la primera activación a los 

0,25 s en la corteza auditiva primaria del hemis- 

ferio izquierdo, y 0,35 s después en las regiones 

límbica y sensorio-motora del hemisferio dere- 

cho. Esta pronta activación límbica (ínsula dere- 

cha) sugiere que el proceso emocional aparece 

muy tempranamente cuando se reconocen melo- 

días familiares. A los 0,8 s se apreció activación en 

el área premotora y sensorio-motora izquierdas, 

lo que indica una activación ligada a esos procesos 

o deseos motores que acompañan a la audición 

de una canción. Posteriormente siguieron acti- 

vándose la región auditiva primaria y las regiones 

límbica y motora. En conjunto, pues, se activa- 

ron ambos hemisferios, en particular la región 

auditiva izquierda, el sistema límbico derecho y 

las regiones izquierdas relacionadas con activi- 

dad motora. Se considera que la región insular 

derecha es crítica en lo que se relaciona con la 

conciencia de estados emocionales o afectivos. 

Podríamos decir que en estas respuestas hay 

una activación de regiones propiamente auditi- 

vas asociadas a un componente afectivo y a un 

componente motor, que deriva, probablemente, 

de experiencias previas de sensación placentera 

y de actividad motora (canto, baile). 

La canción no familiar evocó distinta actividad. 

Apareció ligeramente más tarde y se inició en la 

corteza auditiva primaria del hemisferio izquierdo 

y en la corteza prefrontal dorsolateral izquierda 

(CPFDL) a los 0,8 s, seguidas de activaciones en 

la corteza cingulada derecha, somatosensorial 

derecha e insular izquierda. Es decir, aparece un 

componente claramente relacionado con la me- 

moria operacional, atención y valoración de la 

información, ante una canción desconocida. Está 

involucrado también el sistema límbico lo que re- 

fleja una evaluación del componente afectivo que 

provoca la melodía. El conjunto sugiere la activa- 

ción de las regiones propiamente auditivas y eva- 

luadoras (discriminadoras) de la canción escuchada. 

Reconocimiento musical en el grupo con síndrome 

de Down. Se apreció una amplia variabilidad en 

las respuestas. Al comparar las respuestas a la 
canción familiar frente a la no familiar, se apreció 
que, en conjunto, la audición de la melodía familiar 
activó en mayor grado tres regiones: la auditiva 
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primaria izquierda y el sulcus temporal superior 

izquierdo (0,3 s) y la región premotora derecha 

(0,6 s). La activación del sulcus y región premo- 

tora sugiere una estrecha asociación auditivo- 

motora, debida probablemente a experiencias 

anteriores (canto, baile) provocadas por esta 

melodía. Pero extraña la ausencia de una clara 

activación de áreas límbicas, a pesar de que los 

individuos expresaron su agrado al escuchar la 

canción. Esto puede deberse a que los valores 

obtenidos son el resultado de la resta entre las 

respuestas a la canción familiar y no familiar. 

Hubo, de hecho, activación límbica relacionada 

con el factor emocional, pero no fue superior a 

la producida tras escuchar la canción no familiar. 

No olvidemos, por otra parte, que el tamaño del 

sistema límbico temporal! (p. ej., el hipocampo) 

está reducido en el síndrome de Down. La me- 

lodía no familiar activó en mayor grado que la 

familiar dos regiones en el hemisferio izquierdo: 

la circunvolución temporal superior y la circun- 

volución frontal superior. 

Del conjunto de todas estas respuestas cabe de- 

ducir que normalmente, en el nivel más sencillo 

de reconocimiento musical (melodía familiar), 

se activan las regiones lógicamente relacionadas 

con la audición, y éstas interactúan con otras 

regiones cerebrales, unas relacionadas con la 

experiencia emocional y otras con experien- 

cias motoras. En el cerebro con síndrome de 

Down, el reconocimiento de la canción familiar 

activa áreas implicadas en la transformación de 

la audición de sonidos en percepción auditiva 

y rescate del recuerdo. Pero no se aprecia, en 

cambio, una participación neta de los circuitos 

cerebrales emocionales que queda, por así decir, 

más difuminada. 

4. Conclusiones 

Son tres situaciones cognitivas bien diferentes, 

en las que se comparan la activación y participa- 

ción de regiones cerebrales de adultos jóvenes 

con y sin síndrome de Down: la escucha pasiva 

de un relato, la visión de imágenes con necesidad 

de seleccionarlas semánticamente, y la audición 

de una canción conocida y favorita frente a otra 

no familiar. En todas ellas se aprecian elementos 

que son comunes a ambos grupos de personas, 

y otros que son diferentes. 

Como es natural, en ambos aparecen activadas 

las regiones que son indispensables para el reco- 

nocimiento inicial de cada peculiaridad sensorial: 

visual, auditiva verbal, auditiva musical. Pero se 

detecta, en general, una menor intensidad de ac- 

tivación en el grupo síndrome de Down, y esto 

puede ya condicionar la riqueza e intensidad del 

subsiguiente procesamiento informativo, espe- 

cialmente si requiere una discriminación más 

precisa como es el caso de la audición verbal, 

así como la respuesta cognitiva y conductual a 

dicha información, si ha lugar. Posteriormente, 

aparecen diferencias en los grupos con síndro- 

me de Down en la localización de las áreas que 

son activadas y que contribuyen a complementar 

la respuesta, lo que indica que en el síndrome 

de Down se han establecido redes neuronales 

distintas, probablemente porque no se han for- 

mado bien aquellas que deberían actuar secuen- 

cialmente tras el estímulo inicial. Ello origina una 

organización funcional distinta del cerebro, con 

potencial distorsión en el resultado final del pro- 

ceso. Las nuevas redes ¿son defectuosas?, ¿tratan 

de compensar a las que no están bien confor- 

madas? Es difícil confirmarlo en cada caso, pero 

su existencia nos indica la presencia de una dife- 

rencia en el proceso completo del manejo de la 

información cerebral. Su detección y presencia 

nos ayudan a establecer formas de intervención 

que aprovechen su existencia y ayuden a esta- 

blecer respuestas lo más próximas posibles a la 

normalidad. 
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I. Introducción 

El Libro Blanco de la Atención Temprana elabo- 

rado en España la define como “el conjunto de 

intervenciones dirigidas a la población infantil de 

0a 6 años, a la familia y al entorno, que tiene por 

objetivo dar respuesta, lo más pronto posible, a 

las necesidades transitorias o permanentes que 

presentan los niños en su desarrollo o que tienen 

el riesgo de producirlos. Estas intervenciones, que 

deben considerar la globalidad del niño, han de 

ser planificadas por un equipo de profesionales 

de orientación interdisciplinar o transdisciplinar” 

(GAT, 2000). 

En consecuencia, Perera (2011) considera que la 

atención temprana ha de perseguir los siguien- 

tes objetivos: 

+ Reducir los efectos de una deficiencia o 

déficit sobre el conjunto global del desa- 

rrollo del niño. 

* Optimizar, en la medida de lo posible, el 

curso del desarrollo del niño. 

* Introducir los mecanismos necesarios de 

compensación, de eliminación de barreras 

y adaptación a necesidades específicas. 

e Evitar o reducir la aparición de efectos o 

déficits secundarios o asociados produci- 

dos por un trastorno o situación de alto 

riesgo. 

e la atenció! 

+ Atender y cubrir las necesidades y de- 

mandas de la familia y el entorno en el 

que vive el niño. 

+ Considerar al niño como sujeto activo de 

la intervención. 

+ Considerar a la familia como principal 

agente de la intervención 

A juicio del mismo autor, la atención temprana 

debe pretender: 

Il. Proporcionar a los padres y a toda la familia 

la información, el apoyo y el asesoramiento 

necesarios, con el fin de que puedan adap- 

tarse a la nueva situación, y de que man- 

tengan unas adecuadas relaciones afectivas 

con el niño. 

2. Enriquecer el medio en que se va a desen- 

volver el niño proporcionando estímulos 

adecuados en todos los aspectos para favo- 

recer su desarrollo. 

3. Fomentar la relación padres-hijo, evitando la 

aparición de estilos interactivos inadecuados. 

4. Elevar al máximo los progresos del niño para 

lograr su independencia en las distintas áreas 

del desarrollo. 

5. Emplear estrategias de intervención en un 

contexto natural y a través de las situaciones 
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rutinarias del niño, evitando fórmulas dema- 

siado artificiales. 

6. Llevar a cabo una acción preventiva, ya que 

los programas de atención temprana permi- 

ten, de alguna manera, frenar el deterioro 

progresivo de los niveles de desarrollo, evi- 

tando que los niños presenten alteraciones 

más graves en los distintos aspectos evoluti- 

vos. Esta faceta preventiva se extiende tam- 

bién a todo el ámbito familiar, instaurándose 

desde el principio comportamientos adecua- 

dos, más adaptados a la realidad. 

La demostración de que la intervención del am- 

biente influye decisivamente sobre la maduración 

y el desarrollo final del cerebro constituye la base 

fundamental de lo que actualmente entendemos 

como atención temprana. La aplicación sistemá- 

tica de este tipo de intervención a los niños con 

síndrome de Down desde el nacimiento, e inclu- 

so en el periodo fetal, aconseja que prestemos 

la necesaria atención a comprender las razones 

biológicas que apoyan su utilización. 

2. La plasticidad del sistema 
nervioso central 

2.1. Concepto, formas y expresión 

Todo el concepto y la estrategia de la atención 

temprana se basa en una propiedad fundamental 

de los seres humanos: la plasticidad de su sistema 

nervioso que denominaremos neuroplasticidad. 

La neuroplasticidad se define como la capacidad 

que tiene el sistema nervioso para responder y, 

sobre todo, para adaptarse a las modificaciones 

que sobrevienen en su entorno, sean cambios 

intrínsecos a su propio desarrollo, o cambios 

ambientales en el ambiente, incluidos los que 

poseen un carácter agresivo (Bavelier y Neville, 

2002). Como sistema dispuesto y preparado para 

recibir toda la información sensorial, procesarla 

e integrarla, y como sistema capaz de generar 

respuestas y ejecutar funciones, la plasticidad del 

sistema nervioso le permite adaptarse a las cir- 

cunstancias que varían en uno u otro sentido. La 

neuroplasticidad del cerebro, pues, se mide por 

su capacidad adaptativa, es decir, su capacidad 

para modificar su propia estructura, organiza- 

ción y funcionamiento. 

Tanto durante el desarrollo como durante el en- 

vejecimiento se producen cambios en la organiza- 

ción del sistema nervioso central (SNC). Además, 

maniobras con particular exigencia (como puede 

ser el ejercicio continuado, la práctica intensa, o 

las necesidades propias del día a día) provocan 

modificaciones en el SNC que influyen sobre el 

aprendizaje y la memoria. También los sucesos 

traumáticos que lesionan el SNC y se acompa- 

ñan de deprivación o desaferenciación sensorial 

inducen cambios plásticos en su área corres- 

pondiente, y en la de otras áreas corticales, que 

pueden adoptar las siguientes formas (Bavelier y 

Neville, 2002; Róder y Rósler, 2004): 

I. La adaptación de un área homóloga (p. ej., 

en el hemisferio contralateral). 

2. La asignación de otra área de función distin- 

ta: sustitución transmodal. 

3. La expansión del área cerebral. 

4. La nueva asignación compensatoria de pro- 

cesos neurocognitivos. 

La capacidad adaptativa propia de la neuroplas- 

ticidad puede expresarse a niveles múltiples, 

desde los más básicos y fundamentales hasta los 
más globales: 

* genes y su transcripción 

* modificación de moléculas 

* sinapsis 

* neuronas 

* redes y sistemas neuronales 
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+ el SNC en su conjunto 

El análisis de la plasticidad puede realizarse en 

cada uno de estos niveles si se utilizan las técni- 

cas correspondientes. Pero, en último término, 

lo que nos interesará será comprobar la conse- 

cuencia funcional de esos cambios adaptativos: 

cómo se desarrolla la función servida por una 

determinada área o sistema neural del cerebro. 

En términos generales, se suele diferenciar la 

plasticidad fisiológica de la plasticidad morfológi- 

ca. La plasticidad fisiológica refleja los cambios 

ocasionados en las propiedades de las respuestas 

de las neuronas y sus conexiones. La plasticidad 

anatómica implica cambios en la estructura de 

la neurona y el neuropilo: número de neuronas, 

tamaño de sus arborizaciones, número de sinap- 

sis, etc. Obviamente, ambos tipos de plasticidad 

no son contrapuestos: pueden aparecer conjun- 

tamente o pueden hacerlo de forma separada; es 

decir, puede demostrarse la plasticidad fisiológica 

(p. ej., como aumento de la eficacia sináptica) sin 

que se demuestre plasticidad anatómica (p. ej., 

no hay cambio alguno estructural). 

Huelga decir que neuroplasticidad muestra su do- 

ble cara, en cuanto que la adaptación, el cambio 

en la función o en la estructura, aparecen tanto 

en sentido positivo como negativo. 

Cabe hablar de un patrón temporal en la suce- 

sión de cambios que observamos como respues- 

ta de las estructuras nerviosas ante un suceso 

estimulante. Inicialmente, puede ser un simple 

fenómeno fisiológico (p. ej., mayor número de 

moléculas transmisoras liberadas en una sinapsis, 

mayor número de descargas de la neurona). Pero 

si el estímulo persiste y la activación se conso- 

lida, aparecen ya cambios estructurales que re- 

fuerzan los anteriores (p. ej. mayor número de 

sinapsis). Esto permite distinguir, en función del 

tiempo transcurrido, entre: 

+ cambios rápidos o inmediatos (segundos 

a horas) 

* cambios retardados o diferidos (días a 

meses) 

Los inmediatos son fundamentalmente de tipo 

fisiológico; los retardados son principalmente 

anatómicos: brotes sinápticos nuevos, desarrollo 

de ramificaciones, etc. 

En definitiva, el término de plasticidad neuronal va 

íntimamente asociado al de cambio en el estado 

funcional de la neurona (fisiológico, morfológi- 

co). Desde ese punto de vista, podríamos esta- 

blecer un análisis comparado entre los cambios 

que observamos en una neurona conforme se va 

desarrollando en las fases propias del desarrollo 

cerebral, tal como los hemos descrito en el ca- 

pítulo |, y los cambios que observamos cuando 

la neurona recibe una influencia que la invita a 

sufrir una modificación. Y hay una situación muy 

particular que es la que en esta ocasión más nos 

concierne: ¿Qué ocurre cuando una neurona en 

fase de desarrollo empieza a recibir influencias 

específicas en forma de bombardeo especializado? 

Puesto que el valor último de los cambios plás- 

ticos lo vamos a medir por el establecimiento y 

reforzamiento de sinapsis, conviene que fijemos la 

atención en los mecanismos que intervienen. No 

basta que la neurona emita una prolongación en 

busca de su diana; es preciso que esa diana atraiga 

a la prolongación y, por así decir, simpatice con 

ella, es decir, establezca un contacto en acuerdo 

mutuo para que ambas células, la emisora y la 

diana, modifiquen sus estructuras hasta que se 

conforme la sinapsis en toda su complejidad. Esto 

significa la síntesis y la ubicación especializada de 

numerosas moléculas y estructuras, dirigidas por 

la acción esencial de los correspondientes genes. 

2.2. La transmisión de naturaleza 

glutamatérgica 

En el establecimiento y reforzamiento de sinapsis 

intervienen, entre otros, unos mecanismos refor- 

zadores derivados de la acción de un particular 



neurotransmisor de carácter activador, el ácido 

glutámico, que va a actuar a través de sus recep- 

tores específicos AMPA y NMDA. La activación 

normal de una vía aferente libera ácido glutámico 

en cantidad moderada, capaz de estimular exclu- 

sivamente el receptor AMPA asociado a un canal 

de Na”, originando así una breve despolarización. 

En cambio, el receptor glutamatérgico NMDA 

no contribuye a la respuesta porque el canal a él 

asociado permanece cerrado al estar bloqueado 

por iones Mg”. Sin embargo, cuando el estímulo 

es muy intenso el número de receptores AMPA 

activados aumenta, la despolarización es mucho 

más intensa y alcanza el valor necesario para ven- 

cer el bloqueo de Mg” al desplazar a estos iones 

de su asociación al receptor-canal NMDA: el ca- 

nal queda libre para que fluya un gran número de 

iones Ca”*. Es decir, los receptores NMDA son 

plenamente activos sólo cuando se ensambla la 

combinación de un determinado voltaje y de un 

determinado mediador. Además, activa también 

los receptores glutamatérgicos de naturaleza 

metabotropa asociados a fosfolipasa C, la cual 

hidroliza fosfoinosítidos para generar inositol- 

trifosfato y movilizar más Ca”, y diacilglicerol 

del que provendrá el ácido araquidónico para 

formar eicosanoides (Flórez, 1999). 

Esta irrupción de Ca” en la estructura postsináp- 

tica va a desencadenar una cascada de reaccio- 

nes neuroquímicas de gran trascendencia. Pues 

bien, algunos de estos pasos acompañan tam- 

bién a la génesis de ciertas formas de memoria. 

El aumento de Ca” inducido por la activación 

de receptores NMDA activa diversas cinasas: la 

PKA, la PKC, una de las cinasas dependientes de 

Ca/calmodulina (CaMKII), y tirosín-cinasas. La 

CaMKIl es particularmente importante porque, 

una vez activada por el Ca”, permanece en este 

estado aun cuando el nivel del ion disminuya. La 

inhibición de estas cinasas mediante diversas sus- 

tancias, particularmente de la PKC y de la CaM- 

Kill, perturba en el animal de experimentación la 

formación y/o consolidación de memoria, como 

ha sido demostrado en múltiples modelos y muy 

particularmente en la memoria de tipo espacial. 

Sindrome de Down: Neurobiología, neuropsicología y salud mental 

Las cinasas mencionadas van a fosforilar proteínas; 

pero, parte de los procesos de fosforilación van a 

tener lugar en el núcleo provocando la activación 

de factores de transcripción, la activación de ge- 

nes de acción inmediata y la ulterior codificación 

de nuevas proteínas (algunos de las cuales son 

también factores de transcripción). Es evidente 

que la consolidación duradera de la sinapsis exi- 

ge la síntesis de unas proteínas y la inhibición de 

otras; es así como se instauran procesos de largo 

alcance que van a permitir la modificación estable 

y permanente de diversos elementos de la sinap- 

sis situados tanto pre como postsinápticamente. 

Como uno de estos procesos es el incremento 

pertinaz de liberación de glutamato, deben existir 

mecanismos que, iniciados en el compartimiento 

postsináptico, terminen por actuar retrógrada- 

mente en la terminación presináptica facilitando 

dicha liberación. Existen correlatos funcionales 

de estos procesos de largo alcance, como son 

los fenómenos de potenciación e inhibición de 

larga duración (o a largo plazo), conocidos con 

las siglas LTP y LTD, respectivamente. Tales fe- 

nómenos modulan positiva o negativamente la 

intensidad de la transmisión sináptica, y van a 

servir no sólo para dar base funcional a la acti- 

vidad fisiológica interneuronal sino para reforzar 

el establecimiento, conservación y permanencia 

de las conexiones sinápticas. 

2.3. Maduración cerebral, estimulación y 
experiencia 

Entre los rasgos más sobresalientes del SNC des- 

taca la exquisita precisión de su ingente número 

de conexiones. Esta configuración tan compleja 

resulta tanto más sorprendente si consideramos 

que, en el momento del nacimiento, las conexio- 

nes neuronales prácticamente no están estable- 

cidas. Estas conexiones neurales definitivas se 

van a establecer merced a la remodelación de la 
configuración inicial inmadura que contenía sólo 
un esbozo o insinuación de lo que será el modelo 
adulto definitivo. A medida que el cerebro crece, 
aumenta el número de sus prolongaciones y de 
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los contactos sinápticos que establecen. El hecho 

de que sea necesaria la actividad neuronal 

para completar el desarrollo implica que la 

maduración cerebral es modificable a través 

de su propia estimulación y de la experien- 

cia, proporcionando al cerebro la adaptabilidad 

necesaria. Este esquema resulta probablemente 

más económico desde el punto de vista biológi- 

co, ya que un modelo en el que se necesitara el 

control genético para la formación de todas las 

sinapsis exigiría un ingente número de marcado- 

res moleculares específicos y de sus respectivos 

genes (Yusuf, 2002). 

En las primeras etapas del desarrollo existe poco 

espacio para que “aparezcan cambios plásticos; 

digamos que la programación es eminentemen- 

te genética y poco asequible a ser manipulada. 

En las etapas más posteriores del desarrollo, sin 

embargo, la plasticidad influye de manera mucho 

más destacada, de forma que la experiencia inicial 

controla en parte la riqueza de conexiones entre 

las neuronas, y es sustancialmente responsable 

de todo el rico entramado final. En las etapas 

postnatales, las diversas influencias y estímulos 

van provocando nuevos brotes dendríticos y axó- 

nicos, con nuevas ramificaciones. Y finalmente, 

van estableciendo, reforzando o eliminando los 

contactos sinápticos hasta conseguir la remode- 

lación final de los circuitos. 

Se acepta que existen momentos o períodos es- 

peciales en los que cada una de las distintas áreas 

del SNC presenta especial sensibilidad y capaci- 

dad de respuesta para la modificación inducida 

por las diversas influencias. Por lo que sabemos, 

la influencia de la experiencia afecta más a la or- 

ganización final de los circuitos locales que a las 

vías principales, porque para entonces ya se ha 

completado la organización topográfica de los 

grandes circuitos. 

Aunque sabemos poco de los factores que con- 

trolan la duración y el momento en que se es- 

tablecen estos periodos de especial sensibilidad, 

guardan particular relación con la sinaptogénesis, 

es decir, con una fase en la que existe hiperpro- 

ducción de sinapsis en la corteza cerebral. Pero 

muchas de estas sinapsis se van a perder dando 

origen a un fenómeno de remodelación de gran 

calado. Podríamos decir que el programa de de- 

sarrollo genéticamente preestablecido configura 

las fases de producción o estallido sináptico: un 

periodo de particular sensibilidad para recibir 

la información sensorial que en último término 

va a condicionar y dirigir el aprendizaje. Pero es 

el individuo con las influencias externas que lo 

circundan quien decidirá al final cuál ha de ser el 

entramado de redes sinápticas que se forman, que 

será lo que haya de condicionar su experiencia, 

su aprendizaje (Yusuf, 2002). 

No todas las áreas cerebrales presentan perio- 

dos de sinaptogénesis y de pérdida sináptica al 

mismo tiempo (Huttenlocher y Dabholkar, 1997). 

En la corteza visual primaria hay un brote de si- 

naptogénesis hacia los 3-4 meses de edad con 

una densidad máxima a los 4 meses. Pero en la 

corteza prefrontal tarda más tiempo y alcanza el 

máximo de densidad sináptica a los 3-5 años. El 

curso temporal de la eliminación de sinapsis se 

prolonga también más en la corteza frontal (has- 

ta los 20 años) que en la corteza visual (4 años). 

Estos estudios concuerdan con los que se realizan 

utilizando técnicas funcionales de neuroimagen, 

o en los estudios de metabolismo cerebral. Po- 

demos, pues, concluir afirmando que son distin- 

tos los tiempos de maduración para las diversas 

estructuras cerebrales, y que las áreas primarias 

corticales senso-motoras se desarrollan antes 

que las grandes áreas de asociación. 

3. Datos experimentales: el 
enriquecimiento ambiental 

Así como los experimentos de deprivación sen- 

sorial (visual, auditiva, etc.) y nutricional provo- 

can cambios degenerativos en el neurodesarro- 

llo y procesos de readaptación de circuitos y 
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conexiones neurales, los experimentos de esti- 

mulación demuestran la promoción del neuro- 

desarrollo (Rampon et al., 2000; Rosenzweiger 

et al., 1996). Hemos visto que los sistemas ce- 

rebrales responsables de la percepción sensorial 

tienen una maduración temprana, mientras que 

los responsables de la integración de la informa- 

ción, es decir, los sistemas metacognitivos cuya 

actividad se centra en la corteza prefrontal, como 

área de asociación terciaria, son de maduración 

más tardía. Sin embargo, están expuestos igual- 

mente a la influencia de la experiencia e incluso 

puedan ser más sensibles a ella que los sistemas 

sensoriomotores. El aprendizaje y la experiencia 

provocan modificaciones cerebrales tanto neuro- 

químicas como neuromorfológicas, refuerzan los 

contactos sinápticos ya existentes y favorecen la 

formación de nuevos contactos entre las células. 

Son muchos los modelos experimentales que 

se han utilizado para valorar la influencia de 

las modificaciones del ambiente sobre el desa- 

rrollo cognitivo. Quizá uno de los que alcanza 

resultados más sorprendentes es el modelo de 

enriquecimiento ambiental. En este modelo, 

los animales (generalmente roedores: ratas y, 

menos frecuentemente, ratones) son estabula- 

dos en jaulas más grandes de lo habitual, y en 

mayor número por jaula. En las jaulas se colo- 

can juguetes que se van cambiando, de formas y 

colores variados. Se incluyen escaleras, ruedas 

giratorias, y se plantean dificultades para el ac- 

ceso a la comida que también puede ser varias 

en textura y sabor. Los animales que han sido 

sometidos a este tipo de estimulación durante 

periodos variados de tiempo (generalmente, | 

o 2 meses después del destete) presentan di- 

ferencias sustanciales frente a sus compañeros 

estabulados en condiciones estándar: realizan 

mejor las pruebas que requieren un aprendizaje 

complejo, son más competentes en las pruebas 

que evalúan la memoria visoespacial y la memoria 

a corto plazo, e incluso pueden mostrar signos 

más tardíos de envejecimiento. Estos resultados 

de carácter cognitivo se acompañan de modifica- 

ciones neuroanatómicas, como son: el aumento 

de grosor de la corteza cerebral, el incremento 

en el número de las espinas dendríticas y el au- 

mento en el número y tamaño de las sinapsis, y 

el aumento del proceso de neurogénesis arriba 

descrito. A nivel neuroquímico, se aprecia un in- 

cremento en la expresión de numerosos genes 

que tienen que ver con el desarrollo neuronal, y 

modificaciones en el funcionamiento de las vías 

de señalización intraneuronal que son activadas 

en respuesta a estímulos neuroquímicos diversos. 

Pero no es sólo la estimulación ambiental la que 

puede originar modificaciones perdurables en el 

neurodesarrollo. Estimulaciones más sutiles como 

es la estimulación tactil postnatal, mantenida 

de modo suave y permanente durante un cierto 

tiempo después del nacimiento (manipulación 

tactil consistente) ejerce efectos beneficiosos en 

forma de una menor reactividad emocional, menos 

tendencia al estrés, mayor capacidad de apren- 

dizaje en situaciones emocionales. Mientras que 

cuando la estimulación es “inconsistente” porque 

las maniobras táctiles han sido irregulares en su 

forma y frecuencia, los animales presentan mayor 

reactividad emocional y ven reducida su capacidad 

para ciertos aprendizajes. Igualmente, se ha com- 

probado experimentalmente que el favorecimien- 

to del vínculo de la madre con su prole ejerce 

efectos beneficiosos sobre la cromatina nuclear, 

que redundan a largo plazo en la activación de 

genes y la producción de sus correspondientes 

productos (Dierssen, 1994; Meany y Szyf, 2005)). 

De lo expuesto se desprende que el ambiente 

es capaz de modificar la función y la estructura 

cerebral, de forma que la experiencia tiene con- 

secuencias en diferentes niveles de integración 

más o menos perdurables. Esto es especialmente 

cierto durante las primeras etapas de la vida en 

las que el desarrollo cerebral en las que la expe- 

riencia tiene una importancia mayor, si cabe, ya 

que no sólo facilita patrones. Pero no siempre 

la modificación de una función se acompaña de 

modificación de la estructura, y esto conviene 

tenerlo muy presente sobre todo cuando el ce- 

rebro se encuentra sometido a perturbaciones 
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incisivas y constantes que dificultan la expresión 

de los procesos adaptativos en toda plenitud. 

4. La atención temprana en el 
síndrome de Down 

4.1. ¿De qué realidad partimos? 

Hemos podido comprender cómo, en la base del 

desarrollo del SNC y de la expresión física de 

todas sus funciones, se encuentra la propiedad de 

la neuroplasticidad. Es una propiedad sustancial 

que a lo largo de toda la vida, y con intensidad 

diferente según las etapas, va a modular muy 

significativamente la impronta ejercida por el 

programa genético de cada individuo. 

Pero no es lo mismo partir de un sustrato neural, 

que se va desarrollando conforme a programas 

y patrones firmemente establecidos en el curso 

de la evolución, que de un sustrato neural some- 

tido desde su inicio al desequilibrio derivado de 

la sobredosis de genes de todo un cromosoma, 

en nuestro caso el 21, tal como ha sido explica- 

do en el capítulo 2. 

Existen numerosos trabajos sobre el modo en 

que la deprivación sensorial de una determinada 

modalidad puede ser parcialmente compensada 

mediante el desarrollo vicariante de áreas ce- 

rebrales que corresponden a otra modalidad. Y 

cómo la estimulación sistemáticamente aplicada 

de una concreta función puede activar áreas an- 

teriormente silenciosas que ayudan a restable- 

cer la función, al menos parcialmente (Róder y 

Rosssler, 2004). 

Pero el problema al que nos enfrentamos en el 

síndrome de Down es bastante más complejo, 

por tres motivos fundamentales: 

a) La lesión o perturbación cerebral no queda 

circunscrita a un territorio sino que es difusa, 

aunque puede predominar más en unos terri- 

torios cerebrales que en otros. Esto significa 

que no afecta de manera exclusiva a una fun- 

ción, sino a muchas; y tanto más cuanto más 

una función dependa de la activación coordi- 

nada de varias áreas cerebrales. 

b) A la hora de promover la restauración fun- 

cional con nuestros sistemas de estimulación, 

actuamos sobre un terreno genéticamente 

infradotado. Es decir, si, como ya hemos ex- 

plicado, la respuesta adaptativa de una neu- 

rona como elemento clave de su plasticidad 

incluye el desencadenamiento de una casca- 

da de reacciones moleculares entre las que 

se incluye la activación de genes neuronales, 

muchas de estas reacciones se encuentran 

comprometidas por la trisomía. 

c) La trisomía persiste a lo largo de la vida; y la 

del cromosoma 21 conlleva la producción de 

elementos, o la perturbación en la sucesión 

de determinadas vías bioquímicas, que termi- 

nan por producir elementos neurotóxicos a 

lo largo de la vida de la persona. 

No es nuestra intención poner en tela de juicio 

el valor que tienen los programas de atención 

temprana para la crianza global de un bebé con 

síndrome de Down. La experiencia de muchos 

expertos indican los ricos beneficios que la 

atención temprana reporta a los niños con sín- 

drome de Down (Hanson, 1987; Cunningham, 

1991; Zulueta, 1991; Candel y Carranza, 1993; 

Hines y Bennet, 1996; Candel 2003; Zulueta y 

Mollá, 2006). Lo que es preciso analizar es cuán- 

tos de estos beneficios son el fruto directo de la 

estimulación motora, sensorial y cognitiva que 

influye sobre el cerebro, y cuántos son el fruto 

indirecto del ambiente que un buen programa de 

atención temprana genera en esa unidad funcio- 

nal que constituye el recién nacido con su familia 

y el entorno. 

Como Mahoney y Perales (2012) han señalado 

de manera rotunda, la implicación de los padres 
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es elemento esencial para el éxito de las inter- 

venciones sobre el desarrollo en niños pequeños 

con síndrome de Down y otras discapacidades. 

Un importante punto de giro en nuestra visión 

actual sobre la implicación de los padres ha esta- 

do relacionado con los esfuerzos recientes rea- 

lizados para conceptualizar este hecho, a partir 

del marco que ofrece el modelo parental en el 

desarrollo de un hijo. El modelo parental destaca 

las actividades de intervención que maximizan la 

participación por parte de los padres en aquellas 

cualidades interactivas que la investigación ha 

demostrado que van asociadas al desarrollo del 

niño. La investigación nos muestra que la sensi- 

bilidad de los padres para responder activamente 

a los hijos —responsiveness— constituye una in- 

fluencia crítica para el desarrollo y el bienestar 

emocional de los niños con síndrome de Down 

y otras discapacidades. Las intervenciones que 

fomentan esta sensibilidad de los padres para 

responder activamente han conseguido mejorías 

sustanciales en el desarrollo de los niños. 

Las oportunidades que los padres tienen de inte- 

ractuar con, e influir sobre, el desarrollo de sus 

hijos son mucho mayores que las que cualquier 

otro profesional o adulto pueda tener jamás. Este 

efecto se acentúa por el hecho de que la mayoría 

de los padres son una influencia constante en las 

vidas de sus hijos a todo lo largo de los primeros 

años de su niñez. 

Para ilustrar este último punto, Mahoney y 

MacDonald (2007) llevaron a cabo un análisis 

hipotético de las oportunidades que tienen los 

padres para influir en el desarrollo de sus hijos, 

comparándolos con los maestros, terapeutas 

o especialistas de la intervención mientras los 

niños están en educación especial preescolar o 

en atención temprana. Basándonos en los tipos 

de servicios de atención temprana que se ofre- 

cen generalmente en los Estados Unidos, supu- 

sieron que cuando los niños son matriculados 

en la educación especial preescolar, las clases a 

las que atienden duran alrededor de dos horas 

y media al día, cuatro días a la semana durante 
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aproximadamente 30 semanas al año. Si los ni- 

ños reciben también terapia, como por ejemplo 

logopedia o fisioterapia, estas sesiones duran 

aproximadamente 30 minutos cada una y se 

ofrecen generalmente un día a la semana durante 

aproximadamente 35 semanas al año. Además, 

asumieron que la mayoría de los padres dedican 

al menos una hora diaria a sus hijos en contac- 

to personal. 

Cuando analizaron las clases en términos de 

cantidad total de tiempo durante el cual los pro- 

fesores interactúan con los niños (suponiendo 

dos profesores en una clase divididos entre 12 

niños y distribuido el tiempo entre instrucción 

en grupo, actividades de funcionamiento de la 

clase, e interacciones individuales), estimaron 

que los niños reciben aproximadamente 33 mi- 

nutos en interacción individual con sus maestros 

cada semana. Y esto debe compararse con los 

25 minutos aproximadamente de tiempo indivi- 

dual con los terapeutas y los 420 minutos con 

los padres cada semana. 

Sin embargo, puesto que los padres están con 

sus hijos 52 semanas al año mientras que profe- 

sores y terapeutas lo están como media entre 

30 y 35 semanas, la mayor cantidad de tiempo 

de dedicación individual que los padres pasan 

con sus hijos cada semana queda ampliada por 

el número de semanas que pasan con sus hijos a 

lo largo del año. Suponiendo que la mayoría de 

los adultos se implican en 10 interacciones por 

minuto, los padres quedan involucrados en al 

menos 220.000 interacciones concretas con sus 

hijos al cabo del año, frente a los profesores de 

atención temprana que se involucran en aproxi- 

madamente 9.900 interacciones, y los terapeutas 

que lo hacen en 8.750 (figura 5-1). 

Ésta es una estimación extremadamente con- 

servadora de las oportunidades que los padres 

tienen para influir en el desarrollo de sus hijos. 

Si los padres emplean dos, tres o más horas cada 

día en esa interacción, como sucede con muchos 

padres, la discrepancia entre sus oportunidades 
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y las de los maestros y terapeutas se ampliaría 

en dos o tres veces más. Es decir, este ejemplo 

ilustra de qué manera las oportunidades que los 

padres tienen para influir sobre el desarrollo de 

sus hijos son sustancialmente superiores a las 

que los profesores jamás podrían tener, incluso 

cuando los padres tienen limitado el tiempo de 

estar con sus hijos por causa del trabajo u otras 

responsabilidades. 

Quizá sea el momento de recordar que los pro- 

gramas recomendados aquí y allá a las familias 

de niños con síndrome de Down, con mayor o 

menor presión, no es uno solo sino varios. Y que 

en algunos, la insistencia por aplicar ejercicios 

agotadores, omnipresentes y omnicomprensivos 

de ejercicio físico y estimulación sensorial es tal 

que acorrala a los padres y los acongoja en su 

deseo de ofrecer al hijo todo lo que les dicen 

que es necesario. Quizá sea éste el momento de 

preguntarse: ¿Hay una relación lineal entre estí- 

mulo físico y sensorial y desarrollo neuronal? ¿Es 

posible alcanzar un techo de rendimiento máxi- 

mo, a partir del cual el incremento de estímulo 

sea contraproducente y provoque un declive en 

el resultado global? ¿Es comparable la respuesta 

neuronal de un cerebro sano a lo que puede con- 

seguirse en un cerebro genéticamente alterado? 

4.2. El cerebro en el feto y recién nacido 
con síndrome de Down 

Quizá el mensaje más directo y más definitivo 

nos lo puede dar una sencilla neurona obtenida 

de la corteza cerebral de un feto con síndrome 

de Down, mantenida en cultivo y dejada que se 

desarrolle espontáneamente a lo largo de los días. 

Cuando una neurona normal es así mantenida, 

rápidamente se diferencia y desarrolla sus pro- 

longaciones para conectar con otras neuronas 

próximas a ella al menos durante 14 días. Pero 

si la neurona fetal proviene de un cerebro con 

síndrome de Down, al cabo de 7 días inicia un 

proceso de degeneración y muerte neuronal (Bus- 

ciglio y Yankner, 1995). La neurona “síndrome de 

Down” muestra signos de debilidad, su progra- 

mación no le permite mantenerse viva durante el 

mismo tiempo que la neurona normal (figura 5-2). 

Vemos, en definitiva, una debilidad intrínseca 

en la neurona y en el desarrollo de la corteza 

cerebral durante el período fetal (Engidawork 

et al., 2003a, b). Se ha dicho, sin embargo, que 

en el momento del nacimiento no hay grandes 

diferencias entre el cerebro del recién nacido 

sin y con síndrome de Down, ni por el número 

de neuronas ni por el número de espinas o de 

sinapsis. Y ciertamente, cuando uno evalúa las 

funciones psicomotoras de un recién nacido con 

síndrome de Down obtiene con frecuencia coe- 

ficientes de desarrollo que son normales o están 

muy próximos a la normalidad. No siempre es 

así, porque sabemos muy bien la gran dispersión 

de valores que existe entre los individuos con 

síndrome de Down. Pero, en cualquier caso, 

esto significa que, pese al desequilibrio proteico 

cerebral generado por la trisomía, se mantienen 

los mecanismos básicos de neurogénesis cerebral 

lo suficientemente bien como para conformar el 

marco funcional del desarrollo. 

Ahora bien, tan pronto como el cerebro es so- 

metido a la intensa estimulación ambiental que 

debe poner en juego toda la maquinaria arriba 

señalada para recibir estímulos y responder a 

ellos en forma de crecimiento del soma neuro- 

nal y de sus prolongaciones, de establecimiento 

y consolidación de las conexiones sinápticas y de 

la mielinización, sobreviene el relativo fracaso de 

las neuronas. Su maquinaria, cuyo funcionamiento 

y capacidad de reserva depende tan directamen- 

te de la programación génica, muestra signos de 

relativa incapacidad. Es entonces cuando, ya en 

los primeros meses tras el nacimiento, empeza- 

mos a observar desviaciones cada vez más claras 

en la longitud de las prolongaciones dendríticas, 

en el número de espinas, en las sinapsis esta- 

blecidas. Paralelamente, los tests de desarrollo 

nos muestran cifras más bajas, incrementos del 

tiempo necesario para alcanzar los diversos hi- 

tos del desarrollo. 
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La gran pregunta que nos hacemos es: ¿puede 

ser todo esto corregido mediante la apropiada 

y pertinente estimulación? Si atendemos a los 

reclamos de algunos de los programas de neu- 

rodesarrollo propuestos en diversas páginas de 

Internet, da la impresión de que todo es corre- 

gible, que es cuestión de aplicar con la suficiente 

intensidad y constancia la estimulación apropiada 

a cada déficit, y nuestro personajito con síndro- 

me de Down se normaliza. 

Es cierto que la práctica de programas activos y 

bien construidos de atención temprana consigue 

recuperar funciones, mejorar sustancialmente la 

iniciación y el desarrollo de los procesos cogni- 

tivos, mejorar el lenguaje, etc. Es decir, la acción 

educativa firme, constante e inteligente, activa 

ese cerebro pese a las trabas que tiene, y le hace 

utilizar sus recursos de neuroplasticidad. 

Pero es experiencia común que esta buena res- 

puesta no es completa, y ahí es donde yerran quie- 

nes ofrecen soluciones milagrosas a sus programas 

de estimulación y crean falsas expectativas que, 

desgraciadamente, a veces cuestan mucho dinero 

y un exagerado esfuerzo para las familias. Pode- 

mos mejorar y mejoramos ciertas funciones más 

asequibles, pero es imposible conseguir el pleno 

restablecimiento de todas las áreas que en mayor 

o menor grado se ven afectadas por la trisomía. 

El problema es mayor cuando se trata de áreas 

de integración, es decir, de aquellas áreas que no 

reciben directa y primariamente los estímulos 

sensoriales modales, sino que integran de forma 

secundaria o terciaria la información plurimodal. 

4.3. ¿Qué nos dicen los modelos animales de 
síndrome de Down? 

Ha sido abordada esta cuestión en uno de los 

modelos animales de sindrome de Down más 

mundialmente reconocido y utilizado, el ratón 

Ts65Dn (Martínez-Cué et al., 2002; 2005). (Véa- 

se capítulo 6). Es un ratón que tiene trisomía 

parcial del cromosoma l6, un cromosoma que 

contiene una larga secuencia de genes ortólo- 

gos del cromosoma 21 humano, concretamente 

desde la región cercana al conjunto de genes 

Gabpa/App hasta Znf295. Diversos grupos de 

ratoncitos recién destetados, tanto trisómicos 

como sus hermanos normales, fueron someti- 

dos a una etapa de enriquecimiento ambiental 

durante un periodo de 6 semanas. Terminado el 

período de enriquecimiento, se analizó su capa- 

cidad de aprendizaje en diversos tests, entre los 

que predominó el test del laberinto acuático de 

Morris, que consiste básicamente en aprender 

a reconocer la presencia de una plataforma su- 

mergida en un tanque de agua, que permanece 

invisible. Algunos de estos ratones fueron después 

sacrificados para analizar su cerebro y contar las 

dendritas y espinas de las neuronas piramidales 

de un área de la corteza cerebral. 

El enriquecimiento ambiental mejoró parcialmen- 

te el aprendizaje visoespecial en las hembras tri- 

sómicas, no así en los machos trisómicos en los 

que incluso empeoró su aprendizaje. Cuando en 

un trabajo posterior se analizaron qué factores 

pudieron influir en la mala respuesta de los ma- 

chos trisómicos, se comprobó que el enriqueci- 

miento ambiental en una colonia grande, como es 

lo habitual, les producía una situación estresante 

manifestada por el aumento de corticosterona, 

y una situación como de indefensión que pro- 

bablemente interfería en su tarea de aprendi- 

zaje. Y esto no ocurría en los ratones normales 

(Martínez- Cué et al., 2005). Cuando se analizó 

después el cerebro de las hembras que habían 

mejorado parcialmente su aprendizaje mediante 

el enriquecimiento ambiental, y se comparó con 

el de sus hermanas controles, se apreció que el 

aprendizaje en las controles había hecho aumen- 

tar el número de espinas de manera significativa; 

no así en las hembras trisómicas (Dierssen et al., 

2003) (figura 5-3). 

A la hora de interpretar estos resultados, in- 

dudablemente hemos de señalar que los seres 

humanos no nos comportamos de la misma ma- 

nera que los ratones por lo que se refiere a los 
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condicionamientos de sexo, y que no es lo mismo 

el enriquecimiento ambiental que un programa de 

Atención Temprana. Sin embargo los resultados 

nos clarifican algunos aspectos. 

a) Es cierto que el enriquecimiento ambiental 

fue aplicado indiscriminadamente. Pero cabe 

preguntarse cuántas de nuestras acciones de 

intervención no son aplicadas de manera in- 

discriminada, no ajustadas a las cualidades y 

posibilidades del niño, en un exceso de estimu- 

lación que puede resultar contraproducente. 

Estos experimentos nos indican claramente 

que lo que puede ser beneficioso para un gru- 

po no lo es para otro. De ahí la importancia 

de adaptar la estimulación a la actividad fa- 

miliar convenientemente motivada, como han 

destacado Mahoney y Perales (2012). 

b) La trisomía introdujo un factor de debilidad 

y de inestabilidad en la respuesta a la acción 

estimuladora. Porque tanto la parcialidad en 

la respuesta positiva de las hembras a la es- 

timulación como el perjuicio ocasionado en 

los machos estuvo condicionado por el fac- 

tor genético. 

c) Como ya se ha explicado, la técnica del en- 

riquecimiento ambiental aplicada a roedores 

ocasiona de manera constante una estimu- 

lación de la respuesta funcional (mejora de 

aprendizajes), que se acompaña de incre- 

mentos en los parámetros estructurales de 

la corteza cerebral; cambios estructurales 

que sirven para consolidar esa función. Esto 

fue comprobado en los experimentos realiza- 

dos en ratones normales. No así en las rato- 

nas trisómicas en las que el enriquecimiento 

mejoró el aprendizaje pero no el número de 

espinas dendríticas. Esto demuestra algo que 

habíamos ya anunciado: las técnicas de inter- 

vención y de estimulación pueden mejorar 

la función sin que necesariamente lleguen a 

mejorar en términos visibles las estructuras; 

puede fallar este factor de consolidación. Es- 

tamos en presencia de plasticidad fisiológica, 

pero no hemos llegado a demostrar la plas- 

ticidad morfológica. Es preciso señalar, ade- 

más, que se han encontrado alteraciones en 

los procesos de LTP y LTD de las neuronas 

hipocámpicas en este modelo de ratón (Gal- 

dzicki y Siarey, 2003) (v. capítulo 6). Se ha 

propuesto que estos trastornos fisiológicos 

sean los responsables de un pobre modelaje 

en la organización estructural a largo plazo 

de las diversas redes neuronales. 

Al margen de los experimentos sobre los efec- 

tos de la estimulación, se ha analizado también 

en estos ratones trisómicos el fenómeno de la 

neurogénesis que subsiste y se mantiene en las 

etapas postnatales. Se trataba de saber si apa- 

recía este fenómeno también en los ratones tri- 

sómicos. Efectivamente, existe neurogénesis en 

el hipocampo de dichos ratones, lo que significa 

que la alteración genética no la afecta al menos 

durante una parte sustancial de la vida (Rueda et 

al., 2005). Por tanto, este proceso puede contri- 

buir a mantener y renovar estructuras cerebrales 

que participan en los mecanismos de la memo- 

ria y el aprendizaje. Esto fue lo que observaron 

Chakrabarti et al. (2011), quienes aplicaron una 

combinación de enriquecimiento ambiental y 

ejercicio físico a ratones Ts65Dn, iniciándola 

en el día 18 postnatal. Comprobaron que dicha 

combinación aumentó la proliferación celular, la 

neurogénesis y la gliogénesis, en el giro dentado 

del hipocampo y en la zona subventricular telen- 

cefálica, las dos principales áreas de proliferación 

celular postnatal. 

4.4. Recomendaciones 

De lo expuesto se deduce que, al programar la 

atención temprana para los bebés y los niños 

pequeños con síndrome de Down, se ha de te- 

ner en cuenta su realidad actual y su previsión 

futura. La realidad actual indica sus caracterís- 

ticas personales, tan distintas entre los diversos 

niños: tonicidad, motricidad, sensibilidad, reacti- 

vidad, capacidad de respuesta y de interacción. 
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Su previsión futura atañe a los puntos débiles 

que suelen predominar en el fenotipo síndrome 

de Down y que serán analizados en los futuros 

capítulos: atención, motivación, memoria, comuni- 

cación y lenguaje, porque en función de ellos han 

de elaborarse programas que inicien el desarro- 

llo de esas áreas. Como ya señalaban Troncoso 

et al. (1999), debemos tener en cuenta que, hoy 

en día, el niño pequeño con síndrome de Down, 

cuando tenga tres años, será ya un alumno en 

una escuela infantil común para niños sin disca- 

pacidad. Y cuando cumpla 6 o 7 años, será un 

alumno más en un centro escolar ordinario. Estas 

perspectivas obligan a diseñar los programas de 

atención temprana de modo que puedan iniciar 

la escuela primaria en óptimas condiciones. Esta 

preparación previa incluye diversos aspectos del 

desarrollo y madurez en las áreas de la autonomía 

personal, el cuidado de sí mismo, el lenguaje, la 

socialización, la alfabetización y el área cognitiva. 

Son de destacar aquellas fuentes de información 

que precisamente tienen en cuenta los programas 

de atención temprana, como es el caso de Kumin 

(2014) para la comunicación y el lenguaje, o el de 

Troncoso et al. (2005), para la lectura y escritura. 

Buena parte de estas actividades se entrenan 

y realizan en casa, en familia, atendiendo a las 

orientaciones que dan los profesionales, pero 

adaptándolas a la estructura, peculiaridades y 

condiciones de la propia familia. De este modo, 

el niño se encuentra en un ambiente familiar 

afectivo, enriquecedor, estimulante (Diez Mar- 

tínez, 2008). Cada familia es diferente por lo 

que hay que respetar su diversidad; frente a una 

hipotética familia “ideal”, los profesionales de la 

atención temprana se encuentran con una fami- 

lia real, diferente a otras, y a la que es preciso 

respetar y alentar. 

Resumen y conclusiones 

Las propiedades plásticas del SNC contribuyen 
de manera decisiva a: 
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* promover su desarrollo y mantener su fun- 

ción a todo lo largo de nuestra existencia 

e ser modulado y modificado por la influen- 

cia ambiental presente en cada etapa O 

circunstancia 

e recibir, almacenar y evocar la información 

* ser reparado y recuperar la función, en 

grado variable, tras un evento lesivo 

* compensar o corregir, en grado variable, 

la pérdida ocasionada por una lesión. 

La plasticidad es, por tanto, la propiedad que per- 

mite que la genética sea invadida, corregida, rec- 

tificada por la experiencia vital de cada individuo. 

Esta propiedad, sin embargo, tiene unos límites 

que están impuestos, en condiciones normales, 

por la propia naturaleza del sistema nervioso, y en 

condiciones patológicas, por el grado, la naturale- 

za y la extensión de la lesión que haya padecido. 

El objetivo final de la acción educativa sobre un 

ser humano es conseguir un ser equilibrado. Sin 

duda, la ejercitación de una determinada habilidad 

O tarea promueve el desarrollo y función de las 

estructuras cerebrales que sirven a la ejecución 

de esa tarea. En eso se basa la formación de un 

especialista: músico, gimnasta, pintor o analista 

de sistemas. 

El síndrome de Down implica una nueva realidad. 

Es un cerebro mediatizado por unas alteracio- 

nes de origen génico que limitan o constriñen 

su pleno desarrollo y función. Por su difusa pre- 

sencia a lo largo y a lo ancho de las estructuras 

cerebrales, quedan afectados en mayor o menor 

grado variados sistemas implicados en funciones 

distintas: lo motórico, lo sensorial, lo verbal, de- 

terminados aspectos relacionados con lo cogni- 

tivo, con lo adaptativo. 

La atención temprana aplicada a los niños con 

síndrome de Down tiene el objetivo claro de 

aprovechar las neuroplasticidad para activar y 
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promover las estructuras que han nacido o que 

se han de desarrollar de un modo deficiente. 

Tratamos de ejercer una fuerza impulsora con- 

tra algo que se resiste, por su propia limitación 

génica, a ser activado y reparado. Algo que, ade- 

más, se encuentro disperso por diversas zonas 

del cerebro y que nos obliga a actuar desde dis- 

tintos frentes. 

Esa es una de las dificultades: el experto en aten- 

ción temprana ha de atender al individuo en su 

conjunto, tratando de conseguir el desarrollo más 

equilibrado posible. Debe saber que la plasticidad 

funciona pero que tiene un límite, y que es con- 

traproducente tratar de superarlo a costa de un 

desequilibrio en el desarrollo de toda la propia 

persona en su conjunto, y de la unidad en la que 

esa persona se encuentra: la familia. Debe saber 

que el exceso de estímulos, o el desorden en su 

aplicación, provocan confusión en los sistemas. 

La familia es el entorno en el que mejor se rea- 

liza la atención temprana y mejor se atiende a 

las necesidades reales del niño. La principal tarea 

de los profesionales es conseguir que la familia 

asuma ese papel, comprenda los objetivos que se 

pretenden en el desarrollo del niño, y aprovecha 

con dedicación e ilusión las miles de oportunida- 

des que la actividad diaria ofrece. 

La atención temprana ha demostrado ser efi- 

caz. Pero no tengamos una visión simplista de 

su eficacia. Pedimos rigor en los conocimientos, 

pericia en su aplicación, capacidad de previsión 

sobre la ruta que ese niño va a seguir y sobre 

el proyecto de vida que deseamos que alcance. 

Por último, no olvidemos que en el síndrome de 

Down no sólo hay problemas biológicos en las 

etapas de formación y desarrollo del SNC. Los 

sigue habiendo a lo largo de la vida. Por eso, ya 

no hablamos tanto de atención temprana como 

de atención permanente. 
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Il. Introducción 

Con el fin de identificar los mecanismos biológicos 

que son responsables de la aparición de diversos 

procesos patológicos, y de evaluar la eficacia de 

nuevas terapias, se han desarrollado en los últimos 

años centenares de modelos animales de enfer- 

medades humanas. Para que un modelo animal 

pueda ser considerado válido, ha de satisfacer 

los criterios de validez de concepto o etiológica 

(construct validity), validez de la expresión feno- 

menológica (face validity) y validez de predicción 

(predictive validity) (Bourin et al., 2007, Crawley, 

2004). La validez de concepto hace relación a la 

semejanza entre el razonamiento teórico que 

explica el modelo animal y la patología humana. 

En consecuencia, la etiología de los factores con- 

ductuales y biológicos que es causa del problema 

patológico ha de ser similar en los animales y en 

la especie humana (p. ej., en el caso del modelo 

animal de síndrome de Down, la triple presencia 

de los genes del cromosoma 2! humano [Hsa21])). 

La validez de la expresión fenomenológica se refiere 

a lo bien que el modelo imite los síntomas de la 

enfermedad humana, e implica que los fenotipos 

moleculares, celulares, fisiológicos y conductuales 

del modelo animal son semejantes a los obser- 

vados en la especie humana. La validez predictiva 

exige que los nuevos conocimientos obtenidos 

en el modelo animal sirvan para hacer acertadas 

predicciones de lo que se obtendrá en la condición 

caciones E 5 E 

humana. Esta validez resulta particularmente im- 

portante para descubrir las causas neurobiológicas 

de los déficit cognitivos propios del síndrome de 

Down que no pueden ser investigados en perso- 

nas por razones éticas, así como para desarrollar 

y probar nuevas terapias que puedan ser eficaces 

para la patología humana. 

En las siguientes secciones resumiremos: 1) las 

semejanzas entre la sobredosis genética de va- 

rios modelos de ratón del síndrome de Down y 

la trisomía 21 humana; 2) la concordancia entre 

los fenotipos conductuales, neuromorfológicos 

y neuroquímicos de los modelos murinos y el 

síndrome de Down; y 3) el conocimiento obte- 

nido en estos animales sobre la neurobiología 

del síndrome de Down, como fundamento para 

el desarrollo y análisis de varias estrategias te- 

rapéuticas que podrían utilizarse potencialmen- 

te para atenuar los problemas cognitivos de las 

personas con síndrome de Down. 

2. Modelos de ratón para el 
síndrome de Down 

El brazo largo del Hsa21 contiene aproximada- 

mente 552 genes de los que 166 son ortólogos 

a los genes localizados en regiones sintenicas 

de tres cromosomas del ratón: el Mmu 16 (224 
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genes ortólogos), el Mmul7 (22 genes ortólogos) 

y el Mmul0 (47 genes ortólogos) (Sturgeon y 

Gardiner, 2011). Basándose en estas homologías, 

se han desarrollado varios modelos de ratón 

que son trisómicos para diversos conjuntos de 

genes del Hsa21 (figura 6-1). El primer intento 

de crear un modelo murino de síndrome de 

Down fue el desarrollo de un ratón, llamado Tsl6 

que era trisómico para todo el Mmul6 (Gropp 

et al., 1975). Pero este modelo no se parece a 

la aneuploidía del síndrome de Down porque 

el Mmul6 presenta sintenías con regiones del 

Hsa3, Hsa8, Hsal6 y Hsa2l; es decir, contiene 

triplicación de muchos genes que no están en 

la trisomía del síndrome de Down, por lo que 

carece de validez de concepto. Además, los 

embriones del Tsló6 mueren in utero, siendo 

entonces imposible comprobar los fenotipos 

de los ratones jóvenes y adultos, por lo se re- 

ducen drásticamente la validez fenomenológica 

y predictiva del modelo. 

El siguiente paso que se adoptó fue generar 

modelos de ratón con trisomías parciales de 

conjuntos de genes Mmulé6 ortólogos con los 

presentes en el Hsa21. En 1993, Davisson et al. 

(1993) crearon el modelo Tsé5Dn, que es el que 

actualmente se utiliza más y está mejor carac- 

terizado como modelo de síndrome de Down. 

Este ratón mantiene una trisomía parcial de un 

segmento del Mmul6, que se extiende desde el 

gen Mrp139 al Znf295 y contiene unos 92 genes 

ortólogos a genes del Hsa21 (Davisson et al., 

1993). Además, los ratones Ts65Dn portan una 

trisomía también de unas 10 Mb del Mmul7 que 

contiene 60 genes que no son homólogos del 

Hsa21 (Duchon et al., 2011). Por tanto, este mo- 

delo no tiene una validez de concepto perfecta 

porque son menos de la mitad de los genes ortó- 

logos hallados en el Hsa21 los que se encuentran 

triplicados en este ratón (Kahlem et al., 2004). 

Sin embargo, como se detalla más adelante, el 

ratón Ts65Dn es en la actualidad el modelo 

que muestra la mejor validez fenomenológica 

y validez predictiva. Además, en algunos casos, 

el síndrome de Down es el resultado de una 
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trisomía parcial de diversas regiones del Hsa21, 

y hay fuertes pruebas de que algunas regiones 

de este cromosoma contribuyen más que otras 

al fenotipo propio del sindrome de Down (Lyle 

et al, 2009; Korbel et al., 2009). Por último, de 

acuerdo con la hipótesis “efecto por dosis-géni- 

ca”, fenotipos diferentes del síndrome de Down 

vienen determinados por el aumento de dosis 

de sólo un subgrupo de genes. La comparación 

de los fenotipos en el Ts65Dn con los de otros 

modelos de trisomía parcial (ver más adelante) 

sugiere que el conjunto de genes triplicado en 

este modelo contribuye a varios fenotipos del 

síndrome de Down, incluidas las alteraciones 

cognitivas y neuroanatómicas. 

El modelo Ts2Cje porta el mismo segmento 

triplicado del Mmulé6 propio del Ts65Dn pero 

está translocado al cromosoma l2 (figura 6-2). 

(Villar et al., 2005). Aunque este modelo mues- 

tra también algunos de los fenotipos caracterís- 

ticos del síndrome de Down que encontramos 

en el ratón Tsó65Dn, no está tan plenamente 

caracterizado. 

Se han producido otros diversos modelos seg- 

mentarios con segmentos diferentes de Mmu 

16, 17 y 10 (figura 6-2). A finales de los 90, Sago 

et al. (1998) generaron dos modelos de ratón 

con triplicación de dos regiones diferentes de 

Mmul6: el ratón TsICje, que presenta una tri- 

somía de 8l genes localizados en la región del 

Mmul6 que se extiende desde Sod! a Znf295, y 

el MsITs65, que tiene una trisomía parcial de 33 

genes localizados en la región de Hsa2l que se 

extiende desde App a Sodl (Sago et al., 2000). 

Además, para valorar la influencia de la llamada 

región crítica del síndrome de Down (DSCR), 

Olson et al. (2007) desarrollaron el ratón TsIR- 

hr, un modelo que es trisómico para la región 

Cbrl-Orf9 del Mmul6, que contiene 33 genes. 

Li et al. (2007) generaron un ratón trisómico 

para la completa región sinténica del Hsa2l en 

Mmul6 (entre Lipi y Zfpb295) que contiene 110 

genes ortólogos, el Dp(16)|Yey/+ (Sturgeon y 

Gardiner, 2011). 
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Para modelar la trisomía de genes del Hsa21 lo- 

calizados en Mmul7, se generaron dos modelos 

de ratón que son trisómicos para las regiones 

segmentarias del Mmul7: el TslYah es trisómi- 

co para l2 genes, sinténicos con la región sub- 

telomérica del Hsa21 (Pereira et al., 2009), y el 

Dep(17)|Ye/+ que es trisómico para toda la re- 

gión sínténica con Hsa21 en el Mmul7 y contiene 

19 genes ortólogos (Sturgeon y Gardiner, 2011; 

Yu et al., 20010 a,b). Además, Vacik et al. (2005) 

crearon el modelo Ts43H que es trisómico para 

30 Mb del Mmul?7, y contiene más de 300 genes 

pero sólo unos 20 son ortólogos de los genes 

Hsa2l, por lo que no es un modelo válido para 

el síndrome de Down. 

Otro ratón generado con trisomía segmenta- 

ria es un ratón que modela la trisomía de genes 

ortólogos del Hsa21 localizados en Mmul0. El 

Dp(10)|Yey es trisómico para la región de Mmul0 

sinténica con la parte distal del Hsa2l y contiene 

37 genes ortólogos (Sturgeon y Gardiner, 2011). 

Recientemente se ha generado un nuevo ratón que 

es trisómico para todas las regiones del Hsa21, 

sinténicas con los cromosomas Mmul0, Mmul6 

y Mmul?7: el ratón Dp(10)|Yey/+Dp(16)|Yey/+; 

Dep(17)|Yey/+ (Yu et al., 2010a). Este nuevo mo- 

delo es muy prometedor con excelente validez 

conceptual y fenomenológica, ya que muestra 

varios fenotipos síndrome de Down. 

El último grupo de modelos animales de síndrome 

de Down comprende dos modelos en los que se 

ha triplicado, o bien el Hsa2l humano completo 

(el ratón Tcl) (O'Doherty et al., 2005) o las re- 

giones del Hsa21 sinténicas con Mmulé6 (el ratón 

TsI Yu) (Li et al., 2007). Ambos modelos muestran 

diversos fenotipos importantes del síndrome de 

Down (O'Doherty et al., 2005; Li et al., 2007; Mo- 

rice et al., 2008; Galante et al., 2009), aunque su 

caracterización no es todavía tan completa como 

la conseguida en los otros modelos de trisomía 

segmentaria; por eso, está todavía por demostrar- 

se su validez fanomenológica. Además, el modelo 

Tcl presenta niveles variables de mosaicismo del 

cromosoma extra en diversos tejidos, lo que in- 

troduce un factor de confusión a la hora de ana- 

lizar las consecuencias fenotípicas. 

Finalmente, para estudiar el papel de genes con- 

cretos en los fenotipos síndrome de Down, se han 

generado varios modelos de ratón con triplicación 

de un solo gen, son los modelos transgénicos. Son 

igualmente importantes los ratones trisómicos 

en los que se ha normalizado la expresión de un 

solo gen de los que se encuentran triplicados en 

el síndrome de Down (ver Lana-Eola et al., 2011; 

García-Cerro et al., 2014). 

3. Déficits cognitivos y conductuales 
en los modelos de ratón del 
síndrome de Down 

Esta sección describe las semejanzas que existen 

entre los problemas cognitivos y conductuales 

que se observan en los diversos modelos de sín- 

drome de Down, en comparación con los que 

observamos en el síndrome de Down humano. 

La disfunción motora es una destacada caracte- 

rística del síndrome de Down. Desde la prime- 

ra infancia se observan hipotonía, hiporreflexia, 

reducción de la fuerza muscular, trastornos en 

el control del músculo estriado y retrasos en la 

adquisición de las habilidades del motor grueso 

y motor fino (Davis y Kelso, 1982; Latash y Cor- 

cos, 1991; Shumway-Cook y Woollacott, 1991). 

Los ratones Ts65Dn no muestran alteraciones 

en sus habilidades sensomotoras como pueden 

ser la fortaleza de sus patas anteriores, el equili- 

brio y la capacidad de trepar (Escorihuela et al., 

1995; Baxter et al., 2000). Sin embargo mues- 

tran poco equilibrio y coordinación motora en 

la marcha (Costa et al., 1999). Muestran también 

hiperactividad en la oscuridad (Escorihuela et al., 

1995; Holtzmanmn et al., 1996; Reeves et al., 1995) 

y en otros contextos que en los animales nor- 

males provocarían más precaución y cese de sus 
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movimientos, como en los tests de campo abierto 

y el laberinto plus (plus maze) (Escorihuela et al., 

1995; Coussons-Read y Crnic, 1996; Martínez- 

Cué et al., 2005; Stewart, 2007). Se ha propues- 

to que esta hiperactividad se debe a un fallo en la 

capacidad de inhibir la actividad o a un déficit en 

la capacidad de prestar astención a estímulos de 

mayor importancia (Crnic y Pennington, 2000; 

Escorihuela, 1998; Martínez-Cué, 2006); Driscoll 

et al. (2004) han confirmado en el ratón Ts65Dn 

la presencia de un déficit de atención. A diferen- 

cia del ratón Ts65Dn, los otros modelos que son 

parcialmente trisómicos para diferentes segmen- 

tos del Mmulé6 no son hiperactivos. Los ratones 

TsICje y MsITs65 no muestran alteración en su 

actividad espontánea (Sago et al., 2000) y los Ts- 

|Rhr muestran una conducta normal en el test de 

campo abierto (Belinchenko et al, 20094). Pero los 

ratones Tcl muestran mayor actividad locomotora 

espontánea, menor capacidad para habituarse a 

nuevos ambientes y varios déficit de coordinación 

motora y de equilibrio en las pruebas de rotarod 

y de rodillo estático (Galante et al., 2009). 

Al igual que en el síndrome de Down (Flórez, 

1992; Nadel, 2003), los ratones Ts65Dn muestran 

problemas para ejecutar tareas que dependen de 

la función hipocámpica, como son las alteraciones 

espontáneas en el laberinto en T, el condiciona- 

miento contextual por miedo, el reconocimiento 

de objetos novedosos (Fernandez y Garner 2008; 

Salehi et al., 2006) y la memoria espacial en el 

laberinto de brazos radiales (Demas et al., 1996; 

Belichenko et al., 2007; Salehi et al., 2009; Bianchi 

et al., 2010b) y en los tests del laberinto acuático 

de Morris (Sago et al., 2000; Reeves et al., 1995; 

Escorihuela et al., 1995, 1998; Martínez-Cué et al., 

2005, 2002; Stasko y Costa, 2004). Estos ratones 

muestran también dificultades de aprendizaje en 

paradigmas de condicionamiento operante (Wen- 

ger et al., 2004; Sanders et al., 2009). 

Los ratones TslCje y MsITs65 presentan pobre 

ejecución en tareas dependientes de hipocampo, 

como son el laberinto en T (Belichenko et al., 

2007) y el laberinto acuático de Morris (Sago et 

al., 1998, 2000). Los TsIRhr muestran alteracio- 

nes espontáneas en el laberinto en T (Belichenko 

et al., 2009a) y en la memoria a largo plazo en el 

test de reconocimiento de objetos nuevos (Be- 

lichenko et al., 2009a), pero no en el laberinto 

acuático de Morris (Olson et al., 2007). 

En cuanto a los dos modelos trisómicos para 

los segmentos del Mmul?7, los ratones Ts43H 

muestran déficit en el aprendizaje espacial y en 

el test acuático de Morris (Vacik et al., 2005). 

En relación con los TslYah (Pereira et al., 2009). 

Se evaluaron diversas características de su com- 

portamiento y aprendizaje. Sus propiedades 

motoras y exploratorias fueron normales, pero 

mostró menor capacidad de habituación ante es- 

tímulos o ambientes repetidos, es decir, mayor 

persistencia o repetición de conductas. Ténga- 

se presente que la habituación forma parte del 

proceso de aprendizaje. Mostró también menor 

memoria a corto plazo u operacional en varios 

tests (laberinto en Y, reconocimiento de obje- 

tos nuevos). Sin embargo, cuando se sometió al 

ratón a una prueba en la que ha de mostrar su 

capacidad de memoria viso-espacial (se evalúa 

mediante el test de laberinto acuático o test de 

Morris), el ratón TslIYah mostró mayor habili- 

dad y rapidez de aprendizaje que el ratón nor- 

mal. Este tipo de memoria está regulado por la 

actividad del hipocampo. El resultado difiere de 

manera rotunda de los obtenidos en los diver- 

sos modelos de ratón con segmentos trisómicos 

del cromosoma 16. Significa que la trisomía de 

ciertos genes situados en la porción telomérica 

del HSA21 provoca una mejoría de la memoria 

viso-espacial del ratón, a diferencia de la triso- 

mía de otros genes situados en otros segmentos 

del cromosoma 21 que provoca un deterioro 

en ese tipo de memoria. Además, la mejoría en 

esta propiedad conductual se vio acompañada de 

mejoría en la respuesta electrofisiológica en el 

hipocampo: la potenciación a largo plazo o LTP. 

La LTP indica el grado de plasticidad en las sinap- 

sis de las neuronas que conforman los circuitos 

nerviosos presentes en el hipocampo; es decir, 
el grado en que el aprendizaje va acompañado 
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de cambios en la transmisión nerviosa en las 

sinapsis. Una mejoría de la LTP significa que la 

transmisión en las sinapsis es más favorable, más 

poderosa, más consolidada, y eso ayuda a refor- 

zar la memoria. Por tanto, el estudio demuestra 

que la mejoría se aprecia tanto en el plano de 

la conducta visible (la memoria viso-espacial) 

como en la base que la sustenta: la transmisión 

nerviosa en las sinapsis. 

Así, pues, la sobreexpresión de genes en una 

trisomía como es la del cromosoma 21 humano, 

origen del síndrome de Down, no sólo produce 

déficit funcional sino que puede dar origen a un 

efecto beneficioso, como es en este caso la mejo- 

ría de una cierta forma de memoria. El producto 

final en términos de fenotipo para una determi- 

nada función dependerá del efecto combinado 

que resulta de la interacción entre los diversos 

segmentos del cromosoma. En el presente caso, 

la trisomía de genes del cromosoma 21 humano 

que se encuentran en el cromosoma l6 del ratón 

perjudicó la memoria viso-espacial (demostrado 

en los ratones con trisomías de segmentos del 

cromosoma l6 del ratón); mientras que cuando 

la trisomía queda restringida a algunos genes 

del cromosoma 2| humano que se encuentran 

en el cromosoma 17 del ratón, como acabamos 

de ver, favoreció y reforzó dicha forma de me- 

moria. ¿Qué pasa cuando son ambos segmen- 

tos los que están triplemente representados, 

como es el caso de la trisomía 21 simple en la 

especie humana? Si nos fijamos en el síndrome 

de Down, hay aspectos de memoria que están 

más afectados que otros. El resultado final será 

altamente individual dependiendo de la fuerza o 

penetración que la expresión de determinados 

genes muestre en un individuo concreto. De he- 

cho, en las personas con síndrome de Down hay 

formas de memoria que se comportan mejor que 

otras; incluso parece que algunas se encuentran 

especialmente reforzadas, como puede ser el 

reconocimiento de determinados eventos que 

quedan firmemente fijados en la memoria. Los 

resultados obtenidos en el presente estudio, en 

el que se apreció un incremento y reforzamiento 
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de la transmisión sináptica en el hipocampo, po- 

drían dar la explicación. 

Dentro de los genes existentes en la región ortó- 

loga del Mmul7, se ha propuesto al Pde9A como 

uno de los genes críticos para provocar las alte- 

raciones hipocámpicas. Da origen a la proteína 

PDE9A que se expresa en el hipocampo. Se trata 

de una enzima que se comporta como reguladora 

negativa dentro de la señalización glutamatérgica 

y formación de memoria, al degradar el CGMP en 

5'GMP. Una copia extra de PDE9A en las personas 

con síndrome de Down podría reducir la señali- 

zación glutamatérgica y perturbar la formación 

de memoria (Zhang et al., 2014). 

El ratón Dp (10) |Yey/+; Dp (16) |Yey/+; Dep 

(17) |Yey/+ mostró alteraciones en el laberinto 

acuático de Morris y en el test de condiciona- 

miento de miedo contextual (Yu et al., 2010a). 

Trabajando con este modelo trisómico completo 

que lleva las duplicaciones de los tres segmentos 

cromosómicos, Zhang et al. (2014) observaron 

que mostraba las típicas alteraciones fenotípi- 

cas de las funciones del hipocampo asociadas a 

los principales modelos trisómicos: alteracio- 

nes en el test del laberinto acuático de Morris 

y reducción de la potenciación a largo plazo 

(LTP). Sustrayendo de este modelo una copia 

de la región más característica de la DSCR, la 

región Cbrl-Fam3b en Mmul6, no se restituía 

ninguna de esas dos funciones hipocámpicas. 

Pero si a esa sustracción se sumaba otra, la de 

la región del Mmul7 que es ortóloga a HSA21I, 

las dos funciones hipocámpicas quedaban res- 

tablecidas. Es decir, sólo si a la supresión de 

la trisomía de la región Cbrl-Fam3b en Mmul6 

se sumaba la supresión de la región Mmul?7 se 

normalizaba la función. Este resultado indica 

claramente que genes del Mmul7 ortólogos a 

los del HSA2l, cuando están triplemente re- 

presentados, contribuyen también a la patología 

cognitiva del síndrome de Down. Ya el grupo 

de Korenberg (Korbel et al., 2009), analizando 

trisomías parciales de personas con síndrome 

de Down, había propuesto esta idea. 



138 Síndrome de Down: Neurobiología, neuropsicología y salud mental 

Otro gen del HSA21, el TRPM2, está situado en 

el Mmul0 del ratón y se expresa en las células 

piramidales de CAI. Su triplicación puede pro- 

mover un aumento en la LTD. 

Finalmente, los ratones Tcl muestran alteracio- 

nes en la ejecución del test de reconocimiento 

de objetos nuevos pero no en el laberinto en T 

(O'Doherty et al., 2005). 

En resumen, la mayoría de los modelos de ratón 

arriba mencionados muestran fenotipos cogni- 

tivos y conductuales que son característicos del 

síndrome de Down, aunque difieren en cuanto 

al grado de alteración observada. 

4, Alteraciones neuromorfológicas 
en el síndrome de Down y en 
modelos murinos 

Como se ha explicado en anteriores capítulos, 

son varios los mecanismos neurobiológicos que 

explican la discapacidad intelectual propia del 

síndrome de Down. Incluyen las alteraciones en 

la neurogénesis, la hipocelularidad, las alteracio- 

nes en el desarrollo sináptico, el aumento de la 

actividad inhibidora y la neurodegeneración. Se- 

ñalaremos aquí los resultados obtenidos en los 

modelos animales 

4.1. Reducción del volumen cerebral e 

hipocelularidad 

En las personas con síndrome de Down, se apre- 

cia una reducción del volumen cerebral que se 

inicia ya en las primeras etapas del desarrollo; 

en los adultos, la reducción del tamaño alcanza 

el 20% aproximadamente, y durante el enveje- 

cimiento, la neurodegeneración agrava aún más 

esta situación. 

Igualmente, el volumen cerebral de los ratones 

Ts65Dn, TsICje y Ts2Cje se encuentra reducido 

también en el período embrionario pero no des- 

pués del nacimiento o durante la adultez (Holtz- 

man etal., 1996; Belichenko et al., 2007; Aldridge 

et al., 2007; Chakrabarti et al., 2007; Ishihara et 

al., 2010). Los ratones MsIRhr muestran también 

disminución del volumen cerebral (Aldridge et 

al., 2007), al igual que el TsIRhr, a los 4 meses 

de edad (Belichenko et al., 2009b) pero no en 

etapas posteriores (Belichenko et al., 20094a). 

Por tanto, la mayoría de los modelos murinos 

no presentan cambios en el volumen cerebral 

total durante la adultez. 

Varios estudios realizados en niños y adultos con 

síndrome de Down han demostrado que las áreas 

cerebrales se ven afectadas de modo diferente 

(ver capítulo 3). Se han descrito reducciones 

del volumen en el hipocampo, cortezas ento- 

rrina, frontal, prefrontal y temporal, amígdala, 

cerebelo, núcleos del tronco cerebral y cuerpos 

mamilares del hipotálamo. De igual y coherente 

manera, se han visto alteraciones en algunas re- 

giones cerebrales de los ratones trisómicos. Las 

estructuras del hipocampo y cerebelo parecen 

como las más afectadas. Se sabe que el aprendi- 

zaje espacial depende de la integridad funcional 

del hipocampo, una estructura que juega un pa- 

pel clave en la codificación y receuperación de 

la información, dentro del sistema nervioso cen- 

tral (Morris, 1982, 1990; Givens y Olton, 1990; 

Florian y Roullet, 2004).En los ratones Tsé5Dn, 

la capa de células granulares del hipocampo y el 

hilo muestran reducción del volumen (Bianchi et 

al., 2010b; Lorenzi y Reeves 2006; Contestabile 

et al., 2008; Llorens-Martín et al., 2010). El área 

hipocámpica del ratón TsICje no está reducida 

(Belichenko et al., 2005), y los ratones TsIRhr 

muestran un aumento de volumen del hipocampo 

posterior (Belichenko et al., 2009a)). 

En las personas con síndrome de Down la den- 

sidad neuronal aparece reducida ya en las etapas 

finales del embarazo (después de las semanas 

19-23). Ciertamente, el número de neuronas en 

el hipocampo, circunvolución parahipocámpica, 

cerebelo y neocortex de fetos y recién nacidos 
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con síndrome de Down está reducido. La hipo- 

celularidad persiste en áreas diferentes del cere- 

bro y cerebelo de niños y adultos con síndrome 

de Down. 

Los ratones Ts65Dn muestran una reducción 

de la densidad celular del neocortex durante 

las etapas prenatal (El8,5) y postnatal temprana 

(P8) (Chakrabarti et al., 2007). A la edad de | 

mes, presentan un número normal de neuronas 

en las áreas CAI-CA3 del hipocampo (Lorenzi y 

Reeves, 2006). Pero la densidad neuronal en CAI 

es más baja en los ratones de más edad (17-18 

meses) (Insausti et al., 1998; Kurt et al., 2004). 

El giro dentado de estos ratones mostró menos 

células granulares.en todas las edades examina- 

das (Bianchi et al., 2010a,b; Lorenzi y Reeves, 

2006; Insausti et al., 1998; Contestabile et al., 

2007; Haydar et al., 2000; Rueda et al., 2010). 

Sin embargo, en ratones TsICje de 18 meses, el 

grosor de la capa de células granulares y de la 

capa molecular del giro dentado no se vio afec- 

tado (Belichenko et al., 2007). 

El cerebelo ha sido implicado tradicionalmente 

en la coordinación motora, pero disponemos 

cada vez de más datos sobre el papel de esta 

estructura en los procesos cognitivos superio- 

res, incluida la atención, la flexibilidad cognitiva 

y la memoria (Dickson et al., 2010). En conso- 

nancia con lo hallado en el síndrome de Down, 

el volumen del cerebelo está reducido de forma 

significativa en los ratones Ts65Dn, TsICje, TsIR- 

hr and MsIRhr (Baxter et al., 2000; Belichenko 

et al., 2009a; Aldridge et al., 2007; Olson et al., 

2004b). No así en los ratones MsITs65 (Olson 

et al., 2004b). 

Como se esperaba de la reducción del volumen 

cerebeloso en el sindrome de Down y en los ra- 

tones trisómicos, el cerebelo del ratón Ts65Dn 

muestra un menor número de células granulares 

y de Purkinje, desde etapas tempranas postna- 

tales hata la adultez (Baxter et al., 2000; Roper 

et al., 2006; Contestabile et al., 2009a). Tam- 

bién muestran una reducción de la densidad de 

células granulares del cerebelo los ratones Ts- 

ICje, MsIRs65 and Tcl (O'Doherty et al., 2005; 

Olson et al., 2004). 

Uno de los sustratos anatómicos del aprendizaje 

y de la atención es el sistema colinérgico septohi- 

pocámpico (Bartus, 2000; Baxter y Chiba, 1999). 

Aunque en los ratones Tsé65Dn jóvenes hay un 

número normal de neuronas colinérgicas en el 

telencéfalo basal, esta población va degeneran- 

do progresivamente a partir de los 6 meses de 

edad (Contestabile et al., 2008; Granholm et al., 

2000; Cooper et al., 2001; Hunter et al., 2003, 

2004), al igual que ocurre con las neuronas coli- 

nérgicas de los cerebros envejecidos de personas 

con síndrome de Down (Godridge et al., 1987; 

Risser et al., 1997). 

En conclusión, la persistente hipocelularidad del 

cerebro es una de las causas de la discapacidad 

intelectual en la condición trisómica. En las si- 

guientes secciones describiremos los datos que 

muestran que estas alteraciones neuroanatómi- 

cas son consecuencia de alteraciones en la pro- 

liferación celular y del aumento de la apoptosis 

y/o neurodegeneración. 

4.2. Neurogénesis 

4.2.1. Neurogénesis en situaciones trisómicas 

Ya hemos descrito en el capítulo 3 que la neu- 

rogénesis se ve gravemente comprometida en el 

síndrome de Down desde las etapas tempranas 

del desarrollo, y que a ello contribuyen la altera- 

ción de la proliferación de los precursores neu- 

ronales, el enlentecimiento del ciclo celular y la 

alteración de la diferenciación neuronal. 

Así como en los fetos con síndrome de Down se 

ha comprobado un número menor de células en 

división en el giro dentado del hipocampo y en 

el ventrículo lateral (Contestabile et al., 2007), 

también existe una reducción de la proliferación 

de las células precursoras neurales en los modelos 
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animales (Haydar et al., 2000; Pons-Espinal et al., 

2013). En los ratones Ts65Dn se ha observado 

disminución de la proliferación de los precurso- 

res neurales en la zona ventricular neocortical 

ya en etapas embrionarias (Chakrabarti et al., 

2007), si bien en estos ratones se ha apreciado 

una mayor población progenitora de neuronas 

inhibidoras en la eminencia ganglionar medial de 

la fase embrionaria (Chakrabarti et al., 2010). Se 

han descrito igualmente reducciones de las célu- 

las progenitoras neurales y de los neuroblastos, 

lo que termina en una alteración de la neurogé- 

nesis, en el neocortex y zona subventricular de 

los ratones TsICje and Ts2Gje (Ishihara et al., 

2010; Hewitt et al., 2010; Moldrich et al., 2009). 

Se ha propuesto que la copia extra de Hsa2] 

en el síndrome de Down retrasa el ciclo celular 

mitótico de los precursores neurales, con lo que 

se afecta la proliferación celular. En consecuen- 

cia, aparece un retraso en el ciclo celular en las 

diversas situaciones trisómicas. También en los 

ratones Ts65Dn está ampliado el ciclo celular en 

CA3 en las etapas embrionarias (Chakrabarti et 

al., 2007)), y en el giro dentado en las primeras 

etapas postnatales (Contestabile et al., 2007). En 

los precursores de las células granulares del ce- 

rebelo de ratones Ts65Dn se ha comprobado la 

disminución de la expresión de dos reguladores 

de las transiciones G2/M y Gl/S en el ciclo celular, 

el Ccnbl y el Skp2 (Contestabile et al., 2008). En 

los ratones TslCje, Hewitt et al. (2010) observa- 

ron también una disregulación en la expresión de 

genes implicados en el control del ciclo celular. 

La alteración de los procesos de diferenciación 

parece contribuir igualmente a que haya un nú- 

mero menor de neuronas en los cerebros del 

síndrome de Down (Bahn et al., 2002; Esposito 

et al., 2008). Se ha comprobado en el ratón Ts- 

ICje que los progenitores neurales muestran una 

menor capacidad para diferenciarse en neuronas 

adultas (Hewitt et al., 2010; Moldrich et al., 2009). 

Está plenamente demostrada la neurogénesis en el 

hipocampo adulto de muchas especies, incluidos 
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los roedores (Kempermann et al., 1997, 2002; 

Van Praag et al., 1999a, 2002). A lo largo de toda 

la vida, tiene lugar la proliferación celular en la 

zona subventricular y en la zona subgranular del 

giro dentado, en donde se localiza un conjunto 

de células progenitoras multipotentes. En la zona 

subgranular, las neuronas recién formadas migran 

a la capa de células granulares y establecen co- 

nexiones funcionales en la región molecular del 

dentado, donde reciben aferencias sinápticas de 

carácter excitador provenientes de las vías afe- 

rentes (Van Praag et al., 2002). Disponemos de 

datos que nos indican que la neurogénesis en el 

hipocampo del adulto interviene en la formación 

de la potenciación a largo plazo (LTP) y desem- 

peña un papel en el aprendizaje y en la memoria 

dependientes de hipocampo (Shoers et al., 2001, 

2002; Malberg et al., 2000; Squire et al., 2004; 

Imayoshi et al., 2008). Resulta interesante, en 

este sentido, comprobar la correlación negativa 

que obtuvimos en nuestro laboratorio entre la 

calidad de la ejecución en el laberinto acuático 

de Morris y el número de células proliferantes 

en el giro dentado de los ratones Tsé65Dn y sus 

hermanos controles (figura 6-3). 

En los ratones Tsé65Dn, la proliferación en la zona 

subventricular se ve reducida desde el nacimiento 

hasta la adultez (Bianchi et al., 2010a, b; Trazzi et 

al., 2011). En el giro dentado también se han des- 

crito alteraciones en los ratones Ts65Dn recién 

nacidos (Lorenzi y Reeves, 2006; Contestabile et 

al., 2007), jóvenes (Bianchi et al., 2010 b; Clark 

et al., 2006), adultos (Rueda et al., 2005) y vie- 

jos (Llorens-Martín et al., 2010). También se ha 

observado importante reducción de la neurogé- 

nesis en la zona subgranular de ratones adultos 

TsICje y Ts2Gje (Ishihara et al., 2009). 

La trisomía afecta también la neurogénesis en 

el cerebelo. Los fetos con síndrome de Down 

muestran reducción de la neurogénesis en la capa 

granular externa y en la zona ventricular (Guidi 

et al., 2011). Los ratones Ts65Dn recién nacidos 

(PO, P2 y P6) muestran igualmente una reducción 

de la proliferación de precursores de las células 
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granulares del cerebelo en la capa granular exter- 

na (Roper et al., 2006, Contestabile et al, 2009b), 

con enlentecimiento del ciclo celular, siendo las 

más afectadas las fases Gl y G2 (Contestabile et 

al, 2009a). Ratones Ts65Dn de un mes de edad 

muestran también reducción de la proliferación 

de neuronas granulares en la capa granular interna 

(Contestabile et al., 2009b). En ratones TslCje, la 

proliferación de células granulares cerebelosas se 

vio reducida en el momento del nacimiento y en 

los días postnatales 3 y 7 (Laffaire et al., 2009). 

Igualmente, en el cerebelo de ratones Ts65Dn 

se ha observado alteración de la diferenciación, 

ya que es menor el porcentaje de células que 

adquieren el fenotipo neuronal (Contestabile 

et al, 2009a). Al parecer, la reducción de la neu- 

rogénesis cerebelosa en los ratones Ts65Dn se 

debe a una disminución de la respuesta de los 

precursosres de células granulares al factor mitó- 

geno Sonic hedgehog (Shh) (Roper et al., 2006). 

Podemos concluir que el trastorno de la neuro- 

génesis, debido a la reducción de precursores 

neurales, la duración del ciclo celular y la dife- 

renciación, es un rasgo clave de las condicio- 

nes trisómicas desde la etapa prenatal hasta las 

etapas adultas. Es probable que esta alteración 

de la proliferación sea uno de los mecanismos 

responsables de la hipocelularidad ampliamente 

extendida por ciertas regiones del cerebro, y eso 

influya sobre la alteración de la sinaptogénesis, ex- 

tensión de las conexiones y plasticidad sináptica, 

y en último término, a la discapacidad cognitiva. 

4.2.2. Genes trisómicos y trastornos de la 

neurogénesis 

Son varios los genes trisómicos propios del sín- 

drome de Down que se han propuesto como 

responsables del trastorno de la proliferación 

neuronal (ver capítulo 2). Uno de los genes sobre- 

expresados en el cerebro síndrome de Down es 

el DYRKIA, un gen ortólogo del gen minibrain de 

la Drosophila (Guimerá et al., 1996). El DYRKIA es 

esencial para una neurogénesis postembrionaria 

normal (Tejedor et al., 1995; Dowjat et al., 2007; 

Guimerá et al., 1999). Influye sobre la prolifera- 

ción de células precursoras, en la neurogénesis 

y en la neurodiferenciación, y regula el desarro- 

llo neuronal, el volumen cerebral y la densidad 

celular de diversas áreas cerebrales (Guimerá 

et al., 1999; Yang et al., 2001; Hammerle et al., 

2003). La proteína DYRKIA modula también a 

CREB (proteína que fija el elemento de respuesta 

a AMPc). La sobreexpresión de DYRKIA inhibe 

la proliferación, induce una diferenciación pre- 

matura de las células progenitoras neurales en la 

corteza cerebral del ratón en desarrollo y altera 

la transición de Gl/GO-fase S en las células proge- 

nitoras del hipocampo de rata (Yabut et al., 2010; 

Park et al., 2010). La actividad del gen DYRKIA 

parece servir de diana potencial terapéutica en 

el síndrome de Down porque la inhibición de su 

expresión restauró varios fenotipos importan- 

tes del síndrome de Down. Ortiz-Abalia et al. 

(2008) demostraron que la normalización de la 

expresión de DyrklA en el estriado de ratones 

transgénicos (TgDyrklA), mediante la inyección 

de un inhibidor ARN de dicho gen (AAVshD- 

yrkl A), restauraba las alteraciones motoras de 

dichos animales transgénicos. La inhibición de su 

actividad cinásica con epigalocatequina restaura 

parte de las alteraciones conductuales observa- 

das en modelos de ratón (Guedj et al., 2009). Y 

la supresión de una copia de Dyrk/A en el ratón 

Ts65Dhn rescata tanto la capacidad cognitiva me- 

dida en el test de Morris como la potenciación a 

largo plazo u la celularidad en hipocampo (García- 

Cerro et al., 2014). 

Los genes OLIG! y OLIG2 se encuentran sobreex- 

presados también en las personas con síndrome 

de Down. Codifican factores de transcripción 

implicados en la neurogénesis y oligodendrogé- 

nesis (Takeyabashi et al., 2000; Zhou y Anderson, 

2002). Chakrabarti et al. (2010) han demostra- 

do su intervención en la regulación del número 

de neuronas inhibidoras durante el desarrollo 

enbrionario. La normalización de estos genes 

en los ratones Ts65Dn restaura la producción 

anormal de interneuronas y el equilibrio entre 
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la transmisión excitadora e inhibidora (Chakra- 

barti et al., 2010). 

El gen APP está triplicado en el síndrome de 

Down y en la mayoría de los modelos murinos, 

y se piensa que juega un papel en varios de los 

fenotipos síndrome de Down, entre ellos el de- 

sarrollo de la patología propia de la enfermedad 

de Alzheimer. Se ha propuesto que este gen pue- 

de estar también implicado en la característica 

alteración de la neurogénesis de la condición 

trisómica. Trazzi et al. (2011) han relacionado 

el aumento de los niveles de un fragmento de la 

APP, AICD, con la sobreexpresión del regulador 

negativo de la vía Shh, el Ptchl, en los precurso- 

res neurales ratones Ts65Dn y el consiguiente 

trastorno de la proliferación. La sobreexpresión 

de APP puede alterar también la diferenciación 

de las células recién nacidas mediante la acción 

de la vía Notch, que está implicada en la adqui- 

sición del fenotipo glial (Morrison et al., 2000). 

Notch está sobrerregulado en la corteza del 

síndrome de Down y de los pacientes con en- 

fermedad de Alzheimer y en los fibroblastos 

del síndrome de Down (Fischer et al., 2005); 

por tanto, en las células recién nacidas podría 

cambiar el equilibrio hacia el fenotipo glial en 

detrimento del neural. 

4.2.3. Terapias que tienen a la neurogénesis 

como objetivo 

Si las alteraciones de la neurogénesis adulta con- 

tribuyen a la presencia de los trastornos cogniti- 

vos propios del síndrome de Down, cabe imagi- 

nar que las terapias que tengan como objetivo el 

rescate de la neurogénesis podrían tener utilidad 

en el tratamiento de la discapacidad intelectual 

de las personas con síndrome de Down. 

Se ha demostrado que la fluoxetina, un antide- 

presivo que inhibe selectivamente la captación 

de serotonina, activa la neurogénesis en el giro 

dentado y zona subventricular del ratón (Malberg 

et al., 2000; Shankaran et al., 2006; Wang et al., 

2008). El tratamiento crónico con fluoxetina 

restauró la neurogénesis en los ratones adultos 

Ts65Dn (Clark et al., 2006). Bianchi et al. (2010b) 

han descrito que el tratamiento con fluoxetina a 

estos ratones tratados durante las dos primeras 

semanas de vida postnatal conseguía un rescate 

de la proliferación, diferenciación y supervivencia 

en el giro dentado y zona subventricular. Ade- 

más, este tratamiento recuperaba la expresión 

del factor neurotrófico derivado del cerebro 

(BDNP), el número total de células grabulares y 

la función cognitiva en el test de condicionamien- 

to por miedo. La administración de fluoxetina a 

hembras Ts65Dn embarazadas, desde el día 10 

de embarazo hasta el parto, previno la dismi- 

nución de neurogénesis en las crías trisómicas, 

las alteraciones dendríticas y las anomalías con- 

ductuales, al menos hasta los 45 días post-parto 

(Guidi et al., 2014). 

Otro fármaco que aumenta notablemente la 

neurogénesis en el giro dentado de ratones nor- 

males es el litio, utilizado en la depresión bipolar 

(Malberg et al., 2010). El tratamiento con litio 

durante un mes restauró la neurogénesis en la 

zona subventricular de ratones Ts65Dn de 12 

meses (Bianchi et al., 2010a). 

Como se ha mencionado anteriormente, la vía 

Shh tiene un papel clave en la proliferación de 

células precursoras granulares. Los fármacos di- 

rigidos a influir sobre este objetivo restauran las 

alteraciones de la neurogénesis. El tratamiento 

de ratones Ts65Dn con SAGI.!I, un activador 

de la vía Shh, incrementó la mitosis, restauró 

las problaciones de células precursoras granu- 
lares del cerebelo (Roper et al., 2006) así como 
la proliferación celular de progenitores neurales 
derivados de la zona subventricular y giro den- 
tado (Trazzi et al., 2011). Además, una inyección 
única de SAGI.| a ratones Ts65Dn recién nacidos 
restauró su cognición ya en la edad adulta (Das 
y Reeves, 2010). 

Los programas de atención activa (atención tem- 
prana) aplicados a bebés y niños con síndrome 
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de Down constituyen una de las intervenciones 

terapéuticas de mayor eficacia. En los roedores 

sanos, el enriquecimiento ambiental promueve 

mejorías en los planos morfológico, fisiológico 

y cognitivo, como son los aumentos del peso y 

grosor de la corteza cerebral, la neurogénesis del 

hipocampo, la ramificación dendrítica, el núme- 

ro y tamaño de espinas dendríticas (Bennett et 

al., 1964; Greenough et al., 1973; Nilsson et al., 

1965), la facilitación de la potenciación a largo 

plazo (Paylor et al., 1992; Hargreaves et al., 1992), 

y la eficiencia del aprendizaje en ciertas tareas 

(Schwartz, 1964; Kolb et al., 1983). 

La exposición de ratones Tsó65Dn al enrique- 

cimiento ambientál durante 7 semanas tras el 

destete moduló la memoria espacial de forma 

que guardó relación con el sexo del animal (Mar- 

tínez-Cué et al., 2002). Mejoró la ejecución de 

las hembras en el laberinto acuático de Morris, 

mientras que la empeoró en los machos. En un 

estudio posterior, Martínez-Cué et al. (2005), 

observaron que el deterioro detectado en la 

ejecución de la tarea por parte de los machos 

estimulados pareció deberse al estrés inducido 

por el incremento de agresiones entre machos 

que se producía cuando los animales se alber- 

gaban en jaulas grandes y en grupos mayores 

de lo habitual (8-10 por jaula); en tal situación, 

el deterioro en el aprendizaje era grande y se 

acompañaba de aumento en los niveles de corti- 

costerona, efectos que no se producián cuando 

los ratones trisómicos eran albergados en jaulas 

normales de laboratorio, o enriquecidos en gru- 

pos de 2-3 animales por jaula. 

También Chakrabarti et al. (2011) mostraron que 

el enriquecimiento ambiental a ratones Ts65Dn 

en grupos de 2-3 por jaula (situación no estre- 

sante) provocaba un aumento de la proliferación 

celular y de la neurogénesis en el giro dentado y 

zona subventricular, tanto en machos como en 

hembras. Propusieron que esta respuesta celular 

podría ser la causa de la mejoría cognitiva que 

se observa al aplicar los programa de atención 

temprana a los niños con síndrome de Down. 

El ejercicio voluntario resulta beneficioso para la 

cognición tanto en roedores normales como en 

ratones que son modelos de trastornos cogni- 

tivos (Van Praag et al., 1999a, b; O'Kallaghan et 

al., 2007; Van Praag, 2008; Chen et al., 2006). Se 

ha sugerido que el beneficio podría deberse, al 

menos en parte, al aumento de la neurogénesis 

en el hipocampo (Van Praag, 2008; Clark et al., 

2008). Nosotros hemos demostrado que el ejer- 

cicio físico voluntario mejoró el funcionamiento 

de los ratones trisómios en el laberinto de Mo- 

rris, pero no mejoró el fenotipo neuromorfoló- 

gico (la neurogénesis y la hipocelularidad en el 

giro dentado), lo que sugiere que la estimulación 

cognitiva producida por el ejercicio no se debió 

a mecanismos dependientes de la neurogénesis 

(Llorens-Martín et al., 2010). 

4.3. Apoptosis 

La apoptosis o muerte celular programada es un 

proceso fisiológico propio del desarrollo y del 

envejecimiento del sistema nervioso. Se ha pro- 

puesto que la hipocelularidad observada en los 

cerebros del síndrome de Down podría deber- 

se también al aumento de la muerte celular. Sin 

embargo, hasta ahora los estudios sobre proce- 

sos aoptóticos en la condición trisómica nos han 

aportado resultados contradictorios. Algunos 

grupos han descrito aumentos de células apop- 

tóticas en los cerebros del síndrome de Down 

(Guidi et al., 2008; Anderson et al., 2000) y en 

los ratones Ts65Dn (Contestabile et al., 2007) 

y TsICje (Moldrich et al., 2009). Además se han 

hallado modificaciones en las proteínas regula- 

doras de la apoptosis, en diversas estructuras 

de cerebros del síndrome de Down (Sawa et 

al., 1997; Gulesserian et al., 200la, b; Helguera 

et al., 2005; Engidawork et al., 2001). En cambio, 

otros estudios no han conseguido ver diferen- 

cias o incluso una reducción en la velocidad de 

muerte celular apoptótica en la trisomía humana 

y en la animal (Contestabile et al., 2007; Haydar 

et al., 2000; Seild, 1999). Rueda et al. (2011) ob- 

servaron una regulación a la baja de la proteína 
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antiapoptótica Bcl-X1 en el hipocampo de rato- 

nes Ts65Dn, pero ningún otro cambio en otras 

proteínas pro- o anti-apoptóticas en la corteza 

o en el hipocampo; y tampoco encontraron da- 

tos que sugirieran cambios en los marcadores 

moleculares o celulares de la apoptosis, lo que 

sugiere que la muerte celular programada no 

parece contribuir a la hipocelularidad propia de 

estos cerebros de ratón. 

4.4. Hipotrofia dendrítica 

Otro mecanismo que puede ser responsable de 

la discapacidad intelectual propia de las perso- 

nas con síndrome de Down es la alteración en 

la plasticidad sináptica. En ella se incluyen las al- 

teraciones tanto en el número como en las ca- 

racterísticas funcionales de las sinapsis, centra- 

das en su mayor parte en las dendritas y en las 

espinas dendíticas (Kasai et al., 2003; Newpher 

y Ehlers 2009). 

Numerosos estudios han demostrado que existe 

una alteración en la morfología dendrítica en las 

diversas condiciones trisómicas. En el capítulo 3 

se exponen ampliamente las principales modifica- 

ciones observadas en los cerebros con síndrome 

de Down de diversas edades. 

En los modelos murinos, la patología dendrítica 

también se parece a la del síndrome de Down. 

En los ratones Ts65Dn adultos, las neuronas pira- 

midades neocorticales presentan reducción de la 

longitud y de la arborización dendrítica, así como 

de la densidad de espinas (Dierssen et al., 2003). 

Esta densidad también se ve reducida en las célu- 

las granulares del giro dentado del ratón Ts65Dn, 

TsICje, Ts2Cje y TsIRhr (Villar et al., 2005; Beli- 

chenko et al., 2004, 2007, 2009a; Popov et al., 2011). 

Además, en los ratones Ts65Dn, TsICje y Ts2Cje 

estas espinas se caracterizan por presentar varias 

anomalías morfológicas, como son el aumento del 

tamaño de las cabezas y la reucción en la longitud 

de los cuellos (Villar et al., 2005, Belichenko et al., 

2004, 2007). Los ratones TsIRhr muestran también 

espinas de las neuronas del giro dentado con ca- 

bezas grandes pero sin especiales modificaciones 

en sus cuellos (Belichenko et al., 2009c). 

4.4.1 Terapias que tienen como objetivo las 

dendritas y las espinas dendríticas 

Todas estas anomalías en la arborización del ár- 

bol dendrítico y en la densidad y morfología de 

las espinas terminan por producir una reducción 

en la densidad de sinapsis y que se vea compro- 

metida la función sináptica en las personas con 

síndrome de Down. Varios grupos han puesto a 

prueba el valor de diversas estrategias terapéu- 

ticas para rescatar la patología dendrítica. 

Basándose en la observación de que la fluoxe- 

tina favorece el desarrollo dendrítico en anima- 

les normales (Wang et al., 2008), Bianchi et al. 

(2010b) describieron que su administración a 

ratones Ts65Dn en los días P3 a PI5 restaura- 

ba la maduración dendrítica y la ramificación en 

neuronas del giro dentado. Ya se ha mencionado 

anteriormente que este fármaco restauró tam- 

bién la neurogénesis y los déficit cognitivos en 

este mismo modelo murino. 

El incremento de la arborización dendrítica y 

de la densidad de espinas es uno de los efectos 

más constantemente observados tras la aplica- 

ción del enriquecimiento ambiental (Bennett et 

al., 1964; Greenough et al., 1973; Nilsson et al., 

1999; Kempermann et al., 1998). Puesto que se 

comprobó que el enriquecimiento ambiental 

mejoraba la cognición en los ratones hembra 

Tsé65Dn pero no en los machos (Martínez-Cué 

et al., 2002), Dierssen et al. (2003) probaron el 

efecto de este protocolo experimental sobre la 

morfología dendrítica. Vieron que el enriqueci- 

miento incrementaba la longitud dendrítica y la 

densidad de espinas en los árboles dendríticos ba- 

sales de las células piramidades del neocortex de 
animales euploides pero no ejercía efecto alguno 
en los Ts65Dn. Por tanto, la mejoría de la fun- 
ción cognitiva conseguida por el enriquecimiento 
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ambiental no se debió a un restablecimiento de 

las características morfológicas de las dendritas 

y de las espinas. 

4.5. Patología sináptica 

Como cabría deducir de la menor longitud y ra- 

mificación de las dendritas y de la densidad de 

espinas, la condición trisómica se caracteriza por 

una reducción en el número de contactos sináp- 

ticos y por la alteración de la plasticidad sináp- 

tica. Los ratones Ts65Dn muestran una menor 

densidad sináptica en el neocortex y CAI hipo- 

campal en el día P9 (Chakrabarti et al., 2007), 

y en el giro dentado y regiones CAl y CA2 en 

la adultez (Kurt et al., 2004). Sin embargo, el 

tamaño de los botones presinápticos y la longi- 

tud media de los espacios intersinápticos están 

aumentados en la corteza y en el hipocampo de 

los ratones Ts65Dn y TsICje (Belichenko et al., 

2004, 2007, 2009b). 

No sólo están alterados el número y las carac- 

terísticas de las sinapsis en los cerebros de los 

ratones trisómicos; también lo está la distribución 

relativa de los diferentes tipos de sinapsis, des- 

plazando el equilibrio entre sinapsis escitadoras 

e inhibidoras hacia un aumento de la capacidad 

inhibidora. Los ratones Ts65Dn muestran menos 

sinapsis excitadoras (asimétricas) en la corteza 

temporal, giro dentado, CAI y CA3 (Kurt et al., 

2000; 2004; Hernández-González et al., 2015), y 

presentan una reducción de sinapsis glutamatér- 

gicas en el hipocampo (Rueda et al., 2010). Se ha 

descrito un aumento en el número de marcado- 

res de sinapsis inhibidoras en el giro dentado de 

estos ratones (Belichenko et al., 2004), si bien 

no se apreciaron cambios en el número de sinap- 

sis simétricas y asimétricas en la fascia dentada 

(Belichenko et al., 2009b). Los cerebros Tsé5Dn 

y TsICje muestran una redistribución de sinap- 

sis inhibidoras, con una disminución relativa en 

los impulsos que llegan a los shafts dendríticos 

y, en cambio, un aumento en los que llegan a los 

cuellos de las espinas (Belichenko et al., 2004, 

2007). Se ha descrito igualmente un aumento de 

interneuronas GABAérgicas en la corteza soma- 

tosensorial del ratón Ts65Dn (Pérez-Cremades 

et al., 2010), lo que supone un incremento de 

sinapsis inhibidoras. Por último, Chakrabarti et 

al. (2010) vieron un aumento en la producción 

de neuronas inhibidoras en el telencéfalo de los 

ratones Ts65Dn, lo que redunda en incremento 

de la acción inhibidora. 

En conjunto, estos trastornos morfológicos y 

funcionales comprometen las propiedades fisioló- 

gicas de las sinapsis y redundan posiblemente en 

los problemas cognitivos propios del síndrome 

de Down y de sus modelos animales. 

5. Alteraciones electrofisiológicas 
en el síndrome de Down y en sus 
modelos animales 

Las personas con síndrome de Down presen- 

tan pequeñas anomalías electroencefalográficas 

(EEG). La actividad alpha está relativamente pre- 

servada en los jóvenes con síndrome de Down, 

si bien los pacientes con demencia muestran la 

correspondiente actividad anómala (Devinsky et 

al., 1990). Se han descrito diferencias en la cohe- 

rencia EEG (Schmid et al., 1992) y alteraciones 

en algunos de los potenciales relacionados con 

eventos en las personas con síndrome de Down 

(Karrer et al., 1998). 

En los modelos murinos se describe de forma 

constante la alteración de la plasticidad sináptica 

observada en el hipocampo. Se considera que la 

potenciación a largo plazo (LTP) en el hipocampo 

es el sustrato electrofisiológico del aprendizaje. 

Los ratones Ts65Dn muestran una LTP disminuida 

en la corteza CAl y giro dentado del hipocampo 

(Belichenko et al., 2007; Siarey et al., 1997, 1999; 

Costa y Grybko, 2005; Fernandez et al., 2007; 

Kleschevnikov et al., 2004). También la muestran 

los ratones TsICje, TsIRhr, Dp(16)|Yey/+ y Tel 

(Yu et al., 2010b, O'Doherty et al., 2005, Morice 
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et al., 2008; Belichenko et al., 2007, 2009a), pero 

en los ratones Dep(17)|Yey/+ la LTP estaba au- 

mentada (Yu et al., 2010b). 

Se ha propuesto que la alteración de la plasticidad 

sináptica del hipocampo en los modelos murinos 

del síndrome de Down se debe al aumento de 

la inhibición por causa del desequilibrio entre la 

neurotransmisión excitadora e inhibidora, antes 

descrita (Belichenko et al., 2004; Kleschevnikov 

et al., 2004; Hanson et al., 2007). Se piensa que 

la menor activación de los receptores NMDA 

dificulta la inducción de la LTP en los ratones 

trisómicos (O'Doherty et al., 2005; Belichenko 

2007, 2009a; Kleschevnikov et al., 2004). Se ha 

descrito también un aumento de la depresión 

a largo plazo (LTD) en el hipocampo del ratón 

Ts65Dn (Siarey et al., 1999). Scott-McKean y 

Costa (201!) han demostrado que el aumento 

de la LTD en el cerebelo, mediado por la hiper- 

trofia de mecanismos dependientes de NMDAR, 

podría ser aliviado por la administración de la 

memantina, un antagonista del receptor NMDA. 

Además, se ha demostrado que la hiperinhibi- 

ción en el hipocampo observada en los ratones 

Ts65Dn depende de los receptores GABAA 

(Belichenko et al., 2004) porque la picrotoxi- 

na que es antagonista GABAA suprimió la re- 

ducción de la LTP inducida por la estimulación 

de complejos theta en estos ratones (Costa y 

Grybko, 2005). Kleschevnikov et al. (2012) han 

demostrado también que los componentes me- 

diados tanto por los receptores GABAA como 

GABAB de las corrientes evocadas inhibidoras 

postsinápticas eran significativamente mayores 

en los ratones Ts65Dn, lo que sugiere que exis- 

te un incremento en la liberación presináptica 

de GABA. Por tanto, los receptores GABAA y 

GABAB se encuentran implicados en la reduc- 

ción de la eficiencia sináptica que se observa en 

el giro dentado de estos ratones. 

En las personas con síndrome de Down existe 

una sobreexpresión del gen Girk2, que codifica el 

canal 2 rectificador de la corriente de entrada de 

potasio, activado por proteína G. Los canales Girk 

generan un potencial lento inhibidor postsináptico 

dependiente del receptor GABAB en las neuronas 

hipocámpicas (Luscher et al., 1997). Se ha propuesto 

que el aumento de expresión del gen Girk2 pue- 

de producir una hiperinhibición de la actividad de 

neuronas hipocámpicas, y contribuir de ese modo 

a la reducción de los LTP que observamos en las 

condiciones trisómicas (Best et al., 2007). 

5.1. Terapias que tienen como objetivo la 
hiperinhibición 

Si la hiperinhibición de la transmisión sináptica 

observada en los cerebros trisómicos está en la 

base de las alteraciones de los LTP y, por tanto, 

de los procesos de memoria y aprendizaje, se 

explica que se hayan realizado diversos estudios 

para comprobar los efectos de fármacos que re- 

ducen esta inhibición mediada por GABA, con el 

deseo de recuperar los sustratos electrofisioló- 

gicos de la cognición. 

Se conoce muy bien que el sistema del receptor 

GABAA juega un papel importante en la cogni- 

ción. Los moduladores positivos no selectivos 

del receptor GABAA alteran los procesos de 

aprendizaje y memoria (Cole, 1986; Lister, 1985; 

Ghoneim y Mewaldt, 1990) mientras que los mo- 

duladores negativos no selectivos los mejoran 

(Sarter et al., 2001; Venault et al., 1986; Venault 

y Chapouthier, 2007). La reducción de la inhibi- 

ción en el cerebro del ratón Ts65Dn mediante la 

administración de picrotoxina, bilobalida o pen- 

tilenetetrazol, antagonistas GABAA, restauró 

la LTP y su cognición medida en el test de reco- 

nocimiento de objetos (Fernández et al., 2007). 

Rueda et al. (20082) confirmaron que el trata- 

miento crónico con pentilenetetrazol restauró 

también la ejecución de estos ratones en el test 

del laberinto acuático de Morris. 

Pero los moduladores negativos no selectivos de 

GABAA no se pueden usar de manera segura 

para mejorar la cognición debido a sus efectos 
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ansiogénicos y convulsivantes (Dorow et al., 

1983). Entre los diversos subtipos de receptor 

GABAA se sabe que los animales que carecen 

de la subunidad GABAA («15 muestran una faci- 

litación de la cognición en tareas que dependen 

de hipocampo (Collison et al., 2002: Crestani et 

al., 2002). Además, los moduladores alostéricos 

negativos, selectivos de GABAA «15, llamados 

también agonistas inversos, muestran efectos 

estimuladores de la cognición sin producir efec- 

tos secundarios ansiogénicos ni convulsivantes 

(Atack et al., 2006; Collison et al., 2006; Daw- 

son et al., 2006; Ballard et al., 2009; Nutt et al., 

2007; Mohler, 2015). Se ha demostrado que di- 

versos agonistas inversos funcionalmente selec- 

tivos del receptof GABAA «5 son capaces de 

rescatar los déficit de aprendizaje y memoria, de 

mejorar la LTP y restaurar la neurogénesis en el 

ratón TS65Dhn sin provocar los citados efectos 

secundarios (Bradeau et al., 2011, Martínez-Cué 

et al., 2013). 

La idea de que reducir la hiperinhibición me- 

diada por GABA puede ser útil para mejorar 

la cognición en ratones trisómicos se ha visto 

también apoyada por la demostración de que 

el enriquecimiento ambiental reduce la libera- 

ción de GABA en el hipocampo y en la corteza 

visual del ratón TS65Dn, al tiempo que mejora 

el aprendizaje espacial y la LTP del hipocampo 

(Begenisic et al., 2011). 

6. Alteraciones de 
neurotransmisión y receptores 

Tanto en las personas con síndrome de Down 

como en los modelos animales de este síndrome 

se han demostrado alteraciones en varios neuro- 

transmisores, así como cambios en la expresión 

y función de sus receptores. Tales alteraciones 

pueden ser responsables de la aparición de los 

otros fenotipos como son los defectos de la 

neurogénesis, de la transmisión sináptica y de 

la cognición. Se ha demostrado que los niveles 

de dopamina, taurina e histamina se encuentran 

alterados en los cerebros de fetos y de adultos 

con síndrome de Down (Godridge et al., 1987; 

Risser et al., 1997; Whittle et al., 2008; Schneider 

et al., 1998; Yates et al., 1986). 

6.1. GABA 

El GABA se encuentra reducido en los fetos 

con síndrome de Down (Whittle et al., 2008). 

Sin embargo, tal como se predijo al observar un 

aumento de la inhibición en el cerebro trisómi- 

co, se apreció un incremento en el número de 

neuronas inhibidoras de los ratones Ts65Dn 

debido a la sobreexpresión de los genes Oligl y 

Olig 2 (ver más arriba) (Chakrabarti et al., 2010; 

Pérez-Cremades, 2010). Además, se ha sugeri- 

do que el aumento de la liberación presináptica 

de GABA puede ser responsable de la aparición 

de potenciales postsinápticos inhibidores que se 

ha apreciado en estos ratones (Kleschevnikov 

et al., 2012). 

Otros autores, sin embargo, observaron que 

el GABA aplicado a neuronas hipocámpicas de 

ratones Ts65Dn provocó fenómenos de excita- 

ción a pesar de que en ratones control indujo 

los previstos fenómenos de inhibición (Deidda 

et al., 2015). 

Se han descrito diversas alteraciones en la ex- 

presión de diversas subunidades del receptor 

GABA. En las neurosferas obtenidas de fetos 

con síndrome de Down, se ha apreciado una re- 

gulación al alza de la subunidad (12 y a la baja de 

las subunidades («15 y [33 del receptor GABAA 

(Bhattacharyya et al., 2009). En el hipocampo 

de los ratones Ts65Dn se ha visto reducción en 

el número de subunidades (32 y [33 del receptor 

GABAA (Belichenko, 2009b). En sinaptosomas 

cerebrales del ratón Ts65Dn aparece una reduc- 

ción en la expresión (1l de receptores GABAA 

(Fernández et al., 2009) También se ha aprecia- 

do en estos ratones cambios en la subunidad RI 

del receptor GABAB (Belichenko, 2009b). Sin 
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embargo, Kleschevnikov et al. (2012) no apre- 

ciaron modificaciones en los niveles de las su- 

bunidades de los receptores GABAA o GABAB 

(análisis por western blott). 

Se sabe que la actividad GABAA regula la proli- 

feración, migración, diferenciación e integración 

de las neuronas que se van generando (Tozuka 

et al., 2005; Ge et al., 2006; Earnheart et al., 

2007). Por tanto, el aumento de la inhibición 

mediada por GABAA que se ha demostrado en 

los ratones Ts65Dn, podría estar implicado en las 

alteraciones de la proliferación y supervivencia 

que se aprecian en estos animales. La modula- 

ción negativa de la actividad GABA, restringida 

selectivamente al receptor GABA-A (15 en ra- 

tones Ts65Dn mediante administración crónica 

de RO 4938581, además de restaurar la función 

cognitiva y la LTP, mejoró la plasticidad sinápti- 

ca del hipocampo y la neurogénesis en el adulto 

(Martínez-Cué et al., 2013). 

6.2. Transmisores excitadores 

El incremento de inhibición en la condición trisó- 

mica se debe también a alteraciones de la trans- 

misión excitadora. Aunque se aprecian niveles 

similares de glutamato en los fetos con y sin sín- 

drome de Down, se han encontrado niveles bajos 

de aspartato y glutamato en diversas áreas del 

cerebro adulto con síndrome de Down (Godrid- 

ge etal., 1987; Risser et al., 1997; Schneider et al, 

1987). Como ya se ha indicado anteriormente, las 

alteraciones de la LTP en el hipocampo de ratones 

trisómicos sugieren la presencia de perturbaciones 

en la señalización del receptor glutamato NMDA 

(NAMDR). En los ratones Ts65Dn, se ha descrito 

una reducción de la subunidad de la subunidad 

GluRl del receptor AMPA (Belichenko et al., 

2009b) y de las subunidades NR2A y NR2B del 

NMDAR (Vink et al., 2009). Pero otros estudios 

no han conseguido ver cambios en la subunidad 

GluRl en homogenizados de cerebro, ni en las 

subunidades NR2A y NR2B en sinaptosomas de 

estos ratones (Fernández et al., 2009). 

Los ratones Ts65Dn y TsICje presentan hiper- 

sensibilidad al efecto estimulador locomotor del 

MK-801, un bloqueante del canal del NMDAR 

(Siddiqui et al., 2008). 

Se han descrito también alteraciones en los me- 

canismos de señalización más allá del NMDAR: 

el hipocampo de los ratones Tsé65Dn presenta 

alteraciones en la proteína cinasa Il dependiente 

de calcio/calmodulina (CaMKI!), en la fosfatidili- 

nositol-3 cinasa (PIP3K)/Akt, en la cinasa regu- 

lada por señal extracelular (ERK), en la proteína 

cinasa A (PKA) y en la proteína cinasa C (PKC), 

enzimas todas ellas implicadas en la plasticidad 

sináptica (Siarey et al., 2006). 

Una de las dianas del NMDAR es la proteína 

fosfatasa calcineurina (CaN). El gen RCANI 

(DSCRI) codifica una proteína que modula la 

actividad de la CaN, y este gen se encuentra so- 

brexpresado en el cerebro Tsó65Dn (Kahlem et 

al., 2004). La inhibición de la actividad de CaN 

aumenta la media del tiempo en que el canal de 

Ca asociado al receptor NMDA esté abierto 

y la probabilidad de que se abra (Lieberman y 

Mody, 1994), con lo que aumenta la actividad del 

glutamato y su correspondiente neurotoxicidad. 

La memantina es un antagonista no competiti- 

vo/agonista parcial del NMDAR y se fija a las 

subunidades NR2A y NR2B con baja afinidad 

y altas velocidades on/off. Por ello es capaz de 

modular la neurotransmisión excitadora me- 

diada por el NMDAR, sin ocasionar los efectos 

secundarios negativos de otros antagonistas del 

receptor. De alguna manera, imitaría la acción 

de la CaN y restauraría la función del NMDAR. 

Costa et al. (2008) demostraron que la adminis- 

tración aguda de memantina mejoraba el condi- 

cionamiento contextual por miedo en el ratón 

Ts65Dn. El tratamiento crónico con memantina 

también mejoró la ejecución en el test del labe- 

rinto acuático de Morris (Rueda et al., 2010) así 

como en el test de reconocimiento de objetos 

nuevos y en el test de brazos radiales (Lockrow 

et al., 2011). La memantina redujo ligeramente 

los niveles de APP en cerebro y normalizó los 
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niveles de sinapsis excitadoras en el hipocam- 

po de ratones Ts65Dn pero no corrigió las al- 

teraciones morfológicas ya que el número de 

neuronas granulares del hipocampo (Rueda et 

al., 2010), las colinérgicas del telencéfalo y las 

noradrenérgicas del locus coeruleus (Lockrow 

et al., 2011) siguieron disminuidas. Los ratones 

mostraron aumento de BDNF en el hipocampo 

y corteza prefrontal. Las acciones de la meman- 

tina, sin embargo, son muy amplias a juzgar por 

la heterogeneidad con que modifica un elevado 

número de proteínas en el cerebro de los rato- 

nes Ts65Dn (Ahmed et al., 2014). 

A pesar de la recuperación inducida por la me- 

mantina sobre algúnos de los fenotipos del sín- 

drome de Down en el ratón Tsé65Dn, no se pudo 

comprobar su eficacia en los ensayos clínicos en 

los que fue administrada durante 52 semanas a 

personas con síndrome de Down que presenta- 

ban trastorno cognitivo y demencia (Hanney et 

al., 2012). Sin embargo es posible que sea eficaz 

en situaciones menos comprometidas. 

6.3. Serotonina 

Se ha descrito déficit de serotonina (5-HT) en 

la corteza frontal de fetos (Whittle et al., 2007) 

y en cerebros adultos con síndrome de Down 

(Godridge et al., 1987; Risser et al., 1997; Yates et 

al., 1986). Pero los ratones Ts65Dn no muestran 

cambios en los niveles del hipocampo (Bianchi et 

al., 2010a,b) ni en el análisis histológico de neu- 

ronas serotonérgicas en los núcleos mediales del 

rafe (Megías et al., 1997). La 5-HT influye sobre 

la neurogénesis, la diferenciación neuronal, el 

desarrollo dendrítico, mielinización axónica y 

sinaptogénesis (Whitaker-Azmitia, 2001), por lo 

que la reducción de este neurotransmisor en los 

cerebros fetales y adultos del síndrome de Down 

puede contribuir a la alteración de los fenotipos 

neuromorfológicos y cognitivos. 

También se ha implicado al receptor 5-HTIA en 

la regulación de la neurogénesis (Malberg et al., 

2000; Santarelli et al., 2003, Encinas et al., 2006). 

Se ha descrito una reducción de los niveles del 

receptor 5-HTIA en el cerebro síndrome de 

Down al nacimiento (Bar-Peled et al., 1991), en 

neuroesferas del hipocampo y en el hipocampo 

de ratones Ts65Dn recién nacidos (Bianchi et al., 

2010). Por tanto, la disminución de la expresión 

de tales receptores puede también contribuir a 

los problemas de neurogénesis que vemos en 

estos ratones (Bianchi et al., 2010). Además, el 

tratamiento con la fluoxetina, un inhibidor de la 

recaptación de serotonina sináptica, recuperó 

los niveles de expresión del receptor 5-HTIA 

de los ratones Ts65Dn, lo que sugiere que este 

efecto puede contribuir a la recuperación de la 

proliferación que este fármaco produce, como 

ya ha sido comentado anteriormente. 

6.4. Acetilcolina 

Uno de los sustratos anatómicos del aprendiza- 

je y la atención es el sistema colinérgico septo- 

hipocampal (Bartus, 2000; Baxter y Chiba, 1999) 

en el que las influencias colinérgicas actúan mo- 

delando la actividad de las neuronas excitadoras 

glutamatérgicas. Varios estudios han demostra- 

do alteraciones de este sistema en la condición 

trisómica. Se han encontrado déficit del siste- 

ma colinérgico en fetos con síndrome de Down 

(Whittle et al., 2007), y reducción de la actividad 

colinoacetiltransferasa (ChAT) en cerebros de 

adultos (Godridge et al.,1987; Risser et al., 1997). 

Conforme avanza la edad, hay una marcada pérdi- 

da de terminaciones colinérgicas en el hipocampo 

(Schliebs y Arendt, 2011). Lo mismo sucede en 

el modelo Ts65Dn. Aunque se ha apreciado un 

número normal de neuronas colinérgicas en los 

ratones jóvenes (6 meses), las neuronas colinérgi- 

cas del telencéfalo basal (BCNF) degeneran a los 

12-18 meses (Granholm et al., 2000; Cooper et 

al., 2001; Hunter et al., 2003, 2004). Esto parece 

deberse a la pérdida de influencia del factor de 

crecimiento neural (NGF) producido y liberado 

por neuronas hipocámpicas, que retrógradamente 
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viaja por los axones de las neuronas colinérgi- 

cas hasta llegar a los endosomas de los cuerpos 

celulares de las BCNF. Se ha demostrado en los 

ratones Ts65Dn una pérdida en la producción 

de NGF y en su camino retrógrado hacia dichos 

cuerpos neuronales (Cooper et al., 2001). Sin 

embargo, la actividad ChAT está aumentada en 

la corteza y en el hipocampo de ratones Ts65Dn 

de 10 meses de edad, probablemente en un in- 

tento de compensar la reducción del número de 

neuronas colinérgicas (Contestabile et al., 2006, 

2008; Cooper et al., 2001; Chen et al., 2008). 

6.5. Noradrenalina 

Los niveles de noradrenalina (NA) son normales 

en los cerebros de fetos con síndrome de Down 

(Whittle et al., 2007) pero están reducidos en 

los de adultos (Godridge et al., 1987; Risser et 

al., 1997), probablemente a causa de la degene- 

ración neuronal en el locus coeruleus (Mann et 

al., 1985; Coyle et al., 1986). Los ratones Ts65Dn 

muestran también una pérdida de las neuronas 

de este núcleo a los 6 meses de edad (Salehi et 

al., 2009). 

Los ratones Ts65Dn no muestran cambios en 

el número de B-adrenoceptores en corteza e 

hipocampo; sin embargo, su función se ve muy 

alterada ya que se aprecia una reducción en la 

producción de AMPc, tanto la basal como la es- 

timulada (Dierssen et al., 1996, 1997), y tanto en 

hipocampo como en corteza cerebral. Los cere- 

bros síndrome de Down envejecidos muestran 

igualmente una muy importante reducción en la 

producción basal y estimulada de AMPc (Lum- 

breras et al., 2006). 

La NA participa también en la neurogénesis: 

su aumento o disminución repercute positiva 

o negativamente en la neurogénesis, respec- 

tivamente (Duman et al., 2001). Por tanto, la 

alteración de la transmisión NA en la condi- 

ción trisómica puede influir también sobre el 

trastorno de la neurogénesis hipocámpica del 
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adulto. Además, se ha demostrado la relación 

entre las aferencias noradrenérgicas desde el 

locus coeruleus a las neuronas del hipocampo 

y el aprendizaje contextual (Murchinson et al., 

2004). Este proceso cognitivo dependiente de 

hipocampo se ve alterado en las personas con 

síndrome de Down (Nadel, 2003), así como 

en los ratones Ts65Dn en los que Salehi et 

al. (2009) demostraron que el aumento de la 

transmisión NA mediante administración de 

L-Threo-3,4-dihydroxyphenylserine (L-DOPS), 

un aminoácido. sintético que es metabolizado 

por las neuronas noradrenérgicas para produ- 

cir NA, o mediante el xamoterol, un agonista 

parcial (>| -adrenérgico, conseguían recuperar el 

aprendizaje contextual en los ratones Ts65Dn. 

También el formoterol, un agonista adrenérgico 

p2, es capaz de mejorar el aprendizaje contex- 

tual, no así la neurogénesis (Dang et al., 2014). 

Se ha sugerido que, puesto que la NA puede 

activar o inhibir neuronas GABAérgicas y que 

el GABA puede facilitar la liberación de NA, 

podría haber una superposición en los meca- 

nismos por los que los fármacos antagonistas 

de GABAA y facilitadores de NA mejorarían el 

aprendizaje en ratones Ts65Dn. 

6.6. Neurotrofinas 

Ha quedado bien confirmado el papel de las neu- 

rotrofinas (NT) en la supervivencia, diferenciación 

y plasticidad sináptica de las neuronas (Chao et al., 

1998, 2006; Sofroniew et al., 2001; Campenot et 

al., 2004). Por consiguiente, cualquier alteración 

en su expresión perturbará muchos aspectos del 

neurodesarrollo. 

Se ha observado en el hipocampo de fetos con 

síndrome de Down una reducción en la expre- 

sión de BDNF (Guedj et al., 2009), así como en 

la expresión de BDNF y del receptor tirosina 

cinasa (TrkB) en la corteza cerebral de fetos 

con síndrome de Down (Toiber et al., 2010). 

Los ratones Ts65Dn jóvenes muestran niveles 

reducidos de BDNF en el hipocampo (Bianchi 
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et al., 2010; Fukuda et al., 2010) y los adultos en 

la corteza frontal (Bimonte-Nelson et al., 2003). 

Puesto que el BDNF juega un papel importante 

en la supervivencia y diferenciación de las neu- 

ronas (Sairanen et al., 2005; Ge et al., 2006), se 

ofrece como diana natural de diversos tratamien- 

tos para restaurar la neurogénesis en el cerebro 

trisómico. En los ratones Ts65Dhn, la fluoxetina 

(inhibidor de la recaptación de serotonina) re- 

cuperó la expresión de BDNF, la supervivencia 

de células recién nacidas, y la diferenciación y 

el número de neuronas granulares (Bianchi et 

al., 2010). 

La NT-3 está aumentada en el hipocampo de 

ratones Ts65Dn recién nacidos y adultos (Po- 

llonini et al., 2008), posiblemente como intento 

para compensar por la pérdida de neuronas que 

se aprecia en estos ratones. 

Como ya se ha explicado, el factor de crecimien- 

to nervioso (NGF) es generado en el hipocampo 

y es transportado de forma retrógrada hacia el 

cuerpo de las BFCNSs (Sofroniew et al., 2001). 

Los niveles de NGF se encuentran reducidos 

en el hipocampo de ratones Ts65Dn jóvenes 

(Salehi et al., 2006), y su transporte retrógrado 

hacia el telencéfalo basal se encuentra pertur- 

bado en ratones viejos Ts65Dn y TsICje (Salehi 

et al., 2006, Cooper et al., 2001). El NGF pro- 

mueve la supervivencia, diferenciación y man- 

tenimiento de las neuronas, incluidas las BCNF 

(Sofroniew et al., 2001). La administración de 

NGF a ratones Tsó65Dn rescató la alteración 

del tamaño y número de tales neuronas (Coo- 

per et al., 2001). 

El péptido 6, una región activa del factor neu- 

rotrófico ciliar (CNTF), modula la vía del CNTF 

al inhibir la actividad antineurogénica del factor 

inhibidor de la leucemia, con lo que incrementa 

la neurogénesis (Chohan et al., 2011). La adminis- 

tración del péptido 6 a ratones Ts65Dn redujo 

los déficit de aprendizaje y de memoria, aumen- 

tó el conjunto de células progenitoras neurales 

en el hipocampo y elevó el nivel de proteínas 

sinápticas que son cruciales para la plasticidad 

sináptica (Blanchard et al., 2011). 

Considerando el papel de DyrklA en la pro- 

liferación de progenitores neuronales, la neu- 

rogénesis y la neurodiferenciación, se ha suge- 

rido que moléculas que tengan como diana a 

este gen podrían beneficiar terapéuticamente 

los fenotipos síndrome de Down. El galato de 

epigalocatequina (EGCG), un antioxidante ex- 

traído del té verde, es un inhibidor específico de 

la proteína cinasa DYRKIA (Bain et al., 2003). 

La administración crónica de EGCG desde la 

concepción a la adultez restauró los niveles 

de BDNF en el hipocampo de ratones trans- 

génicos DyrklA (Guedj et al., 2009). Junto con 

la normalización de este factor neurotrófico, 

estos ratones mostraron un aumento del vo- 

lumen cerebral y mejoraron su funcionamien- 

to cognitivo. Otros estudios han demostrado 

que la administración aguda de EGCG norma- 

liza la LTP del hipocampo en ratones Tsó65Dn 

(Xie et al., 2008). Ensayos clínicos realizados 

con la EGCG administrada durante varios me- 

ses a jóvenes adultos muestran una moderada 

mejoría cognitiva y de la función cerebral ana- 

lizada por resonancia magnética funcional, en 

especial cuando la administración se asocia a 

estimulación conductual cognitiva (De la Torre 

et al., 2015). Debe tenerse en cuenta que la 

EGCG afecta a una amplio espectro de vías de 

transducción de señales como son las vías de 

MAPK, PIBK/AKT, VWnt y Notch (Singha et al., 

2011), por lo que los efectos beneficiosos de 

este producto pueden deberse a una variedad 

de mecanismos, además de la inhibición de la 

acción cinásica de DYRKIA. 

Por último, Fukuda et al. (2010) demostraron 

que la administración crónica de la neurotropina 

analgésica a ratones Ts65Dn previene el declive 

edad-dependiente en la expresión de BDNF del 

hipocampo. Este tratamiento mejoró también 

la ejecución en el laberinto de brazos radiales. 

Se ha propuesto que la acción analgésica de la 

neurotropina está mediada por los sistemas 
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noradrenérgicos y GABAérgicos (Hata et al., 

1988), y que por tanto, los efectos de mejoría 

cognitiva podrían también estar determinados 

por la mejoría en la función de estos sistemas 

transmisores. 

7. Terapias que tienen como diana a 
la neurodegeneración 

Aunque las alteraciones del neurodesarrollo que 

acontecen desde las primeras etapas embrio- 

narias son causa probable de retraso cognitivo, 

existen varios mecanismos degenerativos en el 

síndrome de Down que se van instaurando a lo 

largo de la edad, que complican este escenario. 

Su presencia y consecuencias son ampliamente 

expuestas en el capítulo 15. Además, son tam- 

bién elementos característicos del síndrome de 

Down la neuroinflamación, el aumento de estrés 

oxidativo y la neuropatología propia de la enfer- 

medad de Alzheimer. 

7.1. Neuroinflamación 

Los cerebros del síndrome de Down y de la 

enfermedad de Alzheimer se caracterizan por 

mostrar activación de la microglía, y la eleva- 

ción de los niveles de citocinas proinflamato- 

rias que terminan en neuroinflamación puede 

contribuir probablemente a la neurodegene- 

ración (Griffin et al., 1989; VWenk et al., 2000; 

Flórez, 2014). Es posible que la activación de 

la microglía juegue un papel en la pérdida de 

las células colinérgicas del telencéfalo basal en 

los ratones Ts65Dn. 

La minociclina es una tetraciclina semisintética 

que inhibe la muerte neuronal y reduce la acti- 

vidad inflamatoria al bloquear mediadores infla- 

matorios (Kim y Suh, 2009). La administración 

crónica de minociclina a ratones adultos Ts65Dn 

inhibe la activación de la microglía en el telencé- 

falo basal y el hipocampo, previene la pérdida de 

neuronas colinérgicas en el núcleo septal medial, 

atenúa la pérdida de neuronas calbindina-positivas 

en el hipotálamo y mejora la memoria operativa 

y de referencia (Hunter et al., 2004). 

7.2. Neuropéptidos 

El péptido intestinal vasoactivo (VIP) es neuro- 

protector, ya que fomenta la liberación de varios 

factores de supervivencia en los astrocitos y regula 

la liberación de neuropéptidos de las células gliales, 

incluida la proteína neuroprotectora dependien- 

te de actividad (ADNP) y el factor neurotrófico 

dependiente de actividad (ADNEF) (Incerti et al., 

2011). Se ha comprobado que la administración 

de los fragmentos peptídicos activos de las ADNP 

y ADNF, NAPVSIPQ (NAP) y SALLRSIPA (SAL), 

protege a las neuronas del estrés oxidativo y li- 

mita la gravedad de las lesiones traumáticas del 

cráneo, el ictus y la toxicidad que va asociada al 

péptido Af) (Gozes et al., 2005, 2008). 

En cultivos de neuronas corticales de síndro- 

me de Down, el tratamiento con SAL o con 

NAP eleva la supervivencia neuronal (Busciglio 

et al, 2007). En ratones Tsó65Dn, el tratamien- 

to prenatal con estos dos péptidos restauró la 

adquisición de hitos del neurodesarrollo (Toso 

et al., 2008), aumentó los niveles reducidos de 

ADNP y normalizó los niveles de las subunida- 

des NR2A, NR2B del receptor NMDA y de la 

subunidad [33 del receptor GABAA (Vink et al., 

2009). Además, el tratamiento subcrónico con 

D-NAP y D-SAL a ratones Tsé65Dn restauró el 

aprendizaje y la memoria y los niveles de ADNP 

y NRD2 (Incerti et al., 2011). 

7.3. Antioxidantes 

En personas con síndrome de Down y en el ra- 

tón Ts65Dn, existe sobreexpresión de SODI, el 

gen responsable de la formación de la superóxido 

dismutasa, una enzima que modifica los radica- 

les libres de oxígeno en peróxido de hidrógeno. 
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La hiperproducción de peróxido de hidrógeno 

provoca hiperproducción de radicales libres 

de oxígeno altamente reactivos, que dañan las 

membranas celulares, incluida la mitocondrial, y 

deteriora los lípidos, las proteínas y el ADN mi- 

tocondrial. Á todo este conjunto de alteraciones 

se le llama estrés oxidativo. Se ha demostrado 

de forma repetida la presencia de un aumento en 

la producción de superóxidos mitocondriales en 

las personas con síndrome de Down (Capone et 

al., 2002; Jovanovic et al., 1998; Flórez, 2014). Por 

tanto, algunas de sus células se encuentran bajo 

amenaza permanente de estrés oxidativo con le- 

sión mitocondrial, lo que ocasiona un deterioro 

en la vida de la célula y facilita su envejecimiento 

y su muerte. Este aumento del estrés oxidativo 

aparece ya tanto durante el desarrollo prenatal 

como postnatal. El aumento del estrés oxidativo 

en las etapas fetales puede modificar los proce- 

sos de neurogénesis, diferenciación, migración 

y conexión de redes, así como la supervivencia 

neuronal (Capone et al., 2002; Busciglio y Yank- 

ner, 1995; Pelsman et al., 2003). 

En un intento de reducir la neurodegeneración 

debida al estrés oxidativo, varios grupos han 

probado la eficacia de diversos productos anti- 

oxidantes para reducir la alteración de diversos 

fenotipos en los ratones Tsó65Dn. Se ha com- 

probado que el fármaco SGS-11l, análogo del 

nootropo piracetam, mejora la supervivencia 

neuronal e impide la acumulación de radicales 

libres intracelulares, la lesión por peróxidos y el 

desarrollo de cambios neurodegenerativos tanto 

en neuronas en cultivo normales como derivadas 

de la corteza de síndrome de Down (Pelsman et 

al., 2003). Sin embargo, la administración crónica 

de SGS-IIl a ratones Ts65Dn desde la concep- 

ción hasta la edad adulta no restauró los pro- 

blemas cognitivos (Rueda et al., 2008b). Por el 

contrario, la administración de vitamina E, otro 

antioxidante, a ratones Ts65Dn durante la edad 

adulta (Lockrow et al., 2009) o desde la con- 

cepción a lo largo de toda la vida (Shichiri et al,, 

2011) redujo los marcadores de estrés oxidativo, 

mejoró la función cognitiva, redujo la patología 

de neuronas colinérgicas en los ganglios basales 

y aumentó la densidad neuronal en el giro denta- 

do. Sin embargo, la administración de vitamina E 

a personas con síndrome de Down no consiguió 

mejora alguna en su capacidad cognitiva. 

También la melatonina mostró actividad antio- 

xidante en ratones adultos Tsé65Dn, a los que 

mejoró su capacidad cognitiva, la LTP, neurogé- 

nesis y actividad glutamatérgica en el hipocam- 

po, y redujo la neurodegeneración colinérgica 

en ganglios basales (Corrales et al., 2014). Sin 

embargo, los análisis de ensayos clínicos reali- 

zados con diversos antioxidantes administrados 

crónicamente a adultos con síndrome de Down 

no han demostrado mejorar su función cognitiva 

(Salman, 2002; Lott et al., 2011). 

La acción del ácido folínico en niños pequeños 

con síndrome de Down es muy discutida. Es 

conocida su acción antioxidativa y su papel en 

el neurodesarrollo. Blehaut et al. (2010) obser- 

varon un cierto efecto beneficioso sobre el de- 

sarrollo de niños con síndrome de Down, pero 

en un ensayo controlado, Ellis et al. (2008) no 

apreciaron eficacia alguna del ácido folínico en 

asociación con otros antioxidantes. 

7.4. Estrógenos 

Puesto que los estrógenos mantienen la función 

de la neuronas colinérgicas de los ganglios basa- 

les, se ha propuesto que su administración podría 

servir para reducir la pérdida de estas neuronas 

en las personas con síndrome de Down y enfer- 

medad de Alzheimer (Inestrosa et al., 1998). La 

administración crónica de estrógenos a hembras 

viejas Ts65Dn aumentó los niveles del NGF en 

el septo medial (Granholm et al., 2002), recu- 

peró el número de terminales colinérgicos en el 

hipocampo y restauró los niveles del marcador 

dendrítico Map2 (Granholm et al., 2003). De 

nuevo, en la clínica humana los estrógenos no 

han conseguido mejorar el declive del envejeci- 

miento en el síndrome de Down. 
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7.5. Neuropatología de la enfermedad de 
Alzheimer 

Uno de los genes que se encuentran triplicados 

en la condición trisómica es el APP. En las per- 

sonas con síndrome de Down, el aumento de 

la expresión de este gen lleva a incrementar la 

producción de la proteína [)-amiloide, a la que 

se le achaca la responsabilidad de la patología de 

la placa amiloide y la degeneración de las células 

colinérgicas basales que se encuentran en el 100% 

de las personas con síndrome de Down mayores 

de 40 años (ver amplia exposición en el capítulo 

15). Los ratones Ts65Dn también muestran au- 

mentos relacionados con la edad de la proteína 

APP (Seo y Isacson, 2005) y de péptido [)-amiloide 

(Netzer et al., 2010) en corteza e hipocampo. 

También se ha implicado la sobreexpresión de 

APP en estos ratones, en la degeneración tanto 

de las neuronas colinérgicas como noradrenér- 

gicas que emiten fuertas aferencias al hipocampo 

(Millan Sanchez et al., 2011). Por tanto, es proba- 

ble que esta desaferenciación noradrenérgica y 

colinérgica relacionada con la edad contribuya a 

comprometer la función del hipocampo. 

Para comprobar el efecto producido por la reduc- 

ción de (3-amiloide sobre las alteraciones fenotí- 

picas del ratón Ts65Dn, Netzer et al., (2010) ad- 

ministraron un inhibidor de la gamma-secretasa, 

la DAPT (N-[N-(3,5-Diflurophenacety!)-Lalanyl]- 

S-phenylglycine t-butyl ester). Este tratamiento 

redujo los niveles de [-amiloide y mejoró el 

aprendizaje espacial de los ratones. Puesto que la 

P-amiloide es un regulador del sistema glutama- 

térgico, los autores propusieron que los efectos 

facilitadores de la cognición del DAPT podrían 

estar mediados por el incremento y/o regulación 

de la transmisión sináptica de carácter excitador. 

Dado el papel del sistema colinérgico en la cogni- 

ción y la degeneración del sistema que se observa 

en las personas con enfermedad de Alzheimer y 

síndrome de Down, se ha propuesto que el in- 

cremento del sistema por medios farmacológicos 

podría ayudar a reducir el deterioro cognitivo en 
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ambas condiciones (ver capítulo 15). El donepezilo 

es un inhibidor de la acetilcolinesterasa que se 

prescribe ampliamente para promover la trans- 

misión colinérgica en la demencia Alzheimer. Sin 

embargo la administración crónica de donepezilo 

no mejoró el aprendizaje y la memoria en ratones 

Ts65Dn (Rueda et al., 2008a). Del mismo modo, 

su administración a jóvenes adultos con síndro- 

me de Down ha producido resultados más bien 

ambiguos (Heller et al., 2003, 2004; Kishnani et 

al., 2009, 2010). 

El piracetam es un fármaco que parece mejorar 

la cognición en pacientes con ciertos trastornos 

cognitivos y con demencia (Winblad et al., 2005), 

así como en varios modelos animales. Aunque 

se desconocen los mecanismos responsables de 

tales efectos, se ha propuesto que el piracetam 

podría mejorar la transmisión colinérgica y mo- 

dular la glutamatérgica (Winblad et al., 2005); 

pero no mejoró la cognición ni en niños con 

síndrome de Down (Lobaugh et al., 2001) ni en 

ratones Ts65Dn (Moran et al., 2002). 

8. Terapias aplicadas a la especie 
humana 

Sobre la base de la experimentación previa en 

modelos animales, no es sorprendente que se 

iniciara la aplicación clínica de algunos produc- 

tos o fármacos a las personas con síndrome de 

Down, con el intento de mejorar algunas de 

sus limitaciones, especialmente las relacionadas 

con su cognición y conducta. Tanto es así, que 

la prestigiosa serie “Handbook of Experimental 

Pharmacology” dedica un volumen completo a 

analizar las bases racionales y las condiciones que 

se requieren para ensayar fármacos que puedan 

mejorar la cognición en diversas situaciones clí- 

nicas, incluido el síndrome de Down (Kantak y 

Wettstein, 2015). 

Esta aplicación, como es natural, exige un es- 

tricto cumplimiento de normas propias de los 
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ensayos clínicos. Las dificultades para llevarlos 

a cabo son enormes y exigen un planteamiento 

riguroso por varios motivos. En primer lugar, 

porque, como hemos señalado repetidas veces, 

hay una enorme variedad en las manifestaciones 

fenotípicas dentro de la población con síndrome 

de Down. En segundo lugar, porque las manifes- 

taciones que más se intenta mejorar varían a lo 

largo de la vida. Todo ello repercute en la esca- 

sa homogeneidad de la población que se desee 

estudiar, lo que obliga a tener que recurrir a 

una población muy grande (difícil de conseguir) 

O a acotar un grupo muy estrictamente, lo que 

reduce la posibilidad de generalizar los posibles 

resultados beneficiosos que se puedan conseguir 

con un producto determinado. La problemática 

de los ensayos clínicos en el síndrome de Down 

ha sido puesta de relieve por Heller et al. (2006), 

Kishnani et al. (2010), Costa (2011) y Fernández 

y Reeves (2015). 

Se han terminado recientemente, o están en vías 

de realización, varios ensayos clínicos sobre los 

déficit cognitivos en el síndrome de Down. Son 

ensayos de gran dificultad. Las mediciones que se 

toman como resultados son complejas y no están 

estandarizadas, y las mejorías en tareas especí- 

ficas no son lo suficientemente claras y directas 

como para ser traducidas en una mejora de im- 

portantes factores relacionados con la calidad 

de vida, como son la confianza, la independencia 

o la satisfacción en el trabajo. Estas dificultades 

no son exclusivas de la discapacidad intelectual 

propia del síndrome de Down, sino que se ven 

también en la originada por otras causas como 

por ejemplo el X-frágil, por lo que las solucio- 

nes que se propongan pueden ser aplicables al 

síndrome de Down. 

Algunos ensayos muy pequeños (con menos de 

10 participantes) han probado los inhibidores de 

la acetilcolinesterasa donepezilo y rivastigmina, 

basándose en el hecho de la reducción progre- 

siva de acetilcolina en el cerebro del síndrome 

de Down. Si bien se apreció mejoría en los re- 

sultados de algunos individuos, en conjunto se 

consideraron ineficaces; los ensayos estaban las- 

trados por el escaso número de participantes. 

La eficacia del suplemento con folato fue proba- 

da en un ensayo más numeroso en donde bebés 

con síndrome de Down entre 3 y 10 meses re- 

cibieron leucovorina (ácido folínico) o placebo 

diariamente durante |2 meses. La elección de 

folato se basó en el hecho de que siete genes 

del Hsa2l están implicados en el metabolismo 

de los folatos, y se sabe que su sobreexpresión 

ocasiona una alteración en la concentración de 

los componentes de la vía de los folatos en el 

síndrome de Down. La principal medición de 

los resultados fue un aumento significativo en 

la edad del desarrollo global. Si bien se vio sólo 

un pequeño efecto con el folato, este efecto fue 

acrecentado significativamente en los niños a los 

que se les daba tiroxina debido a la presencia de 

hipotiroidismo. No se pueden probar los suple- 

mentos relacionados con el folato en el ratón 

Ts65Dn porque de los siete genes relacionados 

con el metabolismo de los folatos, sólo dos son 

trisómicos en este modelo de ratón. La cone- 

xión entre el Hsa2l y la hormona tiroidea pue- 

de implicar a NRIPI, que tampoco es trisómico 

en el ratón Ts65Dn. Se encuentra en marcha un 

ensayo más amplio con folato más tiroxina (ver 

http://clinicaltrials.gov). 

Otros ensayos están basados, al menos en parte, 

en las valoraciones preclínicas positivas obteni- 

das en los ratones Ts65Dn. Un ensayo de 2 años 

valoró los efectos de antioxidantes en 53 perso- 

nas con síndrome de Down y demencia pero no 

se apreció diferencia alguna en la función y en el 

declive cognitivos entre el grupo tratado y otro 

grupo placebo. Para valorar también el tratamien- 

to en personas mayores con SD (>40 años), se 

realizó un gran estudio randomizado doble ciego 

para evaluar el efecto de la memantina, que se 

usa ya en situaciones moderadas de enfermedad 

de Alzheimer, con el fin de observar la posible 

prevención del desarrollo o el empeoramiento de 

la demencia. Participaron 88 personas que reci- 

bieron memantina y 85 que recibieron placebo 
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durante 52 semanas. No se apreciaron diferen- 

cias en los resultados entre ambos grupos: ambos 

mostraron similar declive cognitivo y funcional 

(Hanney et al., 2012). No se puede excluir que 

la neurodegeneración a la edad de estos grupos 

estuviera demasiado avanzada como para mos- 

trar efectos positivos tanto con los antioxidantes 

como con la memantina. De hecho, el trabajo con 

memantina ha sido criticado por no haber evalua- 

do otras variables. Hay autores que defienden la 

utilidad de la memantina en fases muy precoces 

de demencia en personas con síndrome de Down. 

Otro ensayo pequeño, randomizado y contro- 

lado con placebo, utilizó memantina en 20 jóve- 

nes adultos con síndrome de Down (entre 18 y 

32 años). Tras l6 semanas de tratamiento, no 

se apreciaron diferencias en las mediciones de 

resultados primarios que evaluaban memoria 

episódica y espacial entre el grupo tratado y el 

placebo; pero hubo un resultado marginalmente 

significativo en la medición secundaria de memo- 

ria (Costa, 2011). 

Se ha realizado un estudio clínico con la epigalo- 

catequina (EGCG) doble ciego, en el que parti- 

ciparon 87 personas con síndrome de Down de 

l6 a 34 años (estudio de Fase Il) (De la Torre y 

Dierssen, comunicación personal). Se investigó 

eficacia del tratamiento durante 12 meses. Tras 

ese periodo se hizo un seguimiento de los parti- 

cipantes en el estudio durante un nuevo periodo 

de 6 meses post-tratamiento. La intervención 

consistió en la administración de EGCG (entre 

600 y 800 mg/día según peso) combinada con un 

protocolo estandarizado de estimulación cogniti- 

va. Este tratamiento se comparó con la adminis- 

tración de un placebo combinado con el mismo 

protocolo de estimulación cognitiva. 

La combinación de la EGCG y la estimulación 

cognitiva promovió cambios significativos en de- 

terminadas áreas de la memoria, de las funciones 

ejecutivas y de la competencia en la vida diaria 

en los participantes del estudio. Los resultados 

sugieren que los cambios observados persisten 

Sindrome de Down: Neurobiología, neuropsicología y salud mental 

durante al menos seis meses tras interrumpir el 

tratamiento. La magnitud de los cambios tras la 

intervención de |2 meses es cuantitativamente 

pequeña, pero clínicamente significativa. Esta 

mejoría clínica de los participantes se acompaña 

de cambios en la conectividad funcional de cier- 

tas áreas corticales de los lóbulos frontales del 

cerebro y de una normalización de la excesiva 

excitabilidad cortical. 

Tomando en consideración los estudios clínicos y 

preclínicos, de forma global podemos inferir que 

el tratamiento combinado mejora la plasticidad 

sináptica cerebral de las personas con síndrome 

de Down. Esto se traduce en una moderada, 

pero clínicamente significativa, mejora en ciertas 

formas de memoria, en las funciones ejecutivas 

y en su competencia en la vida diaria y en orga- 

nización de redes funcionales relacionadas con 

la corteza prefrontal. 

Se debe hacer hincapié en que los efectos de 

cualquier tratamiento tienen que ser contextua- 

lizados dentro de la variabilidad biológica de las 

personas. Es decir, no existe ningún tratamien- 

to que sea eficaz en la totalidad de la población 

tratada. Hay individuos que responden mejor a 

las terapias que otros. 

Hay otros ensayos clínicos que se encuentran 

en fase de realización. Uno estudia la eficacia 

del antagonista del receptor GABA «5, RG1662 

(Hoffman-La Roche Ltd., Basilea, Suiza) iniciado 

en mayo de 2014 (htpp://clinicaltrialsgov). Es un 

ensayo internacional con centros en USA, Francia, 

Italia y España en los que se han reclutado par- 

ticipantes, a la espera de que se sumen también 

otros países. El ensayo ha pasado la fase 2 y se 

ha iniciado el estudio de su eficacia en personas 

con síndrome de Down. Deberían conocerse 

los primeros resultados en agosto 2016. El trata- 

miento se mantendrá durante 26 semanas. Otro 

ensayo en fase de reclutamiento tiene lugar en 

Australia para estudiar la eficacia del pentilene- 

tetrazol (BTD-00l; Balance Therapeutics, Inc., 
San Bruno, CA, USA). En estos dos estudios la 
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edad de los participantes está entre 13 y 30 años. 

Finalmente, Elan Corporation Ltd (Dublín, Irlanda) 

(actualmente Transition Therapeutics) ha inicia- 

do el reclutamiento para un ensayo con scyllo- 

inositol (ELND005) como método para inhibir la 

agregación de [A y prevenir, consiguientemente, 

el declive cognitivo. Actualmente el fármaco ha 

pasado la fase 2 del ensayo. 

9. Resumen final 

Por razones históricas, el interés por conocer 

los genes responsables de las alteraciones ce- 

rebrales se ha centrado en aquellos que se en- 

cuentran dentro de la llamada región crítica del 

síndrome de Down en el cromosoma 21, o al 

menos próximos a ella, y en cualquier caso que 

se encuentran en la región ortóloga triplicada en 

el modelo del ratón Tsó65Dn. No en vano, este 

modelo de ratón ha centrado y casi monopoli- 

zado toda la investigación, tanto en el campo de 

los mecanismos patogénicos como en el de las 

posibilidades terapéuticas. Sin embargo, la intro- 

ducción de nuevas técnicas de manipulación ge- 

nética está permitiendo abordar otros modelos 

que suscitan enorme interés y aportan nuevas 

perspectivas. Cabe destacar entre ellos los que 

tienen en cuenta también segmentos del HSA21| 

que se encuentran en otros cromosomas del ra- 

tón, como el Mmul0 y el Mmul?7. 

Los primeros modelos animales de trisomía 

parcial, Ts65Dn y TsICje, demostraron que los 

fenotipos propios del síndrome de Down pue- 

den verse recapitulados en los ratones. Más 

recientemente, los ratones knockout y trans- 

génicos para genes concretos y nuevos modelos 

trisómicos para diversas regiones de los ortó- 

logos de regiones del Hsa21 están ayudando a 

identificar los genes sensibles a la dosis que se 

encuentran implicados en la aparición de esos 

fenotipos. Aunque algunos de estos genes tripli- 

cados pueden jugar un papel de manera indivi- 

dual, parece más bien que los fenotipos propios 

del síndrome de Down surgen de efectos com- 

plejos producidos por la interacción de grupos 

de genes del Hsa21. 

En los últimos 20 años, la caracterización de es- 

tos modelos animales del síndrome de Down, en 

particular el ratón Ts65Dn, ha resultado enor- 

memente útil para comprender las bases neuro- 

biológicas de la discapacidad intelectual. Se han 

propuesto varios mecanismos como fundamentos 

de esta alteración de la cognición, como son: la 

perturbación de la neurogénesis ya en la etapa 

fetal que lleva a la hipocelularidad en la corteza, 

el hipocampo y el cerebelo; la alteración de la 

morfología de las dendritas; la alteración de las 

conexiones sinápticas; el aumento de la actividad 

de carácter inhibidor, y la neurodegeneración. 

Este nuevo conocimiento de mecanismos pato- 

génicos en las personas con síndrome de Down 

ha proporcionado instrumentos para desarrollar 

nuevas formas terapéuticas. Se ha demostrado 

que diversos fármacos restauran la neurogénesis, 

la hipocelularidad, los déficit electrofisiológicos y 

las disfunciones cognitivas en el ratón Ts65Dn. En 

la tabla 6.1. se expone un cuadro resumen de los 

experimentos realizados en este modelo murino 

con diversos fármacos y productos, y sus princi- 

pales resultados (Gardiner, 2015). Todos estos 

estudios ofrecen la base para que se desarrollen 

ensayos clínicos en personas con síndrome de 

Down, y ofrezcan esperanza de que algunos de 

ellos resultan útiles para mejorar la discapacidad 

intelectual de estas personas. 



Síndrome de Down: Neurobiología, neuropsicología y salud mental 

Tabla 6.1. Fármacos ensayados para analizar la recuperación de anomalías en aprendizaje / 

memoria, neurogénesis del adulto o potenciación a largo plazo en el modelo de ratón Ts65Dn 

Estrógeno 

Minociclina 

Picrotoxina 

Pentilenetetrazol 

a5sIA 

RO4938581 

Memantina 

Tetraciclina, 

neuroprotectora, 

antiinflamatoria 

Antagonista 

receptor GABA-A 

Antagonista 

receptor GABA-A 

Inhibidor receptor 

GABA específico 
subunidad (15 

Inhibidor receptor 

GABA específico 
subunidad (15 

Antagonista 
NMDAR no 
competitivo 

Hembra; | 1-14 m; 0,25 mg en pellet; 
2m 

Macho; 6 m: 0,25 mg sc pellet; 2 m 

Macho; 7 m; 10 mg/kg/día sc pellet; 3 m 

3-4 m; | mg/kg/día ip, 2 semanas 

3-4 m; 3 mg/kg/día en leche; 2 sem 

Macho; 4 m; 3 mg/kg/día, leche 
achocolatada; 4 sem 

Macho; 2-3 m y 12-15 m; 0,3 mg/kg/día, 
ip; 2 sem 

Macho; 3 m; 5 mg/kg/día ip, los 6 días de 
la prueba 

Macho; 3-4 m; 20 mg/kg/día leche 
achocolatada; 6 sem 

Macho; 4-6 m y 10-14 m; 5 mg/kg/día ip; 
15 min antes del test 

Macho; 9 m; 30 mg/kg/día en H20; 9 
sem 

Macho; 4 m; 20 mg/kg/día en H20;6 m 

Recup parcial laberinto en T 

No recup RAM 

Recup parcial VVRAM; 
previene pérdida ChAT en 

ganglios basales 

Recup NOR 

Recup NOR, laberinto en T, 
LTP beneficio permanece 2 
meses post-suspensión 

Recup MYVM adquisición 
(no prueba de retirada); 
trastorno parcial de 
equilibrio 

Recup NOR cuando el 
fármaco se da en fase luz; 
permanece 2 sem post- 
suspensión 

Recup NOR y MVVM 
adquisición; no recup 
retención MVYM 

Recup MYVM adquisición y 
parcial de retención; recup 

LTP; recup neurogénesis 

Recup CFC 

Recup MVVM (no prueba de 
retirada) 

Recup parcial VWVRAM; recup 
NOR. Beneficios perdidos 
en | semana sin fármaco 
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Fluoxetina 

Fisostigmina 

Galantamina 

L-DOPS 

Xamoterol 

Formoterol 

Litio 

Melatonina 

SAG 1.l 

Inhibe recaptación 
serotonina 

Inhibidor 

acetilcolinesterasa 

Inhibidor 

acetilcolinesterasa 

Profármaco de 

noradrenalina 

Agonista parcial 
adrenérgico [31 

Agonista 
adrenérgico (32 

Inhibe GSK3B; 
neuroprotector 

Regulador 
circadiano 

Agonista “sonic 
hedgehog' 

Macho; 2-5 m; 5 mg/kd/día ip; 2 sem 

Macho, hembra; días P3-P7: 5 mg/kg; 
P8-P15 10 mg/kg; diarios, sc 

Macho, hembra; 5-7 m; 0,2 mg/mL en 
H20; 6 sem 

Macho, hembra; 2 m; 10 mg/kg en H20; 
8 sem 

Hembra embarazada; días El0-E21; 
10 mg/kg/día, sc; pruebas en la prole 
macho/hembra en día P45 

Macho; 4 m, 10 m y 16 m; 0,05 mg/kg, 
iny Única 

Macho, hembra; 3-6 m; 3 mg/kg/día, ip; 
10d 

Macho; 6 m; | g/kg sc, 5 h antes del 

test; 3 d 

Macho; 9-12 m; 3 mg/kg/día sc, | h 
antes del test 

Macho; 5-6 m; 2 mg/kg/día ip, 4 h antes 
del test 

Macho; 5-6 m; 2,4 g Li/kg de pienso; | m 

Hembra; 12 m; 2,4 Li/kg de pienso; | m 

Macho; 5 m; 0,5 mg/d en H20;5 m 

Macho, 6 m; 0,5 mg/d en H20;6 m 

Macho, hembra; día PO: 20 pg/kg sc, iny 
única; prueba a las 16 sem 

Recup neurogénesis 

Recup CFC, y neurogénesis 

en P45 

No recup MVYVM ni 
ChAT en ganglios basales. 
Convulsiones, muerte 

Recup OL, laberinto en Y, 
ER 

Recup CFC en P45; recup 
neurogénesis 

Recup laberinto en cruz, 
sólo a los 4 m 

Recup test olfatorio 

Recup CFC 

Recup laberinto en T, CFC, 

NOR 

Recup parcial CFC; no recup 
neurogénesis 

Recup CFC, NOR, OL, LTP, 

y neurogénesis; no recup 

laberinto en T 

Recup neurogénesis 

Mejora adquisición MVVM 
en Ts65Dn y controles (no 
prueba de retirada); recup 
parcial de ChAT 

Recup LTP neurogénesis 

Recup MVYVM, LTP; no recup 
laberinto Y ni LTD cerebelar 
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Epigalocatequina 
galato 

Vitamina E 

DAPT 

NAP/SAL 

Péptido 6 

Colina 

CGP55845 

Donepezilo 

Piracetam 

SGS-1 11 

Etosuximida 

Antioxidante; 

inhibidor de cinasa 

DYRKIA 

Antioxidante 

Inhibidor 

y-secretasa 

ADNP/ADNF 
péptidos 
neuroprotectores 

Once aminoácidos 

del factor 

neurotrófico ciliar 

Precursora de 

acetilcolina 

Antagonista 

receptor GABA-B 

Inmhibidor 

acetilcolinesterasa 

Desconocido 

Análogo piracetam 

Inhibidora canal 

de Ca voltaje- 

dependiente tipo 
T subunidad «11 G 

(KCNJ6) 
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10 uM, rodajas de hipocampo 

Macho; 3 m; 2-3 mg/d en H20; 30 días 

Macho; 4 m; 50 mg/kg/día; en pienso 

(0,04% w/w); 4 m y 6 m 

Hembra preñada-lactante; prole 

machos (0,1% w/w); 3 m 

Hembra; 4 m; 100 mg/kg sc, 2 al día; 2 d 
antes de y durante las pruebas 

Macho, hembra; 10 m; 40 yg oral, diario; 
9d 

Hembra preñada; días E8-El2;20 

ug/d, ip; pruebas en la prole, machos y 
hembras 

Hembra; | 1-15 m; 50 nmol/d, implante; 

It 

Hembra preñada - lactación; 5 g/kg en 
pienso; prole machos; 13-17 m 

Macho; 2-3 m; iny. aguda, 2-3 h; o diaria 
3 sem 

Macho; 4 m; 3,3 mg/kg/día, en leche 
achocolatada; 4 semanas 

Macho; 6 sem; 75 - 150 - 300 mg/kg/día 
ip; 8 sem 

Macho; 4-6 m; 0,5 mg/kg/d sc; 6 sem. 
Hembra preñada + prole machos y 

hembras: 0,5 mg/kg/d sc; meses PO-P5 

Macho; 5 m; 10 mg/kg ip; 10 sem 

Recup LTP 

Recup adquisión MVVM (no 
prueba de retirada) 

Recup parcial VVRAM, 8 m; 
recup TRKA en ganglios 

basales, 10 m 

Recup parcial MVVM 
adquisición; recup MVYWM 

retención 

Recup MVWVM adquisición y 
probe trial; recup niveles PA 

Recup MVVM adquisición y 
retención 

Recup parcial MVVM (no 
prueba de retirada) 

Mejoría marginal MVVM de 
adquisición y retención 

Recup VWVRAM; recup parcial 
neurogénesis y ChAT 

Recup OL, NOR, LTP; no 
recup CFC, laberinto T 

No mejoría adquisición 

MVVM (no test retención) 

No mejoría MYWYM 
adquisición 

No mejoría MVWM 

adquisición 

No mejora en CFC, MVVM 

adquisición (no test de 
retención) 
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Inhibidora canal 

de Ca voltaje- 

dependiente 
subunidad (12/X | 

Gabapentina 

RO256981 Antagonista 
receptor NMDA-2B 

Macho; 5 m; 150 mg/kg ip; 10 sem 

Macho; 3-6 m; 10 mL/kg ip, 2 sem 

No mejora en CFC, MWM 

adquisición (no test de 

retención 

No mejora en laberinto 

Y; aumenta alteración en 

laberinto Barnes 

Abreviaturas. RAM: laberinto de brazos radiales. VVRAM: laberinto acuático de brazos radiales. ChAT: colino acetiltransferasa. 

NOR: reconocimiento de objeto nuevo; LTP: potenciación a largo plazo. MVVM: laberinto acuático de Morris; CFC: 

condicionamiento en contexto de miedo. P: postnatal; OL: localización del objeto. E: día del periodo embrionario; SAG 1.1: 

agonista 'sonic hedgehog'. TRKA: receptor de la tirosina cinasa tipo |. ADNP: proteína neuroprotectora dependiente de 

actividad. ADNF: factór neurotrófico dependiente de actividad. Recup: recuperación. d: días. m: meses. sem: semanas. ip: 

intraperitoneal. sc: subcutáneo. iny: inyección. Tomada de Gardiner, 2015. 
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Discapacidad intelectual: ¿Qué es? 

¿Qué define? ¿Qué se pretende? 

|. El planteamiento de partida 

Cuando se comunica que un niño —engendrado 

o nacido— tiene síndrome de Down, muy pro- 

bablemente el sentimiento que con mayor fuerza 

atenaza el ánimo de los padres es la consideración 

de que va a tener lo que antiguamente se deno- 

minaba retraso mental y actualmente se conoce 

como discapacidad intelectual. Es una mezcla de 

desconsuelo y de temor ante algo que nos resulta 

imprevisto y desconocido. Con los meses y los 

años, el trato diario y la íntima relación con el 

hijo van desprendiendo los prejuicios y limpiando 

las nieblas que impiden ver de cerca una realidad 

mucho más rica y compleja de lo que se había 

imaginado. Y empiezan los padres a comprobar 

mejor que nadie el extraordinario caudal de que 

están dotados los seres humanos, a pesar de sus 

limitaciones. Es decir, junto a claras insuficiencias 

se aprecian evidentes cualidades y capacidades. 

Esa travesía que los padres han sabido recorrer 

en muy poco tiempo, las instituciones, los grupos 

profesionales y la sociedad en general han tarda- 

do muchos años en transitarla. Pero el avance es 

claro y en la correcta dirección. Este avance tie- 

ne su mejor expresión en la modificación que se 

ha hecho en la misma terminología que define o 

encabeza la realidad. Ya no se acepta el término 

“retraso mental” porque posee un carácter pe- 

yorativo que subraya lo negativo. El término ha 

sido sustituido por el de “discapacidad intelectual” 

que no define ni condena irreversiblemente a la 

persona, sino que nos alerta hacia una situación 

o estado especial evolucionable, cargado de lu- 

ces y sombras, que exige, eso sí, una atención 

también especial para limitar problemas y poten- 

ciar capacidades. Este término, sin embargo, no 

es unánimemente aceptado (v. Perera y Rondal, 

2014). Y surgen nuevas voces como la de “diver- 

sidad funcional” para denominar a la discapacidad 

en general que, por su inverosímil inconcreción 

e indefinición, hace aún más difícil conocer de 

qué estamos hablando. 

Es preciso, pues, que acertemos a interpretar 

los contenidos que encierra el término de dis- 

capacidad intelectual, tal como es definido por 

las organizaciones especializadas tras mucha re- 

flexión y debate, porque esos contenidos nos 

han de ayudar a adoptar una posición decidida 

y positiva hacia la persona. Nos van a ayudar no 

sólo a definir un diagnóstico sino, sobre todo, a 

establecer una evaluación global de toda la riqueza 

que adorna a una persona, a promover soluciones 

concretas en cada área o dimensión, y a realizar 

un seguimiento permanente para controlar los 

resultados de nuestra intervención. 

En la exposición que presentamos a continuación 

hemos seguido estrechamente los conceptos ela- 

borados por el Comité Técnico sobre Termino- 

logía y Clasificación de la American Association on 

Intellectual and Developmental Disabilities (AAIDD, 
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anteriormente AAMR), tal como quedaron ex- 

puestos en su libro Discapacidad Intelectual, 

11* edición (Alianza Editorial, Madrid 2011). 

2. Definición y premisas 

La definición oficial de discapacidad intelectual 

es la de la AAIDD. Dice así: La discapacidad in- 

telectual es un estado individual que se caracteriza 

por presentar limitaciones significativas tanto en 

el funcionamiento intelectual como en la conducta 

adaptativa, tal y como se manifiesta en las habilida- 

des adaptativas conceptuales, sociales y prácticas, 

y por ser originada antes de los 18 años. 

Pero esta definición sólo se comprende si se 

tienen en cuenta las premisas que son parte ex- 

plícita de ella, porque son las que clarifican el 

contexto en el que surge la definición e indican 

de qué forma hay que aplicarla. Por esta razón, 

la definición no debe aparecer sola sino acom- 

pañada de las siguientes cinco premisas que son 

indispensables para una correcta aplicación de 

la definición. 

Premisa l. Las limitaciones en el funcionamiento 

presente deben considerarse en el contexto de am- 

bientes comunitarios ordinarios, típicos de las per- 

sonas que son iguales en edad y cultura. Esto signi- 

fica que los estándares con los que se compara 

el funcionamiento del individuo son ambientes 

comunitarios ordinarios, normales, no aislados 

o segregados en función de la habilidad. Y eso 

incluye a los hogares, barrios, colegios, empresas 

y cualquier otro entorno en el que los individuos 

de edad similar normalmente viven, juegan, tra- 

bajan, interactúan. 

Premisa 2. Una evaluación válida ha de tener en 

cuenta la diversidad cultural y lingúística, así como 

las diferencias en comunicación y en aspectos sen- 

soriales, motores y conductuales. Es decir, para que 

la evaluación tenga sentido debe contemplar la 

diversidad y la singularidad de la persona que ha 

de responder. La cultura y el origen étnico (in- 

cluyendo el idioma familiar), la comunicación no 

verbal y las costumbres que pueden influir en los 

resultados de la evaluación, habrán de ser teni- 

dos en cuenta para que la evaluación sea válida. 

Premisa 3. En una persona, las limitaciones coexis- 

ten habitualmente con capacidades. Esto significa 

que la persona con discapacidad intelectual es un 

ser humano complejo que posee determinados 

talentos junto con ciertas limitaciones. Como 

todo el mundo,.a menudo hacen unas cosas mejor 

que otras. Algunos tendrán capacidades y com- 

petencias con independencia de su discapacidad 

intelectual (p. ej., buenas habilidades sociales, o 

físicas, o especial capacidad adaptativa en deter- 

minadas situaciones). 

Premisa 4. Objetivo primordial de la descripción de 

limitaciones es el desarrollo de un perfil de necesida- 

des de apoyo. En consecuencia, el mero análisis de 

las limitaciones no es suficiente, y la especifica- 

ción de limitaciones debe ser el primer paso que 

ha de dar el equipo para ofrecer una descripción 

de los apoyos que la persona necesita con el fin 

de mejorar su funcionamiento. 

Premisa 5. Si se mantienen apoyos personalizados 

apropiados durante un largo periodo, el funciona- 

miento en la vida de la persona con discapacidad 

intelectual mejora por lo general. Por consiguiente, 

si mantenidos los apoyos la persona no mejora, 

se hace preciso reevaluar el perfil de necesidades 

de apoyo propuesto. Ocasionalmente, sin embar- 

go, puede ocurrir que los apoyos adecuados sólo 

consigan mantener el funcionamiento, o detener 

y limitar una posible regresión. El concepto críti- 

co es reconocer que el viejo estereotipo de que 

las personas con discapacidad intelectual nunca 

mejoran es falso. Con los apoyos pertinentes, 

su funcionamiento mejora, a veces de manera 

insospechada, salvo en casos excepcionales. 

La definición de discapacidad intelectual antes 

citada es una definición operativa, imprescindi- 

ble en tareas relacionadas con el diagnóstico y 
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la clasificación. Pero la realidad de la persona 

exige mucho más, se necesita una definición 

constitutiva de discapacidad intelectual que haga 

referencia, no a una condición interna sino a un 

estado de funcionamiento, que es algo vivo y 

complejo; esta definición constitutiva se expresa 

en términos de limitaciones en el funcionamien- 

to humano, conceptualiza la discapacidad desde 

una perspectiva ecológica y multidimensional, 

y subraya el papel fundamental que los apoyos 

individualizados desempeñan en la mejora del 

funcionamiento humano. 

El marco del funcionamiento humano consta de 

dos componentes principales: 
4 

a) Las dimensiones. Se formulan las siguientes: 

- Las capacidades más estrictamente 

intelectuales. 

- La conducta adaptativa, tanto en el campo 

intelectual como en el ámbito social, o en 

las habilidades de la vida diaria. 

- La salud en su más amplia expresión: físi- 

ca y mental. 

- La participación, las interacciones con los 

demás y los papeles sociales que la per- 

sona desempeña. 

- El contexto ambiental y cultural en el que 

la persona se encuentra incluida. 

b) Los apoyos. Ejercen un rol fundamental en el 

funcionamiento humano. 

La manifestación de la discapacidad intelectual, 

según reconoce este enfoque del funcionamien- 

to humano, supone la interacción recíproca y 

dinámica entre habilidad intelectual, conducta 

adaptativa, salud, participación, contexto y apo- 

yos individualizados. 

El término funcionamiento humano abarca todas 

las actividades vitales e incluye estructuras y fun- 

ciones corporales, actividades individuales y par- 

ticipación, en lo cual influyen, a su vez, la propia 

salud y los factores contextuales o ambientales. 

Pero, como ya se ha dicho, intrínsecamente unida 

a esta definición se establece el marco global en 

el que la persona con discapacidad se encuentra 

ubicada. Es decir, el objetivo no se limita a definir 

o diagnosticar la discapacidad intelectual sino a 

progresar en su clasificación y descripción, con 

el fin de identificar las capacidades y debilidades, 

los puntos fuertes y débiles de la persona en esas 

áreas o dimensiones que abarcan aspectos dife- 

rentes, tanto de la persona como del ambiente 

en que se encuentra. 

Es preciso insistir en que la definición y análisis 

de estas cinco dimensiones tienen como objetivo 

fundamental establecer y concretar los apoyos 

que han de favorecer el funcionamiento de cada 

individuo, como persona concreta ubicada en un 

entorno concreto y dotada de sus problemas y 

de sus cualidades. 

A la vista de este enfoque, tan realista y positivo, 

es evidente que, desde la evaluación que tiene 

en cuenta las cinco dimensiones señaladas, se 

pretende buscar los apoyos más adecuados para 

conseguir el máximo funcionamiento individual. 

3. Dimensiones sobre las que se 
identifica la discapacidad intelectual 

3.1. La capacidad intelectual 

La inteligencia se considera como la capacidad 

mental general que comprende las siguientes 

funciones (Luckasson et al., 2002): 

* el razonamiento 

e la planificación 

e la solución de problerñas 

* el pensamiento abstracto 

* la comprensión de ideas complejas 

+ elaprendizaje con rapidez 

* elaprendizaje a partir de la experiencia 
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Como se puede apreciar, es un funcionamiento 

intelectual global que va más allá del rendimien- 

to estrictamente académico o de respuesta a 

tests; se trata más bien de esa amplia y profunda 

capacidad para comprender nuestro entorno e 

interactuar con él. El concepto de inteligencia 

representa un intento de clarificar, organizar y 

explicar el hecho de que los individuos difieran 

en su habilidad para comprender ideas complejas, 

adaptarse eficazmente a los contextos, apren- 

der de la experiencia, emplear varias formas de 

razonamiento y superar obstáculos mediante 

el pensamiento y la comunicación. Lo dicho no 

contradice el concepto y contenidos de la teoría 

de las inteligencias múltiples de Gardner. 

La evaluación de este funcionamiento intelectual 

es un aspecto crucial para diagnosticar la dis- 

capacidad intelectual, y ha de ser realizada por 

personas con amplia experiencia y cualificación, 

que habrán de recabar en ocasiones la colabora- 

ción de diversos especialistas. Pese a sus limita- 

ciones y al abuso que de él se ha hecho, se sigue 

considerando al coeficiente intelectual (Cl) como 

la mejor representación de lo que aquí denomi- 

namos como funcionamiento intelectual de una 

persona. Pero ha de obtenerse con instrumentos 

apropiados que estén bien estandarizados en la 

población general. El criterio para diagnosticar 

discapacidad intelectual en el funcionamiento de 

una persona continúa siendo el de “dos desvia- 

ciones típicas o estándar por debajo de la media”. 

En lo que se refiere a la evaluación del Cl en las 

personas con síndrome de Down, recomenda- 

mos el artículo de Ruiz (2001). 

3.2. La conducta adaptativa 

Entendemos como conducta adaptativa “el conjun- 

to de habilidades que se despliegan en el terreno 

de los conceptos (p. ej., lenguaje, lecto-escritura, 

dinero), en el ámbito social (p. ej., responsabilidad, 

autoestima, probabilidad de ser engañado o mani- 

pulado, seguimiento de normas), y en la práctica 

(actividades de la vida diaria como son el aseo o 

la comida; actividades instrumentales como son el 

transporte, el mantenimiento de la casa, la toma 

de medicina o el manejo del dinero), y que son 

aprendidas por las personas para funcionar en su 

vida diaria” (Luckasson et al., 2002). 

La capacidad de adaptación marca de modo espe- 

cial la habilidad de funcionamiento del individuo, 

porque las limitaciones en la conducta adaptati- 

va son las que más van a afectar tanto a la vida 

diaria como a la habilidad para responder a los 

cambios constantes e imprevistos que ocurren 

permanentemente en nuestras vidas y en las de- 

mandas que impone el ambiente en que vivimos. 

Tres puntos clave: a) la evaluación de la conduc- 

ta adaptativa se basa en el rendimiento habitual 

de la persona en tareas diarias y circunstancias 

variables, no en el rendimiento máximo; b) las 

limitaciones en habilidades adaptativas a menudo 

coexisten con puntos fuertes en otras áreas de 

habilidades adaptativas; y c) los puntos fuertes y 

las limitaciones en las habilidades adaptativas de 

una persona han de ser documentados en situa- 

ciones de ambientes comunitarios típicos de los 

iguales en edad y asociados con las necesidades 

de apoyo individualizados de la persona. 

El criterio para considerar significativas las limi- 

taciones en esta dimensión, al igual que al evaluar 

la inteligencia, debe ser el de dos desviaciones 

típicas por debajo de la media. Existen buenos 

instrumentos con propiedades psicométricas 

suficientes como para evaluar esta dimensión. 

En inglés: escalas de AAMR, Vineland, Bruininks, 

Adams. En español disponemos del ABAS ll, pu- 

blicado por TEA. Es un instrumento de evaluación 

de la conducta adaptativa desde el nacimiento 

hasta los 89 años. Su objetivo es proporcionar 

una evaluación completa de las habilidades fun- 

cionales diarias de una persona en distintas áreas 

o contextos con el fin de determinar si es capaz 

de desenvolverse en su vida cotidiana sin precisar 

la ayuda de otras personas. Las áreas que evalúa 

son Comunicación, Utilización de los recursos 
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comunitarios, Habilidades académicas funciona- 

les, Vida en el hogar o Vida en la escuela, Salud 

y seguridad, Ocio, Autocuidado, Autodirección, 

Social, Motora y Empleo. Además de las escalas 

anteriores, el ABAS-Il también ofrece puntuacio- 

nes en tres índices globales: Conceptual, Social y 

Práctico, así como un índice global de conducta 

adaptativa (CAG). También existe la adaptación 

de las Escalas ABS-S:2 y ABS-RC:2 Diagnóstico 

de la conducta adaptativa en personas con dis- 

capacidad intelectual. Disponemos de excelentes 

publicaciones para planificar los apoyos necesa- 

rios para trabajar y progresar en la adquisición 

de estas capacidades. 

/ 

3.3. Salud física, salud mental, etiología 

La salud es aquí entendida en su más amplio 

sentido: un “estado de completo bienestar fí- 

sico, mental y social”. Todos tenemos amplia 

experiencia de que el funcionamiento humano 

se ve influenciado por cualquier condición que 

altere su salud física o mental. La discapacidad 

intelectual producida por una causa determinada 

puede ir acompañada inexcusablemente de una 

alteración de la salud (trastornos congénitos, 

epilepsia, etc.) que, a su vez, puede repercutir 

sobre el desarrollo de las demás dimensiones. 

Pero incluso cuando no es así, la preocupación 

por la salud de los individuos con discapacidad 

intelectual y los apoyos que debemos prestar se 

basan en que pueden tener dificultad para reco- 

nocer sus problemas físicos y de salud mental, 

para gestionar su atención en los servicios comu- 

nitarios de salud, para comunicar sus síntomas 

y sentimientos, para comprender y ejecutar los 

planes de tratamiento y su seguimiento. 

Cuando hablamos de salud mental, no podemos 

prescindir de la incidencia con que el entorno y sus 

variables pueden influir sobre un terreno adapta- 

tivamente menos favorable y más vulnerable. De 

ahí que el bienestar emocional y psicológico de- 

ban ser considerados como objetivos a tener en 

cuenta en los planes dirigidos a mejorar los apoyos. 

El tema de la salud mental en el síndrome de 

Down será ampliamente tratado en los capítu- 

los l6a 18. 

3.4. Participación, interacción, roles sociales 

Mientras que las otras dimensiones se centran 

en los aspectos personales o ambientales, en 

este caso el análisis se dirige a evaluar las inte- 

racciones del individuo con los demás, su fun- 

cionamiento en la sociedad. Es decir, se trata de 

destacar la importancia que se concede a estos 

aspectos en la vida de la persona; de resaltar el 

importante papel que juegan las oportunidades 

y restricciones que rodean a un individuo para 

participar en la vida de su comunidad: en el ho- 

gar, en el colegio, en el vecindario, en el trabajo, 

en el ocio y diversión. 

Habrá un funcionamiento adaptativo del com- 

portamiento de una persona en la medida en 

que se encuentre activamente involucrada con 

(asistiendo a, interaccionando con, participando 

en) su ambiente. El rol social deberá ser ajustado 

a las actividades que sean las normales para un 

grupo específico de edad: aspectos personales, 

escolares, laborales, comunitarios, afectivos, es- 

pirituales, etc. Por eso, es mucho más expresiva 

y definitiva la palabra española “integración” que 

la importada “inclusión”, por más que ésta se 

haya adoptado de forma generalizada. No basta 

con “incluir” a una persona en un colectivo, si 

no se realiza el esfuerzo de “integrarla” en él a 

todos los efectos. 

Pero esta participación e interacción se pueden 

ver profundamente alteradas por la falta de re- 

cursos y servicios comunitarios, por la presencia 

de barreras físicas o sociales. 

3.5. El contexto: los ambientes y la cultura 

Se trata de contemplar las condiciones inte- 

rrelacionadas en las cuales las personas viven 
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diariamente. Se describen tres niveles de acuer- 

do con su proximidad al individuo: 

* el microsistema: familia, personas más 

próximas 

+ el mesosistema: vecindario, barrio, servi- 

cios educativos, laborales, etc. 

* el macrosistema: los patrones generales 

de una cultura, la sociedad, la población. 

Sin duda, los ambientes de integración —en edu- 

cación, vivienda, trabajo, ocio— son los que me- 

jor favorecen el crecimiento y desarrollo de las 

personas. Pero hay que valorar el grado real en 

que tal integración se puede llevar a efecto y 

ejecutar, porque dependerá de su presencia real 

en los lugares habituales de la comunidad, de la 

posibilidad de elección y de tomar decisiones, 

de la competencia (que proviene del aprendiza- 

je y de la ejecución de actividades), del respeto 

al ocupar un lugar valorado por la propia comu- 

nidad, y de la participación comunitaria con la 

familia y amigos. 

Los factores contextuales engloban factores 

ambientales y factores personales. Todos ellos 

influyen en la persona, por lo que es necesario 

considerarlos en la evaluación del funcionamien- 

to humano. 

Los recursos ambientales, en su más amplio sen- 

tido, condicionan el bienestar final de la perso- 

na, y comprenden realidades tan diversas como 

la salud, la seguridad, la comodidad material y 

la seguridad financiera, el ocio y las actividades 

recreativas, la estimulación cognitiva y el desa- 

rrollo, la disponibilidad de un trabajo que resulte 

interesante y sea adecuadamente remunerado. 

Este ambiente, por otra parte, ha de ser estable, 

predecible y controlado. 

La dimensión cultural es otro elemento que 

debe ser tenido en cuenta, y más en esta época 

de grandes y rápidos flujos migratorios, con sus 

correspondientes problemas de adaptación para 

las personas con discapacidad. 

Los factores personales son las características 

de un individuo: sexo, raza, edad, motivación, 

estilo de vida, hábitos, educación, estilos de 

afrontamiento, origen social, nivel educativo, 

acontecimientos vitales pasados y presentes, 

temperamento y carácter, recursos psicológicos. 

Al evaluar los factores contextuales, hay que 

centrarse en la vida, la educación, el empleo, la 

seguridad, el bienestar material, la seguridad eco- 

nómica. Se podrán definir así los puntos fuertes 

y débiles del funcionamiento de una persona en 

cada una de las siguientes áreas: el entorno in- 

mediato (familia, cuidador), la vecindad y comu- 

nidad (servicios asistenciales y residenciales), el 

mundo cultural y político de un país. 

4. Los apoyos 

Los apoyos son recursos y estrategias cuyo pro- 

pósito es promover el desarrollo, la educación, 

los intereses y el bienestar personal necesarios 

para el funcionamiento personal. 

Las personas con discapacidad intelectual se di- 

ferencian del resto de la población por la natu- 

raleza e intensidad de los apoyos que necesitan 

para participar en la vida comunitaria. Su menor 

nivel intelectual y las limitaciones en su conducta 

adaptativa se manifiestan en la vida cotidiana. Se 

enfrentan a retos importantes en su aprendizaje 

y desarrollo, tienen con frecuencia dificultades 

para participar en actividades de la vida diaria 

dentro de sus respectivas comunidades, y son 

especialmente vulnerables a la explotación por 

parte de otros. De ahí la importancia que adquie- 

ren los apoyos: su patrón y su intensidad guardan 

relación con el grado en que la persona ha de 

participar en las actividades relacionadas con un 

funcionamiento individual estándar. 

Se ha de considerar en primer lugar el desajuste 

que una persona determinada con discapacidad 

intelectual experimenta entre su competencia 
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personal y las demandas de su entorno concre- 

to, tal como anteriormente se ha definido. Este 

desajuste señala las necesidades de apoyo que 

exigen unas intensidades y tipos específicos de 

apoyos individualizados. En la medida en que es- 

tos apoyos se basen en una planificación y apli- 

cación adecuadas, aumentarán las probabilidades 

de que mejore el funcionamiento humano y los 

resultados personales. Los tipos e intensidad de 

los apoyos prestados a una determinada persona 

se ajustan a las necesidades, que pueden variar 

según las circunstancias y ser aplicadas duran- 

te espacios concretos de tiempo; en ocasiones 

pueden durar un espacio limitado de tiempo, 

pero en otras pueden ser permanentes ya que 

su retirada podría implicar una disminución en 

la calidad del funcionamiento personal. 

5. Conclusión 

La discapacidad intelectual no puede ser definida 

por un elemento único. Hace referencia a un es- 

tado de funcionamiento específico que comienza 

en la infancia, es multidimensional y es afectado 

positivamente por la aplicación de apoyos es- 

pecializados. Su naturaleza es eminentemente 

multidimensional. En consecuencia, a) reconoce 

las inmensas complejidades biológicas y socia- 

les a ella asociadas, b) capta las características 

esenciales de la persona con discapacidad, c) es- 

tablece un marco ecológico (persona - entorno) 

para la provisión de apoyos, d) reconoce que la 

presencia de discapacidad intelectual incluye la 

interacción recíproca y dinámica entre habilidad 

intelectual, conducta adaptativa, salud, participa- 

ción, contexto y apoyos individualizados. 

Comprende un conjunto de condiciones que la 

van conformando hasta expresarse en un indivi- 

duo determinado. Algunas de estas condiciones 

son inherentes a la persona, al síndrome o con- 

dición etiológica de su discapacidad intelectual, 

con sus puntos fuertes y sus puntos débiles, 

que es preciso descubrir para poder intervenir 

adecuadamente. Pero otras son inherentes a su 

entorno y a los recursos de que dispone o de 

que deja de disponer. 

Por eso la discapacidad intelectual de un individuo 

no es una entidad fija e incambiable. Va siendo mo- 

dificada por el crecimiento y desarrollo biológicos 

del individuo y por la disponibilidad y calidad de los 

apoyos que recibe. En una interacción constante 

y permanente entre el individuo y su ambiente. 

La tarea primordial es la detección de las limita- 

ciones y de las capacidades, en función de su edad 

y de sus expectativas futuras. Con el único fin de 

proporcionar los apoyos necesarios en cada una 

de las dimensiones o áreas en las que la vida de 

la persona se expresa y se expone. 
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Capítulo 8. La atención 

l. LAS BASES DE LA ATENCIÓN 

|. Concepto 

Definir la atención no es fácil a pesar de ser un 

concepto muy utilizado en nuestro lenguaje co- 

tidiano. Se trata de un proceso psicológico bási- 

co e indispensable para el procesamiento de la 

información de cualquier modalidad (imágenes, 

palabras, sonidos, olores, etc.) y para la realización 

de cualquier actividad. Su función es seleccionar 

del entorno los estímulos que son relevantes para 

llevar a cabo una acción y alcanzar unos objetivos 

(Ríos-Lago et al., 2007). Asimismo, ayuda, faci- 

lita y participa en todos los procesos cognitivos 

superiores (Londoño, 2009). 

Se trata de un proceso activo, no estático (Luria, 

1984) que depende de los intereses, expectativas 

y experiencias previas del sujeto, por lo que exige 

una alta implicación conductual y emocional por 

parte del individuo. Asimismo, la motivación tiene 

un papel relevante en la capacidad atencional ya 

que impulsa nuestra conducta según los objeti- 

vos, intenciones, expectativas y/o premios que 

se quieran conseguir (Garrido, 2000). 

No se trata de un proceso unitario, sino de un 

conjunto de diferentes mecanismos que traba- 

jan de forma coordinada. Se trata, pues, de un 

sistema complejo de subprocesos específicos 

que incluye percepción selectiva y dirigida, inte- 

rés por una fuente particular de estimulación y 
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esfuerzo o concentración sobre una tarea para 

poder realizarla lo mejor posible, así como me- 

moria a corto y largo plazo. Constituye el “me- 

canismo de activación o alerta de los procesos 

cognitivos” (Fernández-Trespalacios, 2004). Por 

todo ello, la atención es una función neuropsi- 

cológica que exige un esfuerzo neurocognitivo, 

precede a la percepción, a la intención y a la ac- 

ción y tiene un papel importante en la capacidad 

de memoria y aprendizaje. 

Ver o escuchar, atender y percibir no son pro- 

cesos sinónimos. Atender o prestar atención 

nos permite enfocar los órganos de los senti- 

dos sobre determinada información y focalizar 

selectivamente nuestra consciencia, filtrando y 

rechazando la información que no es deseada 

para la realización de una tarea que se lleva a 

cabo, resolver la competencia entre estímulos 

para su procesamiento en paralelo, temporizar 

las respuestas apropiadas y, controlar la conduc- 

ta, así como facilitar la percepción, memoria y 

aprendizaje (Cooley y Morris, 1990; Bench et al., 

1993; Desimone y Duncan, 1995). 

La cantidad de información exterior a la que 

continuamente nos vemos sometidos excede la 

capacidad de nuestro sistema nervioso para poder 

procesarla por completo; por ello, es necesario 

que exista un mecanismo neuronal regulador que 

seleccione y organice las percepciones para una 
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efectiva recepción de la información (Broadbent, 

1958; Mesulam, 1985; Desimone y Duncan; 1995; 

Estevez-González et al., 1997). También, dicha re- 

cepción procede de factores internos tales como 

las expectativas, motivos e intereses personales. 

Por ello, de toda la información disponible en el 

medio externo e interno, sólo puede ser pro- 

cesada una pequeña fracción en un tiempo dado 

(Perea y Ardila, 2009). La atención, por tanto, es 

el mecanismo regulador, que además de regular 

la entrada de información, estaría también impli- 

cada en el procesamiento de la misma (Cooley 

y Morris, 1990). 

A grandes rasgos, la atención se puede dividir 

en dos grandes bloques: a) la atención voluntaria, 

que depende del individuo y de sus motivaciones 

personales, y b) la atención involuntaria, producida 

por la atracción del medio exterior (Rosselló- 

Mir, 1996). 

Por todo ello, no es un proceso cognoscitivo 

como tal, ya que no tiene en sí mismo conteni- 

dos informativos; pero facilita y participa en toda 

la actividad cognoscitiva. Además, no se trata 

de un sistema homogéneo ni desde el punto de 

vista anatómico ni funcional, es decir, no es un 

proceso simple, ni fisiológica, ni psicológicamen- 

te hablando, ya que posee varios componentes 

(Téllez, 2002). Además, se ve influenciado por 

lo aprendido con anterioridad. Por ello, atención 

y memoria son dos procesos íntimamente liga- 

dos y necesarios para nuestro funcionamiento y 

adaptación en la vida cotidiana (Ruiz-Contreras 

y Cansino, 2005). 

2. Características de la atención 

La atención posee unas características particu- 

lares en el procesamiento de la información, en 

comparación al resto de los procesos cogniti- 

vos básicos como la memoria y la percepción, 

independientemente de que ocurra de manera 

simultánea con éstos. 
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Entre estas características se destacan: 

- la intencionalidad que ayuda a activar, 

enfocar y mantener la atención en lo que 

es relevante para el aprendizaje actual o 

posterior 

- las expectativas del individuo como fun- 

ción activadora y selectiva de la atención, 

cuyo componente anticipatorio, incide e 

influye significativamente en la atención, 

así como en la percepción y la cognición 

en general 

- la activación o puesta en marcha y man- 

tenimiento de los procesos cognitivos de 

procesamiento de la información 

- la orientación o capacidad de dirigir los 

recursos cognitivos a objetos o aconteci- 

mientos de manera voluntaria, por ejem- 

plo, decidir leer o escuchar música 

=- la focalización o habilidad en centrarse 

en uno o unos cuantos estímulos a la vez. 

Es decisivo el significado de los estímulos 

y sentido de la tarea para el sujeto 

- la concentración se refiere a la cantidad 

de recursos de atención que se dedican a 

una actividad en concreto 

- la flexibilidad se refiere a la capacidad 

para cambiar corrientes de pensamiento 

y acción con el objetivo de responder a 

situaciones de diferentes maneras 

= la ciclicidad se refiere a la capacidad de 

atención según los ciclos básicos de acti- 

vidad y descanso 

- la estabilidad o mantenimiento de la aten- 

ción se refiere al tiempo que una persona 

permanece atendiendo a una información 

O actividad. 

Estas características ayudan a comprender me- 

jor el funcionamiento de la atención, tanto en la 

realización de las tareas como en la adaptación 

que hace el individuo en cuanto a la dificultad o 

facilidad para poder realizarlas (Rivas, 2008). Por 
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ello, la respuesta al entorno depende en gran 

medida del proceso atencional, el cual participa 

en la codificación y el análisis de información de 

variada modalidad sensorial (Londoño, 2009). 

Asimismo, se diferencian dos dimensiones de la 

atención: intensidad y selectividad. La intensidad 

tiene relación con el “grado de concentración” 

hacia una tarea o acontecimiento, así como la 

capacidad de atención sostenida. Ésta variará 

principalmente en función del grado de interés y 

el significado de la información. La selectividad 

se divide en focalizada y dividida. 

En síntesis, la capacidad atencional se encarga de 

seleccionar de entre varios estímulos “el” o “los” 

más relevantes y, a su vez, ayudar a mantener 

la atención por períodos de tiempo limitado, e 

incluso alternando pasando de una tarea a otra, 

con el fin de lograr un objetivo (Londoño, 2009). 

3. Tipos de atención 

James (1890) fue el primero en hablar de la na- 

turaleza múltiple de la atención; desde entonces, 

otros muchos autores han intentado describir 

los componentes que la conforman (Posner y 

Petersen, 1990; Ríos-Lago et al., 2004). La ma- 

yoría de investigadores están de acuerdo en 

que la atención no es simple ni única (Mesulam, 

1986; Allport, 1993; Sohlberg y Mateer, 2001). 

Por ello, se han descrito al menos 9 tipos distin- 

tos de atención: 

Alerta o “arousal”, vigilia o consciencia, correspon- 

de al nivel de consciencia determinado o grado 

de alerta, en contraposición al sueño o al esta- 

do comatoso. Se refiere a la capacidad de estar 

despierto y mantener la alerta. 

El span atencional o amplitud de atención es- 

pecifica el número de estímulos o elementos 

evocados (golpes rítmicos, dígitos) que somos 

capaces de repetir inmediatamente tras la 

presentación de la información, distinguiéndo- 

se diferentes modalidades (acústica, auditiva- 

verbal, visuoespacial). 

La atención selectiva o focalizada es la habilidad 

mediante la cual podemos enfocar la atención 

en una sola fuente de información o bien en la 

realización de una tarea, mientras se ignoran 

los distractores que pueden interferir. Permite 

seleccionar, de varias posibles, la información 

relevante a procesar. Este tipo de atención se 

utiliza cuando, por ejemplo, un niño tiene que 

escuchar en clase las explicaciones del profe- 

sor e ignorar los ruidos externos que provie- 

nen del patio. 

La atención de desplazamiento es la capacidad de 

enfocar o desenfocar información prioritaria exis- 

tente en una u otra área del mismo o diferente 

hemicampo visual. 

La atención serial es necesaria para llevar a cabo 

tareas de búsqueda y cancelación de un estímulo 

repetido entre otros que ejercen de distracto- 

res. Se trata de un subproceso de la atención 

selectiva. 

La atención alternante es la habilidad que requiere 

o implica redirigir la atención y cambiar rápida- 

mente en función de la demanda de las tareas, 

es decir, la capacidad que permite poder cam- 

biar el foco atencional entre tareas que implican 

requerimientos cognitivos diferentes (Sohlberg 

y Mateer, citados por Ríos-Lago et al., 2007). Es 

precursora de la atención dividida. 

La atención dividida, dual o compartida es la capa- 

cidad de responder simultáneamente a un doble 

estímulo, es decir, la capacidad de atender a dos 

cosas al mismo tiempo. Se trata de distribuir los 

recursos atencionales entre diferentes tareas 

(Sohlberg y Mateer, citados por Ríos-Lago et al., 

2007). Este tipo de atención es la que permite a 

un niño escuchar en clase, tomar apuntes y reac- 

cionar ante algún acontecimiento imprevisto que 

surja. Por tanto, requiere cierto dominio de las 
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tareas a realizar, es decir, es necesario haberlas 

practicado suficientemente para volverlas auto- 

máticas o independientes de la atención (Schnei- 

der y Shiffrin, 1977). 

Por ello se cree que la limitación del sistema 

atencional no se encuentra en el procesamiento 

sino en la selección de la información adecuada 

para dirigir la ejecución de acciones ajustadas al 

contexto (Rosselló y Munar, 2004). 

La atención de preparación es el proceso aten- 

cional para llevar a cabo una operación cogniti- 

va, movilizando los esquemas o respuestas más 

apropiadas a la tarea que tenemos que hacer, y 

que implica la activación de las zonas cerebrales 

donde debe realizarse el proceso neurocognitivo 

La atención sostenida o capacidad atencional, 

concentración o vigilancia, es la capacidad de 

mantener una respuesta de forma consistente 

durante un período prolongado de tiempo. Por 

ejemplo, atender la explicación en clase durante 

al menos 45 minutos. Para conseguir mantener 

la atención de manera eficaz es necesario que 

haya unos niveles mínimos de activación, a pe- 

sar de que existan ciertas fluctuaciones o cam- 

bios de intensidad de atención. En este tipo de 

atención pueden englobarse distintos aspectos: 

el mantener la atención a lo largo del tiempo, 

la organización y autodirección del proceso y la 

cantidad de esfuerzo o intensidad de la atención. 

La inhibición o capacidad de inhibir respuestas au- 

tomáticas o naturales. Por ejemplo, para llevar a 

cabo el test de Stroop (Golden, 2001) en el que es 

necesario inhibir la respuesta a la lectura de una 

palabra, que es el nombre de un color, para dar 

prioridad al color con la que se encuentra escrita. 

Sin la capacidad de atención, nuestra percepción, 

memoria y aprendizaje o no tendrían lugar o se 

empobrecerían. La atención ha sido uno de los 

últimos procesos complejos cerebrales en adqui- 

rir la categoría de «función cerebral superior». 

Hoy en día se le da mucha importancia, así como 

en su día se le dio al lenguaje, a la memoria y al 

aprendizaje. 

4. Modelos teóricos de la atención 

La atención es un estado neurocognitivo cere- 

bral de preparación que precede a la percepción 

y a la acción, y el resultado de una red de cone- 

xiones corticales y subcorticales de predominio 

hemisférico derecho (Posner y Petersen, 1990; 

Estévez-González et al., 1997). Sin atención no 

sería posible almacenar información en la me- 

moria ni acceder al aprendizaje. Por otra parte 

existe una clara relación entre atención, funciones 

ejecutivas e inteligencia (Charlton et al., 2008; 

Rabbit et al., 2007). 

En la atención se integran componentes percep- 

tivos, motores y límbicos o motivacionales, por 

lo que la complejidad conceptual, neuroanatómi- 

ca y neurofuncional de la atención hace que no 

pueda quedar reducida a una simple definición, 

ni ligada a una única estructura anatómica o ex- 

plorada con un simple test o prueba (Mesulam, 

1990). Se trata, pues, de un conjunto de proce- 

sos complejos sustentado por diferentes redes 

neuronales que interactúan entre sí. 

La mayoría de los investigadores se centran en 

aspectos muy específicos de la atención (Desi- 

mone y Duncan, 1995; Periáñez et al., 2007) así 

como en el papel que desempeñan cada una de 

las estructuras cerebrales dentro de las redes 

que modulan la atención. 

Desde un punto de vista neurofuncional, y en 

un intento de clarificar y organizar tanta diver- 

sidad de concepciones sobre la atención, Pos- 

ner y colaboradores (Posner y Petersen, 1990; 

Posner y Rothbart, 1991; Posner y Dehaene, 

1994) propusieron una estructura teórica útil 

en el contexto clínico El modelo defiende que 

dicha variedad de manifestaciones atenciona- 

les está producida por sistemas atencionales 
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separados aunque relacionados entre sí. Fuentes 

y Lupiáñez (2003) postulan la existencia de tres 

redes atencionales: de alerta, de orientación y 

ejecutiva, que trabajan de forma coordinada y 

complementaria. 

La red de alerta tiene que ver con los aspectos 

intensivos de la atención, la vigilancia en la pre- 

paración atencional dirigida a un objetivo. En 

este sistema, el hemisferio derecho y las regio- 

nes contralaterales asumen un papel importante 

(Fan et al., 2005). También incluye el denominado 

“arousal” que representa el suministrador del 

tono atencional y que se refiere a la activación 

general inespecífica de carácter involuntario, ba- 

sado en una red córticosubcortical del hemisferio 

derecho, en la que el cíngulo anterior funciona 

como coordinador central (Bruna et al., 2011). 

Esta red de alerta se sustenta en el córtex frontal 

y parietal derecho jugando un papel importante 

en tareas en las que el sujeto debe mantener la 

atención durante ciertos períodos de tiempo. El 

papel “ejecutivo” de la corteza prefrontal derecha 

sería el de supervisor y regulador de los niveles 

de “arousal”, posiblemente junto con la partici- 

pación del cíngulo anterior y otras estructuras 

mediales frontales (Fan et al., 2005). 

La red de orientación está implicada en la di- 

rección de la atención a determinadas localiza- 

ciones en busca de información relevante, así 

como en el ajuste de su foco (Fuentes y García, 

2008). Se refiere, por tanto, a la capacidad para 

seleccionar información prioritaria y específica 

del entorno. También denominada sistema de 

atención selectiva posterior, atención visuoespacial 

o atención posterior. Depende de la integridad de 

zonas del córtex parietal posterior derecho y 

de sus conexiones, el colículo superior y el nú- 

cleo pulvinar del tálamo. Está relacionada con 

el tipo de atención de desplazamiento entre los 

hemicampos visuales. Incluye una atención en- 

dógena surgida desde el interior del sujeto (top- 

down) y una exógena que proviene del exterior 

(bottom-up), las cuales influyen en la actividad 

neural de un determinado sistema sensorial. 

Cuando se atiende a determinados estímulos 

(por ejemplo caras) o a un aspecto determina- 

do (color), las áreas del cerebro encargadas del 

procesamiento de estos específicos elementos 

sufre un incremento en su nivel de activación 

relativa (Kanwisher y Wojciulik, 2000; Kastner 

y Ungerleider, 2000). La atención puede ejercer 

su influencia desde las fases iniciales del procesa- 

miento en áreas visuales (Martínez et al., 1999) 

e incluso antes en áreas subcorticales bajo de- 

terminadas condiciones (Kastner et al., 2004). 

Esta orientación de la atención (o selección) no 

sólo afecta a los estímulos externos y a las vías 

sensoriales, sino que también puede ser dirigida 

hacia “acontecimientos” internos o la memoria 

operativa (Griffin y Nobre, 2003). Incluye el nú- 

cleo pulvinar, los colículos superiores, la corteza 

parietal superior, la región temporoparietal, el 

lóbulo temporal superior y los campos oculares 

frontales (Raz y Buhle, 2006). Cada una de estas 

regiones está implicada en diferentes subrutinas 

del proceso de orientación de la atención. Así, 

una lesión en la corteza temporoparietal afecta 

a la capacidad para “desengancharse” del foco de 

la atención (generalmente una localización en el 

espacio). La corteza parietal superior participa 

en los cambios de atención encubiertos. Final- 

mente los campos oculares frontales y colículos 

superiores participan en la ejecución de los mo- 

vimientos explícitos de los ojos en el momento 

del cambio atencional. 

La red de atención ejecutiva, también denominada 

por Norman y Shallice (1986) anterior o supervisora, 

recluta y controla áreas cerebrales para ejecutar 

tareas cognitivas complejas (Tremols, 2010). De 

este sistema dependería la integridad de las cate- 
” «l 

gorías clínicas de “atención dividida”, “atención de 

preparación”, “inhibición” y “atención sostenida”. 

Su disfunción daría lugar, entre otros síntomas, a 

perseveraciones, distractibilidad o trastornos de 

vigilancia o de concentración (Estevez-González 

etal., 1997). Integrada principalmente por zonas 

del cingulado anterior y prefrontales laterales y 

sus conexiones, así como también el caudado, el 

orbitofronal y el sistema frontal superior. 
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Por tanto, el funcionamiento del proceso atencio- 

nal implica la participación de varias estructuras 

cerebrales. Según los conceptos propuestos por 

Posner (Posner y Dehaene, 1994), la atención 

comprende cuatro subprocesos: 

I. La activación inicial a través de la capacidad 

de focalizar y ejecutar eficientemente. Tiene 

como objetivo dirigir la atención hacia los ele- 

mentos relevantes de los estímulos, descar- 

tar aquellos que no son relevantes y efectuar 

una acción rápida y certera en respuesta a 

dichos estímulos. Las estructuras implicadas 

son la corteza temporal superior, el parietal 

inferior y el cuerpo estriado. relacionado con 

la capacidad de velocidad perceptivo-motriz. 

2. Sostener la atención en el tiempo o capa- 

cidad de vigilancia. Las estructuras relacio- 

nadas son la formación reticular y algunos 

núcleos talámicos. 

3. Codificar la información, es decir, mantener 

la información en la memoria operativa el 

tiempo suficiente como para que se incor- 

pore en la memoria y pueda ser recuperada 

posteriormente cuando se necesite. La es- 

tructura implicada es el hipocampo. 

4. Finalmente, cambiar la atención adaptativa- 

mente y resistir la tendencia a la persevera- 

ción. Permite cambiar el foco de atención a 

otro foco y volver a enfocar, iniciándose de 

nuevo el ciclo de la atención. Está asociado a 

la flexibilidad e implica la corteza prefrontal 

como estructura cerebral. 

Algunos autores señalan que algunas dificultades 

de atención son reflejo de dificultades y lentitud 

en el procesamiento de la información (Ríos-Lago 

et al., 2004). La velocidad de procesamiento se en- 

tiende como la habilidad para procesar una cierta 

cantidad de información por unidad de tiempo. 

Aunque no se trata de una función atencional 

propiamente dicha, se puede considerar como un 

mecanismo relacionado (Ríos-Lago et al., 2008). 

5. Bases neurales de la atención 

A pesar de que la atención es una función bilate- 

ral, cada hemisferio parece estar funcionalmente 

especializado. El hemisferio izquierdo ejerce un 

control unilateral (contralateral) y el derecho 

ejerce un control bilateral; además de regular 

el sistema de “arousal” y mantener el estado de 

alerta (Posner y Driver, 1992) tiene un importan- 

te papel regulador de la corteza frontal y de sus 

conexiones con el estriado. El hemisferio derecho 

está mejor capacitado para regular la atención 

selectiva (Cooley y Morris, 1990). Heilman et al. 

(1980, 1986) enfatizaron el papel regulador del 

hemisferio derecho sobre la atención, apoyados 

en la observación de que, si bien cada hemisfe- 

rio regula su propia activación, el derecho ejer- 

ce una mayor activación sobre el izquierdo que 

la que este último haría sobre el derecho. Los 

hemisferios cerebrales parecen tener una dife- 

rente especialización en la regulación atencio- 

nal, destacando el papel del hemisferio derecho 

(Stefanatos y WWassertein, 2001). En esta línea, 

se ha descrito la base reguladora de la atención 

como subyacente al sistema frontoestriatal del 

hemisferio derecho, sobre todo a través de las 

vías noradrenérgicas y, en menor medida, las 

serotoninérgicas. El hemisferio izquierdo, a su 

vez, actúa mediante vías dopaminérgicas y, mi- 

noritariamente, colinérgicas. De este modo, a 

través de las vías noradrenérgicas, el hemisferio 

derecho tiene mayor capacidad que el izquier- 

do para regular la atención selectiva (Cooley y 

Morris, 1990). 

La corteza prefrontal tiene un lugar destacado 

en el desarrollo de la atención, gracias a sus co- 

nexiones con el estriado y a las aferencias que 

recibe de otros importantes núcleos del tronco 

cerebral, como son el área tegmental ventral 

(fuente de transmisión dopaminérgica), el locus 

coeruleus (donde se originan las vías de trans- 

misión noradrenérgica), el núcleo dorsal del rafe 

(donde surgen las vías serotonérgicas) y el nú- 

cleo basal de Meynert (de donde parten las vías 

de proyección colinérgica) (ver más adelante). 
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La corteza prefrontal está formada por varias 

regiones anatómica y funcionalmente diferencia- 

das: la corteza orbitofrontal, la corteza prefron- 

tal medial y la corteza anterior cingulada. Como 

tal, participa en una serie de funciones cognitivas 

y ejecutivas, y tiene un papel fundamental en el 

control voluntario de la atención, como etapa 

final filogenética y ontogenética de corticaliza- 

ción, permitiendo que la atención involuntaria del 

niño se transforme progresivamente durante su 

desarrollo en atención controlada y voluntaria. 

Presenta conexiones córtico-corticales (funciones 

de naturaleza asociativa integrando información 

multimodal) y córtico-subcorticales y límbicas. La 

corteza prefrontal juega un papel importante en 

la capacidad de priorizar estímulos, referenciar a 

representaciones internas, dirigir apropiadamente 

el «arousal», monitorizar la secuencia temporal de 

acontecimientos, formular conceptos abstractos 

y llevar a cabo otras funciones ejecutivas. 

De los múltiples sistemas neuroquímicos que 

alcanzan e inervan dicha corteza, destacan las 

aferencias que surgen de los núcleos monoami- 

nérgicos (noradrenalina, dopamina y serotonina) 

y colinérgicos (acetilcolina) (Chandler et al., 2013; 

Chandler et al., 2014). El noradrenérgico libera 

noradrenalina y tiene su origen principalmente 

en el locus coeruleus (LC), así como en unos 

pequeños grupos neuronales próximos a él, los 

núcleos subcoeruleus. El dopaminérgico libera 

dopamina y tiene su origen en el área tegmental 

ventral (ATV). Tanto las neuronas del LC como 

del ATV son estimuladas por impulsos extrín- 

secos e intrínsecos y, una vez activadas, emiten 

sus respuestas hacia zonas diversas de la corteza 

prefrontal y otras áreas corticales. La actividad 

noradrenérgica se relaciona principalmente con 

el estado de vigilia («arousal»), con tareas que 

demandan atención y cognición. La actividad do- 

paminérgica se responsabiliza más del tono de 

reforzamiento de una conducta en función de la 

satisfacción experimentada y de la motivación. 

Ambos sistemas actúan sinérgica y complementa- 

riamente, lo que explica la estrecha relación que 

existe entre atención y motivación: sin prestar 

atención no es posible la motivación, pero la mo- 

tivación refuerza la atención y el aprendizaje. El 

sistema serotonérgico que accede a la corteza 

prefrontal y frontal proviene de las neuronas que 

se localizan en el núcleo dorsal del rafe (NDP), 

el cual se encuentra implicado en la regulación 

de los ciclos de sueño y la vigilia, así como en el 

estado de ánimo. Las terminaciones nerviosas 

de naturaleza colinérgica que alcanzan la corteza 

prefrontal nacen en el núcleo basal de Meynert. 

En general, el sistema colinérgico se encuentra 

ampliamente implicado en procesos de activación 

que incluyen la atención, la vigilia, la memoria y 

el aprendizaje. En lo que respecta a la atención, 

la acetilcolina liberada por las terminaciones co- 

linérgicas activa distintos subtipos de receptores 

colinérgicos de naturaleza nicotínica (Poorthuis 

y Mansvelder, 2013). El subtipo de receptor ni- 

cotínico que contiene la subunidad «17 es un ca- 

nal iónico implicado en la señalización de calcio 

en el cerebro y participa como mediador en la 

liberación de dopamina (Seipel y Yakel, 2010). 

Los fenómenos de atención están fuertemente 

asociados a los de la función ejecutiva que será 

analizada en el capítulo 13, dada la implicación de 

la corteza prefrontal en ambos procesos. 

En la actualidad se está prestando particular 

atención al sistema dopaminérgico, por las im- 

plicaciones que pueda tener en el desarrollo 

y expresión del trastorno de déficit de atención 

con hiperactividad (TDAH). El funcionamiento de 

la actividad dopaminérgica se realiza mediante 

la activación de dos familias de receptores do- 

paminérgicos, el receptor dopaminérgico Dl 

que estimula la adenililciclasa y la consiguiente 

formación de AMP cíclico (AMPc), y el D2 que 

ejerce una acción opuesta: inhibición del siste- 

ma. Á la familia del receptor D2 pertenece un 

particular receptor, el D4 (DRD4) que es codi- 

ficado en el cromosoma l|!. Su función modu- 

ladora actuaría sobre el equilibrio de las redes 

y circuitos neuronales en la corteza prefrontal. 

De hecho, ha sido asociado frecuentemente a la 

expresión de la atención y la función ejecutiva, 

por su capacidad de modular la serie de cascadas 
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de señalización que dependen de la formación 

de AMPc. Precisamente, el DRDA se expresa de 

modo selectivo en la corteza prefrontal, el ló- 

bulo temporal medial y el cerebelo (Durston et 

al., 2009). En el gen que codifica el DRD4 se han 

descrito varios polimorfismos consistentes en la 

repetición de un determinado segmento, repe- 

ticiones que pueden ser de 2 a ll. El alelo con 

7 repeticiones (7R) se caracteriza por mostrar 

supresión de función; es decir, pierde afinidad 

y fuerza para ejecutar su función dopaminérgi- 

ca. Pues bien, un meta-análisis elaborado por 

Faraone y Mick (2010) mostró la existencia de 

una asociación positiva entre la sobreexpresión 

de 7R y el TDAH. 

Junto a estos sistemas situados en las áreas ante- 

riores del cerebro, existe otro segundo sistema 

denominado “sistema de atención posterior”, 

o de atención selectiva, o de exploración de la 

información del entorno (Posner y Petersen, 

1990). Es el que nos permite orientarnos hacia 

los estímulos, localizarlos. Su correlato fisiológico 

se localiza en zonas de la corteza parietal pos- 

terior (con predominio del hemisferio derecho), 

el núcleo pulvinar lateral del tálamo y el colícu- 

lo superior. Específicamente el núcleo pulvinar 

está implicado en la supresión de los estímulos 

irrelevantes y potenciación de los significativos. 

La corteza parietal posterior está implicada en 

la atención de desplazamiento, es decir, la orien- 

tación voluntaria hacia la localización de inte- 

rés (Posner y Dehaene, 1994; Corbetta et al., 

2000). Respecto a las diferencias hemisféricas, 

la corteza parietal posterior izquierda controla 

la atención perceptiva del hemicampo espacial 

contralateral, mientras que la parietal posterior 

derecha controla ambos hemicampos (Posner 

y Driver, 1992; Corbetta et al., 1993; Posner y 

Dehaene, 1994). 

La relevancia del hemisferio derecho en la aten- 

ción está avalada por la observación de una ma- 

yor gravedad de la heminegligencia tras lesión 

del hemisferio derecho (Posner y Petersen, 

1990; Posner y Dehaene, 1994). De este sistema 
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atencional posterior dependen los tipos clínicos 

de “atención del desplazamiento”, “atención 

selectiva espacial” o “atención serial” (Estevez- 

González et al., 1997). 

6. Desarrollo de la atención 

El niño, desde sus primeros días de vida, recibe 

multitud de estímulos que provienen del medio 

a través de los sentidos. La atención involuntaria 

comienza a desarrollarse en las primeras sema- 

nas de vida, poco después de que aparezcan el 

reflejo de orientación y la capacidad orientadora 

(Londoño, 2009). Paulatinamente irá mostrando 

su interés en relación a los objetos que le rodean 

y a las acciones realizadas con ellos. En la etapa 

infantil, comienza a dominar la atención volun- 

taria; en parte, gracias a la acción mediadora del 

adulto quien orienta, organiza y dirige la atención 

del niño a través de actividades y acciones que le 

sean llamativas. Por ello, las fuentes de la aten- 

ción voluntaria son propiciadas por la acción del 

adulto, sobre todo a través del juego y las activi- 

dades propuestas, fomentando que mantenga la 

atención a un buen nivel (Ruíz, 2013). 

Cuando los niños son pequeños les resulta difícil 

concentrarse mucho tiempo en una actividad, y 

más si ésta es monótona y poco atractiva; por 

ello, pocas veces logran ocuparse de una mis- 

ma tarea durante un tiempo prolongado. Poco 

a poco, aumentarán el tiempo de su interés por 

algo (mantendrá su atención mientras no decaiga 

su interés) y dirigirán su atención hacia el objeto 

de su interés, a guiarla conscientemente y a man- 

tenerla dirigida hacia el centro de su atención, 

siendo ésta cada vez más concentrada y estable. 

El niño llegará con posterioridad a guiar la aten- 

ción por sí mismo. 

En el segundo año de vida, la atención se hace 

más selectiva. Los niños de 3 y 4 años pueden 

jugar a un mismo juego durante 30 o 50 minu- 

tos, mientras que a los 5 o 6 años la duración 
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del juego aumenta hasta hora y media. Esto es 

debido a que en el juego se reflejan las relacio- 

nes e interrelaciones más complejas entre las 

personas, y el interés hacia él se manifiesta en la 

constante introducción de situaciones nuevas. El 

niño va aumentando su nivel de atención, sobre 

todo cuando observa láminas ilustradas, escu- 

cha cuentos, etc. De esta manera, el tiempo de 

permanencia en la contemplación de una lámina 

aumenta mucho al final de la etapa infantil. Pero 

un niño de seis años no sólo permanece más 

tiempo que uno de tres sobre una lámina sino que 

la capta mejor, destacando más detalles en ella. 

A lo largo de la infancia aumenta notablemente 

el uso del lenguaje para organizar la atención. Al 

principio, los adultos organizan la atención del 

niño mediante indicaciones verbales, recordato- 

rios y explicaciones. Más tarde, el niño comienza 

por sí solo a denominar verbalmente los objetos 

y fenómenos sobre los que debe prestar atención 

para lograr el resultado deseado. Esto se mani- 

fiesta, por ejemplo, por el hecho de que a la hora 

de cumplir las tareas siguiendo las instrucciones 

del adulto, los niños de 5 a 6 años se ponen de 

acuerdo en lo que van a hacer con una frecuen- 

cia diez o doce veces mayor que los niños de 4 a 

5 años. De este modo, la atención voluntaria se 

forma a lo largo de la etapa infantil en relación 

con el aumento general del papel del lenguaje en 
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la regulación de la conducta del niño. A medi- 

da que se desarrolla la función planificadora del 

lenguaje, el niño es capaz de organizar previa- 

mente su atención en relación a las condiciones 

de la actividad a realizar, expresar verbalmente 

hacia qué se debe orientar (Bruna et al., 2011). El 

lenguaje, pues, juega un papel fundamental en el 

desarrollo de la atención, algo a tener en cuenta 

cuando se analice el desarrollo de la atención en 

el niño con síndrome de Down. 

En síntesis, la primera infancia se caracteriza por 

una mayor elaboración de las conductas sensoria- 

les y motoras, con un importante incremento en 

la capacidad de respuesta del niño respecto a los 

estímulos del medio ambiente (Londoño, 2009). 

La segunda infancia (entre los 6 y 12 años) y la 

adolescencia (entre los 12 y 18 años) se carac- 

terizan por el desarrollo de funciones cognitivas 

cada vez más complejas (Roselli y Ardila, 1997). 

Por tanto, la atención se desarrolla durante la 

infancia y adolescencia, se dirige hacia estímulos 

relevantes y se hace cada vez más flexible (Téllez, 

2002). A su vez, las habilidades cognitivas madu- 

ran y se vuelven más eficientes siendo el lenguaje 

el principal regulador de la atención cuando el 

niño es mayor ya que organiza la atención (Ruíz, 

2013) y la motivación incide sobre la dirección y 

la estabilidad de la atención. 

II. LA ATENCIÓN EN LAS PERSONAS 
CON SÍNDROME DE DOWN 

Il. Características de la atención 

Son notorias las dificultades que, en general, 

muestran los niños pequeños con síndrome de 

Down para prestar atención y para mantenerla. 

Dependiendo de su propia constitución genética, 

de la acción educativa que vayan recibiendo, y de la 

motivación que cada individuo sea capaz de gene- 

rar, estas dificultades se pueden ir resolviendo en 

mayor o menor grado a lo largo de su desarrollo. 

Pero, sin duda, trabajar sobre la atención y la mo- 

tivación va a ser una de las tareas más necesarias 
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y exigentes en los primeros años de la vida, como 

elementos indispensables que son para iniciar y 

avanzar en el largo camino del aprendizaje. 

Como hemos visto, los procesos más elemen- 

tales de la atención requieren: a) una iniciación 

mediante estímulos que proceden del entorno 

y acceden a lo largo de las vías sensoriales hasta 

activar la corteza cerebral, b) una percepción 

consciente que exige la actividad de la memoria 

operativa, y c) una decisión o respuesta, positiva 

O negativa, que es planificada por la función eje- 

cutiva. Tales procesos requieren la actividad de 

múltiples vías y redes neuronales que funcionan 

e interactúan en cadena o en paralelo. 

Estas redes se encuentran limitadas en el sín- 

drome de Down, como hemos podido analizar 

en capítulos anteriores y será complementado 

en otros posteriores. Desde las dificultades de 

acceso de la información, especialmente la auditi- 

va, hasta las de su realización ejecutiva, pasando 

por las de la memoria operativa, existe todo un 

complejo obstáculo para que se inicie la atención, 

se mantenga, se varíe, o se inhiba en función de 

las diversas circunstancias. 

Apreciamos los problemas de atención desde 

las primeras etapas en el recién nacido y a lo 

largo de las diversas etapas de la infancia y de la 

niñez. De ahí la imperiosa necesidad de estimu- 

larla desde los primeros programas de atención 

temprana. Hemos de resaltar el hecho de que, 

si es importante despertar la atención exógena 

(down-top), mucho más es desarrollar la capaci- 

dad para mantenerla y, sobre todo, de constituir 

mecanismos de atención que surjan desde den- 

tro (top-down). Cuando falla la aplicación edu- 

cativa que trata de suscitar, entrenar y activar 

estos procesos que son inicialmente deficientes, 

aparece el niño permanentemente distraído, 

inconstante, veleidoso, incapaz de permanecer 

aplicado en una tarea. Esta es la razón de que 

con frecuencia se aplique al niño con síndrome 

de Down el diagnóstico del TDAH antes men- 

cionado, un diagnóstico actualmente de moda al 
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que se recurre con demasiada frecuencia para 

definir la conducta de muchos niños sin síndrome 

de Down. Pero en el caso del niño con síndrome 

de Down, el diagnóstico ha de ser muy matizado 

como se explicará más adelante. 

Las dificultades de atención, como las de me- 

moria, de lenguaje, etc., derivan de alteraciones 

estructurales y funcionales que pueden y deben 

ser entrenadas por métodos que tanta efica- 

cia están demostrando. En lo que a la atención 

se refiere, sus dificultades son subyacentes a 

las características neurobiológicas propias del 

síndrome, expresadas tanto a nivel estructural 

como funcional. Como hemos señalado, la aten- 

ción requiere, para un correcto rendimiento, la 

integridad funcional del giro cingulado anterior, 

el tálamo, la corteza parietal inferior y la corte- 

za prefrontal, con una mayor implicación de las 

estructuras del hemisferio derecho (Mesulam, 

1990; Filley, 2002). En las personas con síndrome 

de Down se aprecia una irregularidad de estas 

redes neuronales así como de su lateralización, 

lo que conduce a la disfunción atencional de esta 

población. A ello se suma el retraso que, en ge- 

neral, padecen en el desarrollo del lenguaje, el 

cual, como se ha indicado, contribuye de forma 

importante al desarrollo de la atención. 

En los primeros años, los niños con síndrome 

de Down muestran mayor dificultad que otros 

niños para mover su centro de atención de un 

objeto a otro y para llevar a cabo una atención 

conjunta con su madre hacia el juguete. Asimis- 

mo, la habituación al estímulo también reduce su 

capacidad de atención a pesar de que ésta es más 

lenta y los estímulos repetidos siguen llamando 

su atención. En este sentido, su cerebro puede 

considerarse como “menos eficiente” a la hora 

de instaurar los procesos de inhibición caracte- 

rísticos de situaciones en los que los estímulos 

se repiten (Flórez, 1999). 

La dificultad para atender no se debe confun- 

dir con la demora o latencia en la respuesta, 

dado que necesitan más tiempo para captar los 
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estímulos, procesar la información y responder 

adecuadamente a ella (Ruiz, 2013). Tienen difi- 

cultades tanto para reconocer las señales como 

a la hora de organizar la respuesta motora ade- 

cuada a cada estímulo concreto. Podríamos de- 

tenernos a pensar sobre el ritmo medio de res- 

puesta de las personas con síndrome de Down, 

muy distinto al habitual en el mundo vertiginoso 

en el que vivimos. Ciertamente, nos encontra- 

mos ante dos realidades, en general su ritmo es 

lento pero, a su vez, la sociedad actualmente se 

muestra acelerada. 

En general, tienen tendencia a la distracción, a 

una escasa diferenciación entre estímulos anti- 

guos y nuevos, a uría dificultad para mantener la 

atención y continuar con una tarea específica, y 

a una menor capacidad para inhibir la conducta, 

habilidades todas ellas relacionadas de mane- 

ra directa o indirecta con la atención (Flórez y 

Ruiz, 1996; Flórez, 1999; Ruiz, 2009). Asimismo, 

muestran dificultad para seguir las indicaciones 

y las directrices que les marcan, lo cual está re- 

lacionado con la atención ejecutiva y la memoria 

verbal a corto plazo. 

Las personas con síndrome de Down tienen di- 

ficultades en la atención focalizada y selectiva, 

es decir, en centrar el flujo de la conciencia en 

un determinado objeto con preferencia sobre 

cualquier otro tipo de estimulación simultánea. 

Asimismo, les cuesta trabajo mantener la aten- 

ción a lo largo del tiempo concentrándose en ese 

objeto y/o en la actividad que están realizando 

(Roselló-Mir, 1996; Servera y Galán, 2001). Por 

ello, muestran dificultad tanto para centrar o 

focalizar su atención como para mantenerla du- 

rante un tiempo prolongado. 

En la escuela, en concreto en la clase, la presencia 

de dos flujos paralelos de actividad puede limitar 

sus posibilidades de concentración. Por ejemplo, 

cuando el alumno con síndrome de Down percibe 

que su tarea es distinta a la de los demás, tien- 

de a distraerse con mayor facilidad y a reclamar 

la atención del profesor (Ruíz, 2013). Les cuesta 
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también mantener la atención durante períodos 

prolongados de tiempo, por ejemplo, seguir la ex- 

plicación en clase. El mantenimiento de la atención 

es requisito previo para cualquier aprendizaje y 

mantener la atención exige esfuerzo. Es posible 

que los niños con síndrome de Down se fatiguen 

pronto, por lo que necesitan períodos de descan- 

so para recuperarse. Además, son más vulnera- 

bles a los estímulos del contexto ambiental que 

los otros niños y, por ello, tienen mayor facilidad 

para distraerse. 

La atención varía en función de la motivación o 

interés por la tarea y, por supuesto, del grado 

de cansancio. La motivación en las personas con 

síndrome de Down parece ser más débil, más 

inconstante y menos robusta cuando se tienen 

que enfrentar a tareas más dificultosas, menos 

agradables, como veremos en el siguiente capí- 

tulo. Entonces tienden a desarrollar conductas 

que traten de desanimar o distraer a sus educa- 

dores, creando un repertorio de estrategias que 

les sirve para desviar el foco de atención; por 

ejemplo, dejar caer el lápiz al suelo o recolocar 

una y otra vez la lámpara, o mostrarse especial- 

mente cariñosos para desviar la atención de su 

maestro. Esta actitud, si persiste, se convierte 

en un factor negativo en el proceso educativo y 

en el aprendizaje a largo plazo. 

Procesan con mayor dificultad la información au- 

ditiva que la visual aunque muestran dificultades 

en fijar y mantener la mirada, lo que condiciona 

el control del acceso a la estimulación auditiva. 

El niño pequeño con síndrome de Down pue- 

de tener dificultades para fijar la mirada por la 

laxitud ligamentosa y por el bajo tono muscular 

que les dificulta mantener la cabeza erguida y en 

buena posición. Todo ello actúa en detrimento 

del nivel atencional. 

A todo lo anterior, que puede también encon- 

trarse en otras formas de discapacidad intelec- 

tual, debe sumarse en el síndrome de Down un 

problema adicional provocado por las dificulta- 

des que se aprecian en el área de la información 
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auditiva, una de las modalidades sensoriales que 

constantemente participan en el desarrollo de 

la atención. Se expresan como limitaciones en la 

percepción y discriminación auditivas, que pueden 

llevar al niño a no escuchar, a no atender auditiva- 

mente y preferir una acción manipulativa llevada 

a cabo según sus intereses (Flórez y Ruiz, 1996; 

Dierssen y Flórez, 2007), lo que reduce la entra- 

da de este tipo de información (Ruiz, 2013). La 

información auditiva en buena parte es en forma 

de lenguaje y por ello, su complicación simbólica 

es un componente informativo que el niño debe 

descodificar, transformar y manipular para ir ge- 

nerando su propio conocimiento de la realidad. 

El conjunto de esta problemática es complejo. 

Por una parte, está dificultada la entrada de la 

información auditiva y la posterior descodifica- 

ción de los sonidos recibidos de manera secuen- 

cial tan necesaria para percibir bien, identificar 

y comprender los fonemas, las palabras y las 

frases, como consecuencia de las posibles alte- 

raciones en las vías de entrada de los sonidos 

y de su procesamiento intracerebral, hechos 

ampliamente explicados en otro lugar. A ello se 

suma la deficiencia en la memoria operativa de 

carácter auditivo, necesaria para mantener la 

información y evaluarla, antes de proceder a la 

acción ejecutiva. 

2. Trastorno de déficit de atención 
e hiperactividad en el síndrome de 
Down 

Es creciente la preocupación, basada en los in- 

formes y estudios sobre el desarrollo, de que 

los niños con síndrome de Down muestren con 

mayor frecuencia que el resto de la población 

infantil una conducta que encaja dentro del de- 

nominado trastorno de déficit de atención con 

hiperactividad (TDAH). Como es sabido, este 

cuadro se presenta con una frecuencia que oscila 

entre el 2 y el 10% (5-6%) en los niños y 4,4% en 

los adultos. Sus síntomas principales son la falta 

de atención, la hiperactividad y la impulsividad. 

Ciertamente, tales síntomas pueden ser simple- 

mente consecuencia de la discapacidad intelectual, 

que impide al niño fijar su atención y mantener 

su interés, y le arrastra a atender al último estí- 

mulo sensorial que le llega. Incluso, el exceso de 

una estimulación temprana indiscriminadamente 

aplicada, que obliga al niño a acudir a múltiples y 

diversas tareas, sin darle tiempo a asimilarlas y 

reposar de forma gratificante, puede contribuir 

a desorientarle y sentir la necesidad de estar 

permanentemente en acción. 

Pero hay estudios que apuntan la posibilidad de 

que algunos niños con síndrome de Down, den- 

tro de esa tantas veces confirmada variabilidad 

fenotípica que incluye el fenotipo conductual, 

realmente desarrollen un TADH como afecta- 

ción comórbida añadida. Por ejemplo, en un es- 

tudio reciente en el que se aplicaron con todo 

rigor los criterios diagnósticos de la DSM-IV-TR 

(2000) para el TDAH, se comprobó que el 43,9% 

de los niños con síndrome de Down estudiados 

cumplían los requisitos de ese trastorno (Ekstein 

et al., 2011). La cifra es elevada y muy superior 

a la del resto de la población infantil, aunque no 

alcanza la mayoría. Ciertamente, las alteracio- 

nes morfológicas que se observan en la corteza 

prefrontal como uno de los rasgos característi- 

cos del cerebro con síndrome de Down, avalan 

la posibilidad de que se manifiesten conductual- 

mente en un déficit relacionado con la atención 

y la función ejecutiva (ver capítulo 13). Es decir, 

la sintomatología propia del TDAH sería conse- 

cuencia de las alteraciones morfológicas de su 

cerebro. Ahora bien, ¿es descartable la posibi- 

lidad de que haya algún otro factor génico aña- 

dido, consecuencia del desequilibrio creado por 

la trisomía del cromosoma 21? 

La pregunta tiene sentido porque los estudios de 

familia, de gemelos y de adopción en la población 

general demuestran que hay un factor genético 

indiscutible en el TDAH, con una heredabilidad 

que alcanza el 76% en el cuadro infantil. Nume- 

rosos estudios realizados en amplios sectores 
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poblacionales tratan de encontrar los factores gé- 

nicos que contribuyan a la aparición del trastorno 

en un determinado individuo; es decir, la posibili- 

dad de definir marcadores biológicos del TDAH. 

Por una parte se postulan posibles variantes de 

genes concretos, variantes consistentes en repe- 

ticiones de nucleótidos que originan los corres- 

pondientes polimorfismos. Entre varios posibles 

genes analizados en la relación con el TDAH, des- 

tacan dos relacionados con la transmisión dopa- 

minérgica (Faraone et al., 2014; Hawi et al., 2015): 

a) el DATI o SLC6A3, que codifica la proteína 

transportadora de dopamina en la terminación 

dopaminérgica; muestra una diversidad de varian- 

tes en razón del número variable de repeticiones 

de un segmento de 40 pares de bases; los alelos 

más estudiados son el |OR y el 9R. b) El DRD4 

codifica el subtipo de receptor dopaminérgico 

D4 localizado en el cromosoma lIp15.5, citado 

anteriormente; contienen un segmento altamente 

polimórfico en razón de la presencia de hasta || 

repeticiones de una secuencia de 48 pares de ba- 

ses en su exon 3. El alelo cuya presencia muestra 

mayor relación con el TDAH es el 7R. 

Por otra parte, se está prestando creciente 

atención a las llamadas variaciones raras en el 

número de copias (CNV, copy number variants), 

las cuales están siendo implicadas en diversos 

trastornos del desarrollo, similares al TDAH, y a 

trastornos psiquiátricos. Las CNV abarcan regio- 

nes genómicas relativamente grandes. Entre las 

posiblemente relacionadas con el TDAH infantil 

se encuentran, con exceso de duplicación, los si- 

tios 16p13.11 y 15q13.3 (Williams et al., 2012); y 

con un exceso de deleciones y duplicaciones el 

sitio PARK2 en 6q25.2-q27 (Jarick et al., 2014). 

También en adultos con TDAH se han apreciado 

CNVs con duplicaciones de segmentos entre 100 

y 500 kb en mayor proporción que en los adultos 

controles, si bien no coinciden con las infantiles 

(Ramos-Quiroga et al., 2014). 

En ese contexto, interesa conocer si la mayor 

frecuencia de sintomatología propia del TDAH en 

el síndrome de Down es consecuencia de su par- 

ticular alteración morfológica cerebral, o si exis- 

te un factor añadido que coincida con alguno(s) 

de los biomarcadores arriba propuestos; ambas 

hipótesis no son contradictorias y podría haber 

una suma de ambos factores etiológicos. El he- 

cho de que ninguno de los genes presuntamente 

implicados pertenezca al cromosoma 2l no es 

obstáculo para que se deba valorar también la 

posibilidad génica, pues ya hemos explicado en 

el capítulo 2 que la trisomía del cromosoma 21 

ocasiona cambios cuantitativos en la expresión 

de genes de otros cromosomas. Como se com- 

prende, se trata de un enfoque nuevo que ha- 

brá de ser sometido a estudios complejos hasta 

conseguir una información fiable. 

El primero de estos estudios fue realizado por 

Mason et al. (2015). Analizaron la presencia de 

síntomas propios del TDAH y alteraciones en 

la función ejecutiva, incluida la atención, en 68 

personas con síndrome de Down de edades en- 

tre 7 y 2l años. La evaluación fenotípica se llevó 

a cabo mediantes pruebas de laboratorio y me- 

diante la valoración de cuestionarios respondidos 

por familiares y educadores. Al mismo tiempo se 

analizó la presencia del alelo 7R del gen DRDA, 

presente en el cromosoma ll, que, como antes se 

ha explicado, es uno de los posibles marcadores 

relacionados con el TDAH. La tasa de aparición 

de la variante 7R en el grupo con síndrome de 

Down fue similar a la que se observó en un gru- 

po control sin síndrome de Down, lo que indica 

que la presencia de 7R en el grupo con síndrome 

de Down es similar a la del grupo control. Es- 

tudiaron además si la presencia de 7R mostraba 

alguna asociación con los síntomas del TDAH en 

el grupo con síndrome de Down. No se apreció 

asociación cuando los síntomas fueron tomados 

en las pruebas de laboratorio, pero sí la hubo 

con la puntuación obtenida a partir de los cues- 

tionarios de padres y profesionales, es decir, en 

una situación más ecológica y natural: mostraban 

mayor hiperactividad, ansiedad, dificultades de 

conducta y de la función ejecutiva. Las pruebas 

de laboratorio se realizan en condiciones muy 
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estandarizadas en las que hay un constante refor- 

zamiento de objetivos, mientras que los informes 

parten de situaciones muy variadas y naturales, 

en condiciones muy diversas y sujetas a cambios 

e influencias de cambiante signo. 

Se puede proponer como hipótesis que, en efecto, 

la realidad morfológica del cerebro con síndrome 

de Down ofrece un sustrato proclive a que se 

manifieste la sintomatología propia del TDAH. 

Pero aceptando la gran diversidad interindividual 

de esa realidad, lo que explica también la diver- 

sidad en la presencia de síntomas del TDAH en 

la población con síndrome de Down. La trisomía 

del cromosoma 2| no parece promover cambios 

en la expresión génica de posibles factores con- 

dicionantes, al menos asociados al DRDA4, ya que 

su distribución, de acuerdo con el estudio recién 

descrito, es similar a la de la población general. 

Pero es posible que, en los individuos en que 

aparezca alguno de los factores condicionantes, 

surja una sinergia entre el factor morfológico y 

el génico, y ello explique la mayor frecuencia de 

sintomatología TDAH en la población con sín- 

drome de Down. 

En el capítulo 18 se expone la visión clínica y te- 

rapéutica del TDAH. 

3. Estrategias de intervención de los 
procesos atencionales 

La atención se debe trabajar desde los prime- 

ros años de vida en las personas con síndrome 

de Down. Durante los primeros meses se debe 

centrar la intervención en la atención visual, el 

contacto visual. Asimismo, se debe acompañar 

de atención auditiva utilizando diversos estímu- 

los sonoros. 

La mediación del adulto, sobre todo el papel de la 

familia, es fundamental para llamar la atención e 

interés del bebé. Todos los recursos posibles que 

la familia pueda emplear serán los más eficaces 
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para establecer y mantener el vínculo afectivo y 

potenciarán un desarrollo óptimo del niño. Las 

expresiones faciales, la voz humana, las canciones, 

etc., le preparan para poder seguir consignas e 

instrucciones verbales en las etapas posteriores. 

Los niños que participan de los programas de 

atención temprana adquieren habilidades atencio- 

nales que les ayudarán a progresar. Muy pronto 

responderán cuando se les llame por su nombre, 

reaccionando y mirando a la persona con la que 

están interactuando. Es en ese momento cuando 

podrán atender también al objeto e incluso seguir 

alguna instrucción o consigna. Poco a poco irán 

progresando en su nivel atencional adquiriendo 

mayor capacidad para mantener su atención y 

durante períodos de tiempo cada vez mayores. 

Para mejorar su atención es conveniente mirar- 

les a la cara cuando se les habla, comprobar que 

atienden y evitar bombardearles con diferentes 

estímulos al mismo tiempo, evitando la participa- 

ción de distractores que entorpezcan el trabajo 

que se está realizando. La distracción perturba 

directamente la efectividad del aprendizaje. Para 

conseguir momentos de concentración en la 

tarea es imprescindible buscar estrategias que 

favorezcan la motivación y el mantener la aten- 

ción. Para ello se deben programar ejercicios 

que fortalezcan el mantenimiento de la atención 

del niño con síndrome de Down, de manera 

que vaya en aumento de manera paulatina, a ser 

posible con programas expresamente dirigidos 

hacia este objetivo. Asimismo, para favorecer su 

motivación y, por tanto, centrar su atención, se 

han de emplear actividades variadas y amenas, 

al alcance de sus posibilidades y adaptadas a su 

interés personal y en las que encuentren una 

utilidad inmediata o cercana. En los recuadros | 

y 2 se exponen pautas muy concretas dirigidas 

a promover, desarrollar y potenciar la atención 

en diversas etapas de la vida. 

Es importante la influencia que puede ejercer 

la acción docente, particularmente mediante 

las estrategias de motivación. La motivación se 
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debe trabajar a través de acciones sorprenden- 

tes, utilizando variedad de material, actividades 

cortas, visualmente manipulables. El papel del 

lenguaje es también muy importante, tanto el 

uso de consignas cortas y claras como el uso de 

una adecuada y variada prosodia. Asimismo, las 

actividades de atención conjunta potenciarán el 

mantenimiento del interés por la actividad, pro- 

moverán la actitud activa (ponerse en marcha), 

asegurarán la comprensión y escucha, darán tiem- 

po a seguir instrucciones en orden y a adquirir 

hábitos y rutinas más generales. Es importante 

animarles a que realicen actividades en común 

con otros niños, como ojear libros o compartir 

juegos dado que les ayuda a aumentar sus perío- 

dos de atención y ddemás aprenden a escuchar, 

a implicarse en actividades conjuntas y a seguir 

instrucciones. 

Las habilidades tempranas de. autorregulación 

emocional deben tenerse en cuenta desde los 

primeros años porque ayudarán en gran me- 

dida a que poco a poco adquieran mayor res- 

ponsabilidad y autonomía personal, autocon- 

trol y autorregulación (Whitebread y Basilio, 

2012). El desarrollo de la autorregulación (la 

habilidad metacognitiva de la autorregulación) 

es fundamental para el desarrollo de la aten- 

ción, el funcionamiento ejecutivo y el control 

cognitivo, la regulación social y emocionalcodo 

ello se puede y debe entrenar desde pequeños. 

Cuidar los aspectos emocionales, el hacerlos 

sentir capaces de hacer las cosas por ellos mis- 

mos para aumentar su autoestima, guarda una 

íntima relación con el desarrollo de la atención 

(v. Cuadrado, 2006). 

Asimismo, no se debe olvidar el trabajar la me- 

moria, en concreto, la memoria operativa (recor- 

darle las cosas y a ser posible utilizar una agen- 

da) y la metacognición ayudará en gran medida 

a mejorar los niveles atencionales. 

RECUADRO | 

La educación de la Atención 

María Victoria Troncoso, Mercedes del Cerro, Emilio Ruiz 

En: http:/Iwww.down21.org/ 

En el desarrollo durante los primeros meses de la vida extrauterina se trabaja en primer lugar la atención 

visual, con el objetivo de conseguir cuanto antes un buen contacto ocular y un adecuado seguimiento 

ocular. Simultáneamente, como refuerzo mutuo, se trabaja la atención auditiva —más desarrollada en el 

momento del nacimiento— utilizando diversos estímulos sonoros: sonajeros, música clásica, campanillas. 

El estímulo más recomendado, por su interés y eficacia, es el rostro y la voz humanos, preferen- 

temente los de la madre. Los ojos, los movimientos faciales que tanto interesan a los niños, los 

variadísimos sonidos, voces, canciones que una voz humana puede emitir, preparan al niño, me- 

jor que ningún otro estímulo, para la atención a la persona y a las instrucciones y órdenes ver- 

bales, que tanto necesitará después, y sirven de enorme ayuda para reforzar el vínculo afectivo. 

Muy pronto se planteará el objetivo de que el niño reaccione y atienda adecuadamente cuan- 

do se le llama por su nombre. Esta atención podrá mostrarla interrumpiendo su actividad, vol- 

viendo la cabeza al origen de la llamada, mirando a la persona que le llama, en actitud de alerta 
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y espera. En este momento, con el niño mirando, atendiendo y esperando, es cuando puede 

dársele la instrucción o información que precisa, o mostrarle y entregarle un objeto concreto. 

La mayoría de los niños con síndrome de Down que han participado en un buen programa de 

atención temprana, ya han adquirido la habilidad de atender a su nombre y habitualmente res- 

ponden a la llamada desde que son pequeños. Por tanto será preciso progresar más, adquiriendo 

niveles superiores de atención y manteniéndola durante periodos más prolongados. Tendrá que 

aprender a atender a la indicación física o instrucción verbal que le dé el educador, dirigiendo 

su mirada al lugar adecuado. Después desarrollará la capacidad de atender alternativamente a la 

persona y al objeto-estímulo, para ejecutar la acción que le indican, confrontando si lo hace bien 

y pidiendo ayuda en caso necesario. 

Instrumentos para el desarrollo de la atención 

Es frecuente que los niños con síndrome de Down comiencen a dar respuestas motoras a nuestras 

órdenes sin haber procesado bien la información recibida y haber elaborado la respuesta correc- 

ta. Conviene, por tanto, darles tiempo y enseñarles a controlarse para darse a sí mismos unos 

segundos de reflexión. Su cerebro procesa y asocia con cierta lentitud la información sensorial 

recibida, y les falla la «sincronización» de la respuesta motora que dan con la respuesta adecuada. 

Esto no se debe a falta de comprensión o de conocimientos, sino a sus diferentes «tiempos». Una 

estrategia sencilla consiste en que el educador sujete suavemente las manos del niño para que 

no actúe mientras se le da la orden y así el niño la recibe, la procesa, elabora la respuesta hasta 

que muestra con su actitud o con su mirada, que va a ejecutar la acción correcta. Si, a pesar de 

esos segundos de tiempo, el niño se dirige al objeto o estímulo que no corresponde, el adulto 

puede tapar con su mano dicho objeto, así el niño tiene la oportunidad de volver a pensar y res- 

ponder con acierto. Si la actividad se realiza en una hoja de papel, antes de darle la pintura o el 

lápiz, se pedirá al niño que señale con el dedo dónde está el objeto que debe tachar o subrayar, 

o que siga con su dedo la trayectoria que debe realizar. Cuando lo haga bien, se le entregará el 

instrumento para escribir. 

La posición y la postura del niño 

Una buena preparación para el desarrollo de la atención con fines escolares, es que el niño con 

síndrome de Down comience a permanecer sentado adecuadamente en una silla, desde edades 
muy tempranas, en cuanto el niño es capaz de mantenerse sentado en el suelo, con la espalda 
recta, con buena estabilidad del tronco, sin caerse. La mayoría estarán maduros para sentarse 
en un banquito o silla baja antes de los 12 meses de edad. Desde el primer momento de sen- 
tarle en una silla, incluida la silla alta, conviene habituarle a una postura correcta, que conven- 
drá vigilarla para que la mantenga siempre, porque, además de ser lo mejor para su cuerpo, le 
facilitará una buena ejecución de las tareas de mesa. El niño debe tener las piernas juntas con 
los pies apoyados en el suelo o en una plataforma con las rodillas flexionadas en el borde del 
asiento, formando un ángulo recto. No se permitirá que el niño suba las piernas y se coloque 
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en posición «buda» o que las separe una a cada lado del asiento. El apoyo permanente de los 

pies le da estabilidad, permitiéndole mover los brazos libremente y girar cabeza y tronco sin 

perder el equilibrio, y por tanto sin distraerse por ello. La altura de la mesa será la adecuada 

para el tamaño del niño, de modo que, sentado como se ha explicado, sus brazos pueden que- 

dar apoyados sobre la mesa sin tener que levantarlos y sin que el niño se eche hacia delante. 

Conviene tener sillitas y mesas de diferentes alturas, o tacos de madera y cojines no muy blan- 

dos que permitirán comprobar que el niño tiene siempre el mobiliario adecuado a su estatura. 

El educador debe colocarse de modo que sea fácil el mantenimiento del contacto ocular con el 

niño y que éste pueda recibir con facilidad una ayuda gestual o física. Lo más adecuado es que el 

adulto se siente también en una sillita baja, frente al niño o a su lado. La cercanía física y la mis- 

ma altura facilitan los aspectos afectivos y de motivación, evitando los de dominio e imposición. 

Cada vez que el niño se canse y relaje su postura, echando su cabeza, separando las piernas, ocultando una 

mano, etc., habrá que recordarle que debe estar bien colocado, utilizando frases como: «¡Ponte bien!» «¡Sién- 

tate bien!» «¡Levartta la cabeza!» «¿Dónde tienes los pies?» «¿Dónde está la otra mano?» «¿Estás bien sentado?». 

Todo el tiempo que se emplee en la educación de la atención con las condiciones posturales que 

la facilitan, es una buena inversión para toda la vida. Por tanto, vale la pena dedicar el tiempo que 

sea preciso para este entrenamiento y no permitir que se retroceda en otros ámbitos o en otras 

actividades o en fases posteriores del programa. La mala posición del cuerpo termina molestando 

y distrayendo la atención del niño hacia la tarea que está realizando. 

Realización de tareas 

Con el niño bien sentado, tranquilo, mirando al adulto y en espera de la tarea, es cuando puede 

empezarse el trabajo. El primer paso es, evidentemente, que el niño mire al adulto y que éste le 

hable, proponiéndole la tarea, o el material. No debe empezarse una sesión de trabajo con un 

niño que no atiende, que mira a otro lado, que está moviéndose. Á veces basta con sujetarle sua- 

vemente las manos y decirle «¡mírame!», «¿quieres que...?», y entonces se le indica que mire, y el 

niño tendrá que desarrollar y practicar la habilidad de mirar sucesiva y alternativamente al adulto 

o al material, según la necesidad del momento. 

La acción manipulativa sobre los objetos y materiales es el medio fundamental por el que todos los 

niños aprenden conceptos y desarrollan capacidades lingúísticas y cognitivas. Por tanto, se tendrá 

un cuidado exquisito en todo cuanto se haga y diga durante el trabajo, con el objetivo de lograr 

la máxima eficacia durante la sesión. Después de que el niño ya está bien atento, dispuesto y se 

empieza el trabajo, conviene simultanear el estímulo visual con el auditivo. Debe mantenerse la 

comunicación verbal con el niño para mantener su atención y para que aprenda más y mejor sobre 

lo que ve y sobre lo que hace. A través de las acciones propias o ajenas, captará los conceptos. 

Las palabras que utilizamos para designarlos aumentarán sus capacidades cognitivas y lingúísticas. 

El lenguaje del educador debe ser claro, conciso, firme, cordial, preciso, realzado en su entonación, 

pero sin gritos: «¡Mira aquí!» «¿ Dónde está?» «Ponlo encima» «¡Abre-cierra!» «¡Dentro-fuera!», «¡Más-másl» 
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«Haz una raya» «Mételo dentro» «¡Fijate bien!» «¡Se acabó!» etc. Se tendrá sumo cuidado en el uso de los 

términos de modo que la información verbal que el niño reciba sea la más exacta posible y no le induz- 

ca a error. Por ejemplo, en lugar de decirle «deja la pintura en la caja» o «pon tu mano en la mesa», será 

mejor decirle «deja la pintura dentro de la caja» y «pon tu mano encima de la mesa». Se evitará que el 

adulto sea un espectador silencioso ante un niño «aislado» en su tarea manipulativa. El educador inter- 

vendrá verbalmente, sin largos párrafos, para informar, ayudar, animar, corregir, llamar la atención, etc. 

Siempre que sea posible, y lo es en muchas ocasiones, se dará a elegir al niño qué prefiere hacer. 

Un alumno que se «compromete» al decidir sobre una tarea, o un material, oun modo concreto 

de trabajo, es un alumno que mantendrá su atención con más facilidad o al que podemos ayudar 

a ser consecuente y responsable de sus decisiones: «Me lo has pedido», «Tú lo has elegido, por tanto 

vamos a acabar antes de...». Es cierto que el educador es quien tiene claro el objetivo u objetivos 

de la sesión, pero un buen educador sabe que esos objetivos pueden trabajarse de modos muy 

diferentes, con materiales variados y que un cambio en el orden de las actividades no tiene im- 

portancia. La flexibilidad controlada, permitirá un mejor aprovechamiento del tiempo. La impo- 

sición de una tarea que el niño no desea, es un fracaso seguro para todos. El truco educativo es 

conseguir que el niño «quiera» hacer aquello que el educador cree que le conviene hacer. 

Al ofrecerle el material y explicarle la tarea, se seguirá ayudando al niño en su atención, que 

en estos momentos debe dirigirse visualmente al objeto que se le presenta. Si es preciso se le 

ayudará en su tarea de observación. Si se trata de una lámina, o un tablero, se comprobará que 

hace un rastreo visual completo. Conviene que adquiera el hábito de mirar de izquierda a dere- 

cha y de arriba abajo, no sólo para abarcar todos los dibujos o colores o huecos, sino para que 

se acostumbre al movimiento ocular necesario para nuestro sistema de lectura y escritura. Si se 

le ofrecen varias piezas pequeñas, maderitas, tacos, vasos, también se colocarán de modo que 

puede observarlos todos antes de pensar y realizar una acción. Si es suficiente la ayuda verbal, 

diciéndole por ejemplo: «¿Has mirado bien? ¿Las has visto todas?», no se le ayudará físicamente. El 

educador debe tener sumo cuidado en no dar pistas innecesarias que hacen que el niño las siga, 

sin pensar por sí mismo. Por ejemplo, es frecuente que el adulto mire al lugar adecuado sin darse 

cuenta, y el niño aprende muy pronto a seguir esa mirada en lugar de buscar por sí mismo. Sólo 

en caso necesario el adulto señalará con el dedo el lugar hacia donde debe mirar el niño o incluso 

le sujetará suavemente la cabeza para ayudarle a dirigir su atención al lugar indicado. 

Algunos niños necesitan mucho entrenamiento, mientras que otros adquieren estas habilidades 

en pocas sesiones. 
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RECUADRO 2 

Pautas para mejorar la atención 

Emilio Ruiz 

En: Cómo mejorar la atención de los niños con síndrome de Down. 

Rev Sindrome de Down 2013; 30: 63-75 

Algunas medidas educativas que pueden ayudar a focalizar y sostener la atención de los niños 

con síndrome de Down en las diferentes situaciones de aprendizaje a las que han de enfrentarse, 

son las siguientes: 

e Evitar en lo posible toda fuente de estimulación que no proceda del propio material de traba- 

jo. Por ejemplo, es conveniente colocar al alumno alejado de las ventanas, la puerta y los lu- 

gares del aula donde pueda distraerse, bien porque tenga acceso a otros materiales o porque 

reciba estímulos externos que puedan atraer su atención. En algunos casos, sentarle cerca del 

profesor puede permitir un mejor control de su nivel de concentración en cada momento. Es 

recomendable, también, retirar de su mesa los objetos que no vaya a utilizar en ese momento, 

por su posible efecto distractor. 

+ Estructurar al máximo las situaciones de aprendizaje y presentar la tarea que ha de realizar 

de forma muy definida, de manera que sepa en todo momento lo que ha de hacer y lo que se 

espera de él. El programa ha de ser predecible y lo más simplificado posible, alejado de situa- 

ciones de incertidumbre, para favorecer la concentración y el trabajo autónomo. 

+ La confección de paneles visuales o pictogramas con los horarios del niño, en los que quede 

claramente especificada la actividad que ha de realizar en cada momento, resulta sumamente 

eficaz para que organice su horario y centre más fácilmente su atención. 

+ El material de aprendizaje deberá estar detallado paso a paso y organizarse paulatinamente 

desde las situaciones más simples hasta las más elaboradas. 

e Hacer comprender al niño cuáles son los estímulos importantes, que ha de determinar el 

profesor al comenzar la tarea. Mostrarle aquello que es esencial para completar la actividad y 

retirar o minimizar la presencia de información innecesaria. 

+ Se puede también aumentar la intensidad de los estímulos significativos para atraer visualmente 

la atención del niño. Los títulos, los gráficos, las imágenes, los esquemas y los organizadores 

previos de las lecciones son muy útiles para este cometido. 

e Enel caso de las fichas de lectura, por ejemplo, se ha de comenzar utilizando letras más gran- 

des o marcadas de forma más intensa, con colores que recalquen claramente sus contornos 

sobre el fondo. Más tarde, se irán adaptando progresivamente a su nueva capacidad de aten- 

ción, a medida que ésta vaya mejorando. En las actividades de pre-escritura, se comenzará 

con puntos y líneas más gruesas, que le resulten más fáciles de seguir para, poco a poco, ir 

reduciendo el tamaño y la presencia de esos apoyos visuales. 
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e  Facilitarle material altamente estimulante y atractivo, de forma que llame su atención y le sea 

sencillo concentrarse en él. No obstante, también se ha de procurar no presentarle estímulos 

excesivamente intensos, que puedan originar estados de tensión o de ansiedad. Se da el caso 

de algunos niños con síndrome de Down a los que las situaciones excesivamente ruidosas o 

con multitud de estímulos, como fiestas, celebraciones o actos públicos, les ponen nerviosos 

y les resultan especialmente molestas. 

e La duración de las tareas debe ser corta, de tal manera que se adecue al tiempo que puede 

mantener su atención. En este sentido, es más eficaz realizar muchos ejercicios de poca dura- 

ción que se irán alternando cuando se compruebe que le cuesta continuar-con ellos. También 

se ha de tener en cuenta que necesitarán tiempo para cambiar de una tarea a otra, por lo que 

los cambios han de estar bien planificados y se les ha de avisar de.ellos con suficiente antelación. 

+ De forma complementaria, se ha de ir alargando paulatinamente la duración de los ejercicios, 

intentando que poco a poco se vaya acostumbrando a mantener su concentración durante 

periodos cada vez más largos de tiempo. 

* Supervisar con bastante frecuencia el trabajo para orientar al alumno y centrarlo en la tarea. 

Es recomendable que el maestro tenga previstos determinados momentos a lo largo de cada 

sesión de clase para realizar comprobaciones periódicas de la actividad que está realizando. Al 

principio el niño requerirá de la presencia frecuente del profesor, que le dirá alguna frase o le 

conminará a continuar, pero más tarde un simple gesto o una mirada han de bastar. 

+ Como contrapunto a la anterior medida, es imprescindible ir disminuyendo el grado de depen- 

dencia del adulto progresivamente, de forma que el niño sea capaz de realizar las tareas sin la 

presencia y el ánimo permanente del educador. El trabajo autónomo ha de constituirse en un 

objetivo prioritario dentro de la planificación educativa con este tipo de alumnado. 

e Insertar breves momentos de descanso entre aquellas actividades que exijan una fuerte con- 

centración. Por ejemplo, tener previstos juegos, actividades lúdicas o periodos de deambula- 

ción controlada entre las tareas de clase. 

* Intercalar ejercicios de diferente nivel de dificultad, de forma que uno que precise más es- 

fuerzo de atención sea seguido por otro más sencillo, con menor exigencia atencional, o más 

motivador, de mayor interés para el niño. 

+ El entrenamiento en autoinstrucciones verbales puede también ser útil como estrategia para 

entrenar al alumno en el control autónomo de su atención (Kendall et al., 1980; Kirby y Grimley, 

1986; Miranda et al., 1998; Orjales y Polaino, 2004). Con frecuencia, los niños con síndrome 

de Down se hablan a sí mismos en voz baja, repitiendo las instrucciones que han recibido para 

realizar una determinada actividad. Los pasos en el proceso de entrenamiento pueden ser: 

+ Modelado de la tarea por el educador, mientras describe en voz alta lo que está haciendo. El 

educador mostrará al niño lo que ha de hacer realizándolo en su presencia y expresando de 
viva voz cada uno de sus movimientos. 

Y 

+ Seguir siempre la misma secuencia a la hora de expresar el contenido de las verbalizaciones: a) 
Definición del problema o tarea (“¿qué tengo que hacer?”). b) Aproximación al problema plani- 
ficando la estrategia general y focalizando la atención en cada uno de los pasos (“ahora tengo 
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O que...”). c) Mensajes de autorrefuerzo (“bien, lo estoy haciendo bien”; “tengo que seguir así”); 

d) Autoevaluación y generación de alternativas de corrección de errores (ej.: “eso es”; “debo ir 
”. 

más despacio”; “tengo que pensar antes de continuar”, etc.). Esta secuencia se puede resumir 

en un cartel o lámina en la que se recojan, bien por escrito o bien con imágenes o pictogra- 

mas, los pasos del proceso, de forma que esté siempre a la vista del niño cuando lo necesite. 

+ Realización de la tarea por el niño, con la dirección de las verbalizaciones del instructor en 

voz alta. 

+ Realización de la tarea por el niño, mientras que se da las instrucciones a sí mismo en voz alta. 

+ El alumno ejecuta la tarea al mismo tiempo que susurra las autoinstrucciones. 

+ En la fase final el niño realiza la tarea bajo la dirección de las autoverbalizaciones internas, que 

acaba automatizando. 

e Es práctico también el entrenamiento en auto-observación de la propia conducta, haciéndole 

consciente de sus actuaciones y sus errores (Miranda et al. 1998). Hacer ver al niño su pro- 

pia actuación le ayudará a centrarse en lo que hace y a mejorar su atención en las diferentes 

actividades. 

+ Algunos ejercicios que pueden ser realizados para entrenar la atención, tanto en las sesiones 

de clase como en las de apoyo individual, son los siguientes (Miranda et al., 1998; Orjales y 

Polaino, 2004): 

- Rompecabezas de dibujos, letras y figuras geométricas simples. 

- Secuencias de trazos y ejercicios de punteado. Seguir rutas. 

- Detección de errores en dibujos sencillos y en dibujos con figuras geométricas. 

- Buscar diferencias. 

- Localización de dibujos repetidos y de dibujos y figuras enmascaradas u ocultas. 

- Laberintos. 

- Lottos. 

- Puzzles, rompecabezas y construcciones. 

- Series. Seriación de dibujos, figuras, letras o números. 

- Memorys. 

- Copia de modelos mediante puntos. 

- Copiar o completar figuras en el espacio. 

- Sopas de letras. 

- Búsqueda de palabras. 

- Búsqueda de dibujos, letras o números iguales o diferentes a uno dado. 

- Tachar una determinada letra, número o figura. 

- Ejercicios de comeletras. 

- Identificación de palabras, números o imágenes. 

- Ejercicios para completar palabras y frases. 
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e Organizar la distribución espacial de la clase de forma que se favorezca la atención de todo el 

alumnado (Vaello, 2011). La distribución en U o en círculo permiten distribuir equitativamen- 

te la atención entre todos los asistentes, centrar las corrientes de atención en el profesor y 

anulan las “zonas de camuflaje” de determinados alumnos. La movilidad del profesor por el 

aula le permite, de forma añadida, intervenir con gestos o mensajes en voz baja, centrando la 

atención de determinados alumnos, además de proporcionarle un mayor control visual de la 

situación de aprendizaje. 

e Alternar diferentes modalidades de presentación de los contenidos (exposiciones orales, lec- 

turas de textos o fragmentos de libros, planteamientos de debates, interrogantes, problemas, 

proyecciones audiovisuales o presentaciones multimedia, entre otros) sirven para combatir la 

monotonía, la fatiga y el aburrimiento del alumnado y ayudan a centrar la atención. 

» Por último, los propios contenidos escolares son, en sí mismos, potentes entrenadores de la 

atención. Los niños con síndrome de Down acostumbrados a las tareas académicas van me- 

jorando progresivamente su capacidad de atención a medida que se habitúan a completarlas. 

En ese aspecto, el proceso de enseñanza de la lectura conlleva, paralelamente y entre otros 

beneficios, una mejoría en la capacidad de concentración de los alumnos que se introducen 

en este aprendizaje (Troncoso y Del Cerro, 1998). 

En casa también se puede trabajar la atención, sirviéndonos de las actividades diarias, los jue- 

gos y el entretenimiento: 

* Procurar, dentro de lo posible, presentarle situaciones estructuradas en casa. Es conveniente 

establecer horarios constantes para las comidas, el baño, el sueño y otras rutinas cotidianas. 

También se ha de procurar evitar ambientes con una estimulación excesiva, de ruidos, luces 

o actividades y buscar lugares tranquilos para realizar las tareas que requieran concentración. 

e Los padres han de crear un ambiente familiar estable, consistente, explícito y predecible (Po- 

laino-Lorente y Ávila, 2004). El ambiente estable implica que las normas instituidas han de 

ser firmes y su cumplimiento o incumplimiento por parte del niño ha de tener siempre las 

mismas consecuencias. Ha de ser consistente, de forma que las normas no varíen de un día a 

otro o en función del estado de ánimo de los progenitores. Las reglas han de estar explicita- 

das, siendo conocidas y comprendidas por las dos partes. Y un ambiente predecible supone 

que las normas están definidas antes de que se “incumplan” y no después, por lo que el niño 

ha de conocerlas con antelación. A la hora de aplicar la normativa, es esencial la constancia, 

es decir, que las consecuencias se apliquen siempre y, a ser posible, de inmediato (Ruiz, 2009). 

* La atención se entrena y refuerza realizando tareas en el hogar de manera habitual. Desde 

recoger sus juguetes hasta colaborar, por ejemplo, colocando su ropa, poniendo la mesa o 

realizando compras o recados sencillos, todas estas responsabilidades desarrollan y refuer- 

zan la atención. Es preciso ir exigiendo al niño cada vez más constancia en la realización de 

estas tareas, de forma que su atención se prolongue paulatinamente sea cual sea la actividad 
que lleve a cabo. 

* Jugar. El juego continuado sirve de entrenamiento de la atención. Se les ha de enseñar a jugar 
y Una vez aprendido el juego, practicar con ellos hasta que lo automaticen. La permanencia 
prolongada en el juego es la prueba de que su atención va mejorando. Existen multitud de 
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posibles juegos que los niños con síndrome de Down pueden practicar (Troncoso, 2005), aun- 

que siempre se ha de ser consciente de que necesitarán que se les enseñe a jugar y que en la 

mayor parte de los casos no jugarán por propia iniciativa hasta que no interioricen y automa- 

ticen la dinámica del juego. 

A modo de ejemplo, si juegan a juegos de mesa, como la oca o al parchís, además de apren- 

der a contar (del | al 6 en el dado), aprenden a centrar su atención. Se puede empezar con 

una sola ficha de un color, para pasar después a 2, 3 y 4, de forma que el ejercicio cada vez 

requiera más concentración. 

Ver la televisión de forma controlada. El niño pequeño apenas podrá permanecer unos minutos 

centrado en la pantalla, pero al final será capaz de estarse sentado disfrutando de una película 

completa, lo que le permitirá poder participar en diversas actividades de ocio, por ejemplo, 

yendo al cine con la familia o en un cumpleaños con otros niños. 

El ordenador y las demás herramientas tecnológicas han demostrado también su funcionalidad 

para mejorar la atención, empleadas, como en el caso de la televisión, con el correspondiente 

control por parte de los progenitores. 

Las actividades cotidianas: las conversaciones, la cocina, la compra y el ocio también permi- 

ten trabajar la atención y pueden y deben ser utilizadas siempre que se pueda para este fin. 
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I. LAS BASES DE LA MOTIVACION 

|. Definición 

La motivación es indispensable para desarrollar 

cualquier tipo de actividad o de conducta voliti- 

va, incluido el aprendizaje. Es preciso definir bien 

qué entendemos por motivación, qué elementos 

la constituyen y promueven, qué mecanismos in- 

fluyen sobre ella. Posteriormente veremos cómo 

puede estar modificada en las personas con sín- 

drome de Down, y de qué recursos podemos 

disponer para favorecer su acción benefactora. 

La motivación es un proceso interno capaz de 

empujar a, o de tirar de, un individuo para eje- 

cutar una acción externa, visible, constatable. 

Decimos: “Esa persona se ve empujada por la 

motivación de triunfar en su trabajo”, o “lo que 

más me motiva es agradar a la persona a la que 

amo”. En ambas frases se aprecia la existencia de 

un objetivo capaz de impulsar la conducta. Otras 

veces la motivación no es externa sino interna: 

una experiencia personal como puede ser el 

hambre que me induce a comer. En definitiva, la 

motivación puede surgir del interés por alcanzar 

un objetivo previsible, o por satisfacer un deseo 

experimentado y reconocido. 

La motivación es una fuerza que impulsa nuestra 

conducta en un sentido determinado. En nuestra 

experiencia diaria comprobamos que muchas de 

nuestras acciones son respuestas a estímulos que 

r 

recibimos, generados fuera o dentro de noso- 

tros mismos: órdenes, acontecimientos, ideas. 

Vemos, pues, a la motivación como una realidad 

dinamizadora porque nos impulsa a realizar una 

acción en una dirección determinada. No se debe 

confundir la motivación con el instinto, que es un 

condicionamiento innato. El instinto minimiza el 

papel de la posibilidad de que una conducta pue- 

da ser modificada a base de experiencia y apren- 

dizaje, que es algo consustancial a la naturaleza 

humana. Pero no cabe duda de que el instinto 

O la respuesta instintiva puede formar parte de 

todo el entramado motivacional. 

La motivación, pues, es un proceso interno, in- 

trínseco al individuo, que forma parte de ese 

conjunto de atributos propios de él y que, en tér- 

minos de la moderna psicología, llamamos varia- 

bles “intercurrentes”. Ejemplos de tales variables 

son la inteligencia, la memoria, las actitudes, la 

personalidad, el conocimiento (que comprende 

nuestro individual conjunto de saberes, creencias, 

expectativas, capacidad para resolver y decidir), 

O las tendencias biológicamente preprogramadas 

o emociones. Por eso las motivaciones son tan 

diferentes entre los diversos individuos. 

La motivación es una variable más de este acervo 

de atributos individuales, y debemos por tanto 

diferenciarla de los otros. Todos ellos influyen en 

mayor o menor grado, según cada circunstancia, 
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sobre la conducta. Por supuesto, además de estas 

variables internas existen e influyen otras que 

son externas a nosotros, como son los estímu- 

los ambientales, los premios, o los resultados 

que conseguimos con nuestra propia conducta 

y que influirán sobre ella misma (Flórez, 2004). 

Entre todo este conjunto de variables, la motiva- 

ción va a ser el proceso interno capaz de dotar de 

energía y de direccionalidad a nuestra conducta. 

2. Características de la motivación 

Por su propia naturaleza, la motivación es un 

proceso dinámico interno. Ahora bien, puede 

tratarse de un proceso momentáneo: entonces 

recibe el nombre de “estado” motivacional. O 

puede tratarse de una predisposición en relación 

con tendencias de acción dinámica, y la contem- 

plamos entonces más bien como un “rasgo”. El 

análisis de los rasgos motivacionales nos lleva 

a destacar o subrayar las diferencias entre los 

distintos individuos. El estudio de los estados 

emocionales subraya las diferencias que pueden 

surgir en la dinámica momentánea de la acción. 

Los cambios en la motivación pueden ser de in- 

tensidad (cantidad) o de cualidad. La intensidad 

hace referencia a la fuerza con que influye el 

impulso motivador. Los cambios de cualidad se 

refieren a la dirección que se elige para realizar 

una acción, es decir, qué camino sigue y hacia 

dónde se dirige la acción. 

a) La intensidad. En la intensidad energizante 

de la motivación oscilamos desde la apatía o 

letargia hasta el estado de máxima alerta y de 

capacidad de respuesta. Muchos sufrimos este 

abanico de situaciones cada día: nos desperta- 

mos por la mañana incapaces de reaccionar y 

pensar, y poco a poco nos vamos entonando 

y cogiendo impulso para tomar decisiones a 

lo largo de la mañana. En muy pocas horas, 

a veces basta una hora, pasamos de la apatía 

extrema a la acción vertiginosa. Es un proceso 

en el que se va incrementando nuestro estado 

interno de vigilia, un proceso de activación, 

de tensión dinamizadora, de movilización de 

nuestra energía. 

b) La direccionalidad. Este aspecto de la mo- 

tivación se refiere a la cualidad de nuestras 

acciones y tendencias. Pertenece a las variacio- 

nes en los tipos de objetivos o de antecedentes 

a los que un individuo responde. Puede que 

un individuo realice un largo desplazamiento 

porque tiene hambre y necesita comprar co- 

mida, o puede que lo haga porque tiene ganas 

de acudir a un espectáculo. 

c) La variabilidad. La acción varía según los indi- 

viduos y según las circunstancias del momento. 

¿Qué es lo que suele motivar a esta persona? 

¿Qué es lo que más le puede motivar en este 

momento? Puede tratarse de un momento 

circunstancial (me motiva ahora el hambre 

porque no he comido; o aunque tengo hambre 

no me voy a comer porque prefiero acudir a 

una cita interesante). O puede tratarse de una 

tendencia reflejada por la experiencia (me mo- 

tiva especialmente el componente artístico). 

d) La estabilidad. Aunque la variabilidad es una 

propiedad indiscutible, es también evidente 

que el estado motivacional de un individuo 

puede variar considerablemente en cuanto 

a la duración del tiempo en que perdura la 

motivación. Hay estados motivacionales que 

duran muy poco tiempo: son breves estados 

marcados por una excitación o una reacción 

impulsiva, y se llaman estados fásicos. Frente 

a ellos, están los estados estables o tónicos, 

en los que la motivación persiste. Durante 

considerables espacios de tiempo, incluso 

durante años: el profesional, o el artesano, 

o el ama de casa que encuentra sentido día 

tras día a lo que ejecuta. 

El estado fásico de la motivación contrasta con esa 

tendencia latente que expresa una predisposición 
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más o menos estable para mantenerse motivado, 

y que corresponde a lo que hemos denomina- 

do “rasgo”. Los rasgos son características emi- 

nentemente estables que pueden durar incluso 

toda la vida. 

Cuando queremos estudiar o analizar la motiva- 

ción como componente fundamental del aprendi- 

zaje y de la conducta, necesariamente habremos 

de atender a las características dinámicas, las 

cuales difieren de otras clases de variables psi- 

cológicas. No podemos confundir el aprendizaje 

y la memoria con la motivación. El aprendizaje 

exige motivación, al menos en muy buena parte. 

Es cierto que las, circunstancias nos pueden obli- 

gar a aprender aun sin estar motivados, pero es 

indudable que con ella el aprendizaje se potencia 

en cantidad y, sobre todo, en calidad y perma- 

nencia de lo aprendido. Pero conviene también 

caer en la cuenta de que, a su vez, el aprendiza- 

je se puede convertir en elemento sustancial y 

generador de motivación. 

En conclusión, la motivación es la propiedad que 

nos transmite energía, nos dirige y nos empuja a 

ejecutar una acción determinada. Son muchas las 

variables que están íntimamente relacionadas con 

la motivación: las emociones, los incentivos, las 

intenciones, los objetivos, los premios y gratifica- 

ciones externas o internas, las ideas. El objetivo 

o incentivo capaz de provocar la motivación se 

convierte en la fuente de la motivación. Saber 

identificarlo, suscitarlo y desarrollarlo en cada 

circunstancia forma parte de la acción pedagógica. 

3. Dimensiones de la motivación 

3.1. Los objetivos 

Si la motivación es el elemento que garantiza la 

provisión de la energía que es capaz de dirigirnos 

y conducirnos a realizar o ejecutar una acción, 

es porque existen unos objetivos que desea- 

mos conseguir y que actúan como fuente de esa 
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motivación. Podemos afirmar que la motivación, 

en general, va dirigida a conseguir unos objeti- 

vos; es decir, es el incentivo que proporciona la 

energía necesaria para ejecutar una conducta 

dirigida hacia un objetivo. 

Los objetivos son representaciones internas que 

funcionan en un momento determinado, con in- 

dependencia de si realmente vamos a conseguir 

el resultado apetecido. Es evidente que el len- 

guaje de la motivación tiene que ver mucho con 

los resultados que se obtienen, pero no siem- 

pre éstos llegan a concretarse, y ni siquiera el 

hecho de que aparezca un resultado negativo es 

suficiente para modificar nuestra motivación. El 

objetivo está en el aquí y en el ahora, como una 

representación de un suceso futuro. Es una an- 

ticipación que precede a la acción, la dirige y la 

condiciona. Y en eso se diferencia del premio o 

recompensa, que sucede a la acción, ocurre una 

vez que la acción ha sido realizada. 

Sin embargo, el premio puede funcionar como 

un incentivo, de manera motivadora, que será 

positivo si se trata de alcanzar algo, o negativo 

si se trata de evitarlo. Un incentivo, pues, es una 

promesa de premio que funciona de manera mo- 

tivadora porque actúa de manera condicionada 

a la ejecución de una acción. Podemos hablar de 

motivación incentivada cuando el incentivo tira 

de nosotros de manera enérgica e inspiradora. 

3.2. Energía, activación, vigilancia atenta, 

“arousal” 

En la esencia de la motivación está su cualidad 

energizante y movilizadora que nos impulsa a 

realizar la acción. Movilizar la energía, utilizarla, 

y hacerlo en una dirección determinada son los 

elementos que conforman la motivación (Fer- 

guson, 2000). 

Esa energía o disposición energizante para la ac- 

ción viene condicionada por un particular estado 

o situación psicofisiológica del individuo, que está 
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definida por su estado de vigilia, de estar alerta, 

atento, dispuesto a la acción, a responder con mayor 

o menor rapidez y vigor. Á esta situación compleja, 

la literatura científica de lengua inglesa que tanto 

influye en la de lengua española le llama “arousal”. 

Se trata de un estado corporal, con manifesta- 

ciones físicas que implican al sistema nervioso 

central, al sistema nervioso periférico, al siste- 

ma nervioso vegetativo y a los órganos por ellos 

inervados. El individuo se encuentra preparado 

con un grado mayor o menor de tensión, física 

y psíquica: se mantiene alerta. 

Se acepta que la base neurobiológica de esta vigilia 

atenta se encuentra dentro del sistema nervio- 

so central, en lo que los investigadores llaman el 

sistema reticular activador que se ubica en el 

tronco cerebral. Este sistema consta de varios 

grupos neuronales que, por una parte, reciben 

influencias aferentes desde el exterior y, por 

otra, las emiten de modo eferente hacia otras 

áreas del sistema nervioso: el tálamo, la corteza 

cerebral, otros núcleos del encéfalo e incluso, 

de manera descendente, hacia la médula espinal. 

Este sistema reticular activador tiene la particu- 

laridad de ampliar la información que el organis- 

mo recibe de tal manera que, cuando penetra 

un estímulo sensorial en el sistema nervioso, el 

estímulo sigue la vía propia de esa sensación (vi- 

sual, auditiva, etc.); pero, adicionalmente, el estí- 

mulo llega también al sistema reticular activador 

y éste lo re-transmite al tálamo y a la corteza, 

a los que activa de manera amplia y difusa: aler- 

tando al individuo y dotándole de energía para 

recibir mejor la información y obrar en conse- 

cuencia. Para eso, el sistema reticular se sirve 

de varias vías neuroquímicas cuyos orígenes se 

encuentran próximos a él y que proyectan de 

un modo extraordinariamente amplio y difuso 

tanto en dirección ascendente hacia el cerebro 

como descendente hacia la médula. Se trata de 

los sistemas colinérgico originados en núcleos de 

la base, noradrenérgico originado en varios núcleos 

y en especial el locus coeruleus, el serotonérgico 
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originado en los núcleos del rafe, y el dopami- 

nérgico originado en varios núcleos del tronco. 

Todo ello provoca un incremento en el estado 

de vigilia y unos cambios en las funciones vege- 

tativas que van a conformar la preparación para 

la respuesta. 

Aspectos de la reacción de vigilia 

Como es natural, las diversas tareas y situaciones 

en las que se encuentra un individuo le deman- 

dan reacciones de grado diferente de atención 

y vigilia. Puede haber situaciones que exijan una 

atención y una respuesta que sea firme pero tran- 

quila, mientras que otras exigen una respuesta 

muy activa y enérgica; la duración de la respuesta 

puede ser breve o puede alargarse en el tiempo. 

Con frecuencia surge la duda de que, si un es- 

tado de alerta o de tensa vigilia es muy intenso 

y dura mucho tiempo, puede ser beneficioso 

para mantener la motivación y la consiguiente 

ejecución de una tarea; o si, por el contrario, a 

la larga la influencia va a ser perjudicial y alterar 

el resultado de la tarea. No es fácil responder 

a esta pregunta porque las situaciones son muy 

variables, y el resultado va a depender de facto- 

res múltiples: el temperamento de la persona, su 

capacidad para asimilar bien y beneficiosamente 

esa tensión, la dificultad de la tarea a realizar, 

etc. Pero no está de más dejar constancia de que 

el exceso de estímulo motivador que queremos 

introducir en un individuo, o el exceso de mo- 

tivación y tensión que ese individuo desarrolla, 

pueden ser contraproducentes y contribuir a 

que su respuesta sea peor ejecutada. Es lo que 

se llama la respuesta en U invertida. Es decir, 

un nivel bajo de vigilia atenta origina una res- 

puesta de baja intensidad; conforme aumenta 

la primera, también lo hace la segunda; pero a 

partir de un punto óptimo, el exceso de vigilia 

provoca un empeoramiento de la ejecución de 

la conducta. Y si ese exceso se prolonga en el 

tiempo, se convierte en un factor estresante que 
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origina consecuencias psicológicas contraprodu- 

centes de ansiedad y depresión. 

En definitiva, es importante la acción energizan- 

te de la motivación para iniciar y mantener una 

conducta. Pero nuestros sistemas neurales tiene 

un límite, de forma que el exceso de activación 

(por ejemplo, una motivación absorbente o an- 

gustiada), puede originar su desequilibrio y la 

pérdida de su función. 

3.3. Un lugar para las emociones 

La emoción como experiencia vital se encuentra 

íntimamente relacionada con la motivación aunque 

cada una debe mantener su identidad. Por lo general, 

la emoción es más específica y está más influida por 

una situación inmediata. Realmente, la motivación 

establece, en un sentido amplio, la directriz o las pau- 

tas dentro de las cuales ha de aparecer la emoción. 

Las emociones cambian con las situaciones. En una 

determinada situación, la emoción viene condi- 

cionada por la motivación y por los objetivos del 

individuo en ese momento. La emoción refleja la 

apreciación inmediata de nuestra relación con el 

ambiente, es decir, la evaluación de lo que con- 

sideramos que puede ser dañoso o beneficioso 

para nosotros. Como tal, esa apreciación se ve 

ampliamente influenciada por nuestra motiva- 

ción, pero es evidente también que las emociones 

pueden modificar e influir sobre nuestra motiva- 

ción. En ese sentido, las emociones son adaptati- 

vas por cuanto pueden ocasionar determinadas 

consecuencias. Á su vez, las emociones guardan 

una estrecha relación con el conocimiento: se in- 

fluyen mutuamente. Nuestra memoria, nuestros 

pensamientos, nuestra información —en definitiva, 

nuestra experiencia— van dando forma a nuestras 

emociones; y, a su vez, las emociones van confor- 

mando a nuestro conocimiento. Lo abordaremos 

más ampliamente en el capítulo siguiente. 

En tanto en cuanto este conocimiento se com- 

porta como base para establecer unos objetivos 
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y prioridades, que son el origen de nuestra mo- 

tivación, resulta que motivación, emociones y 

conocimiento conforman la urdimbre de nues- 

tra conducta, incluida aquella que va dirigida a la 

adquisición de nuevas experiencias, es decir, el 

aprendizaje. 

3.4. Premios, incentivos y motivación 
intrínseca 

Aunque recompensa o premio no es lo mismo 

que motivación, no se pueden desligar ambas 

realidades. La recompensa ejerce complejos y 

poderosos efectos sobre la conducta. Puede 

llevarnos a aprender conductas nuevas, pero 

también puede influir sobre la motivación y la 

ejecución de una tarea sin que ello suponga un 

aprendizaje nuevo. 

Si la motivación nos lleva a aprender, la recom- 

pensa que aparece al final de la ejecución de una 

tarea facilita esa motivación porque se comporta 

como un elemento reforzador. Las técnicas de 

reforzamiento constituyen la base de lo que se 

llama técnicas de modificación de la conducta. 

La neurobiología del premio es compleja y ha 

sido ampliamente analizada para profundizar en 

los sistemas cerebrales que rigen, de modo ge- 

neral, nuestra conducta ya que ésta viene con- 

dicionada en buena medida por el deseo u ob- 

jetivo de alcanzar algo agradable o satisfactorio. 

El estudio de los circuitos cerebrales que, por 

ejemplo, controlan el apetito sexual, el afán de 

poder, o la conducta del drogadicto que abu- 

sa de drogas, se ha basado en la metodología 

psicológica experimental del condicionamiento 

operante, tal como aparece en las técnicas de 

autoestimulación cerebral y autoadministración 

de drogas. En estos circuitos cerebrales inter- 

vienen de manera muy activa, entre otros, algu- 

nos de los sistemas dopaminérgicos cerebrales 

como es el meso-límbico-cortical que proyecta 

desde el área tegmental ventral hasta el núcleo 

accumbens y la corteza prefrontal. 
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Los incentivos se comportan como elementos 

reforzadores que inducen la motivación, y los se- 

res humanos se ven fuertemente motivados por 

los incentivos. Estos incentivos pueden consistir 

en satisfacciones internas por haber conseguido el 

objetivo propuesto, o pueden ser acontecimientos 

o instrumentos que se ofrecen externamente. En 

este sentido, pues, distinguimos el incentivo como 

objetivo, es decir, la representación cognitiva del 

destino hacia el que va dirigida nuestra conducta, 

y el incentivo como premio que se recibe al con- 

cluir la ejecución de la tarea. Por consiguiente, tan 

incentivo es el sentimiento íntimo de satisfacción 

(incentivo intrínseco), como el dinero o el dulce 

que otorgamos (incentivo extrínseco). 

Los incentivos, además, movilizan al individuo por 

cuanto ese tirón motivacional ocurre antes de la 

ejecución de la tarea. Es la anticipación del futuro 

lo que promueve la motivación. Pero aunque el 

incentivo se refiera a algo futuro, la motivación 

resultante dota de energía y dirige el esfuerzo 

de la conducta que ahora y aquí realizamos. De 

este modo, los incentivos motivan a la persona. 

La motivación incentivada que implica un resul- 

tado interno se llama intrínseca, y la que implica 

un resultado externo se llama extrínseca. Por re- 

sultado interno nos referimos a pensamientos o 

emociones generados en el propio individuo; re- 

sultado externo describe los objetos o hechos que 

ocurren o se dan al individuo desde el exterior. 

El término motivación intrínseca cubre un am- 

plio espectro: desde la anticipación o satisfacción 

íntimas sentidas tras la realización de una acción, 

hasta el placer intrínseco que se siente al ejecutar 

una actividad. Muchos educadores defienden la 

ventaja de la motivación intrínseca y recomien- 

dan que los estudiantes estudien y trabajen duro 

en sus proyectos por el mero gozo de aprender 

y no por los premios o notas que vayan a con- 

seguir. En la motivación intrínseca, el interés se 

centra en la tarea misma; se pone el énfasis en 

el placer de hacer la tarea, si bien puede estar 

también relacionada con otras necesidades o 
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motivaciones básicas del individuo: la necesidad 

de la competencia, la autodeterminación, el cre- 

cimiento personal, el bien común. 

3.5. Las ventajas de la motivación intrínseca 

Quienes defienden que los seres humanos debería- 

mos depender de las fuentes intrínsecas de la mo- 

tivación, más que de las extrínsecas, se distinguen 

de quienes subrayan la modificación de la conducta 

mediante reforzadores u otros factores extrínse- 

cos. Los primeros piensan que los procedimientos 

de condicionamiento y demás factores extrínsecos 

pueden debilitar la motivación intrínseca. 

Hay muchos motivos para defender la importan- 

cia de las fuentes intrínsecas de la motivación. 

En la vida adulta, muchas son las tareas que 

hay que realizar, y realizarlas bien, sin que exis- 

tan propiamente incentivos externos. Cuando 

existen, pueden variar en cualidad y cantidad y 

recibir menos de lo esperado. Por otra parte, 

acostumbrarse a actuar siempre en función de 

una recompensa, termina por reducir la motiva- 

ción, la creatividad. Por el contrario, descansar 

en las propias satisfacciones, que nacen de uno 

mismo, es asegurar la motivación aun cuando no 

existan o desaparezcan los incentivos extrínse- 

cos. La motivación intrínseca asegura una fuente 

permanente de motivación. 

4. Sistemas cerebrales 

Decidir la realización de una acción, iniciar su 

ejecución y mantenerla hasta acabarla exige te- 

ner una motivación, intrínseca o extrínseca. Por 

consiguiente, en términos neurobiológicos y neu- 

ropsicológicos, requiere que haya un nexo íntimo 

entre los mecanismos cerebrales implicados en 

la decisión de actuar en función de un objetivo, 

y los responsables de ejercer esa influencia que 

llamamos motivación (Somerville y Casey, 2011). 

Teniendo presente que la acción puede ser positiva 
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(hacer algo) o negativa (dejar de hacer algo). Hay, 

pues, un claro nexo entre los centros neurales 

que constituyen la base de la acción ejecutiva y 

los sistemas neurales que alimentan esos centros 

para mantenerlos activos en una dirección o en 

otra. Á ello se suma la necesidad de diferenciar 

entre la decisión de ejecutar, es decir, de iniciar la 

ejecución en función de influencias motivacionales 

concretas que concurren en esa circunstancia, y 

la decisión o decisiones de seguir manteniendo 

la ejecución en el tiempo a tenor de los impulsos 

motivacionales que le van llegando: por ejemplo, 

en qué grado la ejecución está cumpliendo o 

satisfaciendo las expectativas previstas que han 

formado parte de la motivación inicial. 

Detallar los sistemas y subsistemas cerebra- 

les implicados en toda esta compleja trama de 

acciones rebasa los objetivos de esta obra que 

pueden ser consultados en otro lugar (Mars et 

al., 2012). De manera simplificada, determinar la 

ejecución de una tarea forma parte indiscutible 

de la función ejecutiva, y como tal exige la impli- 

cación de la corteza prefrontal y sus relaciones 

con otras áreas corticales de asociación, como la 

corteza parietal. Dentro de la corteza prefrontal, 

son diversas las áreas implicadas en función de 

los términos de decisión que ha de afrontar: la 

corteza cingulada anterior, la corteza prefrontal 

lateral, la corteza prefrontal orbitofrontal y la 

corteza prefrontal ventromedial. La ejecución se 

expresa frecuentemente a través de actividades 

motoras, unas veces de carácter activador (hacer 

algo) y otras de carácter inhibidor (abstenerse). 

Por eso, la corteza prefrontal conecta con áreas 

motoras y núcleos extrapiramidales. 

Pero el control de la acción para que anticipadamente 

se vea dirigida hacia un objetivo exige esfuerzo; este 

componente energético es aportado por los incen- 

tivos motivacionales. Las influencias que se compor- 

tan como elementos motivadores, capaces de iniciar, 

mantener y reforzar la ejecución de una tarea o de 

un proyecto, provienen de muy diversas fuentes. 

Los mecanismos de premio y satisfacción (reward) 

han sido muy bien estudiados; en ellos intervienen 

núcleos basales y del sistema estriado que conectan 

obviamente con la corteza prefrontal. Los sistemas 

internos relacionados con el hambre, la sed o el ape- 

tito sexual extienden sus propios circuitos. Pero la 

motivación abarca un sinnúmero de posibilidades y 

situaciones: los valores (superación, el bien y el mal, 

deseo de conocer, ambición de poder o de ganar), 

los sentimientos, las emociones, las aficiones, etc. Por 

tanto, son múltiples los engranajes y redes neurales 

que influyen y modelan desde sus respectivos engra- 

mas la actividad final de la acción ejecutiva. 

5. Una etapa especial en el 
desarrollo de la motivación 

El control cognitivo, definido como la capacidad de 

realizar y mantener una conducta dirigida hacia un 

objetivo, pese a la presencia de atractivos estiímu- 

los y acciones que rivalizan o compiten con ella, 

mejora de forma estable desde la infancia hasta la 

adultez. En el mundo real, en el que surgen inte- 

racciones con alta carga emocional, este control 

cognitivo a veces disminuye. La reducción de este 

control es especialmente evidente durante la ado- 

lescencia, en donde se ha comprobado que deter- 

minados estímulos —p. ej., los estímulos sexuales 

y las conductas relacionadas con drogas— alcanzan 

su máximo nivel operativo. Es decir, la trayectoria 

del control cognitivo a lo largo del desarrollo es 

compleja y puede ser modulada por contextos 

calientes o emocionalmente cargados, en los que 

las demandas del control cognitivo interactúan con 

los impulsos o procesos motivacionales. 

Se ha aceptado que la conducta arriesgada de la 

adolescencia se debe a que son todavía inmadu- 

ras las capacidades del control cognitivo ante los 

estímulos, debido a la correspondiente inmadurez 

de su sustrato neural: la corteza prefrontal (figura 

9-1). Se piensa actualmente que los adolescentes 

muestran una peculiar y propia sensibilidad hacia 

signos motivacionales, sensibilidad que pone en 

entredicho al sistema de control cognitivo que no 

ha alcanzado su madurez. De este modo surge el 
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desequilibrio entre ambos sistemas, originándose 

patrones de conducta propias de los adolescentes. 

Las inflexiones en la conducta del adolescente, 

diferentes de la conducta del niño o del adulto, 

representan la maduración de circuitos cerebrales 

que tienen que ver con los procesos cognitivos 

y motivacionales; la corteza prefrontal es clave 

para el control cognitivo, y el estriado es crítico 

para detectar y aprender sobre los signos nuevos 

y gratificantes que llegan del ambiente. ¿Cómo se 

comportan estos circuitos a lo largo del desarrollo? 

En general, las capacidades de control cognitivo me- 

joran de una manera linear desde la infancia a la adul- 

tez, como se ha comprobado en diversos estudios y 

por diversos métodos. Pero cuando sería ventajoso 

suprimir la respuesta a un estimulo relacionado con 

un incentivo, el control cognitivo de los adolescen- 

tes muestra un problema. Y es que la conducta de 

los adolescentes varía en contextos marcados por 

la motivación. Varios estudios conductuales han 

demostrado que durante la adolescencia, se incre- 

menta notablemente la sensibilidad a determinados 

“premios”, considerados emocionalmente “calientes”. 

Esta sensibilidad aumenta desde la niñez a la adoles- 

cencia, para descender después durante la adultez, 

conformando así una U invertida, cuyo máximo se 

encuentra entre los 14 y 16 años. En conjunto los 

estudios sugieren que determinados estímulos mo- 

tivacionales durante la adolescencia son particular- 

mente dominantes y pueden resultar de mayor riesgo 

porque llegan a entorpecer la conducta orientada 

hacia un objetivo (Somerville y Casey, 2011). 

Casey et al. (2008) han propuesto un modelo neu- 

robiológico de los procesos cognitivos y motiva- 

cionales, que ha sido confirmado por abundantes 

estudios, incluidos los realizados con resonancia 

magnética funcional. Según este modelo, las re- 

giones prefrontales responsables del “top down” 

se desarrollan de forma lineal, mientras que el 

desarrollo funcional de las regiones estriatales 

(especialmente la dorsal y ventral) y límbicas, 

especialmente las relacionadas con los sistemas 

de recompensa y gratificación, que responden 

a los estímulos motivacionales dominantes del 

ambiente (down-up), alcanzan ya el máximo en 

la adolescencia (figura 9-1). De esta forma, la re- 

lación funcional entre estímulos motivacionales y 

control cognitivo a lo largo del desarrollo mues- 

tra una curva en forma de U invertida. 

La consecuencia de esta mayor sensibilidad del 

adolescente a responder a determinados estímulos 

motivacionales muestra una doble influencia sobre 

la capacidad de control cognitivo. Cuando el con- 

trol cognitivo decide suprimir una conducta (por 

ejemplo, ingerir una droga), la mayor sensibilidad 

del adolescente al premio (la droga) obstaculiza la 

actividad del control cognitivo, lo debilita. Pero si 

el control cognitivo decide ejecutar una conducta, 

y esta realización se ve premiada, el control cog- 

nitivo del adolescente queda premiado, reforzado, 

por el elemento motivacional. En consecuencia, 

la capacidad del control cognitivo del adolescente 

puede ser alentada o debilitada según que las de- 

mandas de la tarea exijan supresión de, o atención 

hacia, los estímulos motivacionales. 

Il. LA MOTIVACIÓN EN EL SÍNDROME DE DOWN 

La motivación como factor clave en el aprendizaje 

es uno de los aspectos más difíciles de estudiar y 

más controvertidos al analizarla en el contexto 

de las personas con síndrome de Down. 

Sin ninguna ambigúedad ha de afirmarse que las 

personas con síndrome de Down tienen capa- 

cidad para estar motivadas, y con frecuencia 

muestran signos y conductas que demuestran 
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intensa motivación. Como a cualquier otra per- 

sona, les motiva lo que les agrada y atrae. En 

ese sentido, los estímulos habituales —comida, 

bebida, sentimientos de contenido sexual, ele- 

mentos de diversión (música, cine. TV, cuentos, 

juegos de ordenador) ejercen sobre ellos las 

mismas influencias y capacidad de generar res- 

puestas que en las demás personas (Troncoso, 

1999; 2000; 2003). 

El análisis crítico de la motivación en las perso- 

nas con síndrome de Down nos obliga a consi- 

derar un conjunto de factores que nos ayudará 

a comprender algunos de los problemas que se 

pueden plantear, 

|. ¿Cómo se desarrolla la motivación desde las 

primeras etapas? Es decir ¿cómo se manifies- 

ta el desarrollo de la motivación en sus pri- 

meros años, especialmente ante tareas pro- 

pias del aprendizaje? Lo que apreciamos en 

esa etapa de su vida, ¿nos indicará el nivel de 

motivación que podrá desarrollar después? 

2. ¿En qué grado las expectativas que nos ha- 

cemos ante una persona con síndrome de 

Down influyen sobre su grado de motivación? 

3. ¿En qué grado sus limitaciones —para apren- 

der, para adaptarse, para mantener relacio- 

nes— influyen sobre el desarrollo y dirección 

de su motivación? 

4. Las nuevas generaciones ¿tienen mayores 

oportunidades para mejorar su grado de 

motivación? 

I. La motivación del niño con 
síndrome de Down en las primeras 
etapas 

A menudo se supone que los niños con disca- 

pacidad intelectual están menos motivados que 

los demás niños. Pero los estudios más recientes 
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sugieren que los niños con síndrome de Down 

puede sentirse tan motivados como los demás 

niños para una misma edad de desarrollo (Gil- 

more y Cuskelly, 2011; Glenn et al., 2001). 

En la actualidad nadie pone en duda que los niños 

con síndrome de Down se sienten motivados 

por cosas agradables. Pero es preciso distinguir 

incluso durante la infancia los pasos que la mo- 

tivación va dando a lo largo de esos primeros 

años. Por eso, no se puede generalizar ya que la 

maduración cerebral es un proceso lento, propio 

y personal de cada individuo. 

Es cierto que su nivel interno de atención o de 

vigilia, que hemos llamado “arousal” puede ser 

inicialmente más bajo, y su capacidad de reac- 

ción para dirigirse hacia, o para tomar algo que 

le agrada, puede ser menor. Puede haber una 

lentitud de reacción, que es diferente en grado 

de un niño a otro. Sin embargo, podemos mejor 

hablar de un retraso en el desarrollo de este tipo 

de motivación, que avanza y progresa a lo largo 

de los primeros meses y años. Por consiguiente, 

a la hora de comparar el desarrollo de la moti- 

vación en los niños con síndrome de Down con 

el del resto de la población infantil, es preciso 

considerar la edad mental que es la que da un 

índice del desarrollo cerebral, y no la edad cro- 

nológica. No tener esto en cuenta ha supuesto 

el fracaso de muchos proyectos educativos en 

las escuelas de integración. 

El modo de actuar de las personas que le rodean 

en este período es decisivo. La introducción 

sistemática de elementos, formas y acciones 

motivadoras constituye una parte fundamental 

de los programas de intervención temprana. Su 

correcta aplicación va a tener una influencia de- 

cisiva para “despertar” el interés por las cosas y 

los acontecimientos, y de ese modo contribuirá 

a desarrollar la motivación. No olvidemos que el 

conocimiento es fuente inagotable de motivación. 

El problema surge cuando el niño pequeño se 

enfrenta a una tarea que exige cierto esfuerzo, o 
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que posee una mayor dificultad para aprenderla. 

Es decir, nos enfrentamos con la realidad de un 

aprendizaje que exige esfuerzo. ¿Hasta dónde llega 

entonces la motivación para iniciar, permanecer 

y avanzar en las tareas de aprendizaje? 

No hay ninguna duda de que cuando el apoyo 

educativo se ajusta a sus necesidades educativas 

específicas, la mayoría de los niños con síndro- 

me de Down se benefician abundantemente del 

tiempo que pasan en la escuela. Algunos niños 

concretos progresan hasta llegar a niveles que 

antiguamente se hubieran considerado inalcanza- 

bles. Pero es preciso afirmar que, para la mayo- 

ría, conseguir cada día las habilidades sociales y 

académicas resulta todavía una tarea muy cues- 

ta arriba, por rigurosamente precisa y adecuada 

que sea la enseñanza. No significa que el niño no 

avance pero ciertamente lo hace con un elevado 

coste personal, de él mismo y de la comunidad 

educativa, y exige analizar muy bien y tratar una 

y otra vez de paliar las dificultades. 

En un reciente estudio se emparejaron 33 ni- 

ños con síndrome de Down, de 10-15 años de 

edad, con otros 33 niños con desarrollo regular 

de similares edades mentales y comprensión de 

vocabulario (edad cronológica entre 3 y 8 años). 

Realizaron diversas tareas para evaluar determi- 

nados aspectos de la motivación: la curiosidad, 

la preferencia por problemas y la persistencia en 

tareas dificultosas (Gilmore y Cuskelly, 2011). No 

se apreciaron diferencias significativas entre los 

dos grupos en estas tareas. En otras palabras, los 

niños con síndrome de Down estaban tan mo- 

tivados como los niños con desarrollo regular, 

para una edad mental similar. 

El estudio también incluyó niños con síndrome de 

Down que asistían a escuelas especiales y niños 

en escuelas ordinarias. No se apreció diferencias 

en la motivación de ambos grupos, aun cuando 

los que estaban en escuelas ordinarias podrían 

estar más acostumbrados a afrontar situaciones 

problemáticas, a experimentar más fracasos y 

ser más conscientes de las diferencias entre sus 

logros y los de sus compañeros de clase. El es- 

tudio mostró también que los niños con síndro- 

me de Down que se sentían más interesados en 

relacionarse socialmente lo hacían peor que los 

otros niños con síndrome de Down en una de las 

mediciones: la persistencia. Esto puede deberse 

a que esos niños buscan con mayor frecuencia y 

rapidez la ayuda del adulto y son más dependien- 

tes de él que los que están menos interesados 

en relacionarse socialmente con el adulto. Por 

eso, si no se dispone de la ayuda del adulto, se 

abandona la tarea más rápidamente. 

Por último, el estudio mostró también que los 

padres de niños con síndrome de Down puntua- 

ban la motivación de sus hijos con una puntuación 

menor que la que puntuaban los padres de los 

niños sin síndrome de Down. Una explicación 

posible es que los padres de niños con síndrome 

de Down valoraban a sus hijos en relación con la 

motivación que veían en los otros niños de edad 

cronológica similar (sin tener en cuenta la edad 

de desarrollo de los niños). 

Otro trabajo realizado con niños pequeños mues- 

tra resultados similares (Glenn et al., 2001). Este 

estudio analizó la motivación en bebés y niños pre- 

escolares con síndrome de Down y los comparó 

con niños con desarrollo normal de similar edad 

mental. No observó diferencias de motivación 

entre ambos grupos, pero también comprobó que 

los padres de los niños con síndrome de Down 

puntuaron a sus hijos como menos motivados 

que los del otro grupo normal. También compro- 

baron que los padres de los niños con síndrome 

de Down eran más directivos que los del grupo 

normal. Esta mayor directividad quizá redujera 

la propia motivación de los niños si los padres se 

adelantaran demasiado rápidamente y promo- 

vieran una mayor dependencia hacia el adulto. 

Hay otro estudio en niños con síndrome de Down 

de 4-6 años de edad que sugiere también que la 

directividad materna puede influir negativamen- 

te sobre la motivación de sus hijos, mientras que 

el apoyo a la autonomía tenía un efecto positivo 
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(Gilmore et al., 2009). Sin embargo, este estudio 

mostró que las madres de niños con síndrome de 

Down no diferían en sus conductas o lenguaje de 

apoyo a los de las madres de niños con desarrollo 

normal. Esto da una imagen compleja: quizá las 

conductas maternas de apoyo ejerzan efectos di- 

ferentes sobre los niños con síndrome de Down. 

Demasiadas veces da la impresión de que los 

niños pequeños con síndrome de Down se sa- 

len de su camino, como si intentaran evitar o 

desentenderse de las oportunidades que se les 

brinda para aprender. Como si carecieran de 

motivación para superar dificultades cuando los 

demás niños siguen haciendo intentos una y otra 

vez para vencerlas. Más aún, cuanto mayor es su 

experiencia en el aprendizaje, más parecen confiar 

en que serán otros quienes les ayuden incluso en 

tareas que ya conocen, y menos es su esfuerzo 

por tomar la iniciativa para solucionarlas por sí 

mismos. Diríase que a veces adoptan las estra- 

tegias de aprendizaje menos productivas, menos 

consolidantes, las que hacen el aprendizaje más 

difícil de lo que realmente debería ser. 

¿Por qué sucede esto? Es evidente que hay una 

base neurobiológica en las alteraciones que se ob- 

servan en su cerebro; añádase a ello que su propia 

conciencia de dificultad, o de fracaso, o un am- 

biente educativo que da por aceptado que habrá 

poco progreso, constituyen elementos negativos 

que para nada favorecen un talante de superación 

y de esfuerzo. Es decir, la motivación intrínseca 

puede verse claramente afectada. Ahora bien, 

hay realidades que resultan difíciles de explicar. 

¿Por qué hay tanta variedad en los resultados 

entre una sesión y otra? ¿Por qué con frecuencia 

los niños con síndrome de Down no responden 

en las situaciones de un test como lo hacen los 

demás, incluso cuando en ocasiones anteriores 

han demostrado que conocen la respuesta o sa- 

ben ejecutar la tarea? Es relativamente frecuente 

que el contenido y calidad de las respuestas en 

dos sesiones idénticas y próximas en el tiempo 

fluctúen ampliamente, con éxito en la primera 

sesión y fracaso en la segunda, o viceversa. 

A veces se observa que el niño con síndrome de 

Down acierta a solucionar un problema a la edad 

adecuada, pero falla en sesiones posteriores, o 

bien ejecutando mal la tarea o simplemente ne- 

gándose a hacerla sin que se vea una razón lógica. 

Otras veces, sobre todo si aumenta el grado de 

dificultad de la tarea exigida, elabora conduc- 

tas que no son nada eficientes para encontrar 

la solución por sí mismos: abandono tras uno 

o dos intentos, protestas, negación, resistencia 

que puede tomar varias expresiones (tirar lo 

que está sobre la mesa, tratar de levantarse y 

escapar), o recurrir a su “encanto” intentando 

“hacerse con” la maestra. Sencillamente, huyen 

de lo difícil, como si no funcionara ese mínimo 

de motivación que suele apreciarse en los demás 

niños para intentar superar por sí mismos cier- 

tas dificultades que no sean extremas. No deja 

de ser significativo que la madre de una niña con 

síndrome de Down planteara su problema con el 

título “Cuando ellos quieren y deciden”. 

Este tipo de conducta, que con cierta frecuencia 

se aprecia en los primeros años (pre-escolares y 

escolares) de los niños con síndrome de Down, 

indica que hay una motivación inestable, no siem- 

pre atribuible a factores externos, sino que resulta 

en parte constitutiva de su particular condición. 

No tener en cuenta esta realidad por parte del 

educador puede significar el fracaso en su tarea 

educativa, y muy particularmente en el caso de 

la enseñanza en régimen de integración en donde 

el tutor carece, a veces, de conocimientos sobre 

estos temas y casi siempre de tiempo suficiente 

para esperar, insistir y probar distintas estrate- 

gias capaces de vencer la inconstancia del niño. 

En cambio, el conocimiento de esta realidad ayuda 

a que el educador recurra a estrategias diversas, 

a que no saque conclusiones demasiado rápidas 

sobre las posibilidades de aprendizaje del niño, y 

a que sepa cuándo debe mantener la tarea y cuán- 

do debe cambiarla, sepa mantener la estructura y 

el tiempo de aprendizaje sin dejarse “conmover” 

por las estrategias “cariñosas” del alumno. Esto 

será particularmente necesario en las primeras 
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sesiones pedagógicas en las que es el niño el que 

trata de “examinar” o “poner a prueba” la capaci- 

dad y experiencia del educador (Troncoso, 2003). 

Se comprende que esta aparente inconstancia en 

la actitud motivadora dificulta la consolidación 

del aprendizaje. La profesora Wishart (2002) lle- 

ga a afirmar que, si no se aborda este problema 

con reflexión y acierto, conforme los niños con 

síndrome de Down crecen pueden aumentar su 

resistencia a tomar la iniciativa para aprender por 

sí mismos: es decir, mostrarán mayor pasividad, 

esperando a que les lleguen las oportunidades de 

aprendizaje en lugar de tomar la iniciativa, buscar 

tales oportunidades y aprovecharlas. 

Como compañeros en su proceso de aprendiza- 

je, es importante que estemos alertas ante es- 

tas formas de conducta, y que no fomentemos 

inconscientemente sus intentos de evitar las di- 

ficultades que surgen en el aprendizaje. En ese 

sentido, quedan algunas cuestiones por resolver: 

* comprender por qué ciertas conductas de 

apoyo de la madre ejercen efectos diferen- 

tes en su hijo con síndrome de Down, si se 

comparan con los efectos en otros niños 

* identificar cuál es el juego interactivo más 

eficaz y enseñar a las madres estrategias 

de motivación 

+ elaborar guías sencillas y asequibles 

que permitan a los padres aplicar estas 

estrategias 

* identificar igualmente en las escuelas cuáles 

son las mejores estrategias de interacción 

para que los niños se mantengan en sus 

tareas y consigan mejores rendimientos 

en sus aprendizajes. 

2. Conclusión y sugerencias 

Los niños con síndrome de Down muestran 

motivación; pero en su inicio ésta parece más 

débil, más inconstante y menos robusta cuando 

se tienen que enfrentar a tareas más dificultosas, 

menos agradables. Entonces tienden a desarrollar 

conductas que traten de desanimar o distraer 

a sus padres o educadores. Si eso persiste y el 

educador no lo contrarresta con sus recursos, 

puede resultar extraordinariamente negativo en 

el proceso educativo y en el aprendizaje a largo 

plazo. Ciertamente, aceptar y claudicar ante esa 

aparente falta de motivación reducirá las expec- 

tativas de vida autónoma y creativa en la adoles- 

cencia y en la edad adulta. 

La acción educativa para el desarrollo de la mo- 

tivación es un continuo que se inicia desde las 

primeras etapas de la vida y continúa. Los resul- 

tados se obtienen, pero no siempre de manera 

inmediata (Troncoso, 1992; 1994; 1995). Se ofre- 

cen estas propuestas educativas: 

+ Respetar al niño y adolescente. 

* Proponerle las actividades con confianza 

en él y con ilusión. 

+  Avisarle con tiempo de los posibles cam- 

bios: o porque se acaba el tiempo o porque 

se considera que la tarea ya está acabada. 

* No cambiar de instrucciones con mucha 

frecuencia. 

+ No dar grandes explicaciones verbales 

sobre la tarea a realizar. 

+ Proponer tareas asequibles. Ofrecer ayuda 

si es posible. 

+ Proponer un refuerzo positivo como “pre- 

mio” cuando realice lo propuesto. 

» Conforme el niño crece y madura, darle 

pequeñas explicaciones y razonamientos, 

bien fundamentados, sobre la conveniencia 

del cambio o de la tarea a realizar. 

* Darle tiempo suficiente para que com- 

prenda la instrucción, la procese, elabore 

su respuesta y la muestre. 

+ Evitar siempre una imposición violenta o 

abusando de la autoridad, o del tamaño, 

o de la fuerza verbal y física del adulto. 
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* Avisar de una alternativa negativa para él, 

si se mantiene en su actitud. Cumplir con 

dicha alternativa si hay una oposición que 

no tiene justificación 

* Mantener la calma y mostrar confianza al 

niño, diciéndole que en la próxima ocasión 

“seguro que lo entiende y está dispuesto 

a colaborar”. 

* Perseverar en una actitud semejante en 

todos los ámbitos en los que se mueve el 

niño. Tiene que existir coherencia habitual. 

3. Evolución posterior de la 
motivación en el síndrome de 
Down 

3.1. ¿Qué nivel de motivación alcanzará? 

La primera pregunta que nos hacemos es: Esto 

que hemos apreciado en sus primeros años, ¿nos 

indicará el nivel de motivación que podrá desa- 

rrollar después? 

Los primeros años van marcados por la lenti- 

tud, asincronía y retraso en el desarrollo de su 

cerebro, y ello repercute en el desigual estable- 

cimiento del marco estructural en el que deben 

conformarse su conducta, sus reacciones, el es- 

tablecimiento de normas y valores. De ahí que la 

dirección normativa de padres y profesores va a 

ser decisiva en esos primeros años en los que se 

van a establecer y consolidar las formas básicas 

de la motivación y de las conductas (Troncoso, 

1990; 1991). Si el niño sabe que existen deter- 

minados límites, que va a haber exigencias cla- 

ras, ajustadas, eso sí, a sus características, pero 

exigencias al fin y al cabo que van a “tirar” de 

él y no dejarlo parado, aunque le disgusten, irá 

elaborando su propia conciencia de lo que pue- 

de y no puede hacer y, sobre todo, de lo que 

debe y no debe hacer. Fijemonos que no es un 

proceso de “adquisiciones académicas”: actuará 

y aprenderá lo que realmente pueda aprender. 

Lo fundamental aquí es que conozca e interiorice 

la realidad de que hay cosas que debe hacer, 

que debe aprender, en las que debe intervenir, 

porque de ellas se derivan resultados que le 

benefician a él y a las personas más próximas a 

las que quiere. 

Es un proceso lento: lo es con todos los niños y 

lógicamente lleva más tiempo y exige más cons- 

tancia en quienes tienen problemas de desarrollo 

y de comprensión. Saber involucrar el lado afec- 

tivo de la inteligencia y del pensamiento en esta 

tarea, va a ser un factor decisivo precisamente 

porque la tensión afectiva del niño con síndrome 

de Down es alta. 

Hemos de estar convencidos, pues, que la edu- 

cación y promoción de la motivación interna de 

las personas con síndrome de Down es tarea 

necesaria, importante, valiosa... y rentable; ya 

que permite que, al llegar a la adolescencia y a la 

juventud, el interesado disponga de un recurso 

sólido y bien trabajado para ir avanzando durante 

ese período, siempre más agitado. 

En un estudio longitudinal realizado en 25 niños 

con síndrome de Down se vio que la motivación 

medida como persistencia en la tarea es una 

característica estable a lo largo de la infancia, y 

predice la actuación académica (Gilmore y Cus- 

kelly, 2009). El estudio mostró que la persisten- 

cia medida a los 4-6 años predecía sus logros 

académicos en lectura y cálculo analizados a los 

1-15 años, incluso después de tener en cuenta 

sus capacidades cognitivas. 

¿En qué grado ayudan todos estos hallazgos? Esta 

demostración de la estabilidad de las conductas 

motivacionales desde la infancia y los años pre- 

escolares hasta la adolescencia tiene importan- 

tes consecuencias de cara a los programas de 

intervención temprana. Es importante que los 

padres, los profesionales de estos programas y 

los maestros comprendan que el exceso en su 

directividad y en prestar ayuda por parte del 

adulto con demasiada rapidez pueden en realidad 

debilitar la motivación del niño. 
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Es también importante que los padres y maestros 

sepan que los niños con síndrome de Down en 

edad escolar no están menos motivados o son 

menos persistentes en la resolución de problemas 

o en situaciones de aprendizaje que los demás 

niños de similar edad mental. Sucede, sin embar- 

go, que en las clases ordinarias de integración 

los niños con síndrome de Down suelen convi- 

vir con compañeros de similar edad cronológica, 

y aparecerán por tanto diferencias en el nivel 

de motivación que el maestro habrá de tener 

en cuenta. Es el nivel cognitivo el que habrá de 

marcar la actitud a seguir. 

Los padres y maestros necesitan dar suficiente 

tiempo a los niños a la hora de trabajar en una tarea 

antes de prestarles ayuda. Es importante que los 

niños sean capaces de experimentar la satisfacción 

que reporta su propio éxito, es decir, cuando ellos 

han conseguido algo por sí mismos. Una buena 

manera de trabajar por parte del adulto es que 

planifique tareas que conduzcan al éxito, a base 

de dividirlas en pasos pequeños pero alcanzables. 

3.2. ¿En qué grado las expectativas que nos 
hacemos ante una persona con síndrome 
de Down influyen sobre su grado de 
motivación? 

Cada vez estamos más convencidos de la enor- 

me influencia que tiene sobre nuestra conducta 

la visión que los demás se forman de nosotros, 

para bien o para mal. Por varios motivos. 

Si los padres o maestros desconfían de lo que el 

niño pueda conseguir, el nivel de exigencia que 

apliquen caerá y cederá ante los primeros fraca- 

sos, y no insistirán mediante un cambio inteligente 

de estrategias. Es decir, los primeros inmotivados 

van a ser precisamente los educadores. Pero, ade- 

más, nuestra actitud, nuestra conducta y nuestra 

forma de actuación — ¡hasta nuestro semblante y 

nuestros gestos! — son captados con extraordi- 

naria precisión por la persona con síndrome de 

Down, las interioriza y establece de inmediato el 

grado de autoexigencia y de motivación. Cuando 

una y otra vez, a lo largo de meses y aun de años, 

el niño percibe la desconfianza y la poca estima 

con la que los adultos más próximos a él le tratan, 

es él mismo quien baja la guardia, quien acepta 

su fracaso antes, incluso, de iniciar el intento. 

Hay muchas maneras de mostrar esa desconfian- 

za y baja estima. La más tosca —que, desgracia- 

damente, observamos— es la riña constante o 

el repetido comentario peyorativo que del niño 

hacemos en su presencia. Hay otra en la que cae- 

mos con frecuencia: la de adelantarnos a hacer 

por él lo que bien podría aprender poco a poco. 

Es la llamada inutilidad aprendida. 

Ya se ha explicado el valor que tienen el premio 

y la gratificación a la hora de establecer las coor- 

denadas de la motivación. El primer premio que 

uno recibe es la constatación de la satisfacción 

que su conducta origina en las personas a quie- 

nes ama o en quienes le rodean, le observan y 

lo evalúan. Por ese motivo, como educadores de 

personas con síndrome de Down habremos de 

incorporar un conjunto de ideas que nos ayuden 

en nuestra acción promotora de la motivación 

(Troncoso 1999, 2000): 

a) Es preciso que los niños y jóvenes con síndro- 

me de Down desarrollen un correcto nivel 

de autoestima. 

b) Para ello, somos nosotros los primeros que 

deberemos estimarlos y valorarlos. 

c) De entrada, alcanzan mucho más de lo que a 

primera vista parece (si tenemos en cuenta sus 

problemas de lenguaje, su inconstancia, etc.). 

Por consiguiente, hemos de tender a poner 

alto el listón de nuestras expectativas: ya la 

realidad se encargará de hacerlo descender 

un poco, si es preciso. 

d) Hemos de ser rápidos y constantes en la ex- 

presión de nuestro reconocimiento sobre sus 

valores y sus logros. 
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e) Hemos de hacerles sentir nuestra felicidad y 

agrado por el hecho de que estén con noso- 

tros y a nuestro lado. 

Todo ello no significa que no reconozcamos sus 

fallos y limitaciones, y que se los hagamos ver 

y comprender y se los corrijamos. Pero ha de 

hacerse con delicadeza y con inteligencia; eli- 

giendo el momento para la reflexión (el mejor 

momento para él... y para nosotros, libres del 

enfado inmediato); con pocas palabras, bien di- 

chas para que las entienda; no un sermón o un 

conjunto de tópicos. Cuanto más claras sean 

nuestras expectativas y más positivamente se 

reflejen en nuestros modos y maneras de tra- 

tar al niño, mayores serán las oportunidades de 

que vayan estableciendo las bases íntimas de su 

motivación interior. 

Es así como irá adquiriendo conciencia de su 

propia valía y, en función de las nuevas exigencias 

que aparecen conforme va creciendo y hacién- 

dose adulto, incorporará patrones de actitud y 

de conducta que han de hacerle un ciudadano 

feliz consigo mismo y socialmente responsable y 

aceptado. Nuestra motivación interna es conse- 

cuencia ineludible del conocimiento y la confianza 

en nuestras propias posibilidades. Se tenga o no 

síndrome de Down. 

3.3. ¿En qué grado sus limitaciones para 
aprender, para adaptarse, para mantener 
relaciones- influyen sobre el desarrollo y 
dirección de su motivación? 

Es una pregunta que tiene un alto contenido 

porque nos sitúa en el nivel de realismo nece- 

sario. Todo nuestro aprecio por la persona con 

síndrome de Down y nuestra admiración por 

el esfuerzo que realiza para superar sus dificul- 

tades no ocultan la realidad de las limitaciones 

que, en diverso grado, muestran en su capaci- 

dad de adaptación, planificación, ejecución, etc. 

Quizá su conducta, tantas veces tan natural, nos 

hace olvidar que, en efecto, tienen “necesidades 

especiales” en sus modos de aprender, de retener 

lo aprendido, de establecer relaciones, de saber 

guardar el equilibrio en la conducta, etc. Estas 

limitaciones influyen directa o indirectamente 

sobre el desarrollo de la motivación. ¿Por qué? 

Por diversos motivos. La conciencia que tiene 

de sus fracasos, de sus deseos por conectar con 

sus compañeros en un régimen de igualdad y de 

reciprocidad que casi nunca consiguen, de vivir 

como los demás, son motivos para el desaliento y 

la pérdida de motivación que se agudizan cuando 

los años de la adultez transcurren sin especiales 

acontecimientos que les estimulen y hagan atrac- 

tiva su vida. Esto significa que hace falta cambiar 

muchas actitudes y formas de comportamiento, 

en ellos y en nosotros, adaptadas a cada etapa 

de su vida. Pero antes y con mucha mayor pro- 

fundidad, deben integrar el convencimiento de 

que son seres humanos dotados de una dignidad 

incuestionable y reconocida —con hechos, no con 

declaraciones—, y que las limitaciones forman 

parte integrante de toda persona. 

Descendiendo de la esfera de los principios a la 

tierra de las realidades, es el desarrollo constan- 

te y sistemático de sus capacidades cognitivas, 

de su capacidad adaptativa, de sus habilidades 

sociales, de su capacidad de superación, lo que 

les va a dotar de más recursos a corto y largo 

plazo. Todo eso tiene un método cuya puesta a 

punto y aplicación sistemática son los que es- 

tán consiguiendo que más y más personas con 

síndrome de Down alcancen grados crecientes 

de autonomía, de disfrute de oportunidades, de 

participación activa en la sociedad. La satisfacción 

que ello ocasiona retroalimenta positivamente la 

conducta y fomenta la motivación del individuo. 

3.4. Las nuevas generaciones ¿tienen 
mayores oportunidades para mejorar su 
grado de motivación? 

El cambio sustancial promovido en la orienta- 

ción de la crianza y educación de las personas 
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con síndrome de Down permite contestar po- 

sitivamente a esta pregunta. Hemos modificado 

en buena parte —no toda, ni siempre— nuestras 

actitudes, hemos incrementado nuestras expecta- 

tivas y ampliado nuestras perspectivas, sabemos 

que se les puede exigir más porque rinden más y 

mejor, y sus vidas ya están siendo más realizadas 

y completas. Y ello repercute de forma inmediata 

en la motivación que muestran. 

Es preciso que los objetivos que alcanzamos en 

los jóvenes adultos que ya han disfrutado de 

esta nueva orientación educativa sean dados a 

conocer a los padres y educadores de las nuevas 

generaciones, para que se sientan más seguros 

y deseosos de seguir trabajando. También ellos 

necesitan ser motivados. La motivación es con- 

tagiosa, tanto más cuanto más avalada está por 

una realidad vivida y experimentada. 
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Capítulo 10. El mundo de las emociones 

El mundo de 

Nunca como en esta época se ha destacado tanto 

la importancia que cobra el mundo emocional en 

el desarrollo y funcionamiento del mundo cogni- 

tivo (Panksepp, 1998). Y de qué manera la expe- 

riencia de las emociones y sentimientos influye 

sobre nuestra percepción de la realidad y sobre 

nuestra toma de decisiones. Por eso, al ir ana- 

lizando las piezas que conforman el entramado 

de las bases cerebrales de la cognición, hemos 

de incorporar también el mundo cerebral que 

subyace en la vida emocional, y analizar de qué 

modo sus redes neuronales invaden y se incor- 

poran en el funcionamiento de las redes neuro- 

nales que rigen los procesos mentales. 

|. El entramado cerebral del 
mundo emocional 

Hemos destacado que la atención y la motiva- 

ción son bases imprescindibles de la memoria 

y la cognición, como elementos fundamentales 

para la recogida, retención y evocación de la in- 

formación procedente del exterior y de nuestro 

propio interior. Pues bien, atención y motivación 

se encuentran profundamente condicionadas por 

la experiencia emocional (Anderson, 2005). Toda 

la arquitectura del cerebro muestra amplias vías 

de circulación para que exista una buena inte- 

racción e integración de la información; es de- 

cir, la estructura proporciona un adecuado sus- 

trato para que la información fluya de manera 

coordinada, algo que caracteriza a las conductas 
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emociones 

complejas tales como las que se desarrollan en 

los seres humanos, en especial cuando se han de 

tomar decisiones en las que influyen factores de 

diversa magnitud. Lógicamente, esta arquitectura 

ha de incluir también a las regiones cerebrales 

que están fuertemente vinculadas con el mundo 

emocional, como es el caso de las estructuras 

subcorticales: el hipotálamo y la amígdala. Pero 

también ha de incluir el telencéfalo basal, dada 

su influencia decisiva en los procesos de vigilia, 

así como las cortezas prefrontal lateral y orbito- 

frontal, y la ínsula (Mesulam, 2000; Fuster, 2008; 

Yeo et al., 2011). 

Bien se puede afirmar con Pessoa (2014) que las 

regiones implicadas en los circuitos emocionales 

se encuentran entre las más ampliamente co- 

nectadas del cerebro, comprometiendo de este 

modo a áreas diferentes y distantes en un pro- 

ceso que podríamos denominar “cuasi-global”. Y 

es que los procesamientos emocionales atañen 

en Ocasiones a mecanismos que invaden amplios 

territorios cerebrales, mediante los cuales movi- 

lizan recursos tanto mentales como corporales 

relacionados con las operaciones perceptivas, 

motoras y cognitivas. En ese sentido, los con- 

ceptos de emoción y motivación pueden llegar 

a confundirse. 

Aunque el hipotálamo ha estado considerado his- 

tóricamente como ejecutor exclusivo de procesos 

descendentes o efectores, relacionados con el 

sistema nervioso autónomo (vegetativo), sabe- 

mos actualmente que se encuentra conectado 
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ampliamente y de forma bidireccional con la 

corteza cerebral. De él parte una importante 

proyección directa a todo el manto cortical; 

además emite un conjunto de proyecciones in- 

directas a la corteza a través de sus conexiones 

con el telencéfalo basal, el tálamo y la amígdala. 

De este modo, su influencia directa alcanza a la 

corteza prefrontal medial (corteza infralímbica, 

prelímbica y cíngulo anterior) y a la corteza insu- 

lar. En consecuencia, el hipotálamo no es sólo el 

origen de funciones de control que consideramos 

básicas, sino que queda comprometido en un sis- 

tema de conectividad bidireccional que alcanza 

la corteza y otras estructuras subcorticales, lo 

que le permite participar en la integración de un 

amplio abanico de señales. 

El telencéfalo basal comprende un conjunto he- 

terogéneo de estructuras próximas a las super- 

ficies medial y ventral del cerebro. Entre ellas 

se encuentra el núcleo basal magnocelular que 

contiene el núcleo basal de Meynert y otros gru- 

pos celulares, el núcleo accumbens, etc. De estas 

estructuras surgen proyecciones colinérgicas y 

GABAérgicas que se expanden a lo largo y an- 

cho de todo el cerebro: corteza visual, parietal, 

cingulada, frontal (regiones laterales y ventrales), 

insular, así como el hipocampo y la amígdala. Se- 

mejante expansión explica que sus efectos sean 

también de naturaleza “expansiva”: vigilancia, 

estado de alerta, atención. El telencéfalo basal 

recibe, a su vez, influencias provenientes de la 

corteza cerebral, de la amígdala, el hipotálamo 

y varios grupos celulares del tronco como son 

el dopaminérgico del área tegmental ventral o 

el noradrenérgico del locus coeruleus. Estos 

dos últimos adquieren particular trascenden- 

cia a la hora de elegir o resaltar determinadas 

propiedades de ciertos estímulos, como son los 

relacionados con los elementos gratificantes o 

placenteros, tanto endógenos como exógenos. 

Pero, sin duda, la amígdala es quien ocupa den- 

tro del cerebro emocional un lugar prominen- 

te por su extraordinaria capacidad de conectar 

con toda la corteza cerebral y de recibir directa 

o indirectamente toda la información sensorial 

(Morrison y Salzman, 2010) (figura 10-1). Ella 

misma es una estructura compleja que contiene 

no menos de doce núcleos interconectados en- 

tre sí. Proyecta a todos los lóbulos corticales y 

a la subcorteza, y recibe la influencias de toda la 

información sensorial. Por su extensa conexión 

con la corteza prefrontal, ésta recibe la más rica 

información sensorial ya procesada e integrada, 

lo que en cierto modo facilitará a dicha corteza 

la selección que haya de hacer para proceder a 

llevar a cabo una determinada tarea ejecutiva: 

decisión, planificación, etc. Esto significa que la 

preselección en la amígdala ayuda —o condicio- 

na— la decisión prefrontal (Pessoa, 2014). En 

este diálogo o equilibrio entre amígdala y cor- 

teza prefrontal se fundamenta buena parte de la 

interacción entre el mundo de las emociones y 

el mundo de la cognición y la función ejecutiva. 

Debe tenerse en cuenta que esta interacción es 

bidireccional, lo que significa que también la ex- 

periencia y la evaluación previa de acontecimien- 

tos, prendidas en los correspondientes cógnitos 

que se han ido estableciendo y reafirmando, han 

de influir sobre la selección o importancia que la 

amígdala pueda dar a los correspondientes flujos 

informativos que a ella acceden. E incluso pue- 

den influir sobre el control del sistema nervioso 

autónomo. En ese sentido, la corteza prefrontal, 

cingulada, orbitofrontal y de la ínsula anterior 

muestran amplias interconexiones con diversos 

núcleos de la amígdala. 

Aun cuando las estructuras subcorticales como 

el hipotálamo y la amígdala se han visto tradi- 

cionalmente implicadas en la emoción, resulta 

cada vez más evidente que el alto grado de su 

conectividad las dota de un gran potencial para 

interactuar con las estructuras corticales y sub- 

corticales implicadas en la cognición, incluidas 

las funciones cognitivas superiores. También 

nuestra comprensión de la conectividad de la 

corteza prefrontal ha evolucionado, porque sa- 

bemos que amplios sectores prefrontales están 

fuertemente conectados con núcleos del tronco 
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cerebral responsables de controlar procesos 

vegetativos y endocrinos. Estos sectores están 

igualmente conectados con la amígdala, partici- 

pando en circuitos ascendentes y descendentes 

que conforman una integración vertical de la in- 

formación. Así es como se complementa la otra 

comunicación: la horizontal que se realiza me- 

diante las vías cortico-corticales (por ejemplo, 

la fronto-parietales). 

2. Las interacciones entre lo 
emocional y lo cognitivo 

Intencionadamente hemos dedicado particular 

atención a describir la compleja arquitectura que 

permite considerar la existencia de la miríada de 

redes funcionales, en las que se integran sensa- 

ciones, percepciones, memorias, comparaciones, 

emociones, decisiones. La inteligencia emocional 

ha pasado a convertirse en el gran reclamo de 

la acción humana, y no faltan quienes tratan de 

distinguirla —advertida o inadvertidamente— 

como un contrapeso o alternativa a la «otra» 

inteligencia, la que más o menos trata de ser 

valorada con los clásicos test de inteligencia que 

terminan en una puntuación, el controvertido Cl. 

Pero lo que la realidad de las redes funcionales 

arriba señaladas nos indica es que el entramado 

de redes fundamenta nuestra inteligencia como 

una compleja realidad donde elementos diferen- 

tes aportan su propia vida en interdependencia 

entre sí (Anderson et al., 2013; Yarkonio et al., 

2010; Delcos et al., 2011). La inteligencia de un 

ser humano es una, con diferentes prismas en 

su visión, con diferentes y cambiantes predomi- 

nios según los tiempos y los diversos contextos. 

En el mundo de la discapacidad intelectual, esta 

concepción adquiere dramática importancia por- 

que, de manera simplificada y por referirnos a 

sus protagonistas más significativos, se estable- 

ce un diálogo bidireccional corteza prefrontal- 

amígdala en donde resulta lógico que la pérdida 

de territorio de uno de los protagonistas sea 

ocupado por el otro. 
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Tradicionalmente, existe una tendencia a des- 

cribir la cognición y la emoción como entidades 

que se antagonizan mutuamente, interfiriéndose 

una a la otra. Así ocurre en ocasiones. Pero las 

modernas técnicas de neuroimagen funcional de- 

muestran que existen muchas interacciones entre 

ambas que no encajan en una simple relación de 

contraposición. Más bien, hay que pensar que las 

señales cognitivas y emocionales se combinan a 

través de sus complejas redes funcionales en la 

corteza prefrontal, de modo que ambas contri- 

buyen a desarrollar una actividad e iniciar una 

conducta. Se trata de un modelo de integración 

que puede adaptar diversas formas. De hecho, 

la corteza prefrontal lateral, cuyo papel en la 

cognición queda fuera de toda duda, es también 

un lugar importante en el que convergen seña- 

les emocionales y cognitivas (Duncan y Owen, 

2000). Es decir, en muchos casos la naturaleza 

cognitiva o emocional de los procesos mentales 

queda como difuminada. 

Por otra parte, la capacidad que presenta la in- 

formación emocional para influir sobre la rea- 

lización de una tarea determinada es evidente, 

pudiendo modificar el curso de una ejecución. 

Pero esta capacidad de interferencia de ningún 

modo es absoluta: depende de la demanda que 

condiciona la tarea. Con otras palabras, cuando 

la decisión de ejecución o el objetivo propuesto 

son fuertes y quedan firmemente establecidos, 

la información emocional resulta incapaz de 

interferir o alterar el curso de la tarea. No se 

puede afirmar, como en ocasiones se hace, que 

el poder de las emociones supera al del cono- 

cimiento; los estudios experimentales demues- 

tran que depende de cada situación concreta, de 

cada contexto, de cada experiencia pasada, de la 

historia personal (Somerville y Casey, 2010). En 

definitiva, en la interacción emoción-cognición 

queda inscrita la biografía personal. 

Sin duda, la motivación y los sistemas de gratifi- 

cación o premio se inmiscuyen y penetran en la 

conformación de una conducta determinada. Se 

ha afirmado que la motivación actúa mediante un 



efecto de activación generalizada; sin embargo se 

ha comprobado que la motivación actúa de forma 

especializada, selectiva: puede influir sobre la eje- 

cución de unas tareas y no de otras. Dependerá 

de la red funcional de neuronas que se establezca 

(Engelman et al., 2009), y de su eventual interac- 

ción e integración con las redes que sustentan 

el estado emocional y la función ejecutiva. De la 

misma manera, la propia gratificación, a través 

de sus mecanismos y sistemas mesencefálicos, se 

circunscribe frecuentemente a un determinado 

sector de la conducta en función del placer que 

esta misma proporciona al individuo: conductas 

relacionadas con el apego emocional, la comida, 

las drogas, el poder, el dinero, etc. 

Como afirma Fuster (2014) (la cursiva es nuestra), 

«una decisión es el resultado de la evaluación, en 

la corteza, de múltiples inputs procedentes de 

diversos cógnitos activos, estímulos ambientales 

e impulsos internos. Cada uno lleva un distinto 

peso o grado de exigencia que depende de su 

pertinencia a un objetivo. Ese peso se traduce a 

sí mismo o consiste en la fuerza sináptica de input 

que va a los sustratos de acción. La opción entre 

alternativas, que es la esencia de la libertad para de- 

cidir, depende de la fuerza de los diversos inputs en 

competencia o en cooperación que llegan en un mo- 

mento dado a una repartida red de acción centrada 

en la corteza prefrontal». Recordemos que para 

Fuster, un cógnito es una red de ensamblajes de 

células corticales o de redes más pequeñas que 

representan, como unidad, un elemento de me- 

moria o de conocimiento. Esta unidad se compone 

de episodios sensoriales, motores y emocionales 

experimentados al mismo tiempo o casi al mismo 

tiempo (v. Recuadro | del capítulo 11). 

Cuando asumimos la perspectiva de redes fun- 

cionales para comprender el funcionamiento de 

la interacción cognitivo-emocional, comprende- 

mos mejor la importancia que adquiere la cada 

vez mejor conocida arquitectura del cerebro, 

arriba descrita, y hasta qué punto sus diversas 

áreas y territorios conforman un todo debido al 

entramado de las múltiples conexiones directas 
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e indirectas (Zuo et al., 2012). Cuando decimos 

que «sólo ve lo que le interesa», o «todo depen- 

de del color que se mira», estamos expresando 

algo más que una opinión simbólica. Porque, 

efectivamente, existe una amplia conexión entre 

la amígdala y la corteza visual; de modo que la 

actividad amigdalar asociada a un determinado 

contexto emocional puede velar o, por el contra- 

rio, realzar una concreta imagen visual (Padmala 

y Pessoa, 2011). Calcúlese, pues, hasta qué punto 

los procesos mentales ejecutivos asociados a la 

corteza prefrontal han de verse sometidos a las 

extensas influencias de las regiones más impli- 

cadas en las tareas emocionales. 

En conclusión, desde la perspectiva del funciona- 

miento cerebral basado en redes, resulta cada vez 

más difícil descomponer las funciones mentales 

en lo que es emoción y lo que es cognición. Más 

bien, siguiendo las propuestas de Pessoa (2014) 

y los planteamientos de Fuster (2014), habremos 

de favorecer la idea de que la base neural de la 

emoción y la cognición está gobernada no tanto 

por las propiedades intrínsecas de lugares espe- 

cíficos sino por las interacciones entre múltiples 

regiones cerebrales. Emoción y cognición, en 

ese sentido, son sistemas funcionalmente inte- 

grados; de modo que cada uno se ve impactado 

continuamente, en mayor o menor grado, por 

la intensidad con que el otro opera: la organiza- 

ción puntual de los sistemas y cógnitos sustituye 

al concepto estrictamente localista. 

3. La emotividad en el síndrome de 
Down 

Cuando se intenta describir el fenotipo más carac- 

terístico de las personas con síndrome de Down, 

en su imagen de conducta y personalidad y más 

allá de sus limitaciones cognitivas y de estereoti- 

pos comunes, no es infrecuente señalarles como 

individuos que poseen en diverso grado ciertas 

cualidades: disposición agradable, gran corazón, 

bondad, amabilidad, satisfacción fácil, lealtad, 
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felicidad por sus logros. Emilio Ruiz, en un artículo 

ampliamente difundido (Ruiz, 2011) destacaba un 

conjunto de cualidades que deberíamos aprender 

de ellos; entre otras, amar la vida, disfrutar de 

lo cotidiano, amar de forma desinteresada, sin- 

tonizar con los sentimientos de los demás. Los 

testimonio de los padres y hermanos, superado 

el desconcierto inicial en el momento del naci- 

miento, suelen coincidir en señalar la bondad, la 

simpatía, la ternura que evocan al menos en las 

primeras etapas de la vida (Skotko et al., 201 la, 

b). Y son las propias personas con síndrome de 

Down, ya adultas, quienes mayoritariamente in- 

dican la felicidad que sienten en sus vidas (Skotko 

et al., 2001c). Se aprecia, pues, en general y con 

las debidas excepciones, una tendencia a que la 

tonalidad que define a la persona con síndrome 

de Down, al margen de su discapacidad intelec- 

tual, está marcada por una referencia constante 

a la riqueza de su mundo emocional. 

Si nos atenemos a lo que hemos expuesto en la 

sección primera del capítulo, la cuestión va mucho 

más allá de confirmar si existe o no una base real 

de lo que para muchos puede aparecer como un 

simple estereotipo. Desgraciadamente, los exá- 

menes y estudios de imagen funcional del cerebro, 

que tan jugosos frutos nos han proporcionado 

para vislumbrar y definir la dinámica interactiva 

entre el mundo de lo cognitivo y el mundo de 

lo emocional en la población normativa, apenas 

existen en el campo del síndrome de Down. Y 

en ese sentido, nos vemos obligados a partir, por 

un lado, de los datos estrictamente estructura- 

les del cerebro que nos indican la arquitectura 

de las áreas y núcleos cerebrales; y por otro, de 

los estudios neuropsicológicos que observan y 

analizan la conducta y las experiencias persona- 

les, comparándolas unas veces con la población 

normativa y otras con la población que presenta 

discapacidad intelectual de etiología distinta a la 

del síndrome de Down. 

Los estudios de carácter estructural señalan uná- 

nimemente, como se ha mostrado en los capítulos 

3 y 4, que en los cerebros síndrome de Down 
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existe una reducción, de intensidad variable se- 

gún cada individuo, en las diversas regiones de 

la corteza prefrontal. Esta reducción es ya de- 

tectable en las primeras etapas de la vida, y se 

debe fundamentalmente a la disminución de la 

celularidad neuronal así como a la reducción del 

tamaño de sus prolongaciones dendríticas. Eso 

significa que hay un empobrecimiento relativo 

de las redes funcionales en que dichas neuronas 

participan; es decir, hay un fallo o brecha en un 

eslabón tan fundamental como es la corteza pre- 

frontal, a la hora de fundamentar determinados 

elementos de carácter cognitivo y ejecutivo. Las 

consecuencias neuropsicológicas son ampliamente 

expuestas en los capítulos 7, 9, || y 12. 

En clara contraposición, la estructura y arqui- 

tectura de núcleos subcorticales en el cerebro 

síndrome de Down se mantienen normales. En 

ninguno de los estudios se aprecia reducción de 

la amígdala o del hipotálamo. Es cierto que hay 

reducción neuronal en algunos de los núcleos 

basales del telencéfalo, como es el núcleo de 

Meynert y sus proyecciones colinérgicas, o en 

el locus coeruleus del troncoencéfalo con sus 

proyecciones noradrenérgicas; pero esto ocu- 

rre en etapas maduras de la vida de la persona 

con síndrome de Down, como consecuencia de 

la progresiva hipotrofia que marca el envejeci- 

miento precoz. 

Así las cosas, se puede afirmar que en el síndro- 

me de Down existe un desequilibrio estructural 

entre las regiones asociadas a la vertiente emo- 

cional y las relacionadas con la vertiente cogniti- 

va y ejecutiva, en beneficio de las primeras. Con 

otras palabras, la influencia de lo emotivo puede 

primar sobre otras influencias, de modo que la 

conducta resultante, como expresión final de la 

inteligencia global del individuo, se ve marcada 

por la influencia emocional, y ésta tendrá un ma- 

yor peso en la última decisión. 

Tal interpretación se ve corroborada por el úni- 

co estudio de resonancia magnética funcional 

del que tenemos noticia, en el que se analiza la 
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conectividad funcional en reposo entre estas es- 

tructuras cerebrales. Pujol et al. (2015) analizaron 

la conectividad funcional en reposo mediante 

resonancia magnética funcional en cerebros de 

20 personas con síndrome de Down con una 

media de edad de 24 años, comparándola con 

la de otras 20 personas sin síndrome de Down 

de similar edad. Comprobaron que en los cere- 

bros de la población con síndrome de Down la 

conectividad funcional era mayor en la amígdala/ 

región temporal anterior y en el aspecto ven- 

tral de las cortezas frontal y cingulada anterior 

que en los cerebros de la población normativa, 

mientras que la conectividad era inferior en la 

corteza prefrontal dorsal y las cortezas cingula- 

da posterior e ínsula posterior. Es decir, en las 

personas con síndrome de Down en situación 

de reposo, hay una actividad de base mayor en 

las regiones más involucradas en la interacción 

emocional-cognitiva, y menor en las regiones más 

implicadas en las funciones ejecutivas. 

4. Consecuencias 

Es posible que todo este conjunto de datos 

nos arroje luz para comprender determinadas 

conductas que observamos en las personas con 

síndrome de Down a lo largo de su vida, desde 

la infancia hasta la edad adulta. Es sorprenden- 

te el salto cualitativo que se observa en los fa- 

miliares quienes, con frecuencia, tras la fuerte 

impresión inicial debida al nacimiento del niño, 

comentan clara y rotundamente sobre la bondad, 

la sonrisa y la dulzura que el niño manifiesta. 

La riqueza afectiva se muestra ya durante los 

primeros años en la facilidad para la sonrisa, las 

conductas de apego traducidas en abrazos ofre- 

cidos indiscriminadamente a cualquier persona, 

los gestos de complicidad afectiva con quien le 

obliga a realizar una tarea que le cuesta o no 

le satisface, para tratar de evitarla. Suple con 

el lenguaje corporal lo que no puede expresar 

verbalmente por sus dificultades de lenguaje y 

comunicación oral. 

Todo ello tiene evidentes implicaciones de carác- 

ter social, pedagógico y educativo. Complacer y 

felicitar la buena disposición ayuda a construir la 

personalidad y promover la autoestima. En ocasio- 

nes habrá que frenar y educar la expresión de los 

afectos; otras veces, a través de ellos, se promo- 

verán mejor la motivación, la atención y el interés 

para realizar y mantener una determinada tarea. 

A partir de esta desigual contribución entre lo 

afectivo y lo cognitivo/ejecutivo, se derivan varios 

aspectos en los que debemos profundizar. Es fre- 

cuente escuchar a padres y educadores sobre la 

resistencia con que niños y jóvenes con síndrome 

de Down se resisten a dejar una actividad que es- 

taban realizando para cambiar a otra. Es algo que 

también se ha incorporado a sus estereotipos, en 

forma de terquedad o tozudez. Cuando se em- 

barca en una tarea y su realización le satisface, se 

siente a gusto con ella, le interesa, afectivamente 

le llena; de lo contrario notaríamos signos de re- 

chazo, cansancio, distracción. La actividad cerebral 

asociada a esa experiencia afectiva alcanza un nivel 

contra el cual resulta difícil que la reflexión ori- 

ginada por una orden de cambio de tarea pueda 

superar. La facultad de inhibir una acción en mar- 

cha es propiedad inherente a la función ejecutiva 

dependiente de la corteza prefrontal, como se 

explica en el capítulo 12, que analiza rápidamen- 

te la necesidad y razones para el cambio, aunque 

no le guste. El desequilibrio entre lo afectivo y lo 

cognitivo explica esta forma de comportamiento 

que resulta necesario educar. 

Son bien conocidas también la persistencia y la 

fuerza con que mantienen en el tiempo deter- 

minadas imágenes, agradables o desagradables 

(memoria selectiva); los pensamientos asociados 

al amigo imaginario; el duelo por la desaparición 

de una persona querida; las conductas obsesi- 

vas hacia una determinada persona (amigo, no- 

vio real o imaginario, cuidador). Hechos que en 

ocasiones se manifiestan en cambios radicales 

de conducta que no siempre somos capaces de 

identificar e interpretar. Todos ellos contienen 

una carga afectiva y emocional que acapara y 
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utiliza la riqueza que le ofrece su propia arqui- 

tectura cerebral. 

Por otra parte, debemos considerar que la es- 

pecial sensibilidad afectivo-emocional puede 

quedar velada por su dificultad de expresión 

verbal y por su menor capacidad para tomar la 

iniciativa, declarar sus preferencias o su estado 

de ánimo. Hemos de reflexionar sobre lo que 

deben herir las muestras de rechazo y de dis- 

criminación que detectan, la falta de una línea 

positiva y coherente que le ayude a elaborar su 

identidad, las expresiones negativas incluso so- 

bre la oportunidad de su nacimiento y el valor 

de sus vidas, la carencia de relaciones afectivas. 

Sin duda, muchos de los problemas de conducta 

que observamos —con frecuencia ante determi- 

nadas exigencias— se deben a la respuesta que 

dan a una sensibilidad que está siendo particu- 

larmente herida y maltratada. 

5. La cognición social en el 
síndrome de Down 

No es infrecuente escuchar sobre la habilidad que 

muestran las personas con síndrome de Down 

para detectar los estados de ánimo de quienes 

conviven o con los que tratan e interesarse por 

ellos, o para apreciar la cualidad positiva o ne- 

gativa del ambiente en que se encuentran. Los 

niños con síndrome de Down, se afirma, son 

muy sociales y tienen un buen don de gentes. Si 

los procesos sociales son el principal hilo con- 

ductor del desarrollo cognitivo en los niños con 

desarrollo normal, ¿cómo reconciliar, entonces, 

la naturaleza aparentemente extrovertida de los 

niños con síndrome de Down con su lento desa- 

rrollo cognitivo? Sospechamos que el desajuste 

entre el desarrollo progresivo de las áreas cere- 

brales relacionadas con lo socioemocional, y el 

desarrollo demorado y lento de las relacionadas 

con lo cognitivo, puede dificultar o entorpecer 

los beneficios de una fluida cognición social. Ce- 

bula et al. (2010) revisaron críticamente el estado 
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actual de nuestros conocimientos sobre la cog- 

nición social en las personas con síndrome de 

Down. De su trabajo extraemos las principales 

observaciones. 

Se define la cognición social como la capacidad 

de dar sentido a, o captar el sentido de, otras 

personas (Kunda, 1999), y por tanto de planificar 

y ejecutar adecuadas respuestas en los contextos 

sociales diarios. Es preciso distinguir los proce- 

sos de nivel bajo (aunque esenciales) inducidos 

perceptivamente, de las habilidades más complejas 

inducidas cognitivamente. Los primeros aparecen 

tempranamente en el niño como episodios de 

conexión emocional, para ir posteriormente a 

interacciones de creciente complejidad apoyadas 

fundamentalmente en las habilidades de comu- 

nicación y lenguaje. Pero más adelante los niños 

desarrollan su capacidad interpretativa: los de- 

más tienen intenciones, pensamientos, creencias 

y emociones que influyen en su conducta y en 

el modo de interactuar con ellos. Estas habili- 

dades del desarrollo requieren un cierto grado 

de interpretación por lo que son denominadas 

habilidades socio-cognitivas. 

Muchos de los primeros estudios sobre las ha- 

bilidades sociales de los niños con síndrome de 

Down tuvieron lugar en las décadas de los setenta 

y ochenta del pasado siglo. En muchos aspectos, 

se comprobó que el desarrollo en estas primeras 

etapas es muy similar al de los demás niños en tér- 

minos de la secuencia con la que afloran las prime- 

ras habilidades (Cicchetti y Beeghley, 1990). Pero 

se veía que también existían sutiles diferencias en 

el modo en que atienden al mundo social que los 

rodea, diferencias que bien podrían influir sobre el 

desarrollo de habilidades socio-cognitivas posterio- 

res, más complejas, como son el reconocimiento de 

las emociones, la teoría de la mente y la empatía. 

La mirada mutua con sus cuidadores (cómo se cru- 

zan las miradas del uno con la del otro) surge de 

manera lenta en los niños con síndrome de Down, 

si bien a lo largo del primer año, conforme los 

demás niños se centran en ese mundo más vasto 
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social y físico que los rodea y la mirada mutua co- 

mienza a disminuir, continúa manteniéndose a un 

alto nivel (Berger y Cunningham, 1981; Carvajal 

e Iglesias, 2000). Esta persistencia de la atención 

hacia las personas puede indicar un mayor grado 

de su propia sociabilidad (Ruskin et al., 1994), pero 

puede indicar también una menor capacidad para 

desplazar su atención de forma eficiente hacia las 

personas, los objetos y el ambiente. 

Aunque los bebés con síndrome de Down de- 

sarrollan la atención conjunta o compartida (la ca- 

pacidad de dirigir su mirada en la dirección en 

la que otros miran o señalan), su adquisición se 

consigue más lentamente que en los demás bebés 

(Legerstee y Weintraub, 1997). Incluso cuando 

los bebés son capaces de iniciar episodios de 

atención compartida, tienden a pasar más tiem- 

po como participantes pasivos, compartiendo su 

atención entre los objetos y los adultos más que 

coordinando la atención mediante señales dirigi- 

das a los objetos propiamente. Estas diferencias 

pueden hacerse más marcadas con la edad. 

A partir de la segunda mitad del primer año en 

adelante, los niños con desarrollo normativo de- 

sarrollan gradualmente la capacidad de usar gestos 

no verbales, como los de señalar o preguntar. Éstos 

ayudan a la adquisición del lenguaje y abren todo 

un mundo de posibilidades para aprender acer- 

ca de los objetos y de las personas, dentro del 

ambiente que les rodea. En general, se ha visto 

que los niños con síndrome de Down utilizan 

los gestos de señalar y de preguntar de forma 

competente para comunicarse con los demás. 

Pero, de nuevo, se aprecian sutiles diferencias, 

particularmente en los gestos para preguntar, ha- 

ciendo los niños con síndrome de Down menos 

gestos espontáneos que sus compañeros de su 

misma edad mental (Mundy et al., 1988; Franco 

y Wishart, 1995; Fidler et al., 2005). 

Se acepta ampliamente que la imitación de los de- 

más es una conducta crucial para el aprendizaje 

durante los primeros años. El mismo John L. Down 

(1866) llamó la atención sobre la capacidad de los 

niños con síndrome de Down para imitar a otros, 

y ciertamente, numerosos estudios sugieren que 

éste puede ser un punto relativamente fuerte. Sin 

embargo, existen marcadas diferencias en el cre- 

cimiento de la imitación vocal a lo largo de los 3 

primeros años de vida de estos niños, con un claro 

enlentecimiento en la adquisición de hitos clave 

conforme avanza la edad (Dunst, 1990), así como 

en el modo de utilizar la imitación, cuando se han 

de aplicar estrategias de imitación para solucionar 

tareas cognitivas en situaciones en las que sería 

más apropiado y tendría más éxito utilizar estrate- 

gias más independientes y de dirección cognitiva, 

tal como lo hacen niños de desarrollo ordinario y 

de nivel cognitivo comparable. Este “sesgo” imi- 

tativo puede deberse a una predisposición para 

atender a los aspectos sociales del mundo, más 

que a los no sociales (Wright et al., 2006). 

Otro instrumento socio-cognitivo importante 

para interactuar y aprender a partir de los demás 

es la referencia social, es decir, la capacidad para 

utilizar las señales emocionales que emiten los 

demás para interpretar contextos compartidos. 

Los niños con síndrome de Down pueden hacer 

menos miradas de referencia social y más cortas 

que los demás niños, siendo a menudo sus pro- 

pias respuestas incongruentes con las reaccio- 

nes afectivas de sus padres (Kasari et al., 1995). 

Todo este conjunto de datos sugiere que, incluso 

en las primeras etapas de su vida, los niños con 

síndrome de Down pueden tener dificultades en 

el reconocimiento de las emociones, así como en 

el uso que hacen de esa información para guiar 

su propia conducta. 

En la edad escolar se ha comprobado también 

una cierta dificultad para el reconocimiento de 

la emoción, en ejercicios que emplean empare- 

jamiento de fotografías o muestras de rostros 

para reconocer algunas de las expresiones facia- 

les fundamentales de la emoción; por ejemplo, 

en el reconocimiento del miedo, la sorpresa y 

el enfado (Wishart y Pitcairn, 2000; Kasari et 

al., 2001; Williams et al., 2005; Wishart et al., 
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20074a), hallazgos similares a los descritos también 

en adultos (Hippolyte et al., 2008). Aunque las 

dificultades encontradas han sido relativamen- 

te sutiles, si se compara con las de grupos bien 

emparejados de niños con desarrollo normal, 

se aprecian ciertas diferencias en este aspecto 

importante de la comprensión social. 

En otras áreas de la percepción y conocimien- 

to social, como es el dominio de la teoría de la 

mente, los estudios sugieren que los escolares 

con síndrome de Down pueden experimentar 

dificultades en este dominio, si bien son menos 

obvias y más sutiles que las que se ven en los ni- 

ños con autismo (Yirmiya et al., 1996; Zelazo et 

al., 1996; Kasari y Sigma, 1997; Abbeduto et al., 

2001; Binnie y Williams, 2002). 

En conjunto, pues, los estudios hasta la fecha 

sugieren que, mientras parece que el desarrollo 

socio-cognitivo en el síndrome de Down se des- 

pliega de un modo semejante al que se ve en el 

desarrollo del resto de los niños, aunque a una 

velocidad más lenta, existen también algunas di- 

ferencias cualitativas importantes. Á pesar de la 

frecuente afirmación de que tienen predisposi- 

ción a ser sociables, se aprecian sutiles diferencias 

que existen en todo un espectro de habilidades 

socio-cognitivas, desde la primera infancia en 

adelante. Estas diferencias se dan en combina- 

ción con dificultades para desarrollar estrategias 

eficientes orientadas a la realización de tareas, 

en tareas que tienen por objeto la resolución de 

problemas (Wishart, 1993, 1996; Kasari y Free- 

man, 2001), dificultades para mantener una con- 

ducta dirigida hacia un objetivo (motivación), en 

tareas que suponen un reto para bebés y niños 

pequeños (Glenn et al., 2001, pero v. también 

resultados de contraste en Gilmore et al., 2003, 

a edades algo mayores), y niveles más bajos de 

motivación, medida mediante puntuaciones de 

los padres desde la infancia a los primeros años 

escolares (Ruskin et al., 1994; Glenn et al., 2001; 

Gilmore et al., 2003). Tomados en su conjunto, 

estas diferencias pueden explicar, al menos par- 

cialmente, las diferencias que se observan en 

las interacciones con sus compañeros o con los 

adultos en contextos tanto sociales como edu- 

cativos (p. ej., VWishart et al., 2007b). 

Dada la importancia que ha adquirido la educación 

escolar integrada, resulta especialmente impor- 

tante analizar la naturaleza y grado de las interac- 

ciones con sus compañeros de aula. Wishart et al. 

(2007b) estudiaron el modo en que solucionaban 

los problemas tres grupos de niños emparejados 

por su capacidad de ejecución: niños con desa- 

rrollo normal, niños con discapacidad intelectual 

inespecífica y niños con síndrome de Down en 

forma colaboradora. En función de la ejecución 

individual pre-test en una tarea de elección de 

formas, se formaron parejas de colaboración 

en la que uno de los miembros era ligeramen- 

te más capaz de elegir que el otro, aunque esto 

no se les explicó a los niños. Después de tener 

una sesión en colaboración (trabajando conjun- 

tamente en una tarea de selección de muebles), 

las puntuaciones individuales post-test de la se- 

lección mostraron una mejoría significativa en los 

miembros de habilidad más baja de las parejas en 

las que ambos tenían un desarrollo normal, y en 

los miembros de mayor habilidad de las parejas 

en las que ambos niños tenían una discapacidad 

intelectual. Pero ninguno de los miembros me- 

joró significativamente en las parejas en las que 

uno de ellos tenía síndrome de Down y el otro 

una discapacidad intelectual inespecífica, lo que 

sugiere que la sociabilidad atribuida a los niños 

con síndrome de Down no apoyaba necesaria- 

mente ni su aprendizaje ni el de su pareja en este 

contexto socio-cognitivo concreto. De hecho 

las interacciones se caracterizaron por mostrar 

bajos niveles tanto de comunicación social como 

de comunicación relacionada con la tarea, con 

los compañeros a veces trabajando simplemente 

en paralelo sobre su tarea. La interacción cola- 

boradora estuvo claramente más limitada y fue 

iniciada menos frecuentemente por parte del 

miembro con síndrome de Down. 

No se ha investigado suficientemente todavía 

el grado en que las dificultades en el desarrollo 



242 

socio-cognitivo impacta sobre las interacciones con 

los compañeros en edades más avanzadas, pero 

hay constancia de que en la adolescencia, muchos 

chicos con síndrome de Down experimentan so- 

ledad, incluso en la escuela y en ambientes comu- 

nitarios en los que se trata de que haya inclusión 

(D'Haem, 2008). Sólo una minoría de muchachos 

mantiene auténticas amistades, algunos tienen ami- 

gos imaginarios bien entrados en la adolescencia, 

y bastantes prefieren con frecuencia su propia 

compañía a la de otros (Buckley y Sacks, 1987; 

Byrne et al., 1988; Sloper et al., 1990; Carr, 1995; 

Dykens y Kasari, 1997; Cuckle y Wilson, 2002). 

Las importantes dificultades de habla y lenguaje que 

acompañan al trastorno cognitivo incrementan las 

dificultades interpersonales del individuo. En una 

gran encuesta a padres de niños con síndrome de 

Down, más del 95% informó que las personas de 

fuera de la familia tenían dificultades para com- 

prender el habla de su hijo (Kumin, 1994; Buckley 

y Sacks, 1987). De ahí la necesidad de incrementar 

las estrategias para aumentar la inteligibilidad del 

habla y el funcionamiento ordinario en la escuela, 

en las líneas claramente indicadas por Kumin (2014). 

En resumen, es esencial comprender mejor las 

causas y los perfiles de desarrollo de las dificul- 

tades socio-cognitivas en el síndrome de Down 

si se desea aplicar intervenciones bien dirigidas a 

objetivos concretos. El equivocado concepto de 

que la cognición social es buena, especialmente 

si se compara con otras formas de discapacidad 

intelectual, no hace más que entorpecer el análi- 

sis y la búsqueda de soluciones. Tomando como 

base, una vez más, el modelo neurobiológico que 

demuestra el desigual desarrollo de las estructu- 

ras cerebrales que contribuyen a la sociabilidad 

afectiva y a la cognición, hemos de aceptar las 

dificultades que surgen cuando ambas han de in- 

teractuar. Tiene que haber un emparejamiento 

entre ellas que permita aprovechar la fortaleza 

de una para compensar la debilidad de la otra. Tal 

es el reto al que se enfrenta la acción educativa, 

en la que han de intervenir todos los agentes que 

acompañan a cada persona con síndrome de Down 

Sindrome de Down: Neurobiología, neuropsicología y salud mental 

a lo largo de su desarrollo. Y es la base sobre la 

que se fundamentan los programas dedicados a 

desarrollar sus habilidades sociales (Ruiz, 2010) 

y su inteligencia emocional (Cuadrado, 2005). 
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Capítulo ||. La memoria 

|. LAS BASES DE LA MEMORIA 

|. Aspectos conceptuales 

La memoria es un elemento fundamental del 

desarrollo cognoscitivo de la misma manera 

que lo son la percepción, la atención, el razona- 

miento o el lenguaje (Anderson, 1990; Howes, 

1990). El estudio del desarrollo de la memoria 

ha sido una de las áreas de investigación más 

activas dentro de la psicología evolutiva después 

del lenguaje, y ello se debe al gran interés por 

entender los procesos y actividades cognitivas 

que la generan. 

No es fácil precisar la etapa en que se inicia el 

desarrollo de la memoria; se cree que, coinci- 

diendo con el desarrollo del lenguaje, la memo- 

ria empieza a organizar y a almacenar datos para 

que puedan ser después recuperados. Percibir de 

manera selectiva, razonar, clasificar y en gene- 

ral avanzar hacia conceptos más complejos son 

procesos que se dan junto con la maduración del 

cerebro, de las bases neurales que la sustentan, y 

la iniciación de los procesos de memoria, como 

ocurre también con el desarrollo de los demás 

procesos cognoscitivos. 

Desde un punto de vista neuropsicológico se de- 

fine la memoria como una función neurocognitiva 

que permite registrar, codificar, consolidar, rete- 

ner, almacenar, recuperar y evocar la información 

previamente almacenada (Flórez, 1999). Mientras 
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que el aprendizaje es la capacidad para adquirir 

nueva información, la memoria es la capacidad 

para retener la información aprendida de modo 

que pueda ser evocada. De esta definición de 

memoria se desprende que existen multitud de 

procesos necesarios para que el funcionamien- 

to de la memoria sea óptimo, así como también 

son necesarias varias estructuras neurales tanto 

corticales como subcorticales que fundamentan 

y sustentan esos procesos. En efecto, puesto 

que la memoria es una función supramodal, no 

unitaria, depende del funcionamiento integrado 

de numerosos circuitos que se localizan en dis- 

tintas estructuras del sistema nervioso central. 

2. Formas de memoria 

A lo largo de la historia del estudio científico de 

la memoria, unos teóricos han acentuado sus 

aspectos estructurales, otros los procesos mné- 

sicos implicados y otros los sistemas diferentes 

de memoria que existen en el cerebro humano 

(Atkinson y Shiffrin, 1968; Craik y Lockhart, 1975; 

Squire, 1987, 1992, 2009; Roediger, 1990; Tulving 

y Schacter, 1994). 

Desde una aproximación cognitiva, William James 

(1842-1910) fue uno de los pioneros en el estudio 

de la memoria y ofreció la primera clasificación 
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de la memoria en tres modalidades: primaria, 

secundaria y terciaria. Esta clasificación inspiró 

el desarrollo de las clasificaciones actuales de la 

memoria. Más adelante, en la década de los 50, 

las ideas de Broadbent (1958) sobre la atención 

sirvieron de antecedente para el modelo modal o 

multi-almacén de Atkinson y Shiffrin (1968) que ha 

sido uno de los más conocidos e influyentes para 

explicar el funcionamiento de la memoria. Su mo- 

delo entendía la memoria desde una concepción 

estructural, como una estructura que almacena 

información y la recupera cuando es necesario. 

El modelo modal o estructural proponía que el 

procesamiento de la información se produce de 

una manera secuencial a lo largo de tres estructu- 

ras: a) el almacén sensorial, b) el almacén a corto 

plazo o memoria a corto plazo, y c) el almacén a 

largo plazo o memoria a largo plazo. 

Hablamos de memoria sensorial para referirnos 

a almacenes de gran capacidad y duración muy 

limitada en los que se retiene brevísimamente 

información sensorial (fracciones de segundo) 

que llega en paralelo a partir de diversas moda- 

lidades sensoriales, por ello se le llama modal. 

Se trata de un tipo de memoria muy próxima 

a la percepción. Las memorias sensoriales más 

estudiadas hasta el momento han sido la visual o 

memoria icónica y la auditiva o memoria ecoica, 

y tienen la función de almacenar rápidamente 

toda la información posible en bruto para que 

esté disponible para su procesamiento poste- 

rior. Lo que no queda en el almacén sensorial, 

se pierde irremediablemente. 

Dedicaremos una mayor atención a los otros dos 

tipos de memoria: la memoria a corto plazo y la 

memoria a largo plazo. 

2.1. Memoria a corto plazo. Memoria 
operativa (working memory) 

En la memoria a corto plazo, una fracción de la 

información pasa del almacén sensorial a esta 

nueva estructura llamada almacén a corto plazo 

o memoria a corto plazo, donde se evalúa si la 

información es pertinente y si vale la pena en- 

viarla al almacén más permanente (almacén a 

largo plazo). Por tanto, tiene como funciones la 

retención, el procesamiento y la consolidación 

de la información. Este tipo de memoria, según 

el modelo modal, tiene una capacidad limitada 

ya que sólo puede guardar hasta 7 unidades de 

información (letras, palabras, números, etc.) y 

su duración es limitada. La información se es- 

tructura mediante procesos diversos de codi- 

ficación que pueden ser verbales, visuales, se- 

mánticos, etc. 

El modelo estructural de memoria concedía 

gran importancia al almacén de memoria a 

corto plazo o estructura de memoria que sir- 

ve para mantener activa la información unos 

cuantos segundos mientras el sistema realiza 

otras tareas cognitivas. A partir de los modelos 

estructurales, en la década de los 70 surgieron 

los modelos funcionales, cuyo mayor represen- 

tante fue el modelo working memory ideado por 

Baddeley y Hitch (1974). Su denominación ha 

sido traducida al español de distintas formas: 

memoria de trabajo (Navalón et al., 1989), 

memoria en funcionamiento (Sebastián, 1983) 

o memoria operativa (Ruíz Vargas, 1991). Nos 

inclinamos por el término memoria operativa. 

Propusieron en este modelo que la memoria a 

corto plazo, en lugar de ser una memoria uni- 

taria, estaba formada por múltiples subsistemas 

y formalmente la definieron como un sistema 

de capacidad limitada, que es capaz de almace- 

nar y manipular la información, necesaria para 

el desempeño de tareas complejas, tales como 

el aprendizaje, la comprensión, la resolución de 

problemas y el razonamiento. Con este modelo, 

los autores pretendían dar una visión coherente 

sobre la memoria a corto plazo y sus funciones 

de almacén temporal y procesal, junto con su 

participación en tareas cognitivas que el ser hu- 

mano lleva a cabo, como las ya citadas. 

El modelo de Baddeley y Hitch (1974) se ha con- 

vertido en una referencia común en psicología 
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de la memoria y, especialmente, en la psicología 

cognitiva actual. Este constructo ha sustituido 

el tradicional concepto de memoria a corto plazo 

por la idea de un mecanismo activo denominado 

memoria operativa, funcional o activa. 

Tal y como hemos definido anteriormente, la 

memoria a corto plazo se refiere al tipo de 

memoria involucrada en la retención de una 

pequeña cantidad de información durante un 

período de pocos segundos. Para algunos auto- 

res, memoria a corto plazo y memoria de tra- 

bajo u operativa no son términos equivalentes 

ya que atribuyen al primero su carácter pasivo 

y destacan del segundo su carácter activo. Sin 

embargo, Baddeley (1999) asimila ambos tér- 

minos considerando que la memoria a corto 

plazo representa no uno, sino un conjunto 

complejo de subsistemas interactivos, al cual 

engloba bajo el término working memory. Ade- 

más, la tendencia actual se inclina a considerar 

la memoria como un proceso activo y, en este 

sentido, el constructo que mejor la represen- 

ta sería el de memoria activa u operativa y al 

cual nosotros nos acogemos en este capítulo. 

El término de memoria operativa se aplica a 

un sistema de capacidad limitada, que es capaz 

de almacenar y manipular información nece- 

saria para el desempeño de tareas complejas, 

tales como el aprendizaje, la comprensión, la 

resolución de problemas y el razonamiento. 

Daneman y Carpenter (1980) definieron las ta- 

reas de memoria operativa, como aquellas que 

simultáneamente requerían capacidad de almace- 

namiento temporal y capacidad de manipulación 

de la información. Este tipo de memoria interesa 

especialmente por su probable implicación en 

las diferencias individuales observadas respec- 

to a las principales habilidades cognitivas y en 

relación a distintos dominios y competencias. 

Desde un punto de vista evolutivo, la memoria 

operativa se ha considerado como uno de los 

aspectos claves involucrados en el desarrollo 

cognitivo y en los procesos de aprendizaje. Por 

tanto, se entiende como memoria operativa la 
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que se encarga del control y el almacenamiento 

temporal de la información mientras está siendo 

procesada en el contexto de tareas cognitivas, 

especialmente en las más complejas, como el 

razonamiento, la comprensión lectora o la solu- 

ción de problemas, gracias al mantenimiento y a 

la disponibilidad temporal de las informaciones. 

Se describe, por tanto, un sistema de memoria 

que permite mantener la información mientras 

está siendo procesada. 

Bajo esta concepción, no es de extrañar que se 

considere fundamental la memoria operativa en 

los modelos vigentes sobre el funcionamiento 

intelectual, hasta el punto de que en las últimas 

décadas se viene estudiando como factor explica- 

tivo de primer orden en importantes campos; por 

ejemplo, en el ámbito educativo, en relación con 

los determinantes del desarrollo y el aprendizaje 

y, en el ámbito clínico, en relación con el deterio- 

ro cognitivo asociado al envejecimiento. Tanto es 

así, que en el estudio de la memoria operativa se 

destaca la importancia de otros procesos tales 

como son la atención, el lenguaje y el procesa- 

miento consciente que conduce al aprendizaje. 

En la propuesta inicial de Baddeley y Hitch 

(1974), el constructo working memory se trataba 

de un modelo multiunitario cuya estructura po- 

día desglosarse en al menos tres componentes, 

que incluían dos sistemas subordinados, el bucle 

articulatorio o fonológico y la agenda visuoespacial, 

controlados por un tercer componente, el ejecu- 

tivo central (figura 11-1), componente que puede 

relacionarse con el sistema atencional anterior de 

Posner (1980) o el de Norman y Shallice (1986). 

Los dos primeros se diferenciaban entre sí por el 

tipo de información que procesan, pero también 

por las características de su operación. Así pues, 

estarían especializados en el mantenimiento y 

manejo de la información verbal y viso-espacial 

respectivamente; mientras que el ejecutivo cen- 

tral sería el subsistema encargado de controlar 

y coordinar el funcionamiento de los dos ante- 

riores a través de una capacidad atencional de 

amplitud limitada. 
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En concreto, el bucle articulatorio o fonológico 

cobra especial importancia en la codificación de 

los aspectos fonético-articulatorios del lenguaje 

en la memoria operativa. Estaría formado por: 

a) un componente activo que consiste en un 

proceso de control articulatorio basado en el habla 

interna o repetición subvocal y que prolonga el 

mantenimiento del material verbal y, b) un com- 

ponente pasivo o almacén fonológico que es un 

sistema de almacenamiento con capacidad para 

retener información de material verbal durante 

unos segundos. Estos dos subcomponentes del 

bucle fonológico operan tanto con el lenguaje 

oral cuando escuchamos hablar, como con el 

lenguaje escrito que recibimos cuando leemos. 

Este componente pretende dar una explicación 

a la importancia de la codificación del lenguaje 

en la memoria a corto plazo y esto significa que 

está directamente implicado en procesos tales 

como el aprendizaje de la lengua oral y escrita, 

así como en la comprensión del lenguaje y en la 

adquisición de vocabulario. 

Posteriormente Baddeley (2000) propuso un 

nuevo componente, el almacén episódico (epi- 

sodic buffer), que constituye un subsistema de 

almacenamiento limitado de información multi- 

modal integrada en escenas, episodios, o modelos 

mentales (figura 1|-2). 

2.2. Memoria a largo plazo 

Utilizamos el término memoria a largo plazo 

(MLP) para referirnos a la información que se 

almacena durante períodos considerables de 

tiempo, gracias a una codificación, seguida de 

un almacén organizado de carácter multimodal 

(semántica, espacial, temporal, afectiva). Facilita 

el aprendizaje y la consolidación de las informa- 

ciones en función de su importancia emocional 

y su repetición (Ruiz Vargas, 1994). La memoria 

a largo plazo, según el modelo estructural, tiene 

una capacidad “casi” ilimitada y la información 

se guarda indefinidamente. Su función es básica- 

mente retentiva y práctica, puesto que guarda 

información que es útil siempre. Almacena las 

propiedades semánticas de los estímulos, pre- 

serva también otro tipo de información (visual, 

musical, motora, etc.). Se considera como la 

base de datos en la que se inserta la información 

a través de la memoria operativa, para poder 

posteriormente hacer uso de ella. 

Con el paso del tiempo, los investigadores fue- 

ron perdiendo interés en el modelo estructural 

o modal y surgieron otros enfoques en los años 

setenta y comienzo de los ochenta como el de 

los niveles de procesamiento (Craick y Lockhart, 

1975) que explican el paso de la información de 

la memoria a corto plazo a la memoria a largo 

plazo y se basa en los procesos de codificación 

y almacenamiento, pero también en el proceso 

de recuperación. Afirman que la duración de la 

“huella” de memoria perdura en función de la for- 

ma de codificación. Una codificación superficial 

del material se olvida rápidamente, mientras que 

si es codificado de modo profundo y elaborado, 

será mejor retenido (Soprano y Narbona, 2007). 

Otros propusieron un esquema alternativo para 

el estudio de la memoria (Tulving, 1983) que se 

centran en la naturaleza de los procesos de codi- 

ficación que tiene lugar en la memoria humana. Al 

abordar en la siguiente sección la neuroanatomía 

de la memoria, aportaremos y completaremos 

una visión más compleja, acorde con los funda- 

mentos neurobiológicos más actuales. 

Existen distintas y variadas clasificaciones de la 

memoria a largo plazo (figura 11-3). Squire (1992) 

propone que la memoria se divide, según el tipo 

de información, en dos grandes sistemas, decla- 

rativo o explícito y no declarativo o implícito, 

cada uno de los cuales incluiría a su vez otras 

formas de memoria. Por un lado, la memoria 

declarativa o explícita es aquella en la que se al- 

macena información sobre hechos. Contiene 

información referida al conocimiento sobre el 

mundo y las experiencias vividas por cada per- 

sona (memoria episódica), así como información 

referida al conocimiento general, a conceptos 

extrapolados de situaciones vividas (memoria 
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semántica). Tener en cuenta estas dos subdivi- 

siones de la memoria declarativa es importante 

para entender de qué modo la información está 

representada y es recuperada diferencialmente. 

La distinción inicial entre memoria semántica y 

episódica la propuso Tulving (1972) y Tulving y 

Schacter (1994). Por otro lado, la memoria pro- 

cedimental o implícita sirve para almacenar infor- 

mación acerca de procedimientos y estrategias 

que permiten interactuar con el medio ambien- 

te, pero que su puesta en marcha tiene lugar de 

manera inconsciente o automática, resultando 

prácticamente imposible su verbalización. La 

memoria procedimental puede considerarse 

como un sistema de ejecución, implicado en el 

aprendizaje de distintos tipos de habilidades que 

no están representadas como información ex- 

plícita sobre el mundo. Consisten en una serie 

de repertorios motores (escribir) o estrategias 

cognitivas (hacer un cálculo) que llevamos a cabo 

de modo inconsciente. 

Los innumerables estudios llevados a cabo con 

personas que tienen alguna alteración en la me- 

moria, conducen a pensar que, aunque la parti- 

cipación cerebral en el proceso de la memoria 

es muy extensa, las distintas zonas no juegan el 

mismo papel. 

3. Neuroanatomía de la memoria 

La investigación en torno a la memoria ha cam- 

biado y evolucionado notablemente en las últimas 

décadas. La aportación de nuevas disciplinas del 

ámbito de las neurociencias ha permitido pro- 

fundizar en las bases neurales de la memoria 

y de esta forma entender mejor la relación de 

ésta con otros procesos cognitivos tales como 

la percepción, el lenguaje, el reconocimiento, 

la planificación, etc., dado que la capacidad de 

almacenamiento de cualquier sistema cognitivo 

es una parte integral de su capacidad para per- 

cibir, atender y razonar y, sin duda, entender la 

memoria. 
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Asimismo, no se puede estudiar la memoria sin 

relacionarla con el aprendizaje que, desde la neu- 

rociencia, se entiende como el proceso mediante 

el cual las experiencias generan modificaciones 

en el sistema nervioso del individuo y, conse- 

cuentemente, modifican sus formas de conocer 

y de comportarse. El individuo, a partir de sus 

experiencias de interacción, avanza en su desa- 

rrollo. Dichas experiencias intervienen decisi- 

vamente en sus futuras formas de respuesta, se 

fortalecen determinadas conexiones sinápticas 

y Se crean otras nuevas. Las interconexiones 

cerebrales a modo de red que se van creando, 

registran, guardan y recuperan información me- 

diante el aumento de probabilidad de activar una 

representación similar a la experiencia anterior. 

De esta forma, lo que se aprende constituye la 

memoria. Por todo ello, la experiencia es nece- 

saria para que ciertas regiones neuronales gene- 

ren cambios neuroquímicos y estructurales en 

el sistema nervioso que posibiliten la memoria 

a largo plazo. 

¿Cuáles son los mecanismos neurales que nos 

permiten recordar nombres, caras, lugares, mú- 

sicas e incluso ir en bicicleta, aunque esto último 

sea algo que hagamos muy de vez en cuando? Y 

¿cuáles son las estructuras neurales que susten- 

tan todo ese conjunto de memorias en nuestro 

cerebro? Hoy se sabe que amplias zonas cerebra- 

les, interconectadas mediante redes neuronales 

con sus múltiples conexiones sinápticas, juegan 

un rol importante en la memoria (figuras ||-4 y 

|1-5) Baddeley et al., 1995; Goldman-Rakic, 1999; 

Petrides, 2000; Fuster, 2014). 

Además de la intensa investigación experimen- 

tal con animales que se ha realizado en torno al 

estudio de la memoria, en los últimos cincuenta 

años se han llevado a cabo numerosos estudios 

con pacientes que presentaban alteración en esta 

función cognitiva debido a una lesión cerebral y, 

todos ellos, hacen pensar que son varias las es- 

tructuras neurales que participan en los procesos 

de memoria (Aggleton y Brown, 1999; Brown y 

Aggleton, 2001). 
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3.1. La organización de la memoria y el 
conocimiento 

Llegados a este punto, es preciso ofrecer una 

visión actualizada e integrada de cómo se van 

modelando en el cerebro las percepciones e 

influencias que van a convertirse en recuerdos 

y elementos de conocimiento. Para ello, nada 

mejor que seguir la exposición de Fuster en su 

libro Cerebro y Libertad (2014) con sus mismas 

Síndrome de Down: Neurobiología, neuropsicología y salud mental 

palabras. Por ello, hemos seleccionado y reunido 

en el recuadro | un conjunto de párrafos ofreci- 

dos por Fuster con sus propias palabras. Su lec- 

tura es fundamental para poder profundizar en 

los mecanismos por los que se van conformando 

las unidades de memoria y los elementos de co- 

nocimiento, dentro del proceso de integración 

cerebral. Ello nos ayudará a comprender mejor 

y entender después las dificultades que encon- 

traremos en el síndrome de Down. 

RECUADRO |l 

Establecimiento y desarrollo de cógnitos 

Joaquín M. Fuster: Cerebro y libertad, 2014 

Cada recuerdo o elemento de conocimiento, a los que llamaremos cógnito, (el conocimiento es también 

memoria, fundamentalmente memoria semántica) se define estructuralmente mediante una red de ensam- 

blajes neuronales de la corteza cerebral que se ha formado en la experiencia vital mediante un proceso 

de coactivación; es decir, de activación simultánea de redes más pequeñas o de ensamblajes neuronales 

que representan los rasgos constituyentes de este recuerdo o elemento de conocimiento. En el origen de 

su formación hay dos principios biofísicos básicos comprobados en la corteza: 1) las células que están en 

contacto entre sí y se activan conjuntamente fortalecerán sus contactos sinápticos, de tal manera que, 

2) más adelante transmitirán impulsos de una a otra con más facilidad que antes. Cuando dos impulsos 

de entrada («inputs») convergen al mismo tiempo en la membrana de una neurona de salida («output»), 

provocan cambios en esa membrana a fin de reducir el umbral (0 sea, facilitación sináptica) para la futura 

transmisión de cualquier «input» a través de la célula «output». Éste es el fundamento del carácter asociativo 

de todo recuerdo y conocimiento. Como se ha dicho, «las células que se activan juntas, se cablean juntas». 

A medida que un recuerdo o un elemento de conocimiento se organiza en el cerebro con la experiencia 

vital y que proliferan sus vías asociativas, crece en la corteza de asociación donde forman recuerdos y ele- 

mentos de conocimiento más complejos con lo que se vuelven cada vez más generales y más abstractos. 

Convergen, a su vez, con otros elementos preexistentes suscitados por estímulos sensoriales, emociona- 

les y viscerales. De este modo, una vez fabricados, encuentran su nicho en una jerarquía cortical que va 

desde el recuerdo sensorial concreto en la corteza de asociación de rango más inferior, hasta el elemento 

abstracto de conocimiento que ocupa grandes extensiones de la corteza de asociación superior, donde 

convergen influencias procedentes de muchas fuentes. 

Un elemento de conocimiento como es «manzana» consta de una red que, mediante experiencias ante- 

riores, relaciona la representación neuronal de ciertas cualidades sensoriales o semánticas (color, forma, 

sabor) con una palabra o símbolo. Estas cualidades están representadas en redes más pequeñas, dentro 

o cerca de las áreas de asociación sensorial. Pero el cógnito «manzana» está interconectado también por 
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la experiencia con elementos parcialmente coincidentes de recuerdo personales (la tienda preferida donde 

la compra). Conocimiento y memoria están absolutamente entremezcladas en la experiencia subjetiva y 

en la corteza cerebral, no se pueden ni se deben separar. Unas redes que los conforman están alojadas 

en otras redes de mayor tamaño; p. ej., red «manzana» en red «fruta»; la «tienda» donde la compra se 

aloja en «experiencias personales» como paseo, compra, vecinos. 

De estas consideraciones se deduce que el tamaño y la complejidad de las redes que conforman memorias 

y elementos de conocimiento, los cógnitos, varían muchísimo. Algunos, como ocurre con en un recuerdo 

autobiográfico, unen elementos muy diversos que se extienden por varias áreas corticales contiguas o dis- 

tantes, otros contienen información específica, sensorial o motora, y están circunscritas a áreas corticales 

pequeñas. De todo ello se pueden entresacar varias deducciones o conclusiones. |) La absoluta comple- 

jidad de la estructura cognitiva de la corteza cerebral. 2) La dificultad de localizar recuerdos o conoci- 

mientos en su seno, pues las redes se encuentran muy repartidas, se solapan por confluencias parciales 

pero minuciosamente entrelazadas, de modo que comparten nódulos reticulares de asociación entre sí. 

3) Es inmensa la variedad de «inputs» potenciales que van a nuestros cógnitos y, por tanto, a la libertad 

de la corteza para elegir entre ellos. La libertad estriba no sólo en la capacidad para seleccionar acciones 

sino también la capacidad para seleccionar la información que guiará esta acción: libertad, pues, en la 

percepción y en la acción. 

Los estímulos activan de modo concomitante —por asociación— los cógnitos preexistentes (sensoriales, 

motores o ambos) formados en el pasado por los mismos estímulos u otros similares. De este modo, los 

estímulos nuevos amplían o, si no, modifican la experiencia vieja; es decir, los nuevos amplían o modifican 

los viejos. Es así como el conocimiento nuevo complementa, completa o sustituye al viejo. 

Para la consolidación de recuerdos en la neocorteza, el hibocampo y demás partes del lóbulo temporal 

medial —en particular, la amígdala, corteza perirrinal y entorrinal, corteza parahipocampal— desem- 

peñan un papel crucial. Estas estructuras actúan consolidando los recuerdos nuevos y facilitando la recu- 

peración de recuerdos viejos. Sin la amígdala, en concreto, los recuerdos y los conocimientos carecen del 

poder recuperador y consolidativo del afecto y la emoción. 

Un concepto importante a destacar aquí es que el almacenado código cognitivo de conocimiento, así como 

de memoria, es un código anatómico, definido conforme a relaciones en el espacio cerebral, no un códi- 

go temporal. Está «escrito» en la corteza mediante fuerzas —conexiones— sinápticas entre neuronas 

afines. Por lo tanto es un código relacional que se vuelve funcional y se despliega en el tiempo cuando se 

usa en una función cognitiva como la memoria operativa, la percepción, el lenguaje o la adquisición de 

más conocimiento. Retenemos conocimiento recuperable en la medida en que nuestros cógnitos «pegan» 

neuronas con la suficiente fuerza sináptica. Esta fuerza sináptica depende de la solidez con que se for- 

mó: es la fuerza sináptica de la red. Y esto depende, a su vez, de la fuerza grabadora de la experiencia 

que lo formó, incluyendo la prominencia de los estímulos y/o las acciones que suscitaron la experiencia, 

sus repeticiones y la experiencia emocional. 

Topografía general y jerarquización de los cógnitos. Aun cuando los cógnitos tienen fronte- 

ras difusas, existe un cierto orden topográfico, un cierto patrón impreciso y definido a grandes rasgos 

que nos permiten identificar, aunque sea de forma aproximada, los dominios corticales de diferentes 
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redes cognitivas en la corteza cerebral humana. Podemos identificar las áreas corticales en las que es- 

tas redes presentan la mayor concentración. Esta topografía viene determinada por dos factores que 

determinarán el análisis: el origen del cógnito en cuestión y la generalidad o grado de abstracción de la 

información que contiene. 

En la corteza existen dos categorías de memoria en el sentido más amplio de la palabra memoria: la 

primera categoría se compone de cógnitos perceptuales, repartidos sobre todo por la parte posterior 

de la corteza (parietal, temporal y occipital). Abarca todos los cógnitos adquiridos mediante los senti- 

dos. Esto incluye todas las experiencias sensoriales y todo lo aprendido a través de ellas: los estudios 

y las experiencias sociales. En suma, todos los recuerdos y los conocimientos adquiridos con alguno 

de los cinco sentidos. Se suman y adhieren a los cógnitos propios, innatos, evolutivos, de la memoria 

filética sensorial 

La segunda categoría de memoria consta de los cógnitos ejecutivos: el conocimiento y el recuerdo de ac- 

ciones, de hacer cosas, adquiridas por el organismo gracias a su experiencia de actuación sobre el entorno 

y otros seres humanos. Estos cógnitos ejecutivos están distribuidos sobre todo por las partes anteriores, 

frontales, de la corteza. Se suman y adhieren a la memoria innata, evolutiva, presente en las áreas mo- 

toras primarias, a la memoria filética motora. 

Más allá de las cortezas primarias, el resto de la neocorteza, donde se formará la memoria individual, 

es la amplísima corteza de asociación: alberga los cógnitos de memoria personal. Al llegar al cerebro de 

forma simultánea, los estímulos portadores de elementos de conocimiento —tanto perceptual como eje- 

cutivo— y recuerdos nuevos se relacionan de inmediato entre sí y se juntan con los cógnitos ya creados. 

Por tanto, el conocimiento nuevo entra en la corteza de asociación y encuentra su sitio ahí, donde por 

afinidad se unirá a redes viejas. Este nuevo conocimiento se consolidará bajo el control e influencia del 

hipocampo: le marcará su sello; pero el conjunto del proceso de adquisición de conocimiento y memoria 

será en buena medida autónomo, y tendrá lugar por asociación autoorganizadora. Por supuesto, esta 

grabación de conocimiento nuevo en redes viejas no se produce siguiendo caminos arbitrarios: siguen 

tractos de fibras propios de cada modalidad sensorial o motora, que cruzan las redes de la corteza, pa- 

sando de un área a otra, de las áreas sensoriales y motoras a las redes superiores, más profusamente 

interconectadas, de las cortezas de asociación. Hay una profunda interconexión y solapamiento de redes, 

marcados por sus propios intereses. 

El ascenso jerárquico de la formación y depósito de recuerdos en áreas asociativas superiores y más amplias 

conduce a cógnitos gradualmente más abstractos: desde los que representan sensaciones y movimientos 

concretos hasta los que representan recuerdos perceptuales, reglas y planes de acción más amplios. Así, 

pues, en la corteza posterior habrá una paulatina transición: de la memoria perceptual a la memoria 

unimodal y plurimodal, a la memoria episódica, a la memoria semántica, a conceptos perceptuales y a 

conocimiento en la corteza de asociación superior. A la inversa, en la corteza frontal, existirá una tran- 

sición gradual desde la representación de actos motores en la corteza motora hasta la representación 

de actos definidos por el objetivo y la trayectoria en la corteza premotora. Y además, en la corteza pre- 

frontal, hasta programas y planes de acción así como cógnitos ejecutivos conceptuales, es decir, amplios 

conceptos de acción con objetivos. 
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3.2. La función del lóbulo temporal medial 

Del conjunto de estructuras relacionadas con 

la memoria, el papel del hipocampo está siendo 

objeto de abundante debate actualmente (Na- 

del y Hardt, 2011); no sólo el hipocampo sino, 

en general, toda la llamada memoria dependiente 

del lóbulo temporal medial (LTM). Es ahí donde se 

encuentra una parte importante del cerebro lim- 

bico, concretamente el hipocampo, la amígdala y 

regiones afines (figura 11-5). Inicialmente se con- 

sideró que el hipocampo representaba contextos 

espaciales, no semánticos; de ahí su importancia 

en la memoria visuo-espacial y en la memoria 

episódica, que necesariamente requieren infor- 

mación contextual. La memoria semántica no 

exige ese contexto. El hipocampo aportaría una 

consolidación celular en los cambios estructurales 

de los engramas, lo que sería necesario para la 

consolidación de una información recientemente 

adquirida (al decir recientemente, puede incluir 

años). Pero una vez bien consolidado el proceso, 

las memorias más remotas ya no estarían ligadas 

a la servidumbre hipocampal. Por otra parte, 

tampoco la memoria a corto plazo y, dentro de 

ella, la memoria operativa necesitaría la activi- 

dad del hipocampo. Es decir, la memoria LTM 

se referiría exclusivamente a la memoria a largo 

plazo, preferentemente la episódica, que con el 

tiempo dejaría de depender del LTM. 

Estas ideas parecen verse superadas por el aná- 

lisis de casos clínicos con lesiones cerebrales, la 

experimentación animal, y el estudio con téc- 

nicas de neuroimagen funcional. En primer lu- 

gar, y empezando por uno de los procesos más 

tempranos dentro de la cascada informativa, la 

percepción, no se mantiene la idea de separar la 

percepción de la experiencia ya acumulada. Con 

otras palabras, y quizá a excepción de las muy 

tempranas experiencias vitales, la percepción va 

acompañada casi siempre de experiencias previas 

que se encuentran acumuladas y previamente 

comprometidas por la actividad de la memo- 

ria LTM; por consiguiente, las estructuras del 

lóbulo temporal medial no sólo se encuentran 
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funcionando en la memoria a largo plazo sino 

también en los procesos de la percepción y de 

la memoria operativa. Dentro del LTM, las dis- 

tintas partes que lo componen pueden actuar 

de manera selectiva; sea, por ejemplo, la amíg- 

dala para influencias con carácter emocional y 

afectivo, sea la corteza perirrinal para procesar 

representaciones de rasgos que exigen una fina 

discriminación visual (figura 11-5). 

Igualmente se puede afirmar que la actividad del 

LTM contribuye a conformar la memoria ope- 

rativa. La representación y memoria de objetos 

quedan asegurados más firmemente cuando van 

acompañados de activación hipocampal. Eso no 

significa que el LTM intervenga necesariamente 

en todas las formas de memoria operativa; pero 

muchas de sus tareas, y en especial las relacio- 

nadas con ciertas formas de procesamiento es- 

pacial, requieren la participación del hipocampo, 

así como las relacionadas con la discriminación 

de objetos requieren la corteza perirrinal. Es 

decir, visualizamos el papel de los sistemas de 

memoria más en relación con la naturaleza de 

las representaciones (espacio, objeto) que con la 

etapa de memoria (a corto o largo plazo). 

De todo lo expuesto podemos obtener algunas 

conclusiones. En lugar de considerar un cerebro 

organizado en sistemas separados para percibir 

y después almacenar los registros de la expe- 

riencia, es mejor imaginarlo como una entidad 

organizada en sistemas que representan tipos de 

conocimiento, y reciben esas representaciones 

para procesar, almacenar y después utilizar la 

información. Esto es válido tanto para la me- 

moria episódica como la semántica, la de hábi- 

tos como la emocional. En cada uno de estos 

casos, lo que se ha adquirido es un cierto tipo 

de información, sean respuestas o emociones, 

y los sistemas cerebrales que intervienen en 

cada una de ellas son capaces tanto de procesar 

como de almacenar esa información. 
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II. LA MEMORIA EN EL SÍNDROME DE DOWN 

|. Sistemas de memoria en el 
síndrome de Down 

Si nos hemos detenido en describir con relativa 

amplitud las bases estructurales de la memoria y 

los sistemas en que queda impresa, ha sido para 

destacar la complejidad con que se manifiesta la 

propiedad que es base fundamental de nuestro 

conocer y planificar. La estructuración en forma 

de redes y sistemas que abarcan amplias zonas de 

la corteza cerebral y su compleja interconexión 

y dependencia, las unas de las otras, exigen la 

actividad incesante y precisa de conexiones si- 

nápticas. El mantenimiento y la permanencia de 

estas conexiones, si queremos que el conoci- 

miento no sea impreciso e inconstante, exigen, 

a su vez, la fortaleza de la sinapsis que depende 

de su correcta conformación espacial, del buen 

encaje entre el aparato emisor de una neurona 

y el aparato receptor de la otra, de la correc- 

ta presencia de los sistemas neuronales, y de la 

adecuada puesta en marcha y posterior funciona- 

miento de las vías neuroquímicas de señalización. 

En los capítulos de este libro dedicados a la 

Neurobiología han quedado descritos con de- 

talle los principales problemas que aparecen en 

la estructura cerebral del síndrome de Down, 

unos observados directamente en las personas, 

y otros deducidos de lo observado en los mo- 

delos animales: 

- La reducción del número de neuronas, del 

número y longitud de sus prolongaciones, 

del número y propiedades de las espinas 

dendríticas, y del número de sinapsis. 

- Las modificaciones en la presencia y acti- 

vidad de sistemas neuroquímicos. 

- La relativa debilidad de la funcionalidad 

sináptica, origen de la inestabilidad e in- 

constancia que la caracterizan. 

La aparición de estos problemas, sin embargo, 

debe ser matizada. Por una parte, no es generali- 

zada para todo el cerebro; como se ha explicado 

en otros capítulos, afecta de manera más acusada 

al hipocampo, la corteza prefrontal, algunas áreas 

de asociación y el cerebelo. Y por otra, una vez 

más será preciso recordar la variabilidad con la 

que estas alteraciones se presentan en las per- 

sonas concretas, tanto en su intensidad como en 

su distribución por la corteza cerebral. Pero, en 

cualquier caso, es fácil comprender que, como 

resultado de todo ello y en mayor o menor gra- 

do, han de surgir problemas en el modo en que 

la memoria y los elementos de conocimiento 

—cCógnitos— se organizan en cada individuo 

desde las primeras etapas de la vida. Los meca- 

nismos de percepción, la elaboración de redes, 

su crecimiento e interconexión conforme van 

penetrando nuevos impulsos perceptivos para 

originar memorias, su almacenamiento, consoli- 

dación y evocación, la elaboración de respuestas, 

etc., son procesos duramente condicionados por 

la perturbación de la maquinaria celular. Cierta- 

mente, juega un papel indeclinable la singulari- 

dad con que la trisomía 21 afecta a un individuo 

concreto. 

Un problema serio es que la torpeza con que 

el cerebro va a recibir y procesar las influencias 

sensoriales se encuentra ya presente en las pri- 

meras etapas de la vida. Teniendo en cuenta que 

es a partir de esas influencias como se inician la 

constitución y organización de las redes que se 

van a sumar a la llamada memoria filética del sis- 

tema (ver recuadro l), nos encontramos con una 

debilidad de inicio que puede marcar el desarrollo 

posterior. Afortunadamente, la neuroplasticidad 

ampliamente descrita en el capítulo 5 aparece 

como factor corrector, aunque sea limitado. 

El resultado de todo ello tiene una expresión: 

el fenotipo conductual propio del síndrome de 

Down, descrito en el capítulo 3. 
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Vistas las peculiaridades neurobiológicas del 

síndrome de Down, no nos puede extrañar que 

afecten a los mecanismos fundamentales de la 

memoria y de la capacidad cognitiva desde sus 

primeros meses. Y dada la importancia de esas 

primeras etapas para el desarrollo cognitivo pos- 

terior de la persona, es lógico que se haya centra- 

do la investigación neuropsicológica durante los 

últimos decenios en evaluar, precisar y conocer el 

funcionamiento de los procesos más elementales 

que subyacen en la memoria y el aprendizaje de 

las personas con síndrome de Down. Por razones 

lógicas, la inmensa mayoría de los trabajos se ha 

centrado en las etapas del niño y el adolescente, 

y sólo en los últimos tiempos aparecen trabajos 

sobre memoria y aprendizaje en adultos. Pero 

la realidad nos advierte que la vida transcurrida 

por cada individuo, con toda la carga de expe- 

riencias personales —su educación, su tempe- 

ramento, sus sucesos vitales, sus motivaciones, 

sus preferencias temáticas y afectivas— juegan 

un importante papel para definir cómo se van 

a establecer y perdurar muchas de esas redes 

corticales a las que consideramos como sustra- 

to funcional de los distintos tipos de memoria 

y, por ende, de conocimiento. Eso nos obliga a 

tener enorme prudencia a la de hora de definir 

posibles fallos, y sobre todo, de predecir lo que 

pueda prevalecer a lo largo de la vida. 

Las personas con síndrome de Down muestran 

dificultades para retener información, tanto por 

limitaciones al recibirla y procesarla (memoria a 

corto plazo) como al consolidarla y recuperarla 

o evocarla (memoria a largo plazo). Buena parte 

de la investigación se ha centrado en la capacidad 

de la memoria a corto plazo y el aprendizaje de 

nuevas tareas, y por el contrario, ha habido muy 

poca investigación hasta ahora sobre la memo- 

ria a largo plazo. Además, las personas con sín- 

drome de Down muestran mayores dificultades 

para retener la información verbal que la visual, 

sobre todo, en la memoria a corto plazo. Este 

aspecto no es exclusivo de las personas con 

síndrome de Down sino que también aparece 

en otros grupos de población con discapacidad 
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intelectual (Marcell y Armstrong, 1982; Hulme 

y Mackenzie, 1992; Hulme y Roodenrys, 1995). 

Pero los resultados en memoria verbal a corto 

plazo son peores en las personas con síndrome 

de Down que en los otros grupos de personas 

con discapacidad intelectual. Se ha querido com- 

probar si este déficit es específico en la memoria 

verbal a corto plazo más que en la memoria ver- 

bal a largo plazo, comprobándose que persiste 

en ambos tipos de memoria (Carlesimo et al., 

1997; Vicari et al., 2000; Pennington et al., 2003; 

Nichols et al., 2004). 

I.I. Principales formas de memoria 

En diferentes estudios se ha comprobado que 

las personas con síndrome de Down obtienen 

peores puntuaciones en las tareas de memoria 

a corto plazo, en concreto, en memoria verbal 

a corto plazo, evaluada mediante la repetición 

de dígitos, que otros grupos con retraso men- 

tal (Marcell y Weeks, 1988; Hulme y Mackenzie, 

1992; Jarrold y Baddeley, 1997; Numminem et 

al., 2001). En general, un niño de siete años es 

capaz de recordar más de seis dígitos. Las per- 

sonas con síndrome de Down demuestran una 

capacidad de recordar dígitos igual o inferior a 

cuatro. Esto, probablemente indica que las per- 

sonas con síndrome de Down tienen un déficit 

específico en la memoria verbal a corto plazo 

o, dicho de otra forma y siguiendo el modelo 

de Baddeley (1999), en el bucle fonológico. Sin 

embargo, la pobre realización de las personas 

con síndrome de Down en este tipo de tareas 

no prueba que se trate de un déficit específico 

en este tipo de memoria. De hecho, hay otros 

factores que podrían influenciar claramente la 

realización en tareas de memoria verbal a corto 

plazo, incluso si ésta se mantuviera intacta; por 

ejemplo, la audición y el habla, que frecuente- 

mente se encuentran alteradas en el síndrome 

de Down (Jarrold et al., 1999). 

Los test de memoria verbal a corto plazo, 

como el recuerdo de dígitos, son presentados 
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auditivamente. Si un individuo tiene dificultades 

en la audición, discriminación e identificación 

del estímulo, es probable que tenga dificultades 

en recordarlo, independientemente de cómo 

sea el estado de su memoria a corto plazo. Sin 

embargo Jarrold y Baddeley (1997) demostra- 

ron que no correlaciona el déficit auditivo con 

el “span” de dígitos o número de dígitos que 

pueden recordar. 

Otra posible influencia negativa en la realización 

de la memoria verbal a corto plazo en la pobla- 

ción con síndrome de Down es la velocidad con 

la cual los individuos pueden producir una res- 

puesta verbal a la tarea, dados los problemas de 

articulación que presentan las personas con sín- 

drome de Down. El modelo de Baddeley y Hitch 

(1974) asume que la fuerza de la memoria decae 

bajo el factor tiempo (medido en segundos). Es 

decir, si las primeras palabras de una lista «gas- 

tan» mucho tiempo para ser producidas, es fácil 

que las últimas se hayan olvidado antes de ser 

producidas. El modelo de la memoria operativa 

u operacional de Baddeley (1999) propone que 

el bucle fonológico consiste en un proceso de 

control articulatorio que es usado para la sub- 

vocalización y en un almacén fonológico. Quizá 

el problema articulatorio podría contribuir a la 

reducción observada en la memoria verbal. No 

es así, sin embargo; la pobre realización en el 

span de dígitos y palabras no está causada por 

problemas auditivos ni articulatorios que afecten 

del input al (o output desde el) bucle fonológico, 

por lo que el locus del déficit parece encontrarse 

dentro del bucle fonológico en sí mismo (Jarrold 

et al., 1999; Fernández-Olaria y Gracia-García, 

2013). Probablemente, los ítems podrían decaer 

más rápido en el almacén fonológico; o la capa- 

cidad del almacén podría estar reducida en las 

personas con síndrome de Down. Cuestión que 

todavía hoy está por resolver. 

Para evitar cualquier influencia del lenguaje en la 

memoria a corto plazo, Brock y Jarrold (2004) 

usaron tareas de reconocimiento en las que se 

quería comprobar tanto la capacidad de recuerdo 

de los ítems como la capacidad del orden de los 

ítems en que eran presentados. Observaron que 

las personas con síndrome de Down mostra- 

ban un déficit mayor en las tareas de recuerdo 

de ítem. Estos resultados fueron interpretados 

como que la razón fundamental del déficit en la 

memoria verbal a corto plazo en el síndrome de 

Down es debido a pobre habilidad en la discrimi- 

nación fonológica. El nivel de memoria operativa 

verbal en la población con síndrome de Down 

tiene enorme influencia sobre el desarrollo del 

lenguaje, como demostraron recientemente 

Fernández-Olaria y Gracia-García (2014). 

A pesar de que existen pocos estudios de inves- 

tigación en cuanto a la memoria a largo plazo, 

se sabe que en las personas con síndrome de 

Down la memoria implícita o no declarativa es 

mejor que la explícita o declarativa (Vicari, 2001); 

de ahí que puedan realizar conductas complejas 

que son incapaces de explicar o describir (Vicari 

et al., 1995; Carlesimo et al., 1997). Esto puede 

ser debido a que la memoria explícita requiere 

generalmente el lenguaje, lo que hace que re- 

sulte más dificultoso. Esto no significa que las 

personas con síndrome de Down no recuer- 

den hechos, o que no relacionen datos; una vez 

más, la variedad de capacidades es muy grande, 

y ni que decir tiene que la buena intervención 

educativa consigue desarrollar sus capacidades. 

Pero es frecuente constatar en ausencia de una 

adecuada intervención: 

a) la escasa capacidad para indicar con precisión 

hechos y fechas; 

b) la dificultad para generalizar una experien- 

cia de modo que les sirva para situaciones 

similares; 

c) los problemas que tienen para Pecordar 

conceptos que parecían ya comprendidos y 

aprendidos; 

d) la lentitud con que captan la información 

y responden a ella, es decir, aun pensando 
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correctamente, necesitan un tiempo para 
procesar la información y decidir de acuer- 

do con ella; 

e) el tiempo que necesitan para programar sus 

actos futuros. 

En cuanto a la memoria implícita, la procedi- 

mental está bien desarrollada, por lo que pueden 

realizar tareas secuenciadas con precisión; por 

tanto, un gran número de actividades de la vida 

diaria. Como buena parte de este aprendizaje 

utiliza sistemas de transmisión refleja, condi- 

cionamientos y asociaciones entre estímulos y 

respuestas, cobra una particular importancia la 

probabilidad de que concurran simultáneamente 

varios estímulos. Factores tales como premio y 

castigo, satisfacción y motivación cumplen su fun- 

ción perfectamente y resultan altamente eficaces 

en los procesos de aprendizaje. Es importante 

todo ello porque tienen alto valor pedagógico y 

deben ser promovidos de manera especial. 

Esto no significa que el aprendizaje sea rápido; 

es probable que, atendiendo a la desorganización 

difusa de las redes neurales, ciertos aprendizajes 

cuesten más que otros y que, una vez aprendi- 

dos, sean retenidos suficientemente bien. No en 

vano, los sistemas cerebrales que intervienen en 

este tipo de aprendizaje como es el estriado, se 

encuentran bien conservados. 

Pero puede haber problemas añadidos por el 

hecho de que la instrumentación de lo que hay 

que aprender presente también problemas. Por 

ejemplo, una respuesta motora como puede ser 

la realización de trazos y grafismos no solamente 

requiere entender lo que hay que hacer y saber 

hasta dónde hay que llevar la mano (digamos, unir 

dos figuras con un trazo, recorrer con lápiz un 

camino con curvas) sino apreciar visualmente el 

campo y orientarse en él, mantener el equilibrio, 

controlar la prensión del lápiz y realizar el trazo 

sin desviaciones por exceso o por defecto, etc.; 

es decir, esta operación exige la participación de 

muchas áreas y núcleos cerebrales y cerebelosos 
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que han de actuar simultánea y secuencialmente. 

Alguna o algunas pueden estar alteradas en el 

síndrome de Down, o bien el sistema de coordi- 

nación entre todas ellas (p. ej., las que dirigen la 

orientación visoespacial, o las que mantienen el 

tono muscular y el equilibrio), y aunque el niño sepa 

perfectamente a dónde tiene que llevar la mano, 

la ejecución será imperfecta y requerirá numero- 

sas sesiones de aprendizaje y entrenamiento. De 

hecho, y manteniéndonos en el ejemplo descrito, 

las personas con síndrome de Down aprenden a 

escribir mucho más tarde que a leer y su escritura 

muestra mayores signos de imperfección. 

A la hora, pues, de establecer aprendizajes, será 

preciso distinguir cuándo el individuo no entien- 

de la orden y cuándo la dificultad estriba en su 

ejecución; porque si la dificultad de ejecución es 

grande puede inducirle a negarse a realizarla: el 

educador puede interpretar la situación como 

que no ha entendido la orden (problema de inte- 

ligencia), o que no quiere ejecutarla (terquedad: 

problema de conducta), cuando en realidad no 

es ni lo uno ni lo otro, y el énfasis habrá de po- 

nerse en facilitar paso a paso el aprendizaje de 

la instrumentación y ejecución. 

La capacidad de la memoria a largo plazo de las 

personas con síndrome de Down en cuanto a re- 

cordar acontecimientos y habilidades aprendidas, 

son buenas. Seguramente, esta es un área en la 

que se necesita investigar más y, de esta mane- 

ra, en un futuro se dispondrá de una importante 

base para mejorar la intervención. 

1.2. Memoria visuo-espacial en el síndrome 
de Down 

Se afirma que uno de los rasgos típicos del feno- 

tipo del síndrome de Down es el de poseer una 

buena habilidad visuo-espacial en comparación 

con la habilidad verbal. La habilidad visuo-espacial 

es la capacidad para procesar la información vi- 

sual que implique relaciones espaciales; es decir, 

la capacidad para generar, almacenar, recuperar 
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y transformar imágenes visuales bien estructu- 

radas. Por ejemplo, los niños con síndrome de 

Down funcionan mejor en las tareas de memo- 

ria a corto plazo si han de recordar informa- 

ción visuo-espacial, como son las secuencias de 

localizaciones de objetos, mejor que si han de 

recordar información verbal suministrada en 

forma de secuencias de dígitos o de palabras. 

Disponer de una relativa fortaleza en la habili- 

dad visuo-espacial supondría una clara ventaja 

para ciertos aspectos de la vida y haría más fácil 

distinguir entre derecha e izquierda, atarse los 

zapatos, coger una pelota, ordenar un escrito- 

rio o un armario, o encontrar el camino a casa 

desde la escuela o el trabajo. En muchas situa- 

ciones, para las personas con síndrome de Down 

la utilización visual resulta claramente mejor que 

la verbal. Ciertamente, es por esta razón por la 

que se ha promovido la utilización visual para 

acceder a la lectura y mejorar la memoria. De 

ahí que se considera frecuentemente la habilidad 

visuo-espacial como una de las áreas fuertes en 

el síndrome de Down. 

Conviene, sin embargo, precisar a qué llamamos 

área fuerte en un fenotipo conductual de una 

determinada discapacidad intelectual. ¿Supera a 

lo que cabría esperar de su capacidad cognitiva 

general? ¿O la llamamos fuerte sólo porque su- 

pera a otras habilidades más débiles, como son 

la habilidad y la memoria verbal en el síndrome 

de Down? Con el fin de precisar hasta qué punto 

la memoria visuo-espacial puede ser considerada 

como un punto fuerte en el síndrome de Down, 

Yang et al. (2014) realizaron un meta-análisis so- 

bre diversas habilidades visuo-espaciales, en que 

se analizaron solo aquellos trabajos publicados 

en los que se comparaban dichas habilidades de 

individuos con síndrome de Down con el nivel 

cognitivo general: generalmente, con grupos con- 

trol que tenían similar edad mental. 

Uno de los factores que sin duda contribuyen a 

conformar las habilidades visuo-espaciales es la 

memoria visuo-espacial que se define como la capa- 

cidad para recuperar información sobre objetos 

o aspectos de objetos en relación de uno con 

otro en el espacio, y recordar la localización de 

los objetos. El meta-análisis anteriormente ci- 

tado evaluó dicha memoria en el síndrome de 

Down en sus diversas formas: memoria espacial 

secuencial, memoria espacial simultánea, memo- 

ria de localización, y memoria espacial operativa 

(de trabajo). Los resultados fueron los siguientes. 

La memoria espacial secuencial de los niños con 

síndrome de Down parece mantenerse al nivel 

de su capacidad cognitiva general. Es posible que 

su crecimiento con la edad sea algo más plano 

que en los niños control de similar edad mental, 

entre los 3 y 8,5 años. La memoria secuencial 

espacial o recuerdo de patrones y la memoria 

de localización corresponden a la edad de de- 

sarrollo o quedan algo por debajo de su edad 

mental. La memoria espacial operativa es la que 

más se resiente en el síndrome de Down, tanto 

más cuanto las tareas exijan un mayor nivel de 

control cognitivo. En la bibliografía del artículo 

original se citan todos los trabajos analizados 

para cada una de estas modalidades de memoria 

visuo-espacial. 

1.3. La memoria en el adulto con síndrome 

de Down 

La memoria visual ha sido destacada como una 

forma de memoria que permanece fuertemente 

adherida y estable en el adulto con síndrome de 

Down. Es un punto fuerte. Como tal, puede ser 

muy bien aprovechada en múltiples circunstan- 

cias de la vida personal, y puede ser motivo de 

la instauración de algunos problemas. Esta doble 

cara y sus consecuencias han sido largamente 

descritas por McGuire y Chicoine (2009). 

La memoria visual se manifiesta en el recuerdo 

preciso de personas, lugares y acontecimientos 

del pasado, tanto más cuanto más les interese. 

A veces son fragmentos de información que se 

concreta en los nombres y fechas de cumplea- 

ños, aniversarios, nombres y títulos asociados 

a sus actividades favoritas (deportes, películas, 
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canciones). En ocasiones, esta memoria se con- 

creta con extraordinaria precisión, como si es- 

tuvieran reviviendo una imagen. Por eso, cuanto 

más vívidas sean sus experiencias, más intensos 

serán los recuerdos: los buenos y los malos. De 

ahí que puedan sufrir más intensamente la ansie- 

dad postraumática o determinadas fobias. 

Las características clave de la capacidad evocado- 

ra de las personas con síndrome de Down son: 

I. La dificultad para situar los recuerdos en 

el tiempo 

2. La tendencia a revivir los recuerdos pasados 

como algo presente 

3. La tendencia a repetir recuerdos específicos. 

Aunque tengan una memoria excepcional para 

los hechos pasados, también es frecuente que 

posean un corto entendimiento respecto a cuán- 

do acaecieron estos hechos en el tiempo. Esto 

se debe a sus dificultades para comprender no- 

ciones más abstractas del tiempo: entienden el 

tiempo en términos precisos, como por ejem- 

plo, la cena es a las seis, pero tienen dificultades 

para aprehender conceptos más abstractos del 

tiempo y de su transcurso, en términos de meses 

o de años pasados. En consecuencia, no tienen 

buen sentido para discernir que los hechos que 

recuerdan pertenecen al pasado, o forman parte 

de una secuencia histórica de hechos. 

La combinación de su buena memoria visual con 

la ausencia del sentido del tiempo, tiene como 

resultado que muchas personas con síndrome 

de Down dan la impresión no tanto de recordar 

un acontecimiento pasado, como de revivirlo o 

volver a experimentarlo como si estuviera suce- 

diendo en la actualidad, y muy a menudo con los 

sentimientos y las emociones experimentados en 

el momento del hecho original. 

Vuelven a traer a su memoria una y otra vez re- 

cuerdos específicos; suelen ser recuerdos que 
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provocan fuertes emociones, positivas o negati- 

vas, con sus respectivas consecuencias. Por eso, 

les encanta ver las imágenes de los álbumes fo- 

tográficos, vídeos, etc. Pero también tienden a 

recordar las experiencias negativas. Éste es en 

particular el caso para las personas con síndrome 

de Down, que tienen una tendencia preexistente 

a la repetición y a la rumia, que se ve después 

incrementada con la presencia de experiencias 

negativas. La intensidad de los acontecimientos 

con gran carga emocional no parece disminuir 

con el transcurso del tiempo. 

2. Estrategias de intervención de la 
memoria en el síndrome de Down 

A estas alturas, el lector es plenamente cons- 

ciente de la inusitada importancia que la memo- 

ria tiene en el desarrollo cognitivo de cualquier 

persona, desde sus primeras etapas, y de los 

problemas con que se enfrentan las personas con 

síndrome de Down en el desarrollo y consiguien- 

te utilización de las distintas formas de memoria. 

Asumiendo que cada individuo presenta su propio 

perfil, existe un marcado consenso para afirmar 

que, en general, la discapacidad intelectual en el 

síndrome de Down cursa con una reducción de 

su capacidad de memoria y que uno de sus puntos 

más débiles es la memoria operativa verbal. En la 

medida en que esta memoria se muestra funda- 

mental para conseguir el desarrollo del lenguaje 

y del habla, su importancia adquiere una mayor 

expresión. En contraposición, destaca compa- 

rativa o relativamente la memoria visual por su 

buen nivel de desarrollo. 

Pero esta situación no es inamovible. En la po- 

blación no discapacitada existe un desarrollo na- 

tural progresivo de las habilidades de memoria; 

pero, por supuesto, este desarrollo se acentúa si 

tales habilidades son sometidas a entrenamiento 

e intervención. Lo mismo sucede en el síndro- 

me de Down, aun aceptando que las respuestas 

neurobiológicas a la intervención y el ejercicio 
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resultan más perezosas y exigen un mayor esfuer- 

zO por parte de quien proporciona el estímulo y 

de quien es estimulado. 

¿Cuándo y dónde intervenir sobre la memoria? 

Si todo el mundo neural de la percepción que 

penetra en el cerebro por las vías sensoriales 

promueve la creación y expansión de las redes 

desde el nacimiento, es evidente que los pro- 

gramas de atención temprana juegan un papel 

muy especial a la hora de configurar el desarro- 

llo de estas redes. De ahí la importancia de la 

estimulación plurisensorial realizada en los am- 

bientes naturales, que habrá de seguir dos prin- 

cipios básicos: a) aprovechar los puntos mejor 

desarrollados, como es la memoria visual, para 

conseguir la implantación y vigorización de las in- 

terconexiones, y b) atender cuidadosamente los 

puntos más débiles, como es la memoria verbal, 

mediante ejercicios y métodos específicamente 

diseñados para conseguir restaurar, hasta donde 

sea posible, la gran área de la memoria auditiva 

y del lenguaje. 

Todo desarrollo conlleva una secuencia natural, 

desde la infancia y la niñez a la adolescencia y la 

edad madura. Cuanto más firmes y bien acaba- 

dos sean los cimientos, mejores y más logrados 

serán los resultados a largo plazo. Pero estos 

resultados no son inmediatos ni instantáneos. 

El desarrollo de la memoria en el síndrome de 

Down exige mucho tiempo, ejercicio y cons- 

tancia, precisamente para asegurar que las 

conexiones sinápticas adquieran una fortaleza 

que asegure su permanencia y, por tanto, su 

utilidad. De esta manera, los problemas que 

advertimos de manera constante en la niñez 

podemos verlos superados en la adultez. Es así 

como vamos observando en las nuevas gene- 

raciones a personas que han adquirido solidez 

en su memoria visual y visuo-espacial, en el 

ejercicio del lenguaje y el habla que les permite 

ser buenos comunicadores, en la calidad lec- 

tora. Todo esto es enriquecimiento personal 

que dota al individuo de la calidad de vida que 

la educación persigue. 

Sindrome de Down: Neurobiología, neuropsicología y salud mental 

2.1. Intervención de la memoria operativa 

La intervención en la memoria verbal viene 

habitualmente asociada a la intervención en el 

área de la comunicación y el lenguaje dado que 

las estrategias y actividades que se utilizan están 

basadas en el conocimiento de cómo estos sis- 

temas cognitivos se desarrollan en los niños en 

las primeras edades. 

En relación con la intervención sobre la memo- 

ria verbal operativa en niños con síndrome de 

Down, destacan los primeros “programas de en- 

trenamiento” llevados a cabo en la Universidad 

de Porstmouth en los años 90 (Broadley y Mac- 

Donald, 1993; Broadley et al., 1994). El objetivo 

de estos estudios era adaptar el programa de 

entrenamiento a niños con síndrome de Down 

en edad preescolar y comprobar los efectos de 

éste cuando eran mayores para observar si se 

mantenía el aprendizaje de las estrategias. Obser- 

varon los cambios en la capacidad de memoria a 

corto plazo antes y después de haber aplicado un 

programa de entrenamiento que incluía estrate- 

gias para mejorar la subvocalización y la organi- 

zación de los ítems que se debían recordar. Los 

resultados obtenidos al final del entrenamiento 

demostraron que las estrategias eran efectivas 

ya que aumentaron el span o número de pala- 

bras que podían recordar; pero al cabo de unos 

meses, a pesar de que los resultados seguían 

siendo mejores que antes del entrenamiento, se 

había reducido el span, por tanto, no mantenían 

la mejora. Comprobaron que los resultados eran 

mucho mejores si la presentación de los ítems 

se hacía también por vía visual, además de audi- 

tiva. Esto demuestra que la pobre capacidad en 

la memoria verbal a corto plazo mejora signi- 

ficativamente en las tareas en las que se utiliza 

además la modalidad visual. Los resultados eran 

mejores si la ayuda visual se hacía con números 

en lugar de palabras: los números son gráfica- 

mente más concretos que la representación de 

una palabra, ya que tanto la foto como el dibujo 

que la represente siempre puede variar mucho y 

exige cierta capacidad de abstracción. Esto indica 
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la importancia de utilizar códigos visuales para 

recordar información verbal y demuestra la im- 

portancia de usar variedad de métodos en casa y 

en la escuela, sobre todo en las primeras edades. 

Los estudios de Broadley y MacDonald (1993) 

y otros anteriores (Hulme y Mackenzie, 1992) 

demostraron que las personas con síndrome de 

Down necesitan más tiempo de entrenamiento 

para aprender las estrategias y consolidarlas. 

Indicaron también la importancia de otros fac- 

tores que operan paralelamente y que son, por 

ejemplo, el aprendizaje de la lectura, el apren- 

dizaje de aspectos específicos del lenguaje, etc. 

En un estudio posterior, Broadley et al., (1994) 

repitieron la investigación un año más tarde en la 

que se entrenaron estrategias de subvocalización 

y organización a niños con síndrome de Down 

facilitando el hecho de que los sujetos pudieran 

mantener el recuerdo a largo plazo. Para ello, les 

explicaron de manera clara las tareas y utiliza- 

ron métodos y materiales variados para lograr 

un mayor nivel de atención y motivación y, de 

esta manera, una actitud más activa para conse- 

guir mejores resultados y mayor capacidad de 

generalización y transferencia de lo aprendido. 

Dedicaron múltiples sesiones de entrenamiento 

que consistían en repetir listas de palabras de 

una, dos y tres sílabas durante varias semanas. 

Se comprobaron los resultados a los 2 y 8 me- 

ses del entrenamiento. Lo más interesante de 

este estudio es que los sujetos que habían sido 

entrenados por sus padres o maestros obtenían 

mejores resultados en cuanto al mantenimiento 

del recuerdo que los que habían recibido el en- 

trenamiento por especialistas. La razón de esta 

diferencia se debe a que tanto las familias como 

los maestros podían realizar repetidamente las 

tareas además de generalizarlas y contextuali- 

zarlas. La habilidad de mantener la información 

en la memoria verbal a corto plazo incrementa 

con la edad y el desarrollo general de la persona 

(Case et al., 1982). 

En un estudio posterior, Laws et al. (1995) com- 

probaron los efectos del entrenamiento en 

estrategias de subvocalización y organización a 

largo plazo, a los 8 meses y a los 3 años. Los re- 

sultados obtenidos mostraron que a los 8 meses 

mantenían la información pero a los 3 años había 

decrecido aunque seguían siendo mejores que an- 

tes del entrenamiento. Asimismo, comparando la 

memoria auditiva y visual, la diferencia entre una 

y otra había disminuido. Estos autores añaden un 

aspecto importante y es que el aprendizaje de la 

lectura es una buena herramienta para mejorar 

la memoria auditiva. 

Asimismo, en otro estudio Laws et al., (1996) des- 

cribieron los efectos de un programa de entrena- 

miento de la memoria con niños con síndrome de 

Down en sus respectivas escuelas. Los resultados 

que obtuvieron fueron significativamente impor- 

tantes en cuanto al incremento de memoria que 

se había alcanzado. Sin embargo, no hubo diferen- 

cias en cuanto a si el estímulo se había presentado 

visualmente o auditivamente, ni tampoco si las 

respuestas en las tareas de entrenamiento eran 

verbales o manuales. Un resultado interesante 

que está en relación con el anterior de Laws et 

al. (1995) fue el hallazgo de una correlación sig- 

nificativa entre la lectura y la memoria después 

de las sesiones de entrenamiento. 

La estrategia de la subvocalización en niños y 

adolescentes con síndrome de Down fue tam- 

bién analizada por Comblain (1994). Se aplicaron 

tareas de repetición de palabras y repetición de 

dígitos, una hora y media a la semana durante 8 

semanas, Los sujetos entrenados mejoraron el 

span de memoria significativamente, pero si no 

seguían las sesiones de entrenamiento, decrecía 

progresivamente el uso de la estrategia dado 

que no la consolidaban como propia, no era un 

aprendizaje funcional. Sobre la capacidad de uti- 

lizar la estrategia de subvocalización de manera 

espontánea, Gathercole y Baddeley (1993), Hitch 

et al., (1993) y Gathercole et al., (1994) consta- 

taron que los niños con desarrollo ordinario 

de 4/5 años no usan esta estrategia ni tampoco 

el lenguaje interno para ayudarse en las tareas 

de memoria. Estos autores concluyen que las 
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personas con síndrome de Down de edad men- 

tal de 5 años no utilizan tampoco el ensayo sub- 

vocal, pero pueden mejorar estas estrategias si 

son entrenadas. 

Como demostraron Conmners et al., (2001), los 

padres pueden llevar a cabo el entrenamiento de 

la memoria operativa verbal de sus hijos si son 

debidamente instruidos. Los autores señalan que 

es relativamente sencillo entrenar los patrones 

de memoria a corto plazo en las personas con 

discapacidad intelectual pero lo que no es tan 

sencillo es que estas personas puedan transfe- 

rir esos patrones mnésicos a otros dominios y 

otras tareas. 

La conclusión de todos estos estudios es que el 

entrenamiento mejora tanto el span de memoria 

verbal como visual de los niños, jóvenes y adultos 

con síndrome de Down, sobre todo a partir de 

los 7 años en los que se empieza a utilizar espon- 

táneamente la estrategia de subvocalización; es 

cierto que con la edad todas las personas mejo- 

ran la memoria verbal a corto plazo. Los efectos 

del entrenamiento de la memoria visual a corto 

plazo son mejores que los de la memoria verbal 

a corto plazo. 

Cobra particular interés el análisis de la influen- 

cia beneficiosa del aprendizaje de la lectura. En 

un estudio en el que se aplicó un programa de 

entrenamiento a largo plazo durante un período 

de cuatro años, el progreso en la lectura de los 

niños fue significativo y predictivo de los logros 

alcanzados en el área de la memoria (Laws et al., 

1995). Comparando lectores y no lectores, los 

primeros consiguieron resultados mucho mejores 

que los no lectores, y mejor span de memoria 

visual que verbal. Los autores argumentan que 

estos resultados pueden justificarse por el tipo 

de escolarización recibida por parte de los su- 

jetos, dado que los lectores eran estudiantes de 

escuelas ordinarias mientras que los no lectores 

estaban escolarizados en escuelas especiales. 

Consideran, además, que con ayuda del perso- 

nal de apoyo de las escuelas ordinarias que les 

Sindrome de Down: Neurobiología, neuropsicología y salud mental 

entrenaban en los patrones de repetición sub- 

vocal, además de la instrucción en la lectura y 

escritura y del uso de actividades de aprendizaje 

que usaban en las clases ordinarias de todas las 

áreas del currículum, los alumnos mejoraban el 

uso de los patrones de memoria. Incluso los niños 

que no eran del todo independientes en el uso 

de la lectura y la escritura, al estar expuestos día 

a día a tareas de lectoescritura, mostraban be- 

neficios en el desarrollo del habla y del lenguaje 

y en el desarrollo de la memoria. Añaden que 

los niños con síndrome de Down escolarizados 

en las escuelas ordinarias en régimen de inclu- 

sión escolar están más estimulados y disfrutan 

de un entorno de lenguaje hablado normal; por 

tanto, disponen de modelos correctos que pue- 

den imitar y repetir a diferencia de las escuelas 

de educación especial donde la mayoría de los 

niños muestran un retraso del habla y del len- 

guaje. La instrucción en la lectura, por tanto, y 

un entorno normalizado y estimulante, es par- 

ticularmente importante. 

En resumen, los estudios citados concluyen que 

las personas con síndrome de Down son capa- 

ces de mejorar sus patrones de funcionamien- 

to mnésico y que éste repercute positivamen- 

te en el procesamiento del lenguaje. Destacan 

tres aspectos principales: |) el aprendizaje de la 

lectura influye positivamente en la mejora de 

la memoria verbal operativa; 2) la importancia 

del papel de la familia y de los maestros de las 

escuelas en los procesos de entrenamiento y el 

trabajo en colaboración que debe desarrollarse; 

3) la importancia de que los niños estén esco- 

larizados en escuelas ordinarias en régimen de 

integración escolar dado que los beneficios son 

mucho mayores. 

Dada la importancia del desarrollo de la me- 

moria operativa para toda actividad cognitiva, 

incluida la comprensión y desarrollo del len- 

guaje, y su constante alteración en el síndrome 

de Down especialmente en lo que concierne a 

la de carácter auditivo, es fundamental que los 

programas de entrenamiento y las estrategias 
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que se utilicen para mejorar la memoria verbal 

Operativa se lleven a cabo en el contexto natural 

y significativo del niño (familiar, escolar, social) y 

que se utilicen tareas con variedad de material, 

adecuado a sus intereses y relacionado con el 

vocabulario adecuado a su nivel de comprensión. 
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Es de destacar la necesidad de intervenir, desde 

las primeras edades y a lo largo de la escolaridad, 

adolescencia y edad adulta, con estrategias ade- 

cuadas de memoria a corto plazo tanto visuo- 

espacial como verbal, para favorecer el lenguaje 

expresivo verbal en estas personas. 

RECUADRO ll 

Programa para ejercitar el desarrollo de la memoria 

Emilio Ruiz, Ada Afane, Mercedes del Cerro, María Victoria Troncoso. 

Reproducido de Canal Down21: http://www.down21.org/ 

Tanto los familiares como los educadores han de aprovechar las situaciones ordinarias de sus relaciones 

e interacciones cotidianas para «trabajar» las diversas formas de memoria a corto, medio y largo plazo, y 

tanto las de naturaleza visual, auditiva o temporal como las de naturaleza espacial, de acontecimientos, etc. 

* Un modo sencillo y eficaz de realizarlo es iniciar cualquier actividad con la presentación visual o con 

la enumeración verbal de los objetos que son necesarios para el desarrollo de esa actividad, llamando 

previamente la atención del chico para que, después de fijarse unos instantes, pueda recordarlos y 

evocarlos, nombrándolos y preparándolos. Esto se puede hacer en casa cuando se pone la mesa, o se 

prepara el desayuno, o al elegir la ropa que debe ponerse, o se eligen los materiales que ha de llevar 

al colegio, o qué debe hacer a continuación. 

+ Otro modo sencillo de ejercitar es hacerle participar en la recogida de la compra, o en la prepara- 

ción de la comida. En el primer caso, el niño o joven puede guardar dos o tres cosas en el armario y 

después decir qué es lo que ha recogido. En el segundo caso se le pueden pedir dos o tres utensilios 

o ingredientes, y el chico ha de entregarlos. 

e En el colegio puede ser el encargado de repartir entre sus compañeros los objetos que le diga la pro- 

fesora, o puede ir a la oficina a pedir el material que se necesite. También puede ser el encargado de 

coger el teléfono y dar los recados. 

e Otras situaciones ordinarias, muy beneficiosas para el ejercicio de la memoria y para la ordenación 

temporal de acontecimientos son aquellas en las que el alumno, en cuanto termina de realizar sus 

actividades, las relata paso a paso. 

e En las clases de apoyo individual, para un buen profesional es muy fácil hacer trabajar la memoria 

del alumno. Siempre debe tener presente como objetivo permanente el desarrollo de la memoria de 

su alumno durante su sesión de trabajo. 

+ Unas veces lo hará en forma de juego con material expresamente preparado para ello, y otras veces lo 

incorporará de manera natural, ofreciéndole dos actividades para que elija una, dándole una instruc- 

ción verbal -sin repetirla- y esperando el tiempo necesario para que el alumno la recuerde y ejecute, 
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enumerando dos o tres objetos para que los seleccione y empiece una tarea. Al acabar el trabajo se 

le pregunta qué ha realizado, qué material ha utilizado, qué palabras o frases ha leído o escrito, de 

qué tema ha conversado, etc. 

e Todas estas actividades y otras muchas que pueden y deben vivir habitualmente, son una poderosa 

ayuda para ejercitar la memoria de un modo natural, asistemático, aunque claramente eficaz. Pero 

también conviene estudiar y analizar los efectos de un entrenamiento más técnico y profesional, para 

incidir en aquellos ejercicios o actividades que hayan mostrado una mayor eficacia. 

e  Sise complementan las oportunidades habituales de la vida ordinaria que permiten múltiples ejercicios 

de memoria, con actividades diseñadas especificamente, es indudable y evidente que los participantes 

en estos programas incrementarán su capacidad memorística que les permitirá un mejor funciona- 

miento personal y un mayor desarrollo cognitivo. 

Programas específicos 

El desarrollo de los programas requiere el planteamiento de unos objetivos, seguir unas directrices y rea- 

lizar evaluaciones, inicial y final, con registros cuantificados que permitan valorar los progresos. 

e Es conveniente que el trabajo se realice de forma individual, adaptando los ejercicios y estrategias a 

las características de cada alumno. 

* Hay que asegurarse de que el alumno conoce previamente el nombre de los colores, objetos e imá- 

genes que se le van a presentar, para que la comprensión no interfiera la memorización. Lo mismo 

debe suceder con las expresiones y conceptos que se le hayan de presentar. 

+ Es recomendable tener preparados previamente los objetos e imágenes que se le van a presentar, in- 

cluso teniendo apuntada por escrito la secuencia que se va a presentar en cada momento, sobre todo 

cuando va aumentando el número de objetos que forman la secuencia. 

* En las pruebas de repetición de frases, se recomienda preparar las frases, realizando una fase de es- 

tudio para comprobar las que se van a utilizar (al menos 5 frases de modelo para cada edad). 

e Conviene anotar las anécdotas o condiciones variables que aparecen con cada uno de los alumnos, 

así como añadir comentarios a los resultados, sin centrarse de forma exclusiva en la obtención de 

datos cuantitativos. 

* Hay que crear un ambiente cómodo, agradable, de juego, en el que el alumno se sienta a gusto y no 

en situación como de examen. 

Vamos a presentar, a modo de ejemplo, algunas de las pruebas que realizamos a nuestros alumnos con 

síndrome de Down de edades entre 4 y 23 años. La dificultad de estas pruebas se va ajustando lógica- 
mente a la edad. 
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Memoria visual 

Prueba | 

De entre 10 objetos (6 para los alumnos más pequeños) que hay en una caja, coger el mismo que se 

acaba de presentar. Lo mismo con 2, 3, 4... objetos. 

Instrucción: «Coge los mismos objetos que he cogido yo». 

Prueba 2 

Reproducir una serie de imágenes (2, 3...), presentadas por el examinador, colocándolas en el mismo or- 

den en que se le presentan. Para esta prueba se utilizan 10 parejas de imágenes. 

Instrucción: «Haz una fila como ésta», «Coloca los dibujos como los coloco yo». 

Prueba 3 

Lo mismo que la prueba anterior, con colores, utilizando objetos (cubos, fichas) con los 4 colores básicos, 

repetidos dos o tres veces. 

Prueba 4 

Tras presentarle el instructor una serie de imágenes (2, 3...), recordar al ocultárselas dónde estaba situa- 

da cada una de ellas. 

La instrucción es: «¿Dónde está...?» 

Material básico: objetos variados, memorias, lotos, cubos de colores. 

Memoria auditiva 

Prueba | 

Realizar órdenes sencillas. Aumentar paulatinamente el número de acciones que componen la orden. 

Índices de dificultad: 

a) Acciones corporales con una sola palabra (levántate, siéntate, sopla, salta, bosteza, ríe, canta, llora, 

tose, etc.). 

b) Acciones corporales de dos palabras (cierra - abre los ojos, la boca, la mano, etc.; saca - mete la len- 

gua; mueve la mano - la pierna, la cabeza, etc.). 
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c) Una acción más un objeto (colócate junto a la puerta, la mesa, la ventana, la silla; toma el lápiz, la 

goma, el cuaderno; pósalo en la mesa, la silla, etc.; colócalo encima, debajo, detrás, delante de...; den- 

tro o fuera de una caja, etc.). 

Prueba 2 

Repetir palabras; aumentar paulatinamente el número de palabras que han de repetir. 

d) Monosílabas: Sí, no, pez, pan, sol, sal, luz, mar, pie. 

e) Bisílabas: Pato, mesa, silla, taza, sopa, vaso, bota, dedo, dado, casa, mano, pipa, seta, pelo. 

f) Trisílabas: Bañera, camisa, paloma, cuchara, cuchillo, helado, tenedor, conejo, pelota, nevera, zapato, 

muñeca. 

Prueba 3 

Repetir frases oralmente, aumentando paulatinamente el índice de dificultad de los diversos enunciados: 

g) Sujeto + verbo 

h) Sujeto + verbo + complemento 

i) Sujeto + complemento + verbo 

j) Sujeto + verbo + complemento + complemento 

k) Etc.: Complicación creciente de la frase. 

La forma de trabajar puede ser la siguiente: La maestra dice una frase que el alumno debe repetir. Se 

comienza con frases de sujeto + verbo o, según la edad, de sujeto + verbo + complemento con artículo; 

y poco a poco se van haciendo más largas. Se pueden ir añadiendo complementos en mitad de la frase 

y al final, para comprobar en qué lugar estaban las palabras que recuerdan y cuáles son las que olvidan 

con mayor facilidad. 

Estrategias que llevan al éxito: 

» Mantener la fijación visual durante unos segundos en cada imagen. 

» Favorecer la subvocalización (decir en voz baja el nombre de la imagen). 

e La repetición. 

+ Asociación de la repetición con el cuenteo de dedos (una imagen para cada dedo; cuentan cuántas 

imágenes hay y, al colocarlas, se apoyan contando los dedos). 

* Repetición con situación espacial. 
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* Si un alumno no es capaz de repetir una frase, al razonar el significado con él es muy posible que 

consiga repetirla. 

e Las frases relacionadas con sus intereses son más fáciles de recordar: motivación especialmente ¡m- 

portante en alumnos con un bajo nivel de éxito. 

* La situación o posición del instructor puede ir variando: desde estar situado en frente del alumno y 

repitiendo las órdenes dos veces, a repetir sólo una o dar la orden desde otro lugar. 

* Puede ser útil la estrategia de que el alumno, desde el momento en que se empieza dar la orden, haga 

un rastreo o barrido visual, buscando los objetos que ha de utilizar para realizar la orden. 

Estrategias de repetición 

Favorecer las estrategias de repetición o ensayo en las órdenes verbales 

Diversos investigadores proponen que la utilización de estrategias de repetición o ensayo pueden ir me- 

jorando la memoria operativa. Pueden ser de carácter visual o auditivo pero, dada la especial dificultad 

de la memoria auditiva a corto plazo en los las personas con síndrome de Down, se está insistiendo más 

en el entrenamiento auditivo. Uno de los métodos utilizados es el de ensayo o repetición acumulada y 

abierta. El alumno escucha un primer nombre de una lista preparada y lo repite. Al escuchar el segundo 

nombre repite el anterior y el nuevo. Al escuchar el tercero repite los dos anteriores y el nuevo, y así su- 

cesivamente. En lugar de nombres (de objetos o de personas) se utilizan también dígitos. 

2.2. Un ejemplo de intervención 

En el recuadro 2 se expone un ejemplo de pro- 

grama de intervención para mejorar la memoria, 

ofrecido a familiares y profesores de personas 

con síndrome de Down de edades comprendidas 

entre 4 y 25 años. 

Bibliografía 

Aggleton JP, Brown MW. Episodic memory, amnesia 

and the hippocampal-anterior thalamic axis. Behav 

Brain Sci 1999; 22: 425-489. 

Anderson JR. Cognitive Psychology and its implications. 

New York: W.H. Freeman and Co, 1990. 

Atkinson RC, Shiffrin RM. Human memory. Á propo- 

sed system and its control processes. En Spence 

KW y Spence JT (Eds). The Psychology of Learning 

and Motivation, vol. 2 (pp. 89-195). New York: 

Academic Press, 1968. 

Baddeley AD. Memoria humana. Teoría y práctica. Ma- 

drid: McGraw-Hill, 1999. 

Baddeley AD. The episodic buffer: A new component 

of working memory? Trends Cognit Sci 2000; 4: 

417-423. 



270 Síndrome de Down: Neurobiología, neuropsicología y salud mental 

Baddeley AD, Hitch GJ. Working memory. En Bower 

G. (Ed). The Psychology of Learning and Motivation 

(pp. 47-89). New York: Academic Press, 1974. 

Baddeley AD, Wilson BA, Watts FN. Handbook of 

memory disorders, Sussex: Wiley, 1995. 

Broadbent D, Perception and communication. New 

York: Pergamon Press. Edición española (1983), 

Madrid: Editorial Debate, 1958. 

Broadley |, MacDonald J. Teaching short-term me- 

mory skills to children with Down's syndrome. 

Down's Syndrome: Res Practice 1993; |: 56-62. 

Broadley |, MacDonald J, Buckley S. Are children with 

Down's syndrome able to maintain skills learned 

from a short-term memory training programme. 

Down's Syndrome: Res Practice 1994; 2: 116-122. 

Brock J, Jarrold C. Language influences on verbal 

short-term memory performance in Down syn- 

drome: Item and order recognition. | Speech Lang 

Hearing Res 2004; 47: 1334-1346. 

Brown MW, Aggleton JP. Recognition memory: What 

are the roles of the perirhinal cortex and hippo- 

campus? Nature Rev Neurosci 2001; 2: 51-61. 

Budson AE, Price BH. Memory dysfunction. N Eng) 

Med 2005; 352: 692-699. 

Carlesimo GA, Marotta L, Vicari S. Long-term me- 

mory in mental retardation: Evidence for a specific 

impairment in subjects with Down's syndrome. 

Neuropsychologia 1997; 35: 71-79, 

Case VW, Kurland MD, Goldberg J. Operational effi- 

ciency and the growth of short term memory 

span. ] Exper Child Psychol 1982; 33: 386-404. 

Comblain A. Working memory in Down's syndrome: 

Training the rehearsal strategy. Down's Syndrome: 

Res Practice 1994; 2: 123-126. 

Conners FA, Rosenquist CJ, Taylor LA. Memory tra- 

ining for children with Down syndrome. Down 

Syndrome Res Practice 2001; 7: 25-33. 

Craik Fl, Lockhart RS. Levels of processing. A fra- 

mework for memory research. | Verbal Learn 

Verbal Behav 1975; 11: 671-684. 

Daneman M, Carpenter PA. Individual differences 

in working memory and reading. | Verbal Learn 

Verbal Behav 1980; 19: 450-466. 

Fernández-Olaria R, Gracia-Garcia M. Lenguaje ex- 

presivo y memoria verbal corto plazo en las per- 

sonas con síndrome de Down: memoria de ítem 

y memoria de orden. Rev Síndrome de Down 

2013; 30: 122-132. 

Fernández-Olaria R, Gracia-Garcia M. Lenguaje ex- 

presivo y memoria verbal corto plazo o memo- 

ria operativa (working memory) en las personas 

con síndrome de Down. Rev Síndrome de Down 

2014; 31: 118-130. 

Flórez J. Bases neurobiológicas del aprendizaje. Re- 

vista Siglo Cero 1999; 30(3): 9-27. 

Fuster JM. Cerebro y Libertad: los cimientos cere- 

brales de nuestra capacidad para elegir. Editorial 

Planeta (Ariel), Barcelona 2014. 

Gathercole SE, Adams AM, Hitch G]. Do young chil- 

dren rehearse? An individual differences analysis. 

Memory Cogn 1994; 22: 201-207. 

Gathercole SE, Baddeley AD. Working memory and langua- 

ge. Hove, UK: Lawrence Erlbaum Associates, 1993. 

Goldman-Rakic PS. The physiological approach: 

functional architecture of working memory and 

disodered cognition in schizophrenia. Biol Psychiat 

1999; 46: 650-661. 

Hitch G), Halliday MS, Littler JE. Development of me- 

mory span for spoken words: the role of rehearsal 

and item identification processes. Br | Develop 

Psychol 1993; 11: 159-169. 

Howes C. Can the age on entry into child care and 

the quality of child care predict adjustment in kin- 

dergarten? Develop Psychol 1990; 26: 292-303. 

Hulme C, Mackenzie S. Working memory and severe 

learning difficulties. Hove, UK: Lawrence Erlbaum 

Associates, 1992. 

Hulme C, Roodenrys S. Practitioner review verbal 

working memory development and its disorders. 

] Child Psychol Psychiat 1995; 36: 373-398. 

Jarrold C, Baddeley AD. Short-term memory for 

verbal and visuo-spatial information in Down's 

syndrome. Cogn Neuropsychiat 1997; 2: 101-122. 

Jarrold C, Baddeley AD, Philips C. Down syndro- 

me and the phonological loop: The evidence for, 

and importance of, a specific verbal short-term 

memory deficit. Down Syndrome Res Practice 

1999; 6: 61-75. 

Laws G, MacDonald J, Buckley S, Broadley l. Long-term 

maintenance of memory skills taught to children 

with Down's syndrome. Down's Syndrome Res 

Practice 1995; 3: 103-109. 



Capítulo ||. La memoria 271 

Laws G, MacDonald J, Buckley S. The effects of a 

short training in the use of a rehearsal strategy on 

memory for words and pictures in children with 

Down syndrome. Down's Syndrome Res Practice 

1996; 4: 70-78. 

Marcell MM, Armstrong V. Auditory and visual se- 

quential memory of Down syndrome and nonre- 

tarded children. Am ] Ment Defic 1982; 87, 86-95. 

Marcell MM, Weeks SL. Short-term memory diffi- 

culties and Down's syndrome. ] Ment Defic Res 

1988; 32: 153-162. 

McGuire D, Chicoine B. La memoria en los jóvenes 

y adultos con síndrome de Down: aspectos posi- 

tivos y negativos. Síndrome de Dow: Vida adulta 

2009: 13:5-13: ., 

Nadel L, Hardt O. Update on memory systems and 

processes. Neuropsychopharmacol Rev 2011; 36: 

251-273. 

Navalón C, Ato M, Rabadán R. El papel de la memo- 

ria de trabajo en la adquisición lectora en niños 

de habla castellana. Infancia Aprendizaje 1989; 

45: 85-105. 

Nichols S, Jones VV, Roman MJ, Wulfeck B, Delis DC, 

Reilly J, Bellugi U. Mechanisms of verbal memory 

impairment in four neurodevelopmental disorders. 

Brain Lang 2004; 88: 180-189. 

Norman DA, Shallice T. Attention to action: willed 

and automatic control of behavior. En Conscious- 

ness and self-regulation 1986; 4: 1-18. New York, 

NY: Plenum Press. 

Numminen H, Service E, Ahonen T, Ruoppila, |. 

Working memory and everyday cognition in adult 

persons with Down's syndrome. J Intellect Disabil 

Res 2001; 45: 157-168. 

Pennington BF, Moon J, Edgin J, Stedron J, Nadel L. 

The neuropsychology of Down syndrome: Eviden- 

ce for hippocampal dysfunction. Child Develop, 

2003; 74: 75-93. 

Petrides M. Dissociable roles of mid-dorsolateral 

prefrontal and anterior inferotemporal cortex 

in visual working memory. | Neurosci 2000; 20: 

7496-7503. 

Posner MI. Orienting of attention. Quart ] Exp Psychol 

1980; 32: 3-25. 

Roediger HL Implicit memory: Retention without 

remembering. Am Psychol 1990; 45: 1043-1056. 

Ruiz-Vargas JM (1991). Psicología de la memoria. Madrid: 

Alianza Editorial, 1998. 

Ruiz-Vargas ]M. La memoria humana: Función y estruc- 

tura. Madrid: Alianza Editorial, 1994. 

Sebastián MV (1983). Lecturas de Psicología de la me- 

moria. Madrid: Alianza Editorial, 1991. 

Soprano A, Narbona J. La memoria del niño. Desarro- 

llo normal y trastornos. Barcelona: Elsevier, 2007. 

Squire LR. Memory and brain. Oxford: Oxford Uni- 

versity Press, 1987. 

Squire LR. Declarative and nondeclarative memory: 

Multiple brain systems supporting learning and 

memory. | Cogn Neurosci 1992; 4: 232-243. 

Squire LR. Memory and brain systems: 1969-2009. J 

Neurosci 2009; 29: 12711-12716. 

Tulving T. Episodic and Semantic Memory. En Tulving 

E, Donaldson VW (Eds). Organization of Memory, 

Nueva York: 1972. 

Tulving E. Elements of episodic memory. Oxford: Oxford 

University Press, 1983. 

Tulving E, Schacter DL. Priming and human memory 

systems. Science 1994; 247: 301-306. 

Vicari S. Implicit versus explicit memory function in 

children with Down and Williams syndrome. Down 

Syndrome Res Practice 2001; 7: 35-40. 

Vicari S, Bellucci S, Carlesimo GA. Implicit and expli- 

cit memory: a functional dissociation in persons 

with Down syndrome. Neuropsychologia 2000; 

38: 240-251. 

Vicari S, Carlesimo GA, Caltagirone C. Short-term 

memory in persons with intellectual disabilities 

and Down's syndrome. J Intellect Disabil Res 

1995; 39: 532-937. 

Yang Y, Conners FA, Merrill EC. Visuo-spatial abi- 

lity in individuals with Down syndrome: ls it re- 

ally a strength? Res in Developl Disabil 2014; 35: 

14-73-1500. 



a y VD AO 

A 
AAA O Pa 

0 A a 

Nai Ma A bs .' 

nO Es A + Ur O E 

AA A a 

. Ja ss 

O (Sr 
o 

3 

AAA 
A 

A 

AAA 
¿de e 

—— ap > 

NA AAA 

0 AN a 

Narra DIA) AN 

E SEA AAA 

AMADA AA AAA Y AA 
SO á . > <A Y PES 

area pr pr 
A rl) 

An y O 
a a AAA A 

> DAA APA AAA 
> haa y AD 

o . o PS 

A o ¡Pl nl) A 

SS A E y 

FU A AO A o 

ds N 

“JA De DA 

eN 
¡a e 3 PD y ARAN 

o — DADA 

a) ¡De da 

A “rio 

aa cae A 

DAS 

A 

A MS 



Lenguaje y comunicación 



| 
o 

A
 

A
A
 

Pe
st
 

o í 



Capítulo 12. Lenguaje y comunicación 275 

Lenguaje y comunicación 

|. LAS BASES DEL LENGUAJE 

l. Introducción 

El lenguaje, cuya máxima expresión en el ser 

humano es el habla, es una capacidad mediante 

la cual nos relacionamos, compartimos conoci- 

mientos, accedemos a la vida social, al aprendizaje 

y al pensamiento. El habla es la expresión verbal 

del lenguaje, una función cognitiva fundamental 

en el patrimonio neurobiológico de nuestra es- 

pecie. Es, en palabras de Fuster (2014), “la más 

humana de las facultades humanas, el logro su- 

premo de la evolución de los organismos en sus 

largos viajes de adaptación a los diversos entor- 

nos”. Es, sin duda, un instrumento decisivo para 

el desarrollo personal y social de los individuos. 

Permite expresar intenciones y contenidos rela- 

cionando significados y sonidos, siendo, además, 

una poderosa herramienta para el aprendizaje. 

Por tanto, consideramos el lenguaje como un fe- 

nómeno social y cultural. El niño es un ser activo 

que, mediante procesos interactivos de carácter 

verbal y no verbal con su entorno, va desarro- 

llando el lenguaje en sus distintas dimensiones: 

forma, contenido y uso lingúístico, propio de su 

comunidad. El lenguaje, tanto verbal como no 

verbal, nos acompaña e interviene en la mayoría 

de las actividades, sin que su adquisición y uso 

parezcan requerir un esfuerzo especial. 

El lenguaje ha sido una de las funciones cogni- 

tivas más estudiadas. Adopta dos dimensiones 

principales: la comprensión y la producción o 

expresión, que tienen lugar de manera simultá- 

nea y combinada durante la conversación. En el 

curso de la adquisición y desarrollo del lenguaje, 

la comprensión antecede a la expresión. Somos 

capaces de entender y conocemos el modo co- 

rrecto de expresión antes de poder saber pro- 

ducir esas expresiones de manera satisfactoria. 

A medida que mejora la expresión del lenguaje, 

varía la relación entre comprensión y expresión. 

Por lo tanto, existe un claro vínculo entre los 

procesos receptivos y expresivos del lenguaje 

(Nygaard y Pisoni, 1995). 

Es evidente que el lenguaje abarca más que la 

comprensión y la expresión estrictamente del 

habla. La expresión corporal, el lenguaje de sig- 

nos, los sistemas de comunicación alternativa 

y aumentativa son versiones no habladas; y sin 

embargo, tienen un mismo fundamento: la pala- 

bra, el verbum. Por eso, en el desarrollo de este 

capítulo no haremos distinciones especiales en- 

tre los términos lenguaje y habla. Con una ex- 

cepción: tanto el procesamiento del habla que 

se escucha como la ejecución del habla que se 

expresa requieren órganos ajenos al proceso 

mental que pueden verse seriamente afectados 

en el síndrome de Down. La presencia de estos 

factores extracognitivos añade un grado ma- 

yor de complejidad que obliga a que el habla de 

las personas con síndrome de Down deba ser 
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examinado más allá de lo que exigiría el análisis 

del lenguaje. 

El desarrollo del lenguaje no depende únicamente 

de factores madurativos o neurobiológicos, sino 

que es indispensable una relación adecuada y efec- 

tiva con el ambiente en el que el sujeto interactúa. 

Para que el aprendizaje vaya teniendo lugar, es ne- 

cesario que progresen los niveles de organización 

cerebral, pero la influencia del entorno ayuda en 

gran medida al desarrollo de la arquitectura cere- 

bral. Por ello, el desarrollo cognitivo y el desarro- 

llo del lenguaje están fuertemente relacionados. 

El lenguaje afecta la cognición y viceversa, pero 

el desarrollo de uno no afecta directamente el 

desarrollo del otro, como lo demuestran estu- 

dios en población con retraso mental (Narbona 

y Chevrie-Muller, 1997; Miller et al., 2001). Otras 

funciones cognitivas como son la atención, memo- 

ria, secuenciación, análisis y síntesis, organización 

y planificación, juegan un papel muy importante 

en el desarrollo y procesamiento del lenguaje. La 

atención permite comparar el modelo proporcio- 

nado por el adulto o experto con el propio, para 

corregirlo si es necesario; la percepción auditiva 

consigue discriminar los sonidos, identificar y re- 

conocer las palabras nuevas para poder asociarles 

los significados que expresan y las características 

linguísticas que les sean propias; y la memoria 

logra reconocer las formas de las palabras y sus 

variaciones, asociándoles los usos y las categorías 

correspondientes. Por tanto, la comprensión y la 

producción del lenguaje requieren operaciones 

mentales complejas y superpuestas. 

En síntesis, los factores que mejor explican la 

adquisición y desarrollo del lenguaje en el niño 

son la maduración neurológica, el desarrollo 

cognitivo y el desarrollo socioafectivo-relacio- 

nal. Asimismo, tienen una influencia decisiva la 

influencia del entorno, la interacción social que 

se establece con el adulto y la función mediado- 

ra que ejerce éste en contexto natural (Rivero, 

2003). Prácticamente no hay ninguna parte del 

cerebro que no esté involucrada en el lenguaje 

de una manera o de otra. 

2. Aproximación neuropsicológica 
al desarrollo de la comunicación y 
el lenguaje. Bases neurales 

El lenguaje, como actividad psicológica superior, 

ha sido uno de los primeros procesos cognitivos 

que se han estudiado relacionando directamente 

la función con los mecanismos neurales que la 

sustentan. Sin embargo, por diversas causas la 

información neurocientífica acerca de la madu- 

ración encefálica y los mecanismos neurales que 

permiten que emerjan en el niño el lenguaje y el 

habla son escasos y fragmentarios, y provienen 

del estudio de casos infantiles con lesiones es- 

tructurales tempranas (Beeghly y Cicchetti, 1987; 

Bishop y Mogford, 1993; Broman y Grafman, 

1994; Tager-Flusberg, 1994, 1999; Thal y Reilly, 

1997; Leonard, 1998; Broman y Fletcher, 1999) 

y de experiencias de privación ambiental (Wells, 

1985; Hart y Risley, 1995) que han aportado da- 

tos sobre los mecanismos de reestructuración 

y plasticidad neural. Algunos autores (Benedet, 

1986; Habib, 1994; Paterno, 1994; Santana, 1999) 

han hecho el esfuerzo de recopilar datos que son 

de gran utilidad para muchos neurocientíficos y, 

sobre todo, profesionales que dedican su trabajo 

en el campo de la intervención. 

Si resulta complejo entender la base neural que 

sustenta el cerebro en desarrollo, mucho más 

complicado resulta cuando se trata de un cere- 

bro con alteraciones estructurales y funcionales 

en el sistema nervioso central por causa de una 

sobrecarga génica en las células, como es el caso 

del síndrome de Down (Rondal et al., 1997). La 

complejidad del sistema linguístico se hace aún 

más patente por la gran diversidad o ámbitos 

que pueden estar afectados y por la variabilidad 

y heterogeneidad dentro de la misma población. 

De todo ello nos ocuparemos más adelante. 

El lenguaje es la culminación del proceso de 

corticalización o desarrollo de la corteza cere- 

bral existente en el ser humano. Aunque en su 
procesamiento intervienen numerosas estruc- 

turas encefálicas, la corteza cerebral es la que 
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adquiere mayor protagonismo. Para la mayoría 

de la población, el hemisferio izquierdo es el 

responsable de los procesos lingúísticos, aunque 

no en su totalidad ya que ambos hemisferios se 

complementan en sus aspectos fonológicos, se- 

mánticos y prosódicos para lograr una armonía 

en el procesamiento del lenguaje. 

2.1. Neurobiología del lenguaje 

Las bases neurobiológicas del lenguaje se arti- 

culan mediante el funcionamiento sincronizado 

de componentes centrales (en el cerebro) y 

periféricos (extracerebrales). Los componen- 

tes centrales son responsables de la gestión del 

lenguaje y el habla como actividad simbólica y 

se localizan en diversas estructuras del encéfa- 

lo, especialmente la corteza cerebral asociativa. 

Los componentes periféricos, como elementos 

auxiliares de lenguaje y el habla, están situados 

fuera del sistema nervioso e incluyen los órga- 

nos fonatorios y los sistemas visual y auditivo 

(Portellano, 2008). 

Los primeros estudios sobre los centros respon- 

sables del lenguaje se basaron en el análisis de las 

consecuencias derivadas de lesiones específicas 

de determinados centros nerviosos. Una afasia u 

otro trastorno del habla es el “negativo fotográ- 

fico” de la función que el área cerebral afectada 

realiza normalmente antes de la lesión (Santos y 

González, 2000). Las modernas neuroimágenes 

funcionales aportan, en cambio, el “positivo” de 

la implicación del cerebro en el habla y en las 

funciones cognitivas afines. Prácticamente no 

hay ninguna parte del cerebro que no esté invo- 

lucrada en el lenguaje de una manera o de otra. 

Ciertos trastornos del lenguaje, por sutiles que 

sean, pueden deberse a alguna lesión física de 

cualquier estructura del cerebro o cerebelo, los 

ganglios basales, el sistema límbico, de la corteza 

o subcorteza; pero como cualquier otra función 

cognitiva, tiene su base más firme y amplia en la 

corteza cerebral. Ciertas áreas son cruciales para 

la semántica y la producción del habla, al tiempo 

ZN 

que participan en otras funciones cognitivas, es- 

pecialmente el pensamiento lógico. 

Por tanto, múltiples regiones, entre las que 

también figuran el área de Broca y el área de 

Wernicke a las que nos referiremos ensegui- 

da, organizadas como un sistema, controlan 

los componentes de las funciones del lengua- 

je. Pero no se puede separar el lenguaje de las 

otras funciones cognitivas porque el lenguaje, 

en sus diversas formas, depende de todos los 

demás procesos cognitivos que son necesarios 

para guiar el habla, guardarla en la memoria, 

adquirir conocimiento semántico, recuperar 

este conocimiento, realizar cualquier tarea que 

requiera inteligencia verbal y tomar decisiones 

sobre opciones de lenguaje. En consecuencia, 

el lenguaje y el habla se sirven de las mismas 

redes corticales que otras funciones cognitivas 

utilizan. Y, como veremos, asumirá un papel 

fundamental la corteza prefrontal como sede 

de la capacidad organizativa y planificadora del 

lenguaje y su gramática. 

2.1.1. El procesamiento del lenguaje 

Aunque la localización anatómica no equivale a 

la explicación del funcionamiento, nos resulta de 

gran utilidad describir de manera localizacionista 

las principales estructuras cerebrales que subya- 

cen al procesamiento del lenguaje. Presentamos 

una breve descripción del procesamiento del len- 

guaje desde dos vertientes distintas, aun admi- 

tiendo que sólo serán aproximaciones simplistas 

dada la complejidad del lenguaje y la cantidad de 

funciones diferentes que interactúan en él. En 

primer lugar describiremos el procesamiento de 

la recepción y comprensión del lenguaje, así como 

el procesamiento de la producción del lenguaje, 

teniendo en cuenta las bases neurales que sus- 

tentan dichos procesos. En segundo lugar, nos 

centraremos en la descripción de las estructu- 

ras neurales implicadas en el procesamiento de 

los tres niveles psicolinguísticos del lenguaje: la 

forma, el contenido y el uso. 
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La descripción por separado de las áreas implica- 

das en los procesos lingúuísticos, tanto receptivos 

como productivos o expresivos, es puramente 

práctica pero resulta altamente simplista ya que 

en cualquier procesamiento cognitivo, y más 

cuando se trata del lenguaje, no tendría sentido 

si olvidamos la globalidad e interconexión cons- 

tante de las distintas áreas implicadas en su fun- 

cionamiento. La descripción anatómica expuesta 

a continuación sigue el texto de Neuroanatomía 

Humana, de García-Porrero y Hurlé (2014). 

a) Centros del habla. Los centros relacionados 

con el habla se encuentran principalmente en 

la corteza de los lóbulos frontal y temporal, 

y en el área de asociación parietotemporal 

(figura 12-1). 

El área de Broca está situada en el giro fron- 

tal inferior izquierdo donde ocupa la porción 

opercular (área 44) y la porción triangular 

(área 45). Aunque implicada en diversas fun- 

ciones, es un área fundamental para la pro- 

ducción del habla pues en ella se localizan las 

representaciones de las imágenes motoras de 

las palabras. Para pronunciarlas correctamen- 

te, es preciso que el área active las corres- 

pondientes áreas motoras que controlan el 

aparato de la fonación y la articulación verbal. 

El área de Wernicke ocupa la posición pos- 

terior del giro temporal superior y del surco 

temporal superior (área 22). Es esencialmente 

receptora para reconocer las imágenes so- 

noras de las palabras. El área premotora 6 

en su parte inferior interviene también en la 

planificación motora del aparato articulatorio 

y fonatorio y en otros aspectos del lenguaje. 

La corteza del lóbulo parietal inferior, espe- 

cialmente el giro angular (área 39), constituye 

una interfase en las redes lingúísticas. La cor- 

teza de los giros temporales medio e inferior 

(áreas 21, 20 y 37) y del polo temporal (área 

38) está relacionada con el significado de las 

palabras y la mediación con los conceptos. La 

corteza de los giros cortos de la ínsula (ínsula 

anterior) es importante para la planificación 
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y la coordinación de los movimientos articu- 

latorios necesarios para emitir los fonemas 

de forma secuencial y para pronunciarlos co- 

rrectamente. El área motora suplementaria y 

la corteza cingulada anterior (área 24) con- 

tribuyen de forma importante a la iniciación 

y ejecución del habla 

Procesamiento del lenguaje. Los principales cen- 

tros del lenguaje se encuentran conectados 

mediante dos vías: la vía dorsal y la vía ventral. 

Ambas, dentro del actual modelo neurolin- 

gúístico denominado corriente dual para el 

procesamiento auditivo del lenguaje, tienen 

distinta significación funcional. En la corteza 

auditiva primaria (áreas 40-41 en la figura 12- 

|) y circunvoluciones de Heschl tiene lugar la 

fase más temprana de recepción del lengua- 

je, es decir, el análisis acústico-fonológico de 

identificación primaria del sonido como fone- 

ma para diferenciarlo de sonidos que no son 

lenguaje. Desde esa área auditiva bilateral la 

señal es enviada al área de Wernicke del he- 

misferio dominante, en donde se ejecuta el 

análisis perceptivo de los fonemas. 

A partir de aquí, el sistema diverge en dos 

vías de procesamiento: una ruta dorsal de 

carácter fonológico y otra ventral de carác- 

ter semántico. 

La ruta dorsal se proyecta hacía el lóbulo 

frontal pero lo hace por dos vías: dorsal | y 

Il (figura 12-1). La dorsal | conecta el área de 

Wernicke con el área premotora, y la dorsal 

Il lo hace con la porción opercular del área 

de Broca (área 44). Ambas conexiones tienen 

una estación intermedia en la corteza parietal 

inferior. El conjunto de la ruta dorsal subyace 

la interacción entre el sistema auditivo del 

lenguaje y el sistema productor de la articu- 

lación motora del habla. es decir, transforma 

las representaciones fonológicas en represen- 

taciones motoras y viceversa. La vía dorsal | 

ya está presente en el nacimiento y permite 

al bebé percibir el habla y repetir articulando 
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b) 

fonemas. La dorsal Il va madurando durante 

los primeros años ya que se mieliniza más tar- 

de, y es fundamental para el procesamiento 

de sintaxis más complejas. 

La ruta ventral proyecta desde el área de 

WWernicke hacia la corteza de los giros tem- 

porales medio e inferior y el polo temporal, 

y desde ahí conecta con la porción triangular 

de Broca (área 45). Esta vía codifica las repre- 

sentaciones fonológicas en representaciones 

léxico-conceptuales, es decir, lleva a cabo el 

procesamiento semántico, la comprensión 

y significado de las palabras; quizá participe 

también en la sintaxis. 

De acuerdo con este modelo, el área de Bro- 

ca se comporta como módulo integrador de 

ambas rutas. No se limita, pues, a producir 

lenguaje sino que aparece como espacio de 

unificación de diferentes aspectos del lenguaje, 

tanto sintácticos como semánticos. 

Recepción y comprensión del lenguaje. Con- 

sisten en el procesamiento auditivo y en la 

decodificación de símbolos lingúísticos. El 

procesamiento auditivo está relacionado con 

la naturaleza de la señal auditiva entrante, 

mientras que la decodificación de símbolos 

tiene que ver con el significado representativo 

y con los conceptos subyacentes. El procesa- 

miento lingúístico auditivo comienza cuando 

se atiende a un estímulo auditivo. La forma- 

ción reticular del tronco del cerebro provoca 

la activación del cerebro y determina qué es 

lo que será atendido. Sin ninguna duda, esta 

orientación y nivel atencional está dirigida 

por el cerebro que ha de racionalizar esta 

capacidad, centrando su atención en ciertos 

estímulos e ignorando otros. Principalmente, 

los centros para el lenguaje receptivo se lo- 

calizan en la zona posterior del cerebro, por 

detrás de la cisura de Rolando; incluyendo los 

lóbulos parietales, temporales y occipitales y 

su función consiste en la regulación del len- 

guaje comprensivo. 
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Las señales auditivas que se reciben en el 

tronco del cerebro por el tálamo, se remiten 

a un área de cada corteza auditiva que se de- 

nomina circunvolución de Heschl (figura 12-2) 

y está situada en el tercio posterior de la cara 

externa del lóbulo temporal: corresponde al 

área auditiva primaria. 

La mayor parte de la señal nerviosa que reci- 

be la circunvolución de Heschl proviene del 

oído del lado opuesto del cuerpo. Su función 

consiste en la recepción de las cualidades pri- 

marias de los sonidos del lenguaje (intensidad, 

tono y timbre) garantizando la audición de 

las palabras. Por tanto, la tarea de esta zona 

y de las áreas asociativas adyacentes es ana- 

lizar la información auditiva, para diferenciar 

la información lingúística significativa del rui- 

do de fondo irrelevante. Evidentemente, esta 

decisión se basa en el conocimiento adquirido 

mediante la experiencia, pero la información 

lingúística seleccionada todavía requiere un 

procesamiento posterior. El input linguístico 

codificado se envía o procesa al lóbulo tem- 

poral izquierdo, mientras que el input paralin- 

gúístico (componentes melódico-emocionales 

como la entonación, énfasis, ritmo, velocidad) 

se dirige al lóbulo temporal derecho (se de- 

codifican en el hemisferio derecho). De esta 

manera, un procesamiento diferenciado de 

la información lingúística y paralinguística da 

lugar a un almacenamiento diferenciado aun- 

que interrelacionado (Gow y Gordon, 1993). 

El análisis lingúístico tiene lugar en el área de 

WWernicke (figura 12-2), localizada en el lóbulo 

temporal izquierdo. El área de Wernicke se 

asienta sobre el plano temporal, en la zona 

posterosuperior del lóbulo temporal. La infor- 

mación que llega al plano temporal izquierdo 

también procede de su homologa en el hemis- 

ferio derecho, y lo hace a través del esplenio, 

situado en la zona posterior del cuerpo callo- 

so. La función principal del área de Wernicke 

consiste en codificar los sonidos, dotando de 

significado al lenguaje oral y escrito, mediante 
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el adecuado análisis fonológico y semántico 

que permite la transformación auditiva en 

unidades de significado a palabras. 

La función principal del área de Wernicke con- 

siste en codificar los sonidos, dotando de sig- 

nificado al lenguaje oral y escrito, mediante el 

adecuado análisis fonológico y semántico que 

permite la transformación auditiva en unida- 

des de significado a palabras. La circunvolución 

o giro angular y la circunvolución supramarginal 

colaboran en este proceso, integrando la in- 

formación visual, auditiva y táctil, con la re- 

presentación linguística (Owens, 2003). Ambas 

están situadas en la mitad posterior del lóbulo 

parietal. Aunque todavía no se comprende por 

completo su funcionamiento, la circunvolución 

angular colabora en el recuerdo de palabras, 

mientras que la circunvolución supramarginal 

está relacionada con el procesamiento de uni- 

dades sintácticas más grandes, como la ora- 

ción. De manera más precisa, se entiende que 

la circunvolución supramarginal está encargada 

de realizar la integración de las informaciones 

sensoriales que facilitan la comprensión de la 

lectoescritura y la circunvolución angular es 

el centro de la lectura, ya que se responsa- 

biliza de coordinar las informaciones senso- 

riales para albergar los modelos visuales de 

letras y palabras, convirtiendo los estímulos 

visuales en formas auditivas adecuadas. Ám- 

bas circunvoluciones, junto con el área de 

Wernicke, actúan “extrayendo significados 

a partir de reglas linguísticas”. La corteza 

occipital permite la identificación visual de 

las palabras escritas; en concreto, en el área 

visual primaria, se procesa las sensaciones 

visuales que intervienen en los procesos de 

identificación de la lectura y de la escritura. 

El córtex visual asociativo, situado en la par- 

te superior del área visual primaria, realiza el 

análisis perceptivo de las palabras escritas o 

leídas, dotando de significado a las mismas. 

Evidentemente, el análisis dirigido a la com- 

prensión depende de las palabras y los 

conceptos almacenados en la memoria, en el 

almacén léxico de significados, necesario para 

realizar la interpretación semántica y ubica- 

do fundamentalmente en el lóbulo temporal, 

entre otras áreas. La información entrante se 

transmite al hipocampo y a otras estructuras 

relacionadas para proceder a su consolidación, 

antes de ser almacenada (figura 12-2). 

No se ha descrito todavía la forma exacta en 

la que tiene lugar el análisis linguístico. El pro- 

cesamiento de las oraciones podría consistir 

en una serie de procesos autónomos, que 

no interactúan entre sí hasta que cada uno 

se ha completado. Sin embargo, también po- 

dría tratarse de un proceso de carácter muy 

interactivo en el que todos los componentes 

interactúan desde el principio. En cualquier 

caso, el sistema de procesamiento es tan eficaz 

que podemos llegar a comprender frases gra- 

badas, donde el orden de las palabras ha sido 

electrónicamente invertido (Owens, 2003). 

Producción del lenguaje. Los procesos de pro- 

ducción están localizados a grosso modo, en 

la misma zona del cerebro en que lo están 

las funciones de comprensión, si bien, como 

hemos indicado, se extiende a otras zonas 

más anteriores del cerebro, a pesar de que 

ambas comparten alguna estructuras (Owens, 

2003). En general, los centros del lenguaje 

expresivo están situados en la parte anterior 

del cerebro, en el territorio ocupado por el 

lóbulo frontal y están encargados de diversos 

procesos que se inician en la intención y moti- 

vación lingúística y finalizan en la articulación 

verbal de las palabras y de la escritura. Los 

centros del lenguaje expresivo básicamente 

comprenden tres áreas neuroanatómicas di- 

ferenciadas: área prefrontal, área de Broca y 

corteza motora primaria. 

Una de las dificultades para describir el pro- 

cesamiento del lenguaje es que “el lenguaje 

oral es extremadamente redundante, de ma- 

nera que sólo una pequeña parte de la señal 
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es realmente necesaria para la transmisión del 

significado” (Mateer, 1983). La base conceptual 

del mensaje que se pretende producir se origi- 

na en alguna de las muchas áreas de memoria 

de la corteza, mientras que la estructura del 

mensaje se organiza en el área de Wernicke. 

El mensaje se transmite a través del fascículo 

arqueado, una vía de fibras que se encuentra 

debajo de la circunvolución angular, hacia el 

área de Broca, situada en el lóbulo frontal, 

en la zona posterior de la tercera circunvo- 

lución frontal izquierda (figura 12-3). El área 

de Broca se encarga de coordinar los deta- 

lles necesarios para verbalizar el mensaje; en 

concreto, es responsable de la preparación 

de los programas motores necesarios para la 

adecuada expresión del lenguaje oral y escri- 

to. Posteriormente, la señal pasa a las zonas 

de la corteza motriz que activan los músculos 

responsables de la respiración, la fonación, la 

resonancia y la articulación. Se trata pues de 

un proceso activo de selección de símbolos 

y construcción de mensajes. 

La lesión en cualquiera de estas áreas provo- 

ca problemas en la producción del lenguaje, 

aunque con diferentes efectos. El daño en 

el área de Wernicke provoca dificultades, 

principalmente en las capacidades recepti- 

vas-comprensivas pero también en las ca- 

pacidades expresivas (Habib, 1994; Junqué y 

Barroso, 1995; Heilman y Valenstein, 2003). 

Si el daño tiene lugar en el fascículo arquea- 

do, probablemente la forma de hablar ape- 

nas resulte afectada, pero es posible que el 

mensaje no tenga sentido y afecta a la capa- 

cidad de repetición de una palabra o de una 

frase (Santos y González, 2000). Por último, 

los daños en el área de Broca provocan di- 

ficultades en la producción del habla, pero 

no afectan a la comprensión oral y escrita 

(Heilman y Valenstein, 2003). Las lesiones en 

torno a esos centros también originan afa- 

sias esencialmente de las dos mismas clases 

(de comprensión y expresión) aunque más 

sutiles y benignas. 

La corteza prefrontal, que es la parte más an- 

terior del cerebro, es responsable del proceso 

de motivación linguística, generando estrate- 

gias adecuadas para iniciar la comunicación 

verbal, oral o escrita. Esta región se encuen- 

tra estrechamente relacionada con el sistema 

límbico, facilitando el control consciente del 

habla. En la parte superior del área prefrontal, 

se encuentra el área motora suplementaria, 

que tiene una importancia excepcional para 

el inicio del habla, además de la ejecución de 

movimientos complejos en el brazo contrala- 

teral. La corteza prefrontal izquierda se activa 

también durante la identificación de palabras 

(Fritch et al., 1991) y en las tareas de decisión 

léxica y generación de palabras. Ciertas le- 

siones de la corteza prefrontal originan tras- 

tornos del lenguaje que debilitan gravemente 

la flexibilidad, la libertad del habla; altera las 

propiedades proposicionales del lenguaje, el 

habla se encuentra empobrecido, carece de 

espontaneidad, fluidez y perspectiva de futu- 

ro; muestra una ausencia casi total de recur- 

sividad, es decir, de la capacidad de insertar 

frases subordinadas. En suma, es lo contrario 

de la creatividad (Fuster, 2014). 

Asimismo, cabe destacar también el papel de la 

corteza motora primaria, situada por delante 

de la cisura central, responsable de iniciar los 

movimientos bucofonatorios para pronunciar 

con precisión las palabras y los movimientos 

que guían la escritura. A través de los fascículos 

que se inician en la corteza cerebral primaria 

y finalizan en el tronco cerebral y la médula 

espinal, se transmiten las correspondientes 

órdenes motoras para la correcta articulación 

O la escritura de las palabras. 

Evidentemente, estos procesos son mucho más 

complejos de lo que se ha descrito de manera 

breve en este apartado. Tal y como hemos ex- 

plicado al principio, muchas de las áreas men- 

cionadas tienen funciones múltiples, e incluso, 

todavía desconocidas. Y es que las redes cor- 

ticales que representan el lenguaje están muy 
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repartidas y coinciden en gran parte con las re- 

des que representan la información utilizada por 

cualquier otra función cognitiva. Estas mismas 

redes ayudan no sólo a adquirir el lenguaje sino 

también a que cristalice su expresión hablada. 

Pero en el lenguaje y en el habla hay algo más. 

Porque imágenes y conceptos presentes en 

el cerebro han de ser verbalizados. Lo hacen 

mediante el llamado sistema conceptual: un 

conjunto de sistemas ampliamente distribui- 

dos por la corteza asociativa y secundaria de 

ambos hemisferios cerebrales, los cuales al- 

bergan las representaciones de los conceptos, 

de los significados y de las imágenes. Las inte- 

racciones tienen lugar fundamentalmente en 

los giros temporales medio e inferior y en el 

área de Broca. De esta manera, cuando imagi- 

namos o pensamos algo, las representaciones 

conceptuales acceden a las redes neuronales 

específicas del lenguaje para poder transfor- 

mar los conceptos en palabras, y ordenarlas 

en enunciados lógicos y bien articulados. Si 

las representaciones conceptuales -el pensa- 

miento- están bien ordenadas, será más fácil 

su expresión y comprensión; pero es necesa- 

rio a su vez que los sistemas de captación del 

concepto y de su expresión se encuentren en 

buen estado funcional para emitir con fluidez 

y hacerlos comprensivos al interlocutor. 

La prosodia y la pragmática del lenguaje que- 

dan fuera de los esquemas semánticos y sin- 

tácticos aquí descritos. Fluidez, modulación y 

habilidad conversacional exigen la participa- 

ción de muy diversas estructuras cerebrales 

localizadas en ambos hemisferios. 

2.1.2. Las dimensiones del lenguaje 

Por otra parte, la descripción de la localización de 

una función no explica cómo se realiza esa función. 

Por ese motivo, y para profundizar un poco más, 

desde una perspectiva quizás más psicolingúísti- 

ca, trataremos de describir las bases neurales del 

procesamiento en relación a las tres dimensiones 

del lenguaje: los procesos fonológicos que inclu- 

yen tanto aspectos suprasegmentales (prosodia, 

melodía,...) como segmentales (fonemas,...); los 

procesos léxico-semánticos (relacionados con el 

nivel de vocabulario y su significado) y los pro- 

cesos sintácticos, que conciernen a la relación 

gramatical de las palabras en la frase. 

a) Los procesos fonológicos se basan en infor- 

mación acústica-fonética y fonológica (Kuhl, 

2004). Desde muy pronto los niños son capa- 

ces de diferenciar los sonidos del habla de los 

sonidos que no provienen del habla. Estudios 

que han utilizado neuroimagen en niños de 3 

meses de edad han podido comprobar una 

fuerte activación en el giro temporal supe- 

rior del hemisferio izquierdo comparando el 

contraste silencio-habla (Dehaene-Lambertz 

et al., 2002). Esta activación incluye la circun- 

volución de Heschl y la extensión del surco 

temporal superior y el giro angular izquierdo. 

Otros investigadores han observado activa- 

ción en la región frontal derecha en niños 

despiertos lo cual refleja factores atencionales 

(Opitz et al., 2002; Doeller et al., 2003). Am- 

bos estudios sugieren dominancia hemisférica 

izquierda para el habla en niños pequeños, 

similar a la de los adultos (Friederici, 2006). 

También se han estudiado mediante técnicas 

de neuroimagen funcional los aspectos prosó- 

dicos del lenguaje en niños de 3 meses de edad 

(Homae et al., 2006), y se ha descrito activa- 

ción bilateral en la corteza témporo-parietal y 

frontal para las condiciones de habla normal y 

habla con acentos prosódicos exagerados. Se 

destaca una fuerte activación del hemisferio 

derecho para el procesamiento de la prosodia 

en el habla similar a la de los adultos (Meyer 

et al., 2004). Por otro lado, la discriminación 

fonética parece que se instaura entre los 6 y 

los 12 meses de edad (Cheour et al., 1998; 

Rivera-Gaxiola et al., 2005). 

b) Los procesos léxicos-semánticos se han estudia- 

do a través de potenciales evocados (N400). 
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En adultos se localizan en la corteza auditiva 

bilateral (Halgren et al., 2002) o en el surco 

frontal inferior izquierdo (Maess et al., 2006). 

Las investigaciones con resonancia magnéti- 

ca funcional (RMNf) en población adulta han 

mostrado activación en el giro medial y su- 

perior temporal con mayor activación en el 

hemisferio izquierdo (Ni et al., 2000; Friederici 

et al., 2003) y también en los ganglios basales. 

Asimismo, para el procesamiento de pseu- 

dopalabras usando RMNf se ha descrito ac- 

tivación en las porciones anterior e inferior 

del lóbulo temporal izquierdo (Mummery et 

al., 1999) y en Jas porciones anterior y media 

del giro temporal superior izquierdo y del 

giro bilateral inferior frontal (Mummery et 

al., 1999; Rossell et al., 2001). 

Estudios realizados con niños muy pequeños 

han descrito que hacia los 13 meses ya son 

capaces de diferenciar palabras familiares de 

las no familiares mostrando activación bilate- 

ral (en los dos hemisferios) y, a partir de los 

20 meses, mayor activación en el hemisferio 

izquierdo (Mills et al., 1997). Estos datos de- 

muestran que los niños a partir del año de vida 

son capaces de diferenciar palabras familiares 

de las no familiares, pero no queda claro a 

qué edad procesan la información semántica 

de las palabras. 

Los niños procesan de manera más lenta que 

los adultos debido a que su nivel de activación 

frontal es mayor porque su procesamiento se 

basa en imágenes mentales (West y Holland, 

2002) y para ello necesitan mayor nivel aten- 

cional (Opitz et al., 2002). El incremento de 

activación frontal se interpreta como reflejo 

de la búsqueda semántica y la activación tem- 

poral como acceso a las representaciones 

léxico-semánticas. Usando tareas de categori- 

zación semántica con niños de 5a l0 años, se 

encontró activación en las regiones frontales 

y temporales del hemisferio izquierdo y en el 

giro fusiforme izquierdo, lo cual sugiere que el 

lenguaje ya está lateralizado en el hemisferio 

izquierdo a los 5 años (Balsamo et al., 2006). 

El procesamiento de la información semántica 

a nivel de frase se establece entre los 30 y 36 

meses de edad y muestran una alta activación 

en el giro temporal superior tanto para los pro- 

cesos semánticos como para los sintácticos, a 

diferencia de los adultos que muestran activa- 

ción tanto en el giro temporal superior y en 

el opérculo frontal como en zonas específicas 

de procesamiento semántico (Silva-Pereyra et 

al., 2005; Friederici y Friederici, 2005). 

Los estudios que se han realizado con neuroi- 

magen no sólo recogen información semántica 

de manera aislada sino también la compren- 

sión del texto. Los datos de RMNf provienen 

de estudios realizados a niños de entre 6 y 10 

años a los que se les pidió que escucharan un 

texto y han revelado activación bilateral en las 

cortezas auditivas, específicamente en la cir- 

cunvolución temporal superior, así como en la 

frontal inferior, la región del cingulado anterior 

y en regiones parietales (Ulualp et al., 1998). 

Cuando escuchaban historias (comparado con 

escucha de habla inversa), a los 6 años mues- 

tran activación en el giro temporal superior y 

en el surco que se extiende hacia atrás hacia 

el giro angular y el giro medial temporal (Ah- 

mad et al., 2003). Cuando niños de 4 a 6 años 

escuchaban historias en las que faltan palabras 

se observaba activación en la corteza temporal 

anterosuperior y en las áreas bilaterales pos- 

teriores temporales así como en las áreas del 

lenguaje clásicas de la corteza frontal inferior 

(Wilke et al., 2005). Este estudio señaló acti- 

vación frontal por su implicación en el acceso 

a la memoria semántica para completar las 

palabras que faltaban en el texto. 

Los procesos sintácticos se analizaron usando 

RMNf y algunos investigadores han descrito 

activación temporal superior (incluyendo la 

porción anterior y posterior) así como acti- 

vación en el giro frontal inferior (incluyendo 
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el área de Broca y el opérculo frontal) (Boo- 

kheimer, 2002; Friederici, 2002; Grodzinsky y 

Friederici, 2006). La porción anterior del giro 

temporal superior y el opérculo frontal se han 

identificado como regiones del cerebro que 

están relacionadas con la estructura sintáctica 

de la frase. Existen, sin embargo, muy pocas 

investigaciones realizadas con población in- 

fantil y los resultados hallados no contradicen 

las anteriores conclusiones. 

2.2. Conclusiones 

A modo de síntesis, y una vez revisada la apro- 

ximación localizacionista del funcionamiento del 

cerebro en el procesamiento de la comprensión 

y la producción del lenguaje por un lado, y de los 

distintos niveles del lenguaje por otro, cabe des- 

tacar que los sistemas cerebrales que subyacen 

al procesamiento lingúístico pueden ser trans- 

feridos y útiles, a grosso modo, para entender el 

desarrollo de éste en las primeras edades. Los 

procesos que sustentan los sistemas lingúísticos 

cambian cuantitativamente a lo largo del desa- 

rrollo más que cualitativamente en las prime- 

ras edades (Friederici, 2006). Por el contrario, 

ciertas alteraciones en el desarrollo del lengua- 

je correlacionan con patrones neurofisiológicos 

anormales de diferentes aspectos del procesa- 

miento lingúístico además de anormalidades en 

ciertas estructuras cerebrales que sustentan el 

procesamiento del lenguaje (Friederici, 2006). 

Una vez más, es necesario destacar el papel ho- 

lístico y global del cerebro. Por ajustada que la 

descripción utilizada parezca para explicar cómo 

funciona el cerebro en relación al procesamiento 

del lenguaje, se debe reiterar que estos procesos 

son mucho más complejos e interconectados. 

No se trata de unidades separadas, individuales 

y aisladas, sino que requiere de una gran canti- 

dad de funciones distintas. Muchas de las áreas 

mencionadas tienen múltiples funciones, e in- 

cluso, todavía desconocidas. Por otra parte, la 

descripción de la localización de una función no 

explica cómo se realiza esta función. Además, al 

igual que las demás conductas humanas y otras 

funciones cognitivas, el lenguaje es posible gra- 

cias a la atención, la memoria operativa, la me- 

moria a largo plazo y la capacidad de control de 

la respuesta. Y el lenguaje suscita pensamientos 

y emociones emanados desde sus respectivos 

cógnitos, que se suman y colorean a la estricta 

actividad linguística (v, recuadro | del capítulo 

11). Por tanto, debemos asumir ineludiblemente 

que el lenguaje y el habla se valen de las mismas 

redes corticales, de los mismos cógnitos, que 

otras funciones cognitivas utilizan. Los cógnitos 

lingúísticos se solapan en gran medida, si es que 

no coinciden, con los cógnitos representantes 

en los sujetos y objetos del habla, y el recono- 

cimiento y el uso de estos sujetos y objetos ac- 

tivan las mismas áreas corticales que se activan 

durante su expresión hablada. 

Por último es preciso insistir de nuevo en que las 

relaciones entre los aspectos neuropsicológicos 

y los aspectos sociales y relacionales son funda- 

mentales y, a pesar del planteamiento de éstos 

en apartados diferentes, no podemos conside- 

rar unos aspectos sin tener en cuenta los otros. 
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II. COMUNICACIÓN Y LENGUAJE EN EL SÍNDROME DE DOWN 

|, Características generales 

Analizados la naturaleza y funcionamiento del 

lenguaje, y constatada la implicación de las redes 

cerebrales en su totalidad para su correcta eje- 

cución, no nos puede extrañar que la discapaci- 

dad intelectual curse con problemas del lenguaje 

y del habla en alguno o varios de sus diversos 

componentes. Por eso, caracterizamos a una de- 

terminada persona con discapacidad intelectual 

mediante una determinada edad verbal, como 

lo hacemos con su edad cronológica y con su 

edad mental. El síndrome de Down, por consi- 

guiente, entra de lleno en esa problemática. Y 

sin embargo, todos los autores y la experiencia 

práctica generalizada concuerdan en que el de- 

sarrollo y la calidad del lenguaje y el habla en las 

personas con síndrome de Down son inferiores, 

como grupo, a los de las personas con otros ti- 

pos de discapacidad intelectual, para una misma 

edad mental. Es un innegable punto débil de su 

fenotipo conductual. que exige una intervención 

decididamente específica. Abordaremos a con- 

tinuación sus características y posibles causas. 

No existe un patrón único en el desarrollo y 

en las características del habla y lenguaje en el 

síndrome de Down (Kumin, 2003). Pero, cierta- 

mente, los problemas específicos que muestra 

el conjunto de esta población en el aprendizaje 

y desarrollo del lenguaje van más allá del déficit 

cognitivo asociado (Stoel-Gammon, 1990). 

En general, las personas con síndrome de Down 

muestran las siguientes alteraciones en su comu- 

nicación verbal, en mayor o menor grado: 

I. Tienen problemas persistentes para producir 

un habla inteligible 

2. Tienen mejores habilidades de comprensión 

que de producción del lenguaje 

3. El desarrollo de producción de vocabulario 

suele ser más lento de lo que cabe esperar 

de sus restantes habilidades cognitivas 

4. La producción de sintaxis está claramente 

retrasada 

Cabe señalar que existe una gran variabilidad 

entre estas personas, no sólo en cuanto a su 

dotación biológica sino también a las enormes 

diferencias en cuanto a la influencia de sus carac- 

terísticas ambientales, educativas y sociales. Por 

tanto, es preciso destacar que las generalizacio- 

nes descriptivas respecto al síndrome de Down 

a veces pueden resultar imprecisas. Sin embargo, 

algunas características sí que se dan con relativa 

constancia y ello nos permite dibujar un perfil 

neuropsicológico determinado. 

I.1. Desarrollo del lenguaje 

Existen numerosas publicaciones que describen el 

desarrollo del lenguaje en los niños con síndrome 

de Down (Rondal, 1985, 1986, 1988, 1995; Miller, 

1987, 1999; Fowler, 1990; Stoel-Gammon, 1990; 

Del Barrio, 1991; Buckley, 1993; Hurtado, 1993; 

Chapman, 1991, 1995, 1997, 2006; Kumin 1996, 

1999, 2003, 2014; Caselli et al., 1998; Laws y Gumn, 

2002; Abbeduto et al., 2006, 2007; Roberts et al., 

2007; Kumin et al., 1999). En todas ellas se pone 

de manifiesto que el desarrollo del lenguaje, en 

primer lugar, evoluciona con lentitud; en segundo 

lugar, no es armónico, en el sentido de que los 

diferentes componentes (forma, contenido y uso) 

no evolucionan al mismo ritmo y no siguen, por 

tanto, el perfil habitual; y, en tercer lugar, existe 

una gran variabilidad interindividual, incluso con 

nivel cognitivo similar (Gracia, 1999). A pesar 

de la gran variabilidad individual, la mayoría de 

las personas con síndrome de Down muestran 

serias dificultades en el desarrollo del lenguaje y 
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en la inteligibilidad de su habla. Si bien no existe 

un patrón único de puntos fuertes y débiles en la 

comunicación, tienden a mostrar ciertas peculia- 

ridades en el desarrollo de los diferentes niveles 

linguísticos. Dichas diferencias, se concretan, por 

lo general, en déficits en el desarrollo del lenguaje 

y habla, pero en cambio, muestran niveles más 

altos en cuanto a la competencia comunicativa. 

En las personas con síndrome de Down la com- 

prensión supera a la expresión (Miller et al., 2001). 

Además, la comprensión del vocabulario es mayor 

que la comprensión sintáctica y suele ser apropia- 

da a la edad mental en jóvenes, mientras que la 

comprensión de la sintaxis presenta mayor retraso 

(Chapman et al., 1991; Abbeduto et al., 2003). Es 

decir, en la adolescencia muestran mayor com- 

prensión de vocabulario que la población típica 

de la misma edad mental (pero lógicamente de 

menor edad cronológica), debido a que, por tener 

mayor edad cronológica, han adquirido mayor ex- 

periencia (Rosin et al., 1988; Chapman et al., 1991). 

También la comprensión sintáctica en la infancia 

parece similar a la de los niños con desarrollo 

típico y misma edad mental. Sin embargo, es en 

la adolescencia cuando aparece mayor retraso y, 

por ello, parecen tener especiales dificultades en 

la comprensión sintáctica (Chapman et al., 1991; 

Abbeduto et al., 2003; Kumin, 2012). Dichos es- 

tudios han comprobado que existe una clara re- 

lación si se comparan la comprensión gramatical y 

estructura sintáctica con otras habilidades como 

son la capacidad de imitación o repetición de fra- 

ses, el vocabulario expresivo y la memoria audi- 

tiva a corto plazo; eso probablemente explica las 

dificultades en comprensión sintáctica que tiene 

la población con síndrome de Down respecto al 

resto de la población. 

Existe, pues, una clara disociación entre com- 

prensión y producción del lenguaje en las per- 

sonas con síndrome de Down. Algunos autores 

han formulado la hipótesis de que esta pobla- 

ción muestra una marcada disociación entre la 

percepción del habla (hemisferio derecho) y la 

producción del habla (hemisferio izquierdo), lo 

que dificulta completar cualquier tarea que im- 

plique a ambas (Elliott et al., 1987; Heath et al., 

2000), y ello afecta a la capacidad de producir un 

habla fluida (Heath y Elliott, 1999) provocando 

dificultades en el procesamiento secuencial (Ro- 

sin et al., 1988; Fowler, 1995, 1999). La técnica 

de los potenciales evocados y los tiempos de 

reacción indican que los niños con síndrome de 

Down procesan más lentamente ciertos tipos de 

información auditiva que los de igual edad cro- 

nológica o de igual edad mental (Lincoln et al., 

1985). En este sentido, Miezejeski et al., (1994) 

observaron la presencia de una lateralización 

inversa del procesamiento auditivo mediante la 

técnica de los potenciales evocados en el tronco 

cerebral en algunas personas con síndrome de 

Down, como son los patrones en la preferencia 

de las respuestas auditivas izquierda-derecha 

diferentes de las que se aprecian en las demás 

personas. 

El lenguaje expresivo suele ser reducido y, en ge- 

neral, muestra un trastorno específico (Fowler, 

1990; Stoel-Gammon, 1990; Chapman, 1995, 

1997; Miller et al., 2000). A pesar de que en este 

aspecto se da una amplia variabilidad entre los 

individuos, suelen mostrar un nivel de vocabula- 

rio relativamente más avanzado que el nivel que 

presentan en la sintaxis (Fowler, 1990; Chapman 

et al., 1991; Kumin, 1999; Rondal, 2010). Así, el 

perfil de lenguaje se caracteriza por la mayor 

presencia de dificultades en el uso de la morfo- 

sintaxis y limitación en el dominio sintáctico que 

en la semántica y la pragmática (Chapman et al., 

1998; Eadi et al., 2002; Kumin, 2014). 

En cuanto al habla, la articulación y la inteligi- 

bilidad representan el gran desafío o reto para 

bastantes personas (Miller et al., 2001; Kumin, 

2014). Algunas de las causas se deben a altera- 

ciones en la cavidad oral y vías respiratorias, 

bajo tono lingual, hipotonía de los músculos res- 

piratorios y problemas auditivos. Eso es lo que 

produce la disartria verbal, que se aprecia sobre 

todo cuando coinciden varias consonantes, o las 

frases son largas. Pero no son solo los problemas 
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“periféricos” los que están implicados en la pobre 

articulación e inteligibilidad. No es nada infre- 

cuente que aparezca la llamada apraxia del habla: 

se trata de un problema de programación mo- 

tora, no de debilidad muscular; por tanto es un 

problema del sistema nervioso central en donde 

las alteraciones del cerebelo, siempre presentes 

en el síndrome de Down, pueden contribuir a su 

producción. Los individuos saben lo que quieren 

decir, tienen capacidad motora para pronunciar 

sílabas y palabras, pero muestran dificultades 

para iniciar la palabra o continuar la frase (una 

especie de tartamudeo), o repiten la primera 

palabra, o alteran el orden secuencial de las síla- 

bas. Á veces parece que se trata de tartamudeo 

y Otras se muestran más como atropellamiento. 

Tales problemas empiezan a observarse ya du- 

rante las etapas más tempranas del desarrollo 

del lenguaje, o bien aparecen más tardíamente 

cuando el lenguaje se encuentra más desarrolla- 

do y exige mayor complejidad en su formulación 

(Kumin, 2014). Sus causas son muy complejas y 

probablemente multifactoriales en donde con- 

fluyen problemas de programación conceptual, 

de programación motora y de propriocepción 

de los músculos implicados en el habla (Miller 

et al., 2001). 

En general, el lenguaje de las personas con sín- 

drome de Down muestra habitualmente asin- 

cronía entre los diferentes niveles linguísticos: 

forma, contenido y uso del lenguaje a lo largo 

de su desarrollo, como analizaremos a continua- 

ción. No debemos olvidar la importancia de la 

familia en el desarrollo, teniendo en cuenta que 

las particularidades de las familias condicionan 

las prácticas educativas, y que es a través del 

proceso de desarrollo donde se configuran las 

características particulares de cada uno (Giné, 

1998). Cada persona, con sus características per- 

sonales determinadas (biológicas, sociales, etc.), 

participa de las oportunidades y experiencias que 

los adultos y demás personas le brindan en los 

distintos contextos de vida (familiar, escolar), y 

el lenguaje y el habla se desarrollan a partir de 

las interacciones que se establece. 

El proceso de desarrollo del lenguaje y cognitivo 

continúa en los adultos jóvenes (Chapman y Hes- 

keth, 2001). Eso significa que muestran capacidad 

para seguir mejorando en su perfil de lenguaje. A 

partir de los 40 años, algunas personas inician un 

declive cognitivo que incluye la habilidad lingúís- 

tica, y puede alcanzar el estado de enfermedad 

de Alzheimer. Sin embargo, independientemente 

de los casos de personas que lo manifiestan, no 

se observan cambios rápidos y marcados en el 

funcionamiento cognitivo ni en el lenguaje. Por 

ello, es fundamental que se mantengan activos y 

sigan trabajando sus capacidades cognitivas para 

mantener y prevenir un posible declive cognitivo 

y para favorecer las mejores condiciones de vida. 

Algunos autores han descrito importantes avan- 

ces en el desarrollo del lenguaje receptivo y 

comprensivo en la edad adulta (Rondal y Com- 

blain, 1996, 2002; Chapman et al., 1998; Chap- 

man y Hesketh, 2000). Se ha comprobado que la 

morfosintaxis a nivel expresivo y el vocabulario 

expresivo no decrece entre la adolescencia y la 

edad adulta. Asimismo, se ha demostrado en un 

estudio longitudinal que los patrones de morfo- 

sintaxis receptiva, incluida la comprensión de las 

inflexiones de tiempo y los artículos, tampoco 

declinan con la edad. Sin embargo, como ya se 

ha indicado, en ocasiones los patrones comuni- 

cativos pueden declinar una vez entrada la edad 

adulta. Prasher (1996) demuestra en su estudio 

que el 20% de los individuos con síndrome de 

Down de edades comprendidas entre 50-70 años 

experimentan un declive en los patrones del ha- 

bla, mientras que Nelson et al., (2001) señalan un 

declive en el vocabulario receptivo y pragmático 

en algunos adultos (media de edad de 40 años) 

que presentaban también signos evidentes de 

demencia. 

1.2. Asimetría cerebral para el lenguaje en 
el síndrome de Down 

Se conoce que los hemisferios cerebrales no son 

exactamente simétricos ni en su estructura ni 



Sindrome de Down: Neurobiología, neuropsicología y salud mental 

en su función. Esto significa que determinadas 

funciones corporales tienen una representa- 

ción preferente en uno de los dos hemisferios. 

Por ejemplo, por lo que respecta a la habilidad 

motora la mayoría de la población es diestra y 

una minoría zurda, lo cual significa que en esta 

actividad motora el predominio funcional es 

del hemisferio izquierdo. La lateralización de la 

preferencia manual aparece a partir de los 18 

meses de edad y queda bien definida en el cuar- 

to año de vida en más del 50% de los sujetos, 

mientras que en el resto de la población lo hace 

hacia los 5-8 años. Otras de las funciones más 

estudiadas en cuanto a la asimetría hemisférica 

es el lenguaje. Generalmente, el hemisferio iz- 

quierdo es dominante en los aspectos formales 

del lenguaje y de modalidades cognitivas como 

la deductiva, la analítica y la temporosecuencial, 

mientras que el hemisferio derecho predomina 

en tareas de atención y orientación en el espacio, 

en el conocimiento sintético e inductivo, en la 

prosodia y en el uso contextual del lenguaje. La 

lateralización de los patrones linguísticos empieza 

alrededor de los 2 años de edad. El hemisferio 

derecho adquiere funciones lingúísticas si las áreas 

perisilvianas izquierdas están dañadas antes de 

los 8-10 años (Devinsky y D'Esposito, 2004). En 

muchas personas diestras, el hemisferio derecho 

tiene unos patrones linguísticos rudimentarios, 

que son mejores para la comprensión que para 

la producción o la escritura. Se conoce que el 

hemisferio derecho está más involucrado en ad- 

quirir una segunda lengua en la infancia. 

En relación a las personas con síndrome de 

Down, algunos investigadores han estudiado la 

especialización hemisférica y sugieren que las ca- 

racterísticas genéticas asociadas a este síndrome 

son directamente responsables del patrón del 

síndrome específico de organización cerebral 

(Chua et al., 1996). El estudio de dicho patrón 

atípico ayuda a comprender las dificultades cog- 

nitivas en esta población. Elliott y Weeks (1993) 

sugieren una dominancia auditiva izquierda y he- 

misférica derecha para la percepción del habla 

en las personas con síndrome de Down. Heath 

y Elliott (1999) mantienen que las personas con 

síndrome de Down muestran disociación entre 

la percepción del habla (hemisferio derecho) y 

la producción del habla (hemisferio izquierdo). 

2. Estructuras neurales del lenguaje 
en el síndrome de Down 

La peculiaridad con que el lenguaje y el habla se 

presentan en el síndrome de Down, en contraste 

con otros tipos de discapacidad intelectual, obli- 

ga a postular que la trisomía 21 provoca altera- 

ciones que son específicas de este síndrome. En 

ocasiones pueden ser simples y fácilmente sub- 

sanables. Pero es frecuente que los problemas 

sean más complicados, se inicien ya en el primer 

año de vida con evidentes retrasos en el inicio de 

la emisión de la primera palabra, y continúen a 

lo largo de la niñez, la adolescencia y la adultez. 

Las alteraciones pueden ser diversas en distri- 

bución y en intensidad, y, como siempre, varían 

de un individuo a otro. Sin duda, son el resultado 

de un complejo enjambre de anomalías que se 

presentan dentro y fuera del sistema nervioso 

central, sin que podamos evaluar muchas veces 

cuánto contribuye cada una de ellas en un indi- 

viduo determinado. 

La iniciación en el habla exige un condicionante 

sustancial: la audición. Ésta puede fallar porque 

las ondas sonoras se transmitan mal por el con- 

ducto auditivo externo, el tímpano y la cadena 

de huesecillos del oído medio; o porque esti- 

mulen inadecuadamente el aparato neurológico 

y sus anexos en el oído interno; o porque falle 

la conducción por las vías nerviosas que han de 

alcanzar la corteza auditiva primaria en el ló- 

bulo temporal; o porque las redes neuronales 

que conforman todo el sistema intracortical de 

procesamiento y desentrañamiento fonético de 

las sílabas y palabras resulten ineficientes. Pues 

bien, todos y cada uno de estos sucesivos pasos 

pueden ofrecer un obstáculo para la transmi- 

sión verbal en el síndrome de Down: desde los 
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simples tapones de cera inadvertidos en un con- 

ducto particularmente estrecho, pasando por las 

frecuentes otitis medias mucosas que inhabilitan 

el juego articulado de la cadena de huesecillos, 

hasta la reducción de tamaño y, por ende, de ri- 

queza neuronal de la corteza temporal, todo ello 

conspira para dificultar que el mensaje llegue y 

sea elaborado de manera nítida por el cerebro. 

Los resultados inmediatos son dos: a) lo oído es 

insuficientemente procesado y, por tanto, incom- 

pletamente interpretado; y b) lo oído es retenido 

y reproducido de forma deficiente, por lo que la 

memoria verbal operativa, analizada en el capítulo 

anterior, queda afectada con las consecuencias 

allí explicadas. El problema se agrava si se tiene 

en cuenta que, a su vez, esta memoria operativa 

verbal va a condicionar a la larga el desarrollo del 

lenguaje en los jóvenes y adultos con síndrome 

de Down (Fernández-Olaria y Gracia-García, 

2013, 2014). 

No se puede minusvalorar la importancia que 

tiene la contribución de la patología del oído ex- 

terno y medio al mal desarrollo de la audición en 

los primeros meses/años del niño con síndrome 

de Down. Todo retraso en los primeros años 

repercute en la evolución posterior del lengua- 

je. No obstante, diversos estudios han demos- 

trado que niños con síndrome de Down cuyo 

funcionamiento auditivo es plenamente normal 

en la transmisión y acceso de los sonidos a las 

estructuras centrales, muestran problemas en 

el lenguaje de diverso grado y categoría. Lo cual 

indica que la problemática más decisiva es la que 

deriva de la deficiente estructuración de los sis- 

temas neurales que conforman la programación 

y ejecución del habla. 

Como ya hemos explicado anteriormente, los 

estudios de resonancia magnética funcional con- 

firmaron algo que los estudios clínicos habían evi- 

denciado: la variedad de regiones implicadas en el 

habla y lenguaje, que supera con creces el modelo 

inicial de los centros de Broca y Wernicke como 

centros de la expresión y la comprensibilidad 

verbales, respectivamente. Son muchos más los 
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centros y áreas cerebrales que participan en la 

recepción y expresión verbales: áreas próximas a 

los centros de Broca y Wernicke, circunvolución 

angular, algunas zonas de la corteza prefrontal, 

la corteza cingulada, algunas áreas de asociación 

temporoparietales, y regiones del cerebelo y de 

los ganglios basales. Muchas de estas regiones se 

encuentran afectadas en el síndrome de Down, 

como se ha explicado en capítulos anteriores, 

por la reducción del número de neuronas y de 

sus conexiones, lo que condiciona negativamente 

la producción y consistencia de las redes indis- 

pensables para elaborar el lenguaje y el habla. Es 

cierto, sin embargo, que el grado en que se en- 

cuentran alteradas una o más de estas unidades 

cerebrales en la trisomía 21 en un determinado 

individuo es enormemente diverso y repercutirá 

con mayor o menor intensidad sobre una o más 

de las propiedades de su particular habla. A ello 

ha de sumarse la alteración que puede haber — 

también diversa— en las estructuras «periféricas» 

que intervienen en el habla y lenguaje, como son 

la estructura de la boca, la funcionalidad y tono 

de los músculos bucales y la lengua, la estructura 

y función de las vías respiratorias superiores e 

inferiores, el tono, energía y sincronización de 

los músculos respiratorios. 

Es muy posible que, por sus especiales caracte- 

rísticas, las áreas nerviosas de las personas con 

síndrome de Down que intervienen en el pro- 

cesamiento del lenguaje, tanto receptivo como 

expresivo, no sean idénticas ni se comporten del 

mismo modo que las de las personas del resto de 

la población. Especialmente significativo resulta 

el estudio de Jacola et al. (2013) que, mediante 

resonancia magnética funcional, exploraron la 

activación neural durante el procesamiento del 

lenguaje en un grupo de jóvenes con síndrome de 

Down de edad cronológica entre 12 y 26 años y 

edad mental entre 4 y 6 años, y compararon su 

actividad con la de un primer grupo de jóvenes 

sin síndrome de Down de similar edad cronoló- 

gica pero, lógicamente, de mayor edad mental, 

y un segundo grupo de niños sin síndrome de 

Down con similar edad mental a la del grupo 
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síndrome de Down y, lógicamente, menor edad 

cronológica. Se les hizo escuchar pasivamente un 

relato o cuento para el que previamente habían 

mostrado capacidad de entenderlo. Esta tarea 

implica múltiples mecanismos cognitivos. Se la 

considera como un método eficaz para detectar 

la actividad de importantes regiones de la corte- 

za cerebral, tanto en la población pediátrica con 

normalidad en su desarrollo como en la que pre- 

senta problemas de desarrollo (Patel et al., 2007; 

Vannest et al., 2009). Se descartaron del estudio 

personas que tuvieran problemas de audición u 

otros síntomas neurológicos. Los resultados de 

este estudio quedan descritos ampliamente en 

el capítulo 4. 

En definitiva, lo que se observó en jóvenes adul- 

tos con síndrome de Down es la presencia de 

unos patrones atípicos de activación y funcio- 

namiento en regiones cerebrales relacionadas 

con el lenguaje. Algunas de estas regiones eran 

claramente menos activas y, en cambio, apare- 

cieron otras alternativas. Es decir, se aprecia 

una marcada diferencia en la organización de las 

redes neuronales responsables de recibir e in- 

terpretar la información auditiva de un relato. Es 

importante destacar, sin embargo, que al final la 

información llega y se hace consciente; pero lo 

consigue por procedimientos y mecanismos di- 

ferentes, aparentemente más sinuosos y débiles. 

El estudio, aunque realizado en jóvenes adultos, 

hace pensar que esta disfunción organizativa, de- 

bida a la menor riqueza de redes neuronales en 

los sitios críticos de procesamiento del lengua- 

je, se encuentra ya presente desde la infancia y 

la niñez, justo en las etapas que son vitales para 

iniciar dicho procesamiento. Tal puede ser una 

de las causas por las que se aprecian marcadas 

dificultades en el aprendizaje y posterior utiliza- 

ción del lenguaje y del habla en las personas con 

síndrome de Down. 

El desarrollo del lenguaje no depende única- 

mente de factores neurobiológicos, aunque son 

fundamentales, sino que son indispensables las 

interacciones entre el niño y las personas de su 

entorno. Sin duda, son necesarios distintos niveles 

de organización cerebral para que el aprendizaje 

del lenguaje vaya teniendo lugar, pero la influen- 

cia del entorno es fundamental en el desarrollo 

de la arquitectura cerebral. 

3. Programas de intervención 
dirigidos al desarrollo de la 
comunicación y el lenguaje 

Siguiendo en la línea de considerar el desarrollo 

desde la perspectiva sociohistórica e interactiva, 

gran número de investigaciones del desarrollo de 

la comunicación y el lenguaje infantil otorgan un 

papel fundamental a la interacción social como 

factor explicativo (Moerk, 1977, 1992; Rondal, 

1985; Bruner, 1986; Kumin, 1996, 2012; Rivero, 

2003). Las primeras interacciones socioafecti- 

vas entre el adulto y el niño, y específicamente 

el lenguaje que el adulto dirige al niño, tienen un 

papel determinante en el desarrollo de las pri- 

meras etapas de la comunicación y el lenguaje. 

Los intercambios lingúísticos que se establecen, 

tanto en calidad como en cantidad, son muy im- 

portantes para todos los niños pero, sobre todo, 

para quienes presentan algún retraso en el desa- 

rrollo del lenguaje (Vilaseca, 2006). 

En cuanto a la intervención en la comunicación 

y el lenguaje en las primeras edades en los niños 

con dificultades de desarrollo, en los años 80-90 

algunos profesionales adoptaron una nueva línea 

de trabajo, que pretendía resolver los problemas 

a los que no habían dado respuesta otros enfo- 

ques de intervención de carácter directivo lle- 

vados a cabo en contextos clínicos y centrados 

exclusivamente en el niño. Esta nueva orientación 

fue denominada de manera genérica intervención 

naturalista o natural (Vilaseca, 1991; Tannock y 

Girolametto, 1992; Sánchez-Cano, 1994; Basil 

y Soro-Camats, 1996; Kumin, 1996; McLean y 

Cripe, 1997; Vilaseca y del Rio, 1997; Grácia y 

del Rio, 1998; Soro-Camats, 1998; Grácia, 1999; 

Vilaseca 2002, 2006; Mahoney y Perales, 2012). 
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El objetivo principal de la intervención natura- 

lista es mejorar la calidad de vida de los niños 

con trastornos del desarrollo y las personas de 

su entorno mediante la mejora de las habilida- 

des comunicativas y lingúísticas (Vilaseca, 1999). 

Este tipo de intervención procura minimizar las 

dificultades que algunos niños presentan a par- 

tir de cambios que se generan en el entorno y 

la adopción de estrategias por parte de las fa- 

milias y educadores que mejoran la calidad de 

las interacciones (Gracia, 1999). Determinadas 

estrategias interactivas, de ajuste linguístico y 

control de la conversación empleadas de forma 

natural e implícita por los adultos, sobre todo 

por las madres que son las que más se relacio- 

nan habitualmente con el niño, tienen un carác- 

ter educativo y promueven el desarrollo infantil 

(Gracia y Vilaseca, 2008; Guralnick et al., 2008; 

Mahoney y Perales, 2012). 

La intervención de enfoque naturalista en el área 

de la comunicación y el lenguaje consiste en ayu- 

dar a las familias y/o a los maestros o educadores 

a impulsar el desarrollo del lenguaje de los niños, 

mejorando las estrategias que espontáneamente 

emplean al interactuar con ellos en contextos 

naturales, como son el familiar o el escolar (Ba- 

sil, 1994; Kumin, 1997, 1999, 2014; Gracia, 1999; 

Gracia y del Rio, 2000). 

Consideramos a la comunicación como una ac- 

tividad propia de la vida diaria, es decir, habla, 

lenguaje y comunicación se aprenden mejor si se 

practican en las actividades de cada día. Mediante 

programas de tratamiento global del habla y del 

lenguaje, que estén centrados en la familia y en las 

actividades cotidianas, se enseña a las familias las 

herramientas que necesitan para ayudar a su hijo 

(Kumin et al., 1994) y provocan grandes avances 

en el lenguaje. En definitiva, una buena interven- 

ción en el habla y el lenguaje debe ser sensible a 

las adaptaciones que se requieren en función de 

las características que presentan los niños y sus 

familias pero sólo tiene valor si las habilidades 

que se aprenden son después utilizadas en la vida 

cotidiana, en la escuela, en casa, en el entorno 

(Kumin, 2003, 2014). La mejor manera de conse- 

guirlo es trabajando conjuntamente con la familia. 

Presentamos las principales características de 

la intervención en el ámbito de la comunicación 

y el lenguaje en tres contextos distintos: el lo- 

gopédico, el familiar y el escolar. Lo hacemos 

brevemente por separado, pero insistimos en 

la importancia de la mutua colaboración, indis- 

pensable para que la intervención sea adecuada 

y próspera para el desarrollo de la comunicación 

y el lenguaje de los niños. 

3.1. Contexto logopédico 

Aceptada la importancia de las familias en la in- 

tervención en el ámbito de la comunicación y el 

lenguaje, por ser las que habitualmente interac- 

túan con los niños a lo largo del día, no debemos 

prescindir de la labor de los profesionales —lo- 

gopedas y otros educadores— que contribuyen 

a promover mejoras en las competencias comu- 

nicativas y linguísticas de los niños, en colabo- 

ración con las familias y los maestros que están 

en contacto diario con ellos. 

En los últimos años se han producido cambios 

relevantes por parte de numerosos logopedas 

que han constatado la necesidad de situarse en 

el enfoque interactivo. Esto ha significado un 

gran logro por varias razones. En primer lugar, 

priorizan la naturaleza y la calidad comunicativa y 

social del lenguaje; en segundo lugar, intervienen 

en los aspectos lingúísticos en los que los niños 

necesitan más ayuda; y, por último, establecen 

lazos de colaboración, coordinación y trabajo 

compartido con los padres y el resto de profesio- 

nales que también participan en la competencia 

comunicativa y lingúística de los niños. 

Por ello, el propósito de la intervención llevada 

a cabo por los especialistas en lenguaje se basa 

fundamentalmente en evaluar las necesidades del 

niño en cada etapa, valorar su progreso y esta- 

blecer objetivos a corto plazo, que se trabajarán 
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conjuntamente y de manera coordinada, con- 

sensuada y colaborativa con los padres y los 

maestros de la escuela. De esta manera, padres 

y profesores modelan las actividades y las inte- 

racciones que se establecen para que sean más 

eficaces, y promueven día a día el desarrollo del 

lenguaje durante las rutinas cotidianas median- 

te la planificación de los juegos y actividades a 

desarrollar (Buckley et al., 2005; Kumin, 2014). 

Desde esta perspectiva, los niños con síndrome 

de Down se benefician de una intervención diri- 

gida por un profesional especialista en comunica- 

ción y lenguaje siempre que ésta sea compartida, 

elaborada y planificada por todo el equipo que 

configuran los adultos significativos para el niño. 

Las sugerencias y propuestas del especialista 

se basan principalmente en el conocimiento de 

los procesos que afectan el desarrollo del habla 

y lenguaje en niños de desarrollo típico y en el 

conocimiento de las dificultades que la mayoría 

de los niños con síndrome de Down muestran, 

además de los resultados de investigaciones re- 

cientes en estudios que evalúan estrategias te- 

rapéuticas efectivas (Kumin et al., 1991; Kumin, 

1997; Miller, 1987, 1999; Miller et al., 2000). 

Durante mucho tiempo se ha considerado funda- 

mental el trabajo centrado en el habla (aspectos 

fonéticos, articulatorios, etc.) y en definitiva, en 

los aspectos formales, sobre todo en las escuelas. 

Actualmente, gracias a la influencia positiva de las 

teorías interactivas y funcionales, se considera que 

se debe priorizar la comunicación, valorando el 

contenido y el uso antes que la forma. Cuando no 

se les entiende y ello se hace explícito, los niños 

se sienten frustrados y reducen sus intentos de 

comunicarse. En este caso, si sus interlocutores 

corrigen siempre la forma del mensaje del niño, 

lo que el niño aprende es que dicha forma es 

más importante que su contenido (Miller et al., 

2000) y provoca bloqueo e inhibición a la hora de 

comunicarse. Los profesionales pueden trabajar 

colaborativamente con los padres proponiendo 

una serie de actividades familiares que facilitan 

la conversación, el lenguaje y la comunicación 

en cada período del desarrollo del niño. Desta- 

camos el libro de Kumin (2014) como un texto 

que incluye también descripciones útiles sobre 

las técnicas para poder trabajar conjuntamente 

con los profesionales y hacer un seguimiento 

diario y una valoración longitudinal. 

De esta manera, el tipo de intervención de carác- 

ter más tradicional que iba dirigida más al sujeto 

que a su entorno ha evolucionado hacia un tipo 

de intervención de tipo naturalista y contextual 

que permite un intercambio más asiduo y con- 

tinuado con las personas del entorno natural 

del niño, y además facilita el poder aplicar las 

estrategias pragmáticas, fonológicas y gramati- 

cales que, sobre todo los niños con síndrome 

de Down, necesitan. 

Actualmente, el aprendizaje de la lectura y la 

escritura es considerado un instrumento vincu- 

lado a la enseñanza del habla y del lenguaje, así 

como mediador del desarrollo cognitivo, espe- 

cialmente cuando nos referimos a personas con 

discapacidad intelectual. Algunos estudios indi- 

can que aprender a leer durante los primeros 

años de escolarización acelera el desarrollo del 

lenguaje y de la memoria en niños con síndrome 

de Down (Hulme y Mackenzie, 1992; Laws et 

al., 1995; Buckley et al., 1997). Además, algunos 

autores han puesto de manifiesto la existencia 

de una correlación entre la memoria verbal a 

corto plazo y la decodificación de no-palabras, 

por lo que recomiendan que la intervención no 

se centre exclusivamente en mejorar la memo- 

ria a corto plazo en el síndrome de Down sino 

en desarrollar los patrones responsables de la 

conciencia fonológica (Lahey, 1988; Kay-Raining 

et al., 2000; Kennedy y Flynn, 2003). El aprendi- 

zaje de la lectura sirve para estabilizar y mejorar 

el lenguaje hablado tanto en la producción de 

sonidos (fonemas), como de palabras y frases. 

Asimismo, el aprendizaje de la lectura, ayuda a 

incrementar vocabulario y a mejorar la memoria 

auditiva, además de la gramática (Buckley, 1995, 

1999; Troncoso y del Cerro, 1998). El hecho de 

leerles y enseñarles a leer es un tratamiento muy 
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efectivo para el desarrollo del lenguaje desde la 

infancia hasta los años de escolarización, aunque 

las personas con síndrome de Down pueden 

aprender a leer a cualquier edad, incluso en la 

edad adulta. En relación al lenguaje escrito, cada 

vez más se hace necesario establecer objetivos 

concretos y planificar actuaciones adecuadas de 

intervención desde los primeros años para las 

personas con síndrome de Down. También en 

este caso, el trabajo del logopeda y la colabora- 

ción y coordinación con la familia y los maestros 

es imprescindible en el trabajo de la lectura y la 

escritura. 

Algunos autores recomiendan empezar con el 

aprendizaje de la lectura en el momento en que 

los niños pueden usar dos palabras juntas y son 

capaces de entender unas 50 palabras y produ- 

cir algunas. En cuanto a la metodología a utilizar 

para enseñar a leer a los niños con síndrome de 

Down, no existe un método específico para su 

enseñanza pero sí es importante tener en cuenta 

sus particularidades en cuanto al nivel de lenguaje 

adquirido o conocimiento del lenguaje, sus ca- 

racterísticas perceptivas, atencionales y memoria 

(Gathercole y Baddeley, 1993; Buckley et al., 1997; 

Troncoso y del Cerro, 1998). Asimismo, algunos 

investigadores han constatado la importancia de 

utilizar distintos recursos educativos subrayando 

los estímulos visuales para apoyar y mejorar el 

aprendizaje y la comunicación, es decir, el uso de 

fotografías, lenguaje escrito, programas de orde- 

nador y lápiz y papel, etc. (Kumin et al., 1999). 

El uso de las tecnologías de la información y co- 

municación con personas con discapacidad, en 

concreto con personas con síndrome de Down, 

se entiende como una herramienta potenciadora 

de la enseñanza aplicada a estas personas, entre 

otras cosas porque también puede contrarrestar 

la fatiga o falta de motivación y atención (Orte- 

ga, 2003). Se proponen actividades como crear 

textos, escribir cartas, leer el periódico digital, 

crear un diario personal, utilizar el correo elec- 

trónico, etc., procurando enfatizar que las acti- 

vidades de lectura y escritura sean funcionales. 

Asimismo, actualmente existe una gran variedad 

de programas para ayudar al aprendizaje del len- 

guaje y el desarrollo de la lectura y escritura, así 

como otras materias curriculares. Además, la 

sociedad actual se basa cada vez más en medios 

electrónicos para realizar las actividades de la vida 

diaria y por ello es necesario la incorporación a 

esta cultura cada vez más dominante. 

Por encima de todo, queremos subrayar la re- 

levancia de los enfoques naturalistas en la inter- 

vención sobre el desarrollo de la comunicación 

y el lenguaje, y el aprendizaje de la lectura y es- 

critura, entre otros aspectos del desarrollo. Por 

eso insistimos en la colaboración con las familias 

y/o los maestros o educadores. 

3.2. Contexto familiar 

Como ya se ha comentado, la característica 

principal de la intervención naturalista es que se 

lleva a cabo en contextos cotidianos naturales, 

es decir, en los que se producen interacciones 

naturales de los niños con las personas habituales 

de su entorno. Adoptar un enfoque naturalista e 

interactivo implica tener en cuenta sobre todo a 

las familias como agentes educativos naturales y, 

de este modo, las interacciones cotidianas ejer- 

cen un papel educativo de máxima importancia, 

sobre todo en el caso de niños con problemas 

en el desarrollo. En este sentido, las situaciones 

que se presentan día a día proporcionan un es- 

cenario apropiado para poder aplicar todo tipo 

de estrategias educativas. Por ello, muchos tra- 

bajos de intervención naturalista destacan la im- 

portancia de introducir cambios en los entornos 

lingúísticos naturales con la finalidad de aumentar 

el valor de las intervenciones y las posibilidades 

de generalización y mantenimiento. Se trata de 

aumentar el valor educativo de las interacciones 

que se producen en el entorno habitual y con 

las personas que se relacionan usualmente con 

el niño o que están muchas horas en contacto 

cotidiano con él (del Rio, 1997). Estas peculia- 

ridades se diferencian de la intervención direc- 

ta (en la que el niño es el sujeto directo de la 
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intervención) ya que aumentan las posibilidades 

de generalización que, como se sabe, es uno de 

los problemas con que se encuentran los espe- 

cialistas de lenguaje a la hora de transferir los 

logros conseguidos en sesiones tradicionales al 

entorno natural del niño (Rondal, 1993). 

En el caso de los niños con discapacidad intelec- 

tual con retraso en el área del lenguaje, como 

es el caso de los niños con síndrome de Down, 

es necesaria una intervención directa con el 

niño, posiblemente en la mayoría de casos, y 

paralela al trabajo de la familia, de manera que 

los padres vayan incorporando patrones inte- 

ractivos y estrategias adecuadas para potenciar 

los avances que se van consiguiendo, siempre 

desde una perspectiva de trabajo en colabora- 

ción, sin adoptar una posición de “experto”. 

Una vez más, se destaca el papel de la familia 

como contexto de desarrollo que tiene la fun- 

ción básica y primordial de la socialización de 

los niños a través de su participación en activi- 

dades que facilitan que éstos puedan apropiarse 

de los conocimientos propios del grupo social 

al que pertenecen. 

Algunos estudios han puesto de manifiesto que 

las interacciones entre un adulto y un niño con 

discapacidad, poco a poco, van perdiendo riqueza 

y se van alejando de aquellas que parecen ser las 

más adecuadas para el desarrollo de la comuni- 

cación y el lenguaje (Mahoney y Powell, 1988). 

Por ello, se debe hacer lo posible para que estas 

interacciones mejoren y de esta forma aceleren 

el desarrollo. Los padres y madres, cuando inte- 

ractúan con ellos, tienden a ser más directivos y 

no son sensibles a los actos de los niños, lo cual 

les lleva a ignorar sus intentos comunicativos. 

Según estos autores, este tipo de estilo interac- 

tivo, a largo plazo, puede suponer un retraso en 

el desarrollo del lenguaje. 

En el contexto del asesoramiento a las familias 

de niños con dificultades en el desarrollo del len- 

guaje y también a los profesionales, educadores y 

maestros, para complementar el trabajo directo 
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con el niño, destacan varios trabajos que se re- 

montan a los años 70 y 80, como es el caso del 

Mother Child Home Program (Levenstein, 1976) o 

los programas dirigidos a las madres para me- 

jorar las habilidades comunicativas y linguísticas 

de sus hijos de McDonald (McDonald, 1989) y 

de Manolson (Manolson, 1979, 1992, 1994). De 

este último destaca uno de los programas más 

conocidos, el Programa Hanen, cuyo objetivo 

esencial es propiciar la comunicación mediante 

la acción indirecta, para evitar la resistencia del 

niño (Pepper y WWeitzman, 2007). Este método 

se concentra en las interacciones responsables 

que ayudan al niño a comunicarse y a aprender; 

por ejemplo, propiciar a que tome la iniciativa, 

compartir el momento de juego o actividad con 

él y agregar lenguaje y experiencia para estimular 

la comunicación. 

Las actividades cotidianas son el mejor momento 

para que aprendan, puesto que pueden escuchar 

las mismas palabras, una y otra vez, en situacio- 

nes familiares como: al subir y bajar escaleras, al 

despertar, al peinarse, al vestirse, al recoger los 

juguetes, durante el baño, etc., y otras cotidia- 

nas como poner la mesa, preparar la comida, ir 

a comprar al supermercado, arreglar la casa, etc. 

En los momentos en que se comparte la actividad 

se describe lo que está sucediendo, se le enseñan 

las palabras que necesitan para comprender el 

lenguaje y, más adelante, para emplearlo. Todas 

estas experiencias enriquecen sus oportunida- 

des de comprender y aprender. Se agrega infor- 

mación cuando el niño muestra interés por un 

objeto o actividad concreta, cuando sucede algo 

fuera de lo común, cuando las cosas salen mal 

(se explica qué pasó, por qué sucedió). Por tan- 

to, cada momento en la vida del niño se vuelve 

una oportunidad para comunicarse. Por ello, el 

programa Hanen desarrolla formas y estrategias 

que ayudan a los padres a que esas actividades 

de la vida diaria se conviertan en oportunidades 

para que los niños desarrollen su lenguaje. El libro 

de Kumin (2014) ofrece igualmente numerosas 

aportaciones sobre las actividades que se pueden 

realizar en casa para promover el desarrollo de 
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los diversos procesos del lenguaje: semántica, 

sintaxis, pragmática. 

Además, existen momentos del día o la semana 

en que la mayoría de familias se implican en ac- 

tividades de carácter más instructivo o educa- 

tivo de manera intencionada con sus hijos; por 

ejemplo, los momentos de mirar cuentos, hacer 

los deberes, enseñar los colores, etc. Este tipo 

de actividades, día a día, se vuelven más habi- 

tuales en el contexto familiar. Por ejemplo, una 

de las actividades que estimula el desarrollo del 

lenguaje y la memoria es la lectura de cuentos 

(Snow y Goldfield, 1983; DeLoache y Mendoza, 

1987) dado que facilita el aprendizaje del voca- 

bulario, el desarrollo de la gramática e incluso la 

lectura. Además, Moerk (1985) sugiere que las 

regularidades rítmicas y redundancia prosódica 

de la lectura de cuentos es una buena ayuda para 

la atención sostenida, la memoria a corto plazo, 

el mantenimiento de la motivación del niño y, a 

la vez, para el almacenamiento a largo plazo de 

las características estructurales de la frase. En 

primer lugar, se utiliza soporte visual junto con 

la palabra y esto ayuda a elaborar la información, 

el lenguaje concreto y la comunicación recepti- 

va (Mirenda y Erikson, 2000; Stahl, 2004), y, en 

segundo lugar, se usan preguntas y respuestas 

sobre el contenido de la historia como elemento 

clave de la importancia de la interacción social. 

En resumen, existe una gran relación entre el 

desarrollo del lenguaje y la lectura (Whitehurst 

y Lonigan, 1998) ya que la lectura de cuentos o 

pequeñas historias incrementa la comprensión 

del lenguaje y la adquisición de vocabulario, ayu- 

da a iniciar conversación y a crear una comuni- 

cación entre el adulto y el niño y, en definitiva, 

a mejorar el lenguaje oral (Norris y Hoffman, 

1990; Roth et al., 2002). Además, la lectura en 

voz alta incluye la identificación de importantes 

elementos de la historia y éstos al sintetizarlos 

ayuda de gran modo a la comprensión del signifi- 

cado de la historia, favorece la memoria a corto 

plazo y ayuda a entender la estructura narrativa 

del cuento o texto en general (McNeill y Fowler, 

1999; Crain-Thoreson y Dale, 1999; Crowe et al., 

2000; Morrow y Brittain, 2003). Incluso mejora 

el silabeo de palabras más difíciles, porque la vi- 

sión de la palabra escrita supera a la audición de 

la palabra hablada. Esto también se ha observado 

en el caso de niños con discapacidad intelectual 

o dificultades en el desarrollo del lenguaje (Hoc- 

kenberger et al., 1999). 

Existen muchos ejemplos de experiencias lleva- 

das a cabo con familias y maestros de niños con 

discapacidad desde un enfoque naturalista (Giro- 

lameto, 1988; Mahoney y Powell, 1988; Tannock 

y Girolameto, 1992; Sánchez-Cano, 1994; Urquía, 

1998; Gracia, 1999, 2001). En todas ellas se tiene 

en cuenta las necesidades y los intereses del niño 

para ayudarle en sus interacciones comunicativas 

y se utilizan estrategias que ayuden a mejorar 

dichas interacciones. En el caso de niños con 

problemas de desarrollo del lenguaje, como es 

el caso de los niños con síndrome de Down, se 

hace imprescindible tener en cuenta estrategias 

clave que consisten, entre otras, en observar 

atentamente al niño para conocer el modo en 

que se comunica, seguir su iniciativa, interpretar 

sus actos verbales o no verbales, adecuar el en- 

torno para facilitar que se comunique, expandir 

los enunciados, etc. (Lezcano y Troncoso, 1998; 

Gracia y del Rio, 2000, Gracia, 2007). En este 

tipo de actividades el adulto sigue la iniciativa e 

interés del niño en una situación de interacción 

natural, como el juego o las actividades de cuida- 

do de los niños (el baño, la hora de la comida...) 

en contexto natural familiar o escolar (Gracia, 

1999) y favorece el incremento de las habilidades 

comunicativas por parte del niño, mejorando la 

calidad de las interacciones con él. 

En nuestro país cabe señalar el trabajo de Gracia 

(2001, 2007) como ejemplo del tipo de interven- 

ción que se ha realizado con familias de niños 

con síndrome de Down en relación al contexto 

de la comunicación y el lenguaje. Los resultados 

obtenidos ponen de manifiesto que el trato con 

las familias es necesario porque incrementa sus 

habilidades y la de los niños, además de promover 
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la seguridad y autonomía de las madres. Por tan- 

to, se valora muy positivamente su participación 

desde el primer momento de la intervención. Sin 

embargo, uno de los retos que todavía queda por 

superar es la falta de recursos y apoyos necesarios 

para proporcionar a los niños oportunidades de 

interacción a diario con las personas con quien 

se relacionan y, si es necesario, recibir atención 

logopédica adicional para favorecer el desarro- 

llo del lenguaje, sea en el ámbito de la atención 

temprana como en la escuela. Por tanto, la fa- 

milia y la escuela constituyen los dos contextos 

de desarrollo principales del niño hasta que llega 

a la edad adulta. 

3.3. Contexto escolar 

Los maestros, en el contexto escolar, necesitan 

estrategias que les ayuden a desarrollar la com- 

petencia pragmática de sus alumnos y gestionar 

la participación en el diálogo para que aprendan 

cuándo y de qué manera intervenir. En este sen- 

tido, algunas estrategias les son muy útiles para 

ayudar a que los alumnos, sobre todo aquellos 

con dificultades comunicativas y lingúísticas, par- 

ticipen más activamente en las conversaciones. 

Por ejemplo, se puede dejar alguna frase inaca- 

bada, hacer pausas o formular preguntas abiertas 

para favorecer que utilice su turno comunicativo. 

También, reducir o ajustar la longitud de las in- 

tervenciones para favorecer la densidad de turno 

similar y dar oportunidades para que el alumno 

escoja el tema de conversación así como para 

fomentar que tome la iniciativa (Sánchez-Cano 

y del Rio, 1999). Algo muy importante es que 

el alumno tome conciencia y se sienta parte ac- 

tiva del intercambio comunicativo, y encuentre 

momentos en que tiene que hablar, escuchar, 

preguntar, responder, tener en cuenta lo que 

dicen sus interlocutores y saber que aquello 

que él comunica también se tiene en conside- 

ración. De esta manera, la intervención se basa 

en ajustar las respuestas del maestro en función 

de las del alumno para potenciar el gusto por 

comunicarse. 

Por todo ello, se entiende el trabajo de la co- 

municación y el lenguaje en la escuela como un 

elemento integrado e integrador de la totalidad 

de los aprendizajes y que contribuye al objetivo 

de la inclusión educativa. Por este motivo, en la 

escuela se deben utilizar estrategias para ayudar 

al alumnado en el desarrollo de las habilidades 

comunicativas y linguísticas y, para ello, se debe 

reflexionar sobre cómo se aprende y cómo se 

enseña el lenguaje en los contextos naturales, 

desde la concepción interactiva de la adquisición 

del lenguaje y desde la teoría socio-histórica, 

entendiendo el lenguaje como una actividad que 

se desarrolla gracias a un proceso interactivo de 

enseñanza y aprendizaje (Sánchez-Cano, 2007). 

De esta manera, el contexto escolar, además de 

la influencia del entorno familiar y natural del día 

a día, amplía el marco de interacciones y multipli- 

ca las posibilidades de usar el lenguaje. Como ya 

hemos comentado reiteradamente, es necesaria 

la colaboración y participación de “todos” los 

que configuran el equipo de intervención en el 

área de la comunicación y lenguaje y otras áreas 

del desarrollo y entender el papel esencial de la 

familia en dicho proceso. 

También para la enseñanza y el aprendizaje de la 

lectura y escritura, de entre otros aprendizajes, 

la colaboración con un especialista contribuye 

a establecer los objetivos apropiados basados 

en la comprensión del lenguaje del niño y sus 

necesidades expresivas en el habla procurando 

lograr una buena comunicación, participación y 

colaboración entre los maestros y los padres, 

aplicando las actividades diariamente para lograr 

la consolidación de los aprendizajes (Miller et al., 

2000). Ambos aprendizajes, el de la lectura y el 

de la escritura, se realizan paralelamente aunque 

en los niños con síndrome de Down se empieza 

mucho antes la lectura y se van trabajando pau- 

latinamente las estrategias grafomotrices nece- 

sarias para la escritura. 

En resumen, destacamos la necesidad de planifi- 

car un trabajo en colaboración entre la familia, la 

escuela y los distintos profesionales en el ámbito 
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de la intervención en el área de la comunicación 

y el lenguaje. Esto significa que desde el principio 

es básico incorporar en el equipo a los padres 

y a los maestros en la toma de decisiones de 

la intervención dado que el contexto familiar y 

también el escolar son los entornos más adecua- 

dos para incorporar estrategias que promuevan 

el desarrollo de las habilidades comunicativas y 

lingúísticas. Dicha consideración ha de formar 

parte de la práctica logopédica, tanto la interven- 

ción que se realiza en el centro escolar como la 

que se realiza desde centros específicos, y pro- 

mover que los padres y los maestros participen 

activamente en el planteamiento de los objetivos 

y procedimientos que se diseñen para favorecer 

el desarrollo de la comunicación y lenguaje de 

sus hijos (Gracia et al., 2010). 
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Funciones ejecutivas 

l. BASES DE LA FUNCIÓN EJECUTIVA 

l. Concepto 

El término función ejecutiva hace referencia a un 

conjunto de procesos que tienen por objeto el 

modo en que una persona es capaz de manejar- 

se a sí misma y de utilizar sus propios recursos 

con el fin de conseguir un nuevo objetivo. Es una 

especie de término “paraguas” bajo el cual se 

agrupan toda una serie de habilidades capaces 

de regular la acción y la conducta, mediante la 

asignación de recursos cognitivos dirigidos a 

explorar, asociar, decidir, controlar y evaluar 

las situaciones (Grieve y Gnanasekaran, 2009). 

Su base neurológica en el cerebro se extiende 

en el lóbulo frontal, especialmente en la corteza 

prefrontal, como se expondrá más adelante. Las 

funciones ejecutivas son la esencia de nuestra 
conducta, son la base de los procesos cogniti- 

vos y constituyen el elemento con mayor valor 

diferencial entre el ser humano y las restantes 

especies (Portellano, 2005) ya que incluyen un 

grupo de habilidades cuyo objetivo principal es 

facilitar la adaptación del individuo a situaciones 

nuevas y complejas, yendo más allá de conductas 

habituales y automáticas (Collette et al., 2006). 

Las habilidades resguardadas bajo el paraguas de 

la función ejecutiva son las siguientes, de acuerdo 

con Gioia et al. (2000a, b). 

Inhibición. Es la capacidad para interrumpir nues- 

tra propia conducta en el momento oportuno, lo 

que incluye tanto acciones como pensamientos o 

actividad mental. Lo opuesto de la inhibición es 

la impulsividad. Si tenemos debilidad para inte- 

rrumpir la acción dirigida por nuestros impulsos, 

somos entonces “impulsivos”. 

Cambio. Es la capacidad para pasar libremente 

de una situación a otra, y para pensar con flexi- 

bilidad con el fin de responder adecuadamente 

a Una situación. 

Control emocional. Es la capacidad para modu- 

lar respuestas emocionales, de modo que utili- 

cemos pensamientos racionales para controlar 

los sentimientos. 

Iniciación. Es la capacidad para comenzar una 

tarea o actividad y para generar de manera inde- 

pendiente ideas, respuestas o estrategias capaces 

de solucionar los problemas. 

Memoria operativa. Es la capacidad para re- 

tener la información en nuestra mente con el 

propósito de cumplir una tarea. Es la forma de 

memoria responsable de almacenar temporal- 

mente y procesar la información en tanto se 

llevan a cabo las tareas cognitivas relacionadas 

con esa información. 
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Planificación. Es la capacidad de manejar las 

exigencias de una tarea orientadas tanto al pre- 

sente como al futuro. 

Organización de materiales. Es la capacidad 

para poner orden en el trabajo, en el juego 

y tiempo libre y en los espacios dedicados al 

almacenamiento. 

Seguimiento de uno mismo. Es la capacidad 

para hacer el seguimiento de nuestras propias 

realizaciones y de medirlas o evaluarlas en rela- 

ción con un estándar previamente fijado sobre 

lo que se necesita o lo que se espera. 

Las funciones ejecutivas promueven un funcio- 

namiento adaptativo y autónomo ya que operan 

como un sistema de autocontrol y guía en el des- 

empeño de conductas con intención. Abarcan 

una serie de procesos cognitivos entre los que 

destacan la planificación, decisión y evaluación o 

reajuste de conductas adecuadas para formular 

y alcanzar objetivos, así como de anticipar los 

posibles resultados (Tirapu et al., 2011; Grieve 

y Gnanasekaran, 2009; Lezak, 2004; Diamond, 

2013). Corresponden a constructos indepen- 

dientes pero moderadamente relacionados (Mi- 

yake et al., 2000). Pueden agruparse en varios 

componentes: 

a) las habilidades necesarias para formular metas 

u objetivos, en las que se requiere la capacidad 

de iniciar la conducta o una actividad con pro- 

pósito y de inhibir la respuesta automática o 

conducta inducida por el entorno. Requiere, 

por tanto, cierto conocimiento de las capaci- 

dades de uno mismo en cuanto a la habilidad 

de llevar a cabo una tarea, 

b) las habilidades implicadas en la organización y 

planificación de los procesos y las estrategias 

para lograr los objetivos. Asimismo, las tareas 

requieren la formulación de subobjetivos o 

pasos específicos que deben secuenciarse de 

manera correcta para alcanzar el objetivo y 

modificar el plan si es preciso 
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c) las habilidades implicadas en la ejecución de 

los planes y la anticipación o reconocimiento 

del alcance de éstos y 

d) las habilidades de adaptación y flexibilidad para 

alterar la actividad, detenerla, cambiar de es- 

trategia y generar nuevos planes de acción si 

es necesario para conseguir alcanzar los ob- 

jetivos. Para ello, se debe estimar también la 

dificultad de la tarea y el tiempo que se re- 

quiere en realizarla. 

Por ello, un buen desarrollo de las funciones 

ejecutivas durante la infancia y adolescencia im- 

plica el desarrollo de una serie de capacidades 

cognitivas que permiten la regulación del pensa- 

miento, las acciones y las emociones. Se alcanza 

una capacidad ejecutiva similar a la observada 

en el adulto entre la adolescencia y principios 

de la segunda década de la vida (García-Molina 

et al., 2009). 

Además, las funciones ejecutivas engloban un 

amplio conjunto de habilidades que se podrían 

sintetizar principalmente en las siguientes: 

a) la memoria operativa que permite tener en 

mente y de manera activa la información 

mientras se trabaja en una tarea, es decir, 

mantener la información, manipularla y actuar 

en función de ésta 

b) la interiorización del habla que permite a uno 

pensar para sí, seguir reglas e instrucciones, 

así como autorregular la conducta, logrando 

actuar de forma reflexiva y no impulsiva 

c) la autorregulación, el control de las emociones y 

la motivación que ayuda a conseguir metas y 

modular la intensidad de las emociones que 

nos interfieren 

d) la flexibilidad mental que nos ayuda a adaptar 

el comportamiento a los cambios que puedan 

producirse en el entorno, así como a la capa- 

cidad de ser creativos y combinar nuevamente 
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los distintos componentes para lograr nuevas 

acciones. 

En síntesis, las funciones ejecutivas comprenden 

una serie de procesos cognitivos entre los que 

destacan la anticipación, la elección de objetivos, 

la planificación, la selección de la conducta, la 

autorregulación, el autocontrol y el uso de la re- 

troalimentación o feedback (Sholberget al., 1993) 

para lograr llevar a cabo una conducta eficiente. 

Son muy importantes en el ámbito emocional, 

conductual y funcional y operan en función del 

contexto (externo, interoceptivo y metacognitivo) 

y de la previsión de nuestros objetivos futuros 

(Verdejo-García y Bechara, 2010). 

Como se puede observar, las funciones ejecutivas 

son un conjunto de habilidades diversas pero re- 

lacionadas e imbricadas. Para comprender a una 

persona, es importante observar cuáles son sus 

habilidades ejecutivas problemáticas y en qué 

grado lo son. De hecho, se dispone de escalas 

de evaluación que se utilizan para crear el “perfil 

ejecutivo” de una persona (ver más adelante). 

2. Neuroanatomía de la función 
ejecutiva 

Tanto los estudios realizados sobre las funciones 

cognitivas tras lesiones de determinadas partes 

del cerebro (visión negativa), como los de neuroi- 

magen funcional obtenida durante la realización 

de determinadas tareas (visión positiva), coinci- 

den en señalar a la corteza prefrontal como la 

región por excelencia donde reside la capacidad 

para que surjan y se desarrollen las funciones 

ejecutivas. Como se ha repetido en anteriores 

capítulos, la corteza prefrontal es la gran corte- 

za de asociación del lóbulo frontal, que atiende 

a los aspectos ejecutivos de la cognición, en es- 

pecial la organización temporal de acciones en 

las esferas de la conducta, el lenguaje y el razo- 

namiento (Fuster, 2014). Esta corteza ejecutiva 

se desarrolla al máximo en el cerebro humano 
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donde ocupa casi una tercera parte de toda la 

neocorteza. 

La corteza prefrontal tiene tres regiones anató- 

micas: lateral, medial y ventral u orbital (Fuster, 

2002). El territorio prefrontal se caracteriza en 

todos los mamíferos por una capa |V granular 

prominente y una firme conectividad recíproca 

con el núcleo dorsolateral del tálamo. La corteza 

del lóbulo frontal está excepcionalmente bien co- 

nectada con otras estructuras cerebrales, tanto 

corticales como subcorticales. En particular, la 

corteza prefrontal es la zona mejor conectada. 

Las tres regiones prefrontales, medial, lateral y 

orbital, están conectadas recíprocamente unas 

con otras, y con los núcleos del tálamo dorsal y 

anterior (Verdejo-García y Bechara, 2010; Grieve 

y Gnanasekaran, 2009; Tirapu et al., 2011; García- 

Molina et al., 2009). 

Adicionalmente, la corteza prefrontal dorsolate- 

ral, situada en la cara lateral del lóbulo frontal y 

anterior del área premotora, selecciona informa- 

ción relacionada con la tarea desde memorias al- 

macenadas en otras áreas cerebrales, y la retiene 

en la memoria operativa para la planificación de 

la acción apropiada en relación con los objetivos. 

La corteza prefrontal medial, se encuentra en la 

parte interior de cada lóbulo frontal, y está aso- 

ciada al sistema límbico, el cual guía la valoración 

afectiva de la conducta. La corteza cingulada an- 

terior se encuentra en la cara medial del lóbulo 

frontal sobre el cuerpo calloso. Esta área activa 

el sistema supervisor de la atención cuando la 

tarea requiere otra operación o estrategia. Actúa 

como sistema de control y resuelve conflictos 

en los requerimientos de tareas. 

Las regiones medial y anterior están además co- 

nectadas con el hipotálamo y otras estructuras 

límbicas; algunas de estas conexiones son indi- 

rectas, a través del tálamo. Las regiones laterales 

envían conexiones a los ganglios basales y están 

conectadas con las cortezas de asociación de 

los lóbulos occipital, parietal y temporal (Fuster, 

2002). El circuito prefrontal dorsolateral se ha 
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implicado básicamente en la función ejecutiva, in- 

cluyendo capacidades de resolución de problemas 

complejos como aprender nueva información, pla- 

nificar, activar memorias remotas, regular la acción 

de acuerdo con estímulos del entorno, cambiar el 

patrón de conducta de forma apropiada, generar 

programas motores y ordenar temporalmente 

los eventos recientes. Las disfunciones de este 

circuito ocasionan problemas de razonamiento 

y flexibilidad mental. Se ha propuesto diferenciar 

las principales habilidades de la función ejecutiva 

en dos clases: las “cálidas” que se refieren a las 

que tienen relación con el afecto y la motivación 

y dependerían fundamentalmente de las regio- 

nes ventromediales de la corteza prefrontal, y 

las “frías”, relacionadas fundamentalmente con 

las funciones de carácter cognitivo y estarían 

asociadas con la corteza prefrontal dorsolateral 

(Hongwankishkul et al., 2005). 

En resumen, las áreas prefrontales están aso- 

ciadas a los procesos cognitivos superiores que 

planifican, controlan y modifican la acción y la 

conducta, y desempeñan un importante papel en 

la memoria operativa y el lenguaje. De todas las 

grandes vías de conexión intracerebral, ninguna 

es más importante para la cognición que la que 

enlaza, en cada hemisferio, la gran área de aso- 

ciación parieto-temporo-occipital situada en el 

cerebro posterior, de carácter eminentemente 

perceptual, con la corteza prefrontal ejecutiva: es 

el fascículo longitudinal superior. En este tracto, 

las conexiones son bidireccionales; es decir, van 

en ambos sentidos, de atrás adelante y de delan- 

te atrás. Van a ser esenciales para toda clase de 

conductas estructuradas de manera temporal en 

que la percepción guiará la acción y viceversa, a 

través del entorno. 

3. Desarrollo de las funciones 
ejecutivas 

Dicho de forma sencilla, los lóbulos frontales y la 

corteza prefrontal constituyen la base anatómica 

o biológica de la función ejecutiva. Aunque no 

son sólo éstas las regiones del cerebro respon- 

sables de las habilidades de control mental, los 

lóbulos frontales son los últimos en madurar de 

forma completa. Puesto que la corteza prefron- 

tal es la que se desarrolla más tardíamente y 

no alcanza su pleno crecimiento y mielinización 

hasta la tercera o cuarta década en la vida de un 

individuo, es lógico que las funciones a las que 

atiende vayan desarrollándose progresivamente 

a lo largo de ese espacio temporal. Las conse- 

cuencias de este hecho son importantes, sobre 

todo en lo relativo a la madurez cognitiva y, por 

supuesto, a la libertad de acción y la responsa- 

bilidad ligadas a la misma (Fuster, 2014). En gran 

medida, el extraordinario crecimiento evolutivo 

de la corteza prefrontal en la especie humana, el 

cerebro humano se abre “al futuro”. En personas 

con retraso en estas áreas, el desarrollo puede 

continuar después de ese periodo. 

Así como esperamos que los niños anden y ha- 

blen a determinadas edades, también confiamos 

que aprendan a planificar, organizarse y ejecutar 

las tareas de forma más eficaz e independiente 

conforme se hacen mayores, es decir, conforme 

va evolucionando, enriqueciéndose, la corteza 

prefrontal. 

El desarrollo de las funciones ejecutivas está re- 

lacionado tanto con los procesos biológicos de la 

maduración del cerebro (naturaleza) como con 

la experiencia (educación), así como con factores 

motivacionales y emocionales. Este desarrollo con- 

duce y traslada a los niños desde la dependencia 

de estructuras y apoyos elaborados por el adulto, 

a modos más independientes y flexibles de pen- 

sar y de actuar. Existe una gran variabilidad en la 

velocidad a la que los niños desarrollan el control 

ejecutivo. Algunos experimentan retrasos en el de- 

sarrollo de estas importantes habilidades. Algunos 

consiguen superarlos pero otros siguen arrastrando 
debilidades ejecutivas en la edad adulta. 

Resulta difícil medir y valorar cómo se desarrolla 

la función ejecutiva. En primer lugar, la variedad 
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de tests que se han aplicado para su evaluación en 

edades más avanzadas no siempre resultan válidos 

para las primeras edades. En segundo lugar, es 

complejo el papel del contexto en la realización 

de las funciones ejecutivas; puede haber una dis- 

paridad en la evaluación de unos determinados 

componentes de la función ejecutiva, según que 

los evaluadores sean los padres que juzgan las ta- 

reas del niño en el ambiente familiar y cotidiano, 

o los maestros en el ambiente escolar. Por otra 

parte, es frecuente que la evaluación se haga en 

un ambiente tranquilo, de laboratorio, donde se 

aplica un determinado test para medir una deter- 

minada dimensión valorada por un profesional; 

¿en qué grado el resultado es comparable al del 

funcionamiento multidimensional dentro de un 

contexto ordinario? (Gioia et al., 2010). 

El desarrollo de las funciones ejecutivas son de 

inicio temprano (Sastre-Riba, 2006) y éste se 

prolonga hasta la edad adulta; por tanto, son las 

que tardan más en desarrollarse. El rendimiento 

en diversas tareas consideradas ejecutivas, ex- 

perimenta mejoras significativas en los primeros 

años de vida (Carlson, 2005) y presentan distintos 

“picos” madurativos a lo largo de su desarrollo. 

Aun así, y en breve referencia al desarrollo de las 

distintas habilidades que engloban las funciones 

ejecutivas, cabe destacar que antes del año, el 

niño reacciona a los estímulos que le proporciona 

el entorno inmediato casi de manera automáti- 

ca. Sin embargo, antes de los dos años pueden 

observarse los primeros indicios de conducta 

ejecutiva. Progresivamente, hacia los tres años, 

el niño muestra mayor capacidad de controlar 

su conducta y mejorar el control de la inhibición 

para contener impulsos, resistir a la distracción 

y no responder impulsivamente (Bausela, 2010). 

Es a partir de los cuatro años aproximadamente 

cuando empieza a autorregular los propios pro- 

cesos cognitivos, es decir, se inicia en el proceso 

de la metacognición (García-Molina et al., 2009) 

gracias al proceso de mediación que ejercen 

las personas con las que interactúa. Todo ello 

favorece la capacidad de controlar y manejar sus 

emociones para lograr una adaptación adecuada al 

entorno, siendo el lenguaje su mayor herramienta. 

Entre los 6 a 8 años de edad se adquiere la capa- 

cidad de autorregulación de la conducta siendo 

capaz de anticiparse a los eventos sin perder las 

instrucciones externas, aunque está presente 

cierto grado de descontrol e impulsividad (Bau- 

sela, 2010). La función reguladora del lenguaje es 

importante para los procesos de inhibición mo- 

tora y control de impulsos, aunque no es hasta 

los 10 años cuando alcanza el pleno dominio de 

la capacidad inhibitoria. 

Al igual que otros procesos ejecutivos, la capaci- 

dad de planificación y organización sigue un pro- 

ceso de desarrollo que abarca un amplio período 

evolutivo, y alrededor de los 12 años alcanza una 

organización cognoscitiva similar a la que se ob- 

serva en el adulto. 

Las funciones ejecutivas se desarrollan a lo largo 

de la infancia y la adolescencia en paralelo con 

los cambios madurativos que moldean la corteza 

prefrontal y sus conexiones con el resto del ce- 

rebro. Desde un punto de vista neuroevolutivo, 

la corteza prefrontal es conocida por ser la re- 

gión del cerebro de desarrollo más lento y que 

muestra cambios significativos en su desarrollo 

incluso hasta en la edad adulta. En los primeros 

5 años, gracias a la neuroplasticicidad, ocurren 

cambios cruciales en el desarrollo de funciones 

cognitivas básicas que tienen amplias implicacio- 

nes para el desarrollo posterior (Whitebread y 

Basilio, 2012). 

4. Causas y expresión de las 
dificultades en la función ejecutiva 

Hay niños y adultos que muestran debilidad en su 

función ejecutiva. En la mayoría de ellos no existe 

una causa conocida. Los describimos como de- 

bilidad del desarrollo porque no aparece ningún 
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hecho o factor que se pueda identificar como 

responsable de haber interferido el desarrollo 

del cerebro. En la mayoría de estos niños que 

experimentan retrasos en su función ejecutiva, 

probablemente su debilidad se debe a que la co- 

municación entre las regiones del cerebro resulta 

ineficiente, y no a un problema claro y localizado, 

como podría ser la lesión de una determinada 

área del cerebro. 

Sabemos ciertamente que la exposición al alcohol, 

a ciertos fármacos o toxinas durante el embarazo, 

así como el nacimiento prematuro, son factores 

de riesgo en el retraso del desarrollo cognitivo. 

Niños que han sufrido de forma prematura el 

abuso, el abandono familiar u otras experiencias 

traumáticas son también vulnerables a retrasos 

en el desarrollo. Sabemos también que la debi- 

lidad ejecutiva (relacionada, por ejemplo, con el 

déficit de atención/trastorno de hiperactividad 

y otras discapacidades de aprendizaje) cursa en 

familias aunque desconocemos cómo funciona 

exactamente la transmisión genética. Sabemos 

igualmente que un proceso patológico o una le- 

sión en el cerebro pueden provocar una disfun- 

ción ejecutiva adquirida en niños que previamen- 

te tenían un desarrollo normal. También se dan 

retrasos y déficit en la función ejecutiva en niños 

y adolescentes con todo un espectro de proble- 

mas del neurodesarrollo, psiquiátricos y médicos. 

Así, por ejemplo, podemos observar esta debili- 

dad en la discapacidad de aprendizaje no verbal, 

síndrome de Tourette, trastornos epilépticos, 

trastornos y deprivación del sueño, síndrome de 

Turner, síndrome velocardiofacial, síndrome X- 

frágil; en trastornos psiquiátricos como pueden 

ser trastornos de ansiedad (incluido el trastorno 

obsesivo-compulsivo), la depresión, el trastorno 

bipolar y el nuevo cuadro denominado trastorno 

grave de la regulación del ánimo, los trastornos 

psicóticos. Puede verse también en niños que 

padecen trastorno emocional serio por estar 

sometidos en su ambiente a agentes estresores. 

Finalmente, numerosos cuadros que cursan con 

discapacidad intelectual muestran signos de de- 

bilidad en su función ejecutiva; tal es el caso en 

Sindrome de Down: Neurobiología, neuropsicología y salud mental 

el síndrome de Down. Interesa saber si los di- 

versos síndromes muestran sus propios perfiles 

específicos en esta función (Carney et al., 2013). 

En relación con la evolución y progreso de las 

funciones ejecutivas durante las etapas del de- 

sarrollo de una persona, no resulta fácil precisar 

si dicho desarrollo es homogéneo o muestra 

componentes que son disociables. Los estudios 

en niños con problemas del desarrollo, parecen 

indicar la existencia de perfiles de la función eje- 

cutiva en que las modalidades aparecen disocia- 

bles, lo que inclinaría a pensar en un modelo de 

componentes múltiples y disociables (Gioia et al., 

2002a,b). Más aún, en un determinado trastorno 

del desarrollo pueden apreciarse componentes 

de la función ejecutiva que se encuentran más 

débiles de lo que indicaría su edad mental y, en 

cambio, otros más acordes con dicha edad. Cabe 

hablar, por tanto, de un perfil de la función eje- 

cutiva que sea específico para una determinada 

discapacidad. 

Mucha gente piensa que las personas con alto 

grado de inteligencia, reflejada en su coeficiente 

de inteligencia (Cl), han de tener por definición 

buenas habilidades ejecutivas. Esperamos que 

los niños “inteligentes” tengan también eleva- 

dos hábitos de trabajo y capacidad para manejar 

con facilidad las exigencias diarias en casa y en 

la escuela. Pero inteligencia y habilidades ejecu- 

tivas muestran sólo una débil correlación. Esto 

significa que un estudiante altamente dotado 

puede mostrar un control de sus impulsos, una 

capacidad de planificación y unas habilidades de 

organización que están por debajo de la media. 

Después de todo, la capacidad para analizar 

intelectualmente y comprender una tarea no 

significa que el niño pueda iniciarla y terminarla 

de modo eficiente. En el otro extremo del es- 

pectro, aunque la mayoría de las personas con 

retraso mental importante tienen también dé- 

biles habilidades ejecutivas, podemos ver niños 

que teniendo Cl por debajo de la media, poseen 

buenas habilidades para aprender rutinas y ma- 

nejarse en las tareas diarias. 



Capítulo 13. Funciones ejecutivas 

Esta débil correlación entre los aspectos men- 

cionados puede ser parcialmente explicada por 

la influencia y el peso específico que los factores 

motivacionales y emocionales pueden llegar a 

jugar en estos procesos. Dicho de otra manera 

más sencilla, a veces no es suficiente con saber 

hacer algo, sino que es necesario querer hacerlo. 

Así pues, los elementos motivacionales y emocio- 

nales actúan como catalizadores de la habilidad 

o función correspondiente. Por ejemplo, no es 

suficiente saber cómo solicitar ayuda a otra per- 

sona (habilidad) sino que es necesario creerse 

capaz de hacerlo (sentimiento de competencia), 

relacionar dicha habilidad con experiencias exi- 

tosas anteriores (estilos atribucionales adaptati- 

vos) y mantener un control emocional adecuado 

(control de la ansiedad situacional, del miedo es- 

cénico, de la expectativa de ser rechazado, etc.). 

Pero más que rotular e insistir en diagnósticos 

causantes de la debilidad en la función ejecutiva, 

debemos fijarnos sobre todo en analizar y com- 

prender el perfil de cada niño, joven o adulto 

si de verdad deseamos determinar el modo de 

ayudarle. Decir que un joven de l4 años tiene 

síndrome de Asperger no nos indica cómo es 

su personalidad, sus habilidades para procesar la 

información, su funcionamiento académico, sus 

intereses, su ambiente familiar y escolar y sus 

específicas habilidades ejecutivas. Sólo analizan- 

do todos estos elementos podremos establecer 

intervenciones y apoyos realmente eficientes (v. 

capítulo 7). El diagnóstico de una patología nos 

dice a menudo muy poco sobre los puntos fuer- 

tes y las necesidades de una persona concreta. 

Las consecuencias de un desorden en la función 

ejecutiva, también denominado síndrome diseje- 

cutivo, son determinantes en cualquier ámbito en 

el cual es necesario la adecuación de conductas 

adaptadas, por ejemplo, en la toma de decisiones, 

en las relaciones interpersonales, en la resolución 

de problemas y en la planificación de las tareas 

de la vida cotidiana. Asimismo comprende la di- 

ficultad para centrarse en una tarea y finalizarla 

sin un control ambiental externo, la presencia 
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de un comportamiento rígido, perseverante y en 

ocasiones con conductas estereotipadas, dificulta- 

des en el establecimiento de nuevos repertorios 

conductuales junto con la ausencia de estrategias 

operativas, limitaciones en la productividad y la 

creatividad con pérdida de flexibilidad cogniti- 

va. Como consecuencia, una de las dificultades 

mayores que conlleva en ocasiones la presencia 

de un comportamiento social disfuncional es la 

falta de inhibición de las conductas inapropiadas. 

Las funciones ejecutivas están vinculadas a la con- 

ciencia de la metacognición y el conocimiento. La 

falta de conciencia de uno conlleva la incapacidad 

para detectar errores, anticiparnos a los proble- 

mas e idear estrategias, así como la dificultad en 

prestar atención a más de una cosa a la vez. Por 

ello, las rutinas aprendidas y habituales que están 

fijadas en la memoria y se llevan a cabo sin nece- 

sidad de prestar demasiada atención no exigen 

en demasía la capacidad de regular cambios de 

conducta o evaluar estrategias para efectuar esos 

cambios. Por contra, las actividades no rutinarias 

requieren la implementación de nuevos patro- 

nes de conducta y la adaptación y organización 

de destrezas ya fijadas (Grieve y Gnanasekaran, 

2009), y en éstas la metacognición sí tiene un 

papel importante. 

Un desorden ejecutivo conlleva dificultades en la 

atención, por tanto, disminución del rendimiento 

y falta de persistencia; dificultades en la inhibición 

de interferencias, mayor distracción, fragmenta- 

ción y desorganización de la conducta; dificulta- 

des en la planificación debido a la impulsividad y 

comportamiento errático; dificultades en la su- 

pervisión y control de la conducta o deshinibición 

y escasa corrección de errores; y dificultades en 

la flexibilidad conceptual, por tanto, persevera- 

ción, rigidez y fracaso ante las tareas novedosas 

(Muñoz y Tirapu, 2001). 
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II. LA FUNCIÓN EJECUTIVA EN EL SÍNDROME DE DOWN 

|. Perfil de la función ejecutiva 

Muchos de estos aspectos parecen recordar al- 

gunas de las conductas que observamos en las 

personas con síndrome de Down y que, posible- 

mente, puedan responder de manera particular a 

su fenotipo, y quizás también a la influencia de su 

recorrido educativo y experiencias de aprendizaje. 

Debe tenerse en cuenta que los datos sobre la 

función ejecutiva obtenidos en personas con le- 

siones concretas y definidas de los lóbulos fron- 

tales no son necesariamente equiparables a los 

problemas que podemos apreciar en las personas 

con síndrome de Down. En éstas, las pertur- 

baciones morfológicas varían de un individuo a 

otro, aparecen desde el nacimiento, son difusas 

y no circunscritas a un determinado sector de 

los lóbulos, e incluyen el número de neuronas y 

de sus conexiones. Además, las perturbaciones 

se extienden a otros territorios cerebrales con 

los que la corteza prefrontal conecta. Por últi- 

mo, la dificultad ejecutiva de las primeras etapas 

necesariamente repercute en el desarrollo de las 

funciones en etapas sucesivas. 

Es cada vez mayor el interés por analizar la función 

ejecutiva en las personas con síndrome de Down. 

La caracterización de su perfil resulta crítica ya 

que las habilidades propias de la función ejecuti- 

va van a influir en su progreso académico, en el 

desarrollo y alcance de las habilidades sociales, 

en el desarrollo del lenguaje, en el funcionamien- 

to escolar y en sus habilidades en la vida adulta 

(Daunhauer et al., 2014 a,b). 

Han sido muchos los trabajos realizados para anali- 

zar el sistema, estructura y procesos de la memoria 

en estas personas, sin embargo, se conoce mucho 

menos sobre su función ejecutiva, si bien algunos 

investigadores han propuesto que deben existir 

deficiencias en esta área. Los estudios realizados 

en diversos grupos de adultos con síndrome de 

Down, utilizando muy variadas tareas que tratan 

de explorar su función cognitiva, indican que, en 

efecto, muestran deficiencias en su función ejecu- 

tiva (Kittler et al., 2008; Rowe et al., 2006). Pero 

la duda está en saber si estas deficiencias son in- 

trínsecas a la alteración cerebral relacionada pro- 

piamente con el síndrome de Down, formando 

parte de su fenotipo conductual genético (como 

consecuencia de las alteraciones observadas en 

la corteza prefrontal), o si se deben al deterioro 

progresivo ocasionado por el envejecimiento pre- 

cOoz que se observa en estas personas. Por ello es 

preciso examinar la función ejecutiva en edades 

más tempranas: niños y adolescentes. 

Sastre-Riba et al. (2015) analizaron diversos com- 

ponentes de la función ejecutiva en seis niños 

con síndrome de Down cuya edad de desarrollo 

cognitivo era de 15 meses (edad cronológica no 

especificada), y los compararon con un grupo de 

10 niños con desarrollo normativo y edad crono- 

lógica de 15 meses, y otros grupos de niños con 

hipotiroidismo congénito (6) y de bajo peso para 

su edad (6). Se registró la actividad espontánea de 

los bebés mediante metodología observacional 

(ya validada) en una tarea abierta no-verbal que 

permite realizar diversas acciones organizadas 

(tapar/destapar, meter/sacar, agrupar, poner en 

fila, conectar/desconectar, etc.). Los bebés con 

síndrome de Down se caracterizaron por mostrar 

la más baja flexibilidad de los cuatro grupos, con 

acciones repetitivas y perseverantes, y un bajo 

rendimiento a la hora de combinar estrategias 

para alcanzar un objetivo. 

Otros estudios realizados en niños pequeños (2-4 

años) sugieren que a esa edad ya se aprecia un 
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cierto perfil específico, en que los componentes 

“frios” de la función ejecutiva se ven más afecta- 

dos de lo que cabría deducir a partir de su edad 

mental (Lee et al., 2011). Particular interés tiene 

el estudio realizado por Daunhauer et al. (2014a) 

en niños con síndrome de Down en edad de pre- 

escolar (edad cronológica entre 6l y 113 meses, 

edad mental entre 40 y 67 meses). Este estudio 

muestra especiales características: a) la función 

ejecutiva fue evaluada en ambientes ordinarios, el 

familiar y el escolar; b) la evaluación fue realizada 

mediante respuestas de padres y maestros a un 

cuestionario, lo que permitió comparar unos con 

otros; y c) el grupo con síndrome de Down fue 
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comparado con otro con desarrollo normativo 

de igual edad mental (35 a 57 meses). Puesto que 

la evaluación fue realizada a partir de respuestas 

a un cuestionario, es preciso conocer sus carac- 

terísticas. Emplearon la versión completa del 

cuestionario Behavior Rating Index for Executive 

Function-Preschool (BRIEF-P). Contiene 63 ítems 

para describir la conducta del niño, a los que se 

aplica una escala de Likert de 3 puntos que in- 

dican con qué frecuencia el niño se embarca en 

una determinada conducta (nunca, a veces, con 

frecuencia). Los ítems están repartidos en cinco 

escalas clínicas, y además se calculan tres índices 

y una puntuación global final (Cuadro 1). 

Cuadro |. BRIEF-P: Descripción de las escalas clínicas e índices 

Inhibición (1) Regulación de la conducta o respuestas de inhibición para evitar implicarse en 

conducta impulsiva o inapropiada. 

”.« 
Ejemplos: “Actúa más a su aire o tontamente que los demás en los grupos...”; “es 

impulsivo”. 

Control emocional (CE) Modulación de su emoción y de las correspondientes respuesta conductuales. 

Ejemplos: “Tiene explosiones de genio”; se muestra preocupado con demasiada a] 
facilidad” 

Ejecución de cambios (C) 
realizar las tareas. 

Moverse con flexibilidad entre tareas o situaciones y alternar su foco de atención al 

”.s 
Ejemplos: “Se muestra preocupado ante situaciones nuevas”; “se muestra molesto al 

cambiar planes o rutinas” 

Memoria operativa (MO) Mantener la información en el foco de su situación para terminar una tarea o 

proporcionar la respuesta apropiada. 

Ejemplos: “Al dar dos tareas para hacer, recuerda sólo una de ellas!”; “tiene problemas 
para terminar las tareas” 

Planificar / Organizar (PO) Anticiparse para preparar actividades o tareas futuras, saber manejar las exigencias 
reales, poner orden en la información necesaria para conseguir un objetivo. 

Ejemplos: “Al pedirle que termine algo, deja las cosas de una manera irregular y 
”. 

desorganizada”; “necesita que se le diga que inicie una tarea incluso cuando le gusta 

ejecutarla” 
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Índice de inhibición y 
autocontrol 

Índice de flexibilidad 

Indice de metacognición 

emergente 

Conjunto global ejecutivo 

Tomado de Daunhauer et al. 2014a 

En contraste con el grupo control, el perfil del 

grupo con síndrome de Down mostró alteracio- 

nes a nivel denominado clínico para las áreas de 

memoria operativa y de planificación, de acuerdo 

con los informes de los profesores. En cuanto 

a los informes de los padres, el grupo síndrome 

de Down mostró igualmente alteraciones en las 

áreas de memoria operativa y planificación, y se 

añadió el área del control inhibitorio. Al calcular 

el riesgo de presentar alteraciones a nivel clínico, 

el riesgo relativo del grupo síndrome de Down 

según los informes de los profesores fue 9,77 

veces mayor en el área de la memoria operativa 

y 6,77 veces mayor en el área de la planificación, 

en comparación con el grupo control. Según los 

informes de los padres, estos riesgos serían 9,14 

y 5,71 veces mayores, respectivamente, añadien- 

do el riesgo de 4,57 veces mayor para el área 

del control inhibitorio. En conjunto, el perfil de 

alteraciones en la función ejecutiva se centran 

en las áreas “frías”. 

Estos datos son enormemente ilustrativos sobre 

las áreas en que se debe intervenir con mayor in- 

tensidad. Las áreas “frías” de la función ejecutiva 

parecen depender especialmente de la corteza 

prefrontal dorsolateral, que quizá sea la más afec- 

tada en el síndrome de Down, si bien son nece- 

sarios exámenes de neuroimagen más precisos 

sobre la regionalización de las alteraciones ob- 

servadas en los cerebros del síndrome de Down. 

Es la suma de las escalas clínicas | + CE 

Es la suma de las escalas clínicas C + CE 

Es la suma de las escalas clínicas MO + PO 

Es la suma de las cinco escalas clínicas | + CE+ C + MO + PO 

Para edades más altas, el grupo de Lanfran- 

chi (Lanfranchi et al., 2010) abordó un estudio 

realmente comprehensivo en un grupo de 15 

adolescentes con síndrome de Down, si bien la 

metodología fue muy diferente de la anterior- 

mente descrita, ya que los individuos fueron 

evaluados mediante pruebas de laboratorio y 

no en sus contextos naturales. Se sometió a los 

participantes en el estudio a una extensa batería 

de pruebas capaces de determinar el estado de 

múltiples habilidades asociadas a la función eje- 

cutiva. El grupo fue comparado con otro grupo 

control de desarrollo normal y de la misma edad 

mental. La edad cronológica de los adolescentes 

con síndrome de Down fue de |5 años y 2 meses 

como media (rango entre || y 18 años 5 meses), 

y la edad mental fue 5 años 9 meses como media 

(rango entre 4 años 6 meses y 6 años 10 meses). 

Todos los participantes asistían a la escuela en 

régimen de integración en escuelas ordinarias. El 

grupo control tenía una edad cronológica media 

de 5 años 9 meses (rango entre 4 años 6 meses 

y 6 años 10 meses) y asistían a una escuela re- 

gular primaria. 

Los resultados de este estudio indicaron que, 

con excepción de la fluencia verbal, el grupo de 

adolescentes con síndrome de Down puntuaron 

en todas las tareas propias del funcionamiento 

ejecutivo a un nivel inferior al del grupo control 

de niños de edad mental similar. Concretamente, 
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los adolescentes con síndrome de Down mos- 

traron alteraciones en su sistema de memoria 

operativa, planificación, inhibición, habilidad para 

cambiar situaciones y conceptos, pero no en sus 

habilidades verbales, a pesar de que es uno de sus 

puntos débiles. Quizá se deba a la peculiaridad 

del diseño de la prueba ofrecida que les permitió 

adaptar su estrategia. 

Los dos estudios descritos, pese a las diferen- 

cias de edad, nos ofrecen una visión suficiente- 

mente similar sobre la amplia perturbación de 

la función ejecutiva que observamos en los ado- 

lescentes con síndrome de Down. Las áreas de 

mayor preocupación son las relacionadas con la 

memoria operativa verbal, el cambio de conceptos 

y la planificación. Estos resultados tienden a se- 

guir la línea de estudios previos con adultos con 

síndrome de Down, en los que se comprueba la 

presencia de una disfunción de la función ejecu- 

tiva (Rowe et al., 2006; Kittler et al., 2008). Y 

confirman la hipótesis de que esta alteración de 

la función ejecutiva, en relación con la capacidad 

intelectual, es un rasgo fenotípico del síndrome 

de Down y no consecuencia del envejecimiento 

precoz que estas personas puedan desarrollar. 

2. Cómo ayudar al desarrollo de la 
función ejecutiva 

Padres y profesores tienen dos papeles impor- 

tantes a la hora de ayudar a los niños y adoles- 

centes, en general, para conseguir el desarrollo 

de sus habilidades ejecutivas. Lo mismo es apli- 

cable a los jóvenes y adultos con síndrome de 

Down, en el grado en que puedan seguir arras- 

trando esta debilidad a lo largo de su vida. El pri- 

mero es ayudarles a conseguir éxito en su vida 

diaria. El segundo es enseñarles las habilidades 

y estrategias que les permitan ser independien- 

tes a lo largo de su vida. Si sólo damos apoyos 

temporales, podemos reforzar la dependencia 

y la incapacidad aprendida o fomentada. Pero si 

no ofrecemos apoyos adecuados a corto plazo, 
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los dejamos expuestos a fracasos académicos, 

sociales y personales con consecuencias a largo 

plazo. Lo que está claro es que todo programa 

de intervención debe ir enfocado a mejorar las 

habilidades cognitivas, conductuales y funciona- 

les (con planteamiento centrado en la familia y 

el entorno). 

La mayoría de los programas de intervención 

comportan un trabajo simultáneo e implícito de 

diversos procesos cognitivos: atención, percep- 

ción, memoria, razonamiento abstracto, lenguaje, 

ejecución y se añaden obstáculos cuando se debe 

generalizar estos efectos a la vida cotidiana de 

cada persona. Por ello se ha planteado el tema 

de la generalización de los aprendizajes a la vida 

cotidiana y diaria del sujeto dado que se debe 

transferir las estrategias aprendidas a su día a día 

(Baddeley y Wilkins, 1984; Hansen et al., 1985). 

Respecto a los fundamentos teóricos en que se 

basan los diversos modelos de rehabilitación 

cognitiva, los más relevantes se clasifican en tres 

grandes grupos dependiendo de los parámetros 

teóricos de los que parten: a) modelos atencio- 

nales; b) modelos de resolución de problemas, 

y Cc) modelos de trabajo de las actividades de la 

vida diaria. 

Muñoz y Tirapu (2001) proponen varias fases 

iniciales de un programa de entrenamiento de 

las funciones ejecutivas. Destacan los siguien- 

tes componentes: a) graduar la complejidad de 

las tareas, b) dividir las tareas en sus distintos 

componentes, c) impartir instrucciones simples 

y claras que ayuden a estructurar y ejecutar la 

tarea, d) utilizar recursos que sean más accesi- 

bles, e) plantear actividades que puedan llevar- 

se a cabo en el entorno natural (generalización 

de los aprendizajes e intervención ecológica), f) 

fomentar la utilización de estrategias internas 

para situaciones específicas (por ejemplo, auto- 

instrucciones como “pensar antes de actuar”). 

Pero para que realmente funcione el programa 

de intervención, el sujeto debe estar motivado 

y mantener la atención, ha de analizar los datos 

y componentes del problema, ha de establecer 
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una estrategia o plan de acción, ha de ejecutar 

el plan de acción de forma controlada y necesita 

evaluar el resultado final. 

Algunos autores como Brenner et al. (1992) y 

Corrigan y Toomey (1995) parten de la hipótesis 

de que una alteración en los niveles cognitivos 

elementales (percepción, atención, memoria, 

procesamiento de la información) puede estar 

condicionando los niveles cognitivos superiores, 

afectando el comportamiento del sujeto en su 

capacidad de resolver los problemas y en las re- 

laciones interpersonales. El entrenamiento en la 

metacognición reduce la impulsividad, disminuye 

el déficit en la planificación y mejora la capacidad 

de flexibilidad conductual. 

El objetivo de una intervención adecuada de las 

funciones ejecutivas es el diseño de un programa 

cuya finalidad es la adquisición de unos aprendiza- 

jes que se puedan generalizar a la vida cotidiana 

de cada persona. Es decir, enseñar estrategias 

cognitivas compensatorias para que se puedan 

aplicar a las necesidades de la vida diaria. 

El diseño del programa se caracteriza por una 

orientación neuropsicológica y psicopedagógica 

fundamentada en la autorregulación de la conducta. 

Para que un programa de entrenamiento sea efec- 

tivo, siguiendo la perspectiva neuropsicológica, 

debe trabajar las tres habilidades fundamentales 

de entrenamiento cognitivo: 

a) Habilidades cognitivas: razonamiento con- 

ceptual y abstracto. Se pretende estimular 

las funciones implicadas en las asociaciones 

conceptuales, categoriales y de razonamien- 

to abstracto, con la finalidad de reforzar el 

razonamiento reflexivo previo a la acción. 

b) Habilidades ejecutivas: planificación y secuen- 

ciación. Se pretende estimular las funciones 

ejecutivas propiamente dichas, trabajando los 

componentes de la planificación, secuencia- 

ción y organización general para alcanzar la 

conducta final adecuada. 

Síndrome de Down: Neurobiología, neuropsicología y salud mental 

c) Habilidades adaptativas: resolución de proble- 

mas. Consiste en aplicar estos conocimientos 

previamente adquiridos en la aplicación de la 

resolución de problemas reales planteados 

por los mismos participantes. 

La mayoría de los programas de intervención 

comportan un trabajo simultáneo e implícito 

de diversos procesos cognitivos: atención, per- 

cepción, memoria, razonamiento abstracto, len- 

guaje, ejecución y, además, enseñar estrategias 

cognitivas compensatorias que puedan aplicarse 

a las necesidades de la vida diaria. En concreto, 

el objetivo de una intervención adecuada de las 

funciones ejecutivas es, en primer lugar, el dise- 

ño de un programa cuya finalidad sea optimizar 

la “transferencia” de los aprendizajes para que 

éstos se puedan generalizar y aplicar a cualquier 

situación o contexto que afecte a la vida cotidia- 

na de cada persona. 

Las personas con síndrome de Down no siem- 

pre saben generalizar a otros ámbitos de su vida 

lo que aprenden en un contexto determinado. 

Para conseguir la consolidación, la generalización 

y la transferencia de las adquisiciones es preciso 

aplicar de forma habitual las habilidades alcanza- 

das, en diferentes lugares y momentos, y siempre 

que sea posible, en relación a su vida cotidiana 

(Ruiz, 2012). De hecho, es en el entorno natural 

del día a día donde se ponen en evidencia ciertas 

características limitadoras tales como la gran de- 

pendencia y la búsqueda de ayuda y aprobación 

constante, la falta de iniciativa y de decisión, el 

miedo a equivocarse, el bloqueo ante situaciones 

nuevas, la espera a que alguien les solucione los 

problemas. Todas estas características no son 

inherentes a la discapacidad intelectual en las 

personas con síndrome de Down, sino a la suma 

de muchos factores que configuran su recorrido 

personal, afectivo y educativo (Fundación Pro- 

yecto Aura, 2011). 

Por ello, es prioridad plantear una intervención 

en la que se trabaje conjuntamente las habilidades 

cognitivas, motivacionales y actitudinales. Para 
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conseguirlo es importante convertir a la perso- 

na en un agente activo de su propio desarrollo 

y aprendizaje para que tome conciencia de que 

es parte activa de sus cambios y de sus procesos 

de pensamiento (Cabezas, 2007). 

Una metodología adecuada a la hora de enseñar 

procesos de pensamiento permite dar las herra- 

mientas necesarias para ayudar a aumentar la 

capacidad de valerse por sí mismos y de forma 

independiente en la resolución de situaciones 

cotidianas, ofreciendo recursos para su desarro- 

llo personal cotidiano actual y futuro. Asimismo, 

facilita la enseñanza de estrategias cognitivas y 

metacognitivas tales como enseñar a pensar, en- 

señar cómo aprender a aprender, cómo hacer pre- 

guntas adecuadas, cómo se deben dar las razones 

y respuestas a lo que se plantea, enseñar a resolver 

problemas, etc. Todas estas estrategias consti- 

tuyen el eje principal del trabajo que prepara y 

canaliza la figura del “mediador” que es quien se 

convierte en el facilitador del aprendizaje, orien- 

tado a lograr el desarrollo del máximo grado de 

autonomía e independencia. Toda esta metodo- 

logía, tiene como principal objetivo fomentar el 

pensamiento reflexivo y la capacidad de conocer 

y regular el propio aprendizaje. La regulación de 

la cognición, las habilidades metacognitivas y de 

autorregulación son de fundamental importancia 

para el desarrollo general y para el aprendizaje 

(Fundación Proyecto Aura, 2011; Whitebread y 

Basilio, 2012). 

A menudo, las personas con síndrome de Down 

tienen dificultades en el control de los impulsos, 

la toma de decisiones, la inhibición de las con- 

ductas inapropiadas, entre otros aspectos, por 

lo que el desarrollo de la autorregulación y del 

trabajo autónomo deberá ser un objetivo funda- 

mental en todo programa educativo. 

El desarrollo y apropiación de los procesos ejecu- 

tivos de inhibición, autocontrol, memoria opera- 

tiva y autorregulación por medio de la mediación 

verbal permiten la adquisición de nuevas habi- 

lidades ejecutivas, como la planificación, logro 
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que a su vez permite la apropiación de nuevos 

comportamientos (Bausela, 2010). Las personas 

con síndrome de Down necesitan descomponer 

el proceso de enseñanza en mayor número de 

pasos intermedios, con una secuenciación más 

detallada de objetivos, contenidos y actividades 

(Ruíz, 2012) para una efectiva planificación de la 

tarea y logro de los objetivos. Mediante el de- 

sarrollo de hábitos y rutinas que terminan por 

hacerse automáticas a través de la repetición es 

como se consigue consolidar los aprendizajes. Sin 

embargo, una vez consolidados, es conveniente 

ofrecer otras alternativas, cambios, y situaciones 

novedosas para trabajar la flexibilidad e implicarlos 

activamente en crear nuevas y diversas estrategias. 

Es importante destacar la importancia de utili- 

zar una metodología en la que la mediación sea 

el vehículo que favorezca el desarrollo de los 

procesos y subprocesos implicados en la función 

ejecutiva y diseñar y/o adaptar programas para 

trabajarlos. No existen demasiados programas 

que desarrollen estas iniciativas, aunque uno de 

los más conocidos y a partir del cual han surgido 

otros similares es el Programa de Enriquecimiento 

Instrumental de Feuerstein (1993). Otro progra- 

ma que ha evidenciado su eficacia es el Programa 

PENTA que comentaremos más adelante (Pérez 

y Cabezas, 2007). 

En este tipo de programas se trabaja la meta- 

cognición que se refiere a la capacidad de hacer 

conscientes los conocimientos y habilidades de 

pensamiento (Mayor et al., 1993). Mediante los 

procesos de metacognición se favorece la toma 

de conciencia personal de los mecanismos y es- 

trategias que se utilizan para resolver cualquier 

situación cotidiana (Flórez y Ruiz, 2009) y de 

esta manera se potencia el aumento de iniciativa 

y responsabilidad, la mejora de la autoestima y 

el autoconcepto, así como el incremento de la 

capacidad para tomar decisiones y respetar las 

opiniones de los demás. Además, el entrenamien- 

to en la metacognición reduce la impulsividad, 

disminuye el déficit en la planificación y mejora 

la capacidad de flexibilidad conductual. Todo ello 
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posibilita mejorar las relaciones interpersonales 

y los sentimientos de competencia y de perte- 

nencia al grupo lo que conlleva grandes benefi- 

cios, sobre todo, en el proceso de integración/ 

inclusión para abrirse camino en los diferentes 

contextos de vida: personal, social, laboral y de 

vida independiente (Canals, 2003) 

Siguiendo a Flórez y Cabezas (2010), se han de 

plantear los programas para mejorar la función 

ejecutiva con una visión que tenga en cuenta, 

tanto la situación inicial en la que se encuentra 

cada persona como su proyección a largo plazo. 

Es preciso tener en cuenta que, aceptando las 

peculiaridades de la función ejecutiva en las per- 

sonas con síndrome de Down, con sus debilida- 

des y fortalezas intrínsecas, es grande la similitud 

en que finalmente se encuentran con relación a 

personas con otras discapacidades. Por tanto, los 

programas para unas y otras pueden ser prácti- 

camente idénticos, con pequeñas modificaciones 

que atiendan a sus rasgos específicos. 

2.1. Objetivos a corto plazo 

Del mismo modo que proporcionamos prótesis 

a alguien que no puede andar, los niños con debi- 

lidad ejecutiva necesitan que los adultos adapten 

su ambiente y sus tareas cuando no tienen toda- 

vía competencia ejecutiva suficiente como para 

alcanzar el éxito por sí mismos. Ofrecer apoyo 

externo, poner límites, supervisar, etc., es como 

ponerles una prótesis. Lógicamente, estos apoyos 

cambiarán con el tiempo e incluso, como es de 

desear, pueden terminar por ser innecesarios. 

Todas estas estrategias a corto plazo están di- 

señadas para aliviar la carga que actúa sobre el 

sistema ejecutivo. Y lo hacemos modificando la 

naturaleza de la tarea, graduando la complejidad 

de la misma, prestando un apoyo complementa- 

rio, o complementando el sistema ejecutivo del 

niño, joven o adulto con discapacidad intelectual. 

Eso le permite tener más éxito en su vida diaria. 

Y aunque a estas estrategias las llamamos a corto 
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plazo, es importante comprender que muchas 

de estas personas las van a necesitar durante 

años, no sólo semanas o meses, con el objetivo 

de que finalmente consigan aprender el modo 

de manejar de forma independiente sus tareas 

y sus exigencias. 

Establecer este tipo de ambiente protésico ofrece 

a la persona con discapacidad intelectual opor- 

tunidades para seguir formando parte de expe- 

riencias que han de beneficiarle en su desarro- 

llo futuro. Por ejemplo, seguir perteneciendo a 

grupos de compañeros que realizan actividades 

extraordinariamente beneficiosas, aun cuando 

carezcan de capacidad para organizar iniciativas. 

Los padres y los líderes de esos grupos pueden 

ayudar de manera decisiva. Ayudar a una perso- 

na a tener más éxito en su vida diaria reduce el 

riesgo de problemas secundarios como pueden 

ser la depresión, la ansiedad o la baja autoestima. 

Éstas son realidades que vamos observando con 

mayor frecuencia, debido a esa constante des- 

moralización de ver que no llegan a conseguir 

las expectativas que sobre ellos se tenían, un día 

tras otro. Del mismo modo, si el fallo ejecutivo 

está en la impulsividad, o en la incapacidad de 

controlar y valorar situaciones, habrá un mayor 

riesgo en la toma de decisiones, lo que exige por 

parte de padres y educadores establecer límites 

más estrictos y ofrecer una mayor supervisión. 

Y esto no es proteger a los niños y adultos de 

la realidad de la vida. Si una persona carece de 

habilidades para manejarse de manera indepen- 

diente, lo que hacemos es completar sus caren- 

cias con el ánimo de promover el desarrollo de 

sus habilidades antes de que caiga en el fracaso 

de verse incompetente e ineficaz. Hay perso- 

nalidades en las que el fracaso continuo por no 

llegar a lo esperado de forma razonable, termina 

por marcarlos de forma irreversible y destruir su 

autoestima, inhibiéndolos para tratar de conse- 

guir un trabajo y establecer relaciones firmes y 

enriquecedoras: es el camino hacia la depresión. 

Si una persona ve que tiene éxito cuando se uti- 

lizan los debidos apoyos, aprende que es posible 
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alcanzarlo. Y de este modo empieza a compren- 

der el tipo de apoyo que necesita y dónde en- 

contrarlo de modo que, con el tiempo, apren- 

de a utilizarlos ella misma de forma apropiada. 

Lógicamente, esta supervisión habrá de estar 

equilibrada con la necesidad de dejar que se de- 

sarrolle la independencia emocional y práctica 

que los adolescentes, jóvenes y adultos necesi- 

tan, y esto no siempre resulta fácil. 

2.2. Objetivos a largo plazo 

Pero si sólo nos fijamos en los objetivos a corto 

plazo, estamos haciendo solamente la mitad de 

nuestro trabajo. Es importante también ofrecer 

una enseñanza explícita y una práctica que sean 

vitales para acrecentar la competencia ejecu- 

tiva: hay que construir habilidades, promover 

competencias. 

Las intervenciones a largo plazo se centran en 

el reforzamiento del sistema ejecutivo y en la 

elaboración de un repertorio de habilidades de 

auto-funcionamiento que compensen la debilidad 

ejecutiva. Estas intervenciones consiguen que los 

niños y jóvenes sean competentes conforme pe- 

netran por sí mismos en el mundo real. 

Uno de los métodos más eficaces para construir 

las habilidades ejecutivas es mediante el desarro- 

llo de hábitos y rutinas que terminan por hacerse 

automáticas. Construir hábitos requiere repe- 

tición, repetición y más repetición. Una buena 

noticia: una vez que dejamos de pensar en cómo 

hacer algo, prescindimos del sistema ejecutivo. 

La tarea depende ya de otro sistema cerebral en 

donde se ha consolidado la manera de realizarla. 

La mala noticia es que, para que una persona con 

debilidad en su función ejecutiva internalice esta 

conducta, exige la repetición casi ad nauseam. Y 

esto no es problema de conocimiento: la persona 

sabe qué tiene que hacer pero vuelve a su viejo 

hábito de conducta. Es como el perder peso: el 

obeso sabe qué ha de hacer pero se resiste a 

perder su hábito de comida. Pero una vez que 
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se consigue que los hábitos se automaticen, ya 

no se necesita un esfuerzo consciente. Hasta 

llegar a ese punto, es posible que se aprecie una 

conducta inconstante, por eso es tan importante 

mantener al mismo tiempo ese ambiente “pro- 

tésico” que antes mencionábamos, mientras las 

habilidades se van desarrollando. 

No olvidemos que muchas de nuestras activida- 

des en la vida diaria terminan siendo puros au- 

tomatismos, sin tener que recurrir a esforzados 

ejercicios de memoria y planificación. Eso es lo 

que tenemos que conseguir en la elaboración de 

conductas útiles para las personas con debilidad 

ejecutiva. Conforme la persona crece, cobrará 

mayor importancia que aprenda a manejar las 

exigencias de la vida diaria y saber cómo mane- 

jar su debilidad en la función ejecutiva. Les impli- 

caremos activamente en experimentar diversas 

estrategias para ver qué es lo que mejor funciona 

y se adapta a su estilo particular. 

En este sentido, no existen muchos programas y 

materiales educativos diseñados de manera espe- 

cífica para personas con discapacidad intelectual 

que entrenen sistemáticamente los procesos y 

subprocesos implicados en la función ejecutiva. 

En la mayoría de los casos, los padres y profe- 

sionales deben adaptar materiales publicados 

para un colectivo más genérico. No obstante, 

se puede citar el Programa PENTA: aprendo a re- 

solver problemas por mí mismo (Pérez Sánchez y 

Cabezas, 2006), así como otros materiales más 

innovadores desde el punto de vista tecnológico 

como el Programa CITI, o la aventura gráfica Lucas 

y el caso del cuadro robado (Sánchez Pozuelo, 2011). 

En el caso concreto del Programa PENTA, diver- 

sos estudios experimentales han evidenciado su 

eficacia a la hora de entrenar a personas jóvenes 

y adultas con discapacidad intelectual a generar 

mayor número de alternativas de solución ante 

situaciones problema hipotéticas de la vida coti- 

diana, así como incrementar la calidad y compleji- 

dad de dichas soluciones (Pérez y Cabezas, 2007a, 

b). Es decir, si se entrenan sistemáticamente las 
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habilidades implicadas en el complejo proceso de 

solución de problemas, los sujetos incorporan 

estas habilidades en su repertorio y terminan 

por automatizarlas. 

Por su parte, Khemka (2000) analizó la eficacia 

de dos propuestas de entrenamiento en toma de 

decisiones en 36 mujeres con discapacidad inte- 

lectual moderada, en situaciones interpersonales 

que implicaban abuso sexual, verbal y/o físico. Se 

crearon tres grupos: control, experimental |, (que 

recibe entrenamiento cognitivo y motivacional) y 

experimental Il, (sólo entrenamiento cognitivo). 

Los resultados demuestran que los dos trata- 

mientos experimentales fueron efectivos pero el 

combinado obtuvo mejores resultados a la hora 

de generar decisiones de mayor calidad. 

En otro estudio similar, Khemka (2001) analizó 

la conducta de 45 mujeres con discapacidad in- 

telectual moderada de 21 a 40 años y aplicó un 

programa de entrenamiento para saber respon- 

der ante situaciones de abuso bajo dos condi- 

ciones experimentales. Las sesiones duraban 45 

minutos, destinando los 10 últimos minutos de 

la misma a la activación de la motivación (grupo 

experimental |) o a la discusión (grupo experi- 

mental |I). Las mujeres que participaron en el 

tratamiento que combinaba aspectos cognitivos 

y motivacionales (grupo experimental |) obtuvie- 

ron de nuevo mejores resultados, aunque ambos 

grupos mejoraron. 

Khemka y Hickson (2001) investigaron en una 

muestra de 100 adultos con discapacidad intelec- 

tual (50 hombres y 50 mujeres) la habilidad para 

tomar decisiones enfocadas a la prevención en 

respuesta a situaciones sociales interpersonales 

simuladas de abuso. Se analizó, por un lado, si 

el desempeño en la toma de decisiones de las 

personas con discapacidad intelectual difería en 

situaciones interpersonales que implicaban dife- 

rentes tipos de abuso (físico, sexual y psicológi- 

co). Por otro lado, analizaron si los hombres y 

las mujeres diferían en su capacidad para tomar 

decisiones enfocadas a la prevención en respuesta 

a estas situaciones sociales que implicaban abuso. 

En concreto, se evaluó la capacidad para identifi- 

car y definir el problema así como la calidad de 

decisiones propuestas: toma de decisiones enfoca- 

das directamente a la prevención (acciones autoi- 

niciadas, independientes, conscientes), decisiones 

dependientes enfocadas a la prevención (búsqueda 

de apoyo o ayuda de otras personas), toma de 

decisiones no enfocadas a la prevención (posponer 

la toma de decisiones, pasar la responsabilidad 

a otras personas, ofrecer la menor resistencia O 

reaccionar impulsivamente sin alcanzar la solu- 

ción del problema). Asimismo, se evaluó la capa- 

cidad de prever las consecuencias de la decisión 

tomada. Se consideraba que el razonamiento era 

adecuado si identificaban las consecuencias po- 

tenciales de la decisión, se hacía referencia a la 

necesidad emocional de tomar una decisión e 

identificaban objetivos de autoprotección o moti- 

vacionales relacionados con resolver el problema. 

En cambio, se consideraba que el razonamiento 

era inadecuado si éste era muy general, si eran 

incapaces de ofrecer un razonamiento de apo- 

yo a su decisión, si había ausencia de respuesta, 

O la respuesta era totalmente irrelevante. Los 

resultados más relevantes de este estudio son 

los siguientes: 

* Los participantes demostraron ser capaces 

de reconocer con éxito y definir una situa- 

ción que implicara abuso. Probablemente, la 

presentación de las historias en formato de 

vídeo pudo facilitar la tarea. 

* Los individuos fueron capaces de tomar de- 

cisiones encaminadas a resistir o detener el 

abuso en el 45 por ciento de las veces. La 

toma de decisiones enfocada a la prevención 

fue más alta en situaciones de abuso físico 

(59 por ciento) que en situaciones de abuso 

sexual (51 por ciento) o abuso psicológico/ 

verbal (26 por ciento). 

* Los sujetos estaban menos preparados para 

sugerir una respuesta directa enfocada a la 

prevención al enfrentarse a situaciones de 

abuso psicológico/verbal, que en los otros 
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casos. Este resultado puede deberse a que 

les resultó más fácil comprender y anticipar 

consecuencias de riesgo asociadas al abuso 

físico y sexual ya que, a su vez, éstas están 

más asociadas a signos de daño, incomodidad 

o peligro. Sin embargo, el abuso psicológico/ 

verbal puede ser menos evidente ya que las 

claves físicas o visuales son escasas en estas 

situaciones, implicando por ello mayores de- 

mandas de comprensión de la situación social. 

»+ Asimismo, recomendaron buscar apoyo o 

ayuda a la autoridad el 20 por ciento de las 

veces y fallaron en sugerir decisiones orienta- 

das a la prevención el 35 por ciento de ellas. 

+ Sin embargo, los autores consideran que las 

conclusiones sobre la toma de decisiones ob- 

servadas en situaciones simuladas deben ser 

tomadas con precaución ya que no provee 

una comprensión completa de qué decisio- 

nes serían tomadas en situaciones reales y 

de qué manera. 

+ Contrariamente a otros estudios, en esta 

ocasión no se encontraron diferencias rela- 

cionadas con el género, aunque las mujeres 

tendieron más a conductas relacionadas con 

informar a otros de la situación y buscar ayuda 

de terceros. En este sentido, algunos investi- 

gadores han encontrado que las mujeres con 

discapacidad intelectual experimentan senti- 

mientos de menor autoeficacia y menor locus 

de control interno comparadas con hombres 

con discapacidad intelectual (Hickson y Khe- 

mka, 1999). 

Finalmente cabe reseñar los resultados obte- 

nidos en los recientes estudios llevados a cabo 

con los materiales educativos Programa CITI y la 

aventura gráfica Lucas y el caso del cuadro robado 

elaborados por la Fundación Síndrome de Down 

de Madrid y Fundación Orange. En ambos casos, 

se han evidenciado cambios significativos en ha- 

bilidades como atención selectiva, razonamiento 

lógico, memoria asociativa, entre otras, en los 

participantes de los estudios preliminares reali- 

zados con dichos materiales. 

Así, pues, conjuntar estrategias a corto y largo 

plazo en un ensamblaje ajustado y complemen- 

tario ha de ser un objetivo permanente al tratar 

las debilidades de la función ejecutiva. Es en esa 

línea en la que se mueven experiencias dirigidas 

a promover la vida independiente, tales como las 

que exponen Vived et al. (2012a,b; 2013), o los 

programas de relaciones interpersonales ofreci- 

dos por Cabezas (2007). 
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E 

. INTRODUCCIÓN 

l. La nueva realidad 

El recorrido por los anteriores capítulos nos ha 

mostrado una realidad. Así es el cerebro de una 

persona con síndrome de Down cuando nace, y 

así se va desarrollando a lo largo de los primeros 

años. Así son sus características morfológicas y 

funcionales, con sus carencias, sus debilidades y 

sus fortalezas. Así son las dificultades que pre- 

senta en las expresiones que han de fundamentar 

el desarrollo de su cognición, de su personalidad, 

de su conducta. 

Pero, al tiempo que no hemos ocultado sus pro- 

blemas, hemos insistido en esa otra propiedad 

que cristaliza en lo que hemos llamado neuro- 

plasticidad del cerebro, la cual nos ha permitido 

indagar y ofrecer soluciones: las intervenciones 

más adecuadas para trabajar sobre la memoria, la 

atención, el lenguaje, las funciones ejecutivas. En 

definitiva, para dotar a la persona con síndrome 

de Down de las cualidades necesarias para vivir 

su adultez con la mayor plenitud y satisfacción 

posible. Sin duda, es un recorrido que se hace 

lento, en ocasiones tortuoso, incluso inhóspito; 

pero siempre en progreso. 

En años no tan lejanos, nos contentábamos con 

que el bebé creciese sano y alcanzase, al menos, 

, Down. gu 

A 
e 

la primera juventud. Que durante esos años, su 

vida fuera lo menos penosa posible. Siempre de- 

pendiente, siempre acompañado. Que se mantu- 

viera entretenido. Era entrenable, no educable. 

Nunca más. Afrontamos en este capítulo la edad 

adulta de la persona con síndrome de Down que, 

hasta los cincuenta, sesenta o más años, ha de 

vivir. No entretenido sino ocupado; no depen- 

diente sino presto a ser útil a la sociedad en la 

que vive; acompañado por, y acompañando a, 

personas que le quieren y a las que quiere — 

su familia, sus amigos, su pareja—. Aportando 

sus cualidades, el fruto de su trabajo, las ganas 

de vivir. 

Así como existe abundante bibliografía sobre 

las capacidades neuropsicológicas del niño y 

el adolescente con síndrome de Down, que ha 

quedado reflejada en los anteriores capítulos, es 

muy escasa todavía la que aborda el perfil con- 

ductual y psicológico del adulto. A pesar de ello, 

es frecuente escuchar y leer sobre la existencia 

de dos generaciones distintas en los adultos con 

síndrome de Down (McGuire y Chicoine, 2010), 

a saber: la de aquellos que no disfrutaron de las 

posibilidades de educación y formación especí- 

ficamente dirigidas a reducir sus problemas y 

aprovechar sus capacidades, y las de aquellos 
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que participaron en los programas de atención 

temprana, de educación auténticamente inte- 

gradora (no simplemente inclusiva), de ense- 

ñanzas específicas para la alfabetización, de los 

programas de autonomía y vida independiente, 

de la disponibilidad de trabajo con apoyo. Esta 

realidad se ve particularmente reflejada en pu- 

blicaciones que ofrecen amplios y abundantes 

contenidos sobre propuestas y modelos de vida 

que son cada vez más variados, más ricos y más 

autónomos (recuadro |l). 

Especial significado tienen las iniciativas dirigidas 

a establecer programas regulares de formación 

en régimen universitario, adaptados a jóvenes 

con síndrome de Down y otras discapacidades 

intelectuales que han terminado su escolariza- 

ción secundaria. Se encuentran ya extendidas 

en varios países y han empezado a organizarse 

también en España y Latinoamérica. Una mues- 

tra de experiencias puede verse en los números 

monográficos de la revista Síndrome de Down: Vida 

adulta (febrero y junio, 2015), una revista online 

surgida en 2009 de la necesidad de informar y 

profundizar en la vida del adulto. 

2. La situación de cada individuo 

La vida del adulto con síndrome de Down viene 

encuadrada por las siguientes coordenadas: 

a) Su identidad personal: incluye la evolución 

natural de su biología personal, la salud, la 

evolución de su entramado cerebral; en de- 

finitiva, la realidad de su propia trisomía que 

nunca desaparece. 

b) Las características del proceso de formación 

y los objetivos conseguidos. Vienen condicio- 

nados por los recursos formativos y contex- 

tuales de los que se ha beneficiado durante 

el período de formación: los familiares, los 

escolares, los comunitarios. 
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c) Las peculiaridades personales y sociales con 

las que se enfrenta en la etapa adulta y las 

disponibilidades de que gozará. Incluyen las 

oportunidades de una oferta de trabajo, la 

naturaleza de la vida social y afectiva dentro 

de su comunidad, las posibilidades de desa- 

rrollar sus aficiones. 

a) La identidad personal 

En anteriores capítulos hemos comprobado 

cómo la trisomía 21 condiciona un determinado 

desarrollo cerebral, y en qué grado este desa- 

rrollo modula con sus especiales características 

la aparición y la expresión de las capacidades 

cognitivas y conductuales de una persona con 

síndrome de Down. Hemos insistido una y otra 

vez en que existe una trayectoria absolutamen- 

te individual, plenamente diferenciada y distinta, 

personal, que impide hacer generalizaciones. No 

obstante, permite hablar de rasgos comunes que 

establecen un fenotipo. 

Ese entramado estructural del cerebro no es 

rígido. Admite modificaciones. Toda la activi- 

dad ambiental desarrollada durante la infancia 

ha ido dirigida a extraer de ella el máximo ren- 

dimiento, a superar deficiencias, a enriquecer y 

fortalecer las conexiones interneuronales de las 

distintas redes, tan potencialmente débiles en el 

síndrome de Down. Ahora bien, ¿cómo es la es- 

tructura inicial del cerebro y su potencialidad de 

desarrollo en un individuo determinado?, ¿has- 

ta dónde es capaz de responder positivamente 

a la estimulación cerebral?, ¿qué problemas de 

salud ha vivido esa persona durante la infancia y 

adolescencia que han podido condicionar nega- 

tivamente el adecuado aprovechamiento de los 

recursos disponibles? 

Las respuestas a estas cuestiones nos han de ha- 

cer comprender la realidad de un individuo con 

sindrome de Down. No basta con saber que, en 

la época en que vivimos, ha estado expuesto a 

un rico repertorio de ofertas y posibilidades de 
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intervención. Cada uno nace con un “patrimo- 

nio” génico que, si bien no es determinante, es 

condicionante de la última identidad personal. 

Esa identidad va a constituirse en eje indiscutible 

de su realidad como adulto. 

b) Las características y logros del proceso 

formativo 

Sobre esa identidad personal se vuelcan todos 

los conocimientos y recursos de los que la familia 

y la sociedad disponen en los últimos decenios 

para marcar y dirigir la evolución del niño (La- 

rrain, 2013). 

Ahora bien, ¿de qué recursos se ha dispuesto 

en cada persona concreta?, ¿con qué constancia 

y sabiduría han sido aplicados?, ¿cómo han sido 

utilizados?, ¿cómo ha respondido ese niño en par- 

ticular para recorrer su infancia y adolescencia? 

Es evidente que cada trayectoria será diferente, 

y desde un origen inicial que puede ser bastante 

común para la mayoría, después la dispersión de 

cada individuo es inmensa. Existen ciertamente 

algunos rasgos comunes en los adultos con sín- 

drome de Down pero con abundantes variables 

que dan origen a múltiples perfiles de cualidades 

y debilidades. Por eso puede haber rasgos que 

resulten engañosos a la hora de calificar a una 

persona para adjudicarle un puesto de trabajo. 

Por ejemplo, un lenguaje relativamente fluido nos 

puede hacer pensar en una mente capaz de aten- 

der clientes con necesidades diferentes y varia- 

das, y sin embargo carecer de esa propiedad de 

la función ejecutiva que le permite discernir con 

rapidez cada necesidad para aplicar de inmediato 

la solución correspondiente. Y por el contrario, 

una actitud callada y poco expresiva verbalmen- 

te puede ocultar una mente con capacidad su- 

ficiente como para ejecutar tareas complejas y 

creativas, algo que no se manifestará al exterior 

si no se ofrecen oportunidades para descubrirlo. 

Es evidente la trascendencia que adquiere la eta- 

pa formativa para definir después la capacidad y 

funcionalidad del adulto con síndrome de Down. 

Lo dicho puede parecer una obviedad aplicable a 

cualquier individuo, con o sin discapacidad inte- 

lectual. Es cierto. Sin embargo, una persona sin 

discapacidad posee unos recursos que le permi- 

ten —con relativa facilidad — completar, rectifi- 

car, corregir, mejorar, reiniciar aportaciones que 

no recibió o a las que no atendió o aprovechó 

en sus etapas de formación. Las personas con 

discapacidad intelectual pueden carecer de estas 

habilidades de autocorrección y rectificación, no 

suelen disponer de segundas oportunidades. Por 

ese motivo requieren el acompañamiento cons- 

tante que les permita y anime a seguir aprendien- 

do y superándose. 

c) Las disponibilidades reales al alcance del 

adulto 

Se constata un ambiente generalizado por el que 

las organizaciones ligadas al síndrome de Down 

se preocupan por organizar y ofrecer programas 

de inserción laboral en sus diversas modalidades, 

disponer de estructuras que permitan el desarro- 

llo de una vida independiente en la medida que 

las circunstancias lo permitan, asegurar una vida 

afectiva acorde con el contexto natural de cada 

persona, organizar programas de ocio y relaciones 

interpersonales. En definitiva, crear el ambiente 

capaz de dar oportunidades y condiciones para 

que el adulto desarrolle su vida personal de la 

manera más autónoma posible. Es muy clara la 

dirección que deben seguir todas estas iniciati- 

vas. Se alienta la autonomía y la independencia 

de las personas con síndrome de Down. Tal 

aliento es necesario, pero no menos necesario 

es conocer la amplia variedad de circunstancias 

que hacen que una persona las pueda conseguir, 

y el largo camino que hay que recorrer para fo- 

mentar las habilidades pertinentes, de carácter 

práctico y social. 

La realidad actual es muy distinta como lo de- 

muestran los estudios que abarcan una amplia y 

variada muestra de individuos pertenecientes a 
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diversos ambientes. El caso de Holanda puede 

ser esclarecedor. Un reciente estudio evaluó un 

amplio espectro de habilidades prácticas y socia- 

les en 322 adolescentes con síndrome de Down 

(16-19 años) en todo el ámbito de Holanda, sin 

restringirse a un grupo concreto. Muchos de 

los jóvenes habían participado en programas de 

intervención temprana y acudido a varios años 

de educación en integración. El tema clave se 

centró en saber si habían desarrollado las ne- 

cesarias habilidades como para vivir de manera 

independiente como adultos. Muchos mostraron 

que dominaban algunas de las habilidades nece- 

sarias para funcionar de manera independiente: 

higiene personal, prepararse el desayuno, servir- 

se una bebida, pasar media hora solos en casa, 

deambular por calles próximas a su casa. Sin 

embargo, hubo muchas otras habilidades básicas 

que no dominaban: anotar y recordar las citas, 

manejar aspectos básicos necesarios para llevar 

una casa. Es posible que los actuales programas 

escolares insistan en temas relacionados con el 

cálculo, la lectura y la escritura, y no cuiden te- 

mas relacionados con las habilidades sociales y 

la vida independiente (Van Gameren-Oosterom 

et al., 2013; de Graaf et al., 2013). 

En ocasiones, conocidos los objetivos, son es- 

casos los recursos para organizar, atender y 

mantener los correspondientes programas. Aun 

habiéndolos, no siempre hay voluntad de utili- 

zarlos. Hay familias que simplemente no creen 

en las capacidades de sus hijos: quizá se sientan 

fatigadas para seguir esforzándose por encontrar 

el mejor camino; quizá ignoren las posibilidades 

reales; quizá no comprendan que, cuanto mayor 

grado de autonomía alcancen sus hijos, menor 

será el tiempo y la atención diaria que les hayan 

de prestar, y mayor la posibilidad de vivir su pro- 

pia vejez más sosegadamente. 

La aplicación concreta de los objetivos ideales 

propuestos ha de saber respetar el interés de cada 

persona en su particular entorno. Es el eterno 

problema entre unos profesionales que se con- 

sideran expertos y poseedores de la verdad —a 

veces “su” verdad— y las familias que conocen 

su propia realidad y buscan su equilibrio. Am- 

bos se necesitan. Las familias temen adentrarse 

en terreno desconocido, desconfían. Necesitan 

que un profesional prudente y conocedor de su 

contexto les introduzca con mano serena y les 

ofrezca seguridad. 

3. Conclusión 

De la confluencia de estas tres coordenadas surge 

la variopinta realidad de los adultos con síndro- 

me de Down. Sabemos cada vez mejor a dónde 

pueden llegar en sus realizaciones y logros. Pero 

no podemos minusvalorar la extraordinaria di- 

versidad con que su naturaleza y sus posibilidades 

se manifiestan. Su carga genética, la estructura 

y funcionalidad de su cerebro, su salud física y 

mental, el desarrollo alcanzado en sus capaci- 

dades cognitivas y conductuales, el entorno fa- 

miliar en que el que viven, el aprovechamiento 

conseguido en las diversas oportunidades que se 

les haya podido ofrecer a lo largo de su infan- 

cia y adolescencia, son factores todos ellos que 

terminan por definir lo que puede constituir la 

respuesta al reto del adulto. Cualquier intento 

de encuadrar a un individuo adulto concreto con 

síndrome de Down pasa indeclinablemente por 

la consideración de todas estas variables. 
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Il. SISTEMAS FUNCIONALES EN EL ADULTO 

La llegada a la edad adulta de la persona con sín- 

drome de Down no es una irrupción sino una 

transición, una evolución en la que la persona se 

encuentra ante una situación nueva, pero cargada 

de su propio peso y natural bagaje: su tempera- 

mento y carácter, su manera de ser y estar, sus 

aprendizajes y sus experiencias. Por consiguiente, 

las peculiaridades neuropsicológicas del sindrome 

que hemos descrito en anteriores capítulos van 

a influir en su funcionamiento, actividades y ten- 

dencias, si bien se encontrarán profundamente 

modificadas por los programas de intervención 

que hayan sido aplicados a lo largo de la infancia 

y la adolescencia. Es decir, la adultez no introdu- 

ce por sí misma un cambio radical. Ciertamente 

contribuye a prestar mayor madurez; pero si la 

atención, o la memoria, o el lenguaje, o la capa- 

cidad de planificación, control y decisión no han 

sido convenientemente trabajadas, la adultez no 

va a incorporar por sí misma ninguna de esas 

competencias. 

Por otra parte, la madurez en la edad adulta ayuda 

a la persona con síndrome de Down a incorpo- 

rar mejor y con mayor sosiego las enseñanzas y 

entrenamientos que se le ofrezcan. Por eso, la 

acción educativa ha de seguir prestando cuantos 

aprendizajes y apoyos sean convenientes para 

mantener ese “hilo continuo” que constituye su 

proyecto de vida. 

Es necesario, por consiguiente, al finalizar la etapa 

escolar, realizar una evaluación completa de las 

características personales y de las condiciones de 

su entorno familiar y social: sus cualidades para 

reforzarlas y utilizarlas, sus puntos débiles para 

conocer posibles problemas e intentar solucio- 

narlos o soslayarlos. 

|. Etapas evolutivas en la adultez 

Existe una creencia bastante extendida de que la 

adultez es una fase estable y anodina de la vida 

de las personas, en la que apenas se producen 

cambios. Esa visión está más marcada, si cabe, al 

pensar en personas con discapacidad intelectual 

en general y síndrome de Down en particular, 

al suponer que sus limitaciones cognitivas de- 

terminan aún de forma más intensa su desarro- 

llo personal, por lo que discurren por la etapa 

adulta de forma monótona y lineal, sin apenas 

modificaciones. Nada más lejos de la realidad. 

La adultez pasa por una serie de etapas que, con 

mayor o menor claridad, aparecen en la mayor 

parte de las personas con síndrome de Down. 

Es evidente que los márgenes de tiempo no son, 

estrictamente hablando, los que aquí se reco- 

gen, pero pueden servir de referencia, siendo 

conscientes de que varían entre unas personas 

y otras. Reproducimos la descripción propuesta 

por Ruiz y Flórez (2009). 

I.1. Adultez temprana 

Abarcaría de los 18 a los 30 años aproximada- 

mente. En el caso de las personas con síndrome 

de Down se ha de tener en cuenta que su pro- 

ceso de desarrollo es más lento y que las etapas 

evolutivas propias del desarrollo normal se pre- 

sentan habitualmente más tarde y en ocasiones, 

de forma diferente que en personas sin discapa- 

cidad, tanto en lo que respecta al ámbito motor 

como al cognitivo. Por ejemplo, en la infancia, 

hay retraso en la consecución de los hitos de de- 

sarrollo fundamentales, como la sedestación, la 

reptación, el gateo, la bipedestación y la marcha, 

aunque con valores de dispersión muy amplios 

y grandes diferencias entre unos y otros niños 

(Candel, 2003; Buckley et al., 2005). Lo mismo 
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ocurre con la adquisición del lenguaje o con las 

fases propias del desarrollo cognitivo, como es 

el caso del pensamiento formal abstracto, que 

se presentan más tarde y, en muchos casos, con 

importantes carencias. Es evidente que esa len- 

titud en el desarrollo hace que el nivel alcanza- 

do a los 18 años no se pueda equiparar al de las 

personas sin discapacidad, aunque se considere 

esta edad como el comienzo de la adultez, tanto 

por razones legales como madurativas. 

En este sentido se ha de remarcar la importancia 

que tienen los componentes socio-emocionales, 

por su valor esencial en la madurez personal 

(Ruiz, 2004). Con frecuencia, los jóvenes con 

síndrome de Down de 18 años no tienen un 

grado de maduración semejante a otros jóve- 

nes de su edad, y ello es debido, por un lado, 

a factores de carácter biológico, derivados de 

la trisomía y, por otro, a factores ambientales. 

La carencia de determinadas habilidades socia- 

les propias de un joven adulto o de un grado 

adecuado de autonomía personal para su des- 

envolvimiento en la vida cotidiana se relaciona, 

con frecuencia, con la falta de oportunidades 

para desarrollar esas capacidades. Del mismo 

modo, el desarrollo emocional se produce por 

el afrontamiento a situaciones en que se ponen a 

prueba las propias capacidades en este terreno. 

Si, por ejemplo, el joven no ha tenido la opor- 

tunidad de vivir experiencias frustrantes o de 

enfrentarse a retos en los que poder conocer 

y controlar sus emociones, difícilmente podrá 

alcanzar una madurez integral. Es fundamental 

permitirles que asuman responsabilidades para 

que el desarrollo afectivo vaya parejo al físico- 

biológico y al cognitivo. 

En todo caso, para promover ese desarrollo, es 

recomendable que el proceso educativo de las 

personas con síndrome de Down no se deten- 

ga cuando alcanzan los 18 años, sino que se ha 

de prolongar, al menos, hasta los 21 y, siempre 

que sea posible, a lo largo de toda la vida, en un 

proceso ininterrumpido de formación perma- 

nente, como ya se ha mencionado. En general, 
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tampoco suelen tener un grado de maduración 

adecuado para desempeñar un puesto de trabajo 

en el momento en que legalmente se adquiere 

la mayoría de edad, sino que es más apropiado 

que se adentren en el mundo laboral a partir de 

los 20 años o más adelante, cuando se haya al- 

canzado mayor madurez física y psicológica. Ello 

hace que la educación postsecundaria adquiera un 

papel fundamental en esta fase de transición. Son 

varias las fórmulas educativas que se emplean en 

función de las posibilidades reales en cada sitio y 

para cada persona. Van iniciándose experiencias 

en que los escolares acuden a centros universita- 

rios ordinarios en los que se han diseñado pro- 

gramas especiales de dos o tres cursos, como 

ya se ha indicado anteriormente. 

Respecto a la adultez de las personas con sín- 

drome de Down, se ha de reflexionar también 

sobre lo que significa ser adulto. Si un adulto sin 

discapacidad, en esa fase de adultez temprana, 

puede marcarse una serie de metas, relacionadas 

con la materialización de sus sueños de juventud, 

esa posibilidad de proyectar y hacer realidad los 

propios proyectos está limitada para quienes 

tienen síndrome de Down. Lo habitual es que 

cualquier joven adulto sin discapacidad, en esos 

años, luche por conseguir un lugar en la sociedad, 

como ciudadano de pleno derecho, seleccione 

una profesión para enfocar su vida, funde una 

familia y poco a poco, vaya definiendo su propia 

personalidad, basada en una ideología propia y 

una visión cada vez más objetiva y realista de él 

mismo y de sus posibilidades. 

Los jóvenes adultos con síndrome de Down han 

de comenzar por conocerse a ellos mismos, 

siendo conscientes de sus potencialidades y de 

sus limitaciones. Y ello conlleva, en primer lugar, 

conocer y aceptar su síndrome de Down, con lo 

que eso supone. Esa condición limitará, sin duda, 

sus posibilidades de actuación futura, que no po- 

drán ser equivalentes a las de otras personas sin 

discapacidad, como es el caso de sus hermanos. 

Ayudarles a hacerse conscientes de esa realidad 

les permitirá comprender con mayor claridad las 



Capítulo 14. Edad adulta en las personas con síndrome de Down. Sistemas funcionales 397 

circunstancias particulares de su vida y los límites 

de sus posibilidades. Por ejemplo, les permitirá 

comprender la razón por la que sus hermanos 

abandonan el hogar familiar y forman su propia 

familia, algo que, en su caso, no será posible en 

muchas ocasiones. 

En lo relativo al mundo laboral, la incorporación 

a un puesto de trabajo es un objetivo válido para 

muchos adultos con síndrome de Down. Existen 

muy diversas variedades laborales para personas 

con síndrome de Down y con discapacidad in- 

telectual, que abarcan desde los centros ocupa- 

cionales hasta los centros especiales de empleo, 

que llevan muchos años de tradición y están ya 

asentados en nuestro país. Sin embargo, en la 

búsqueda del mayor grado posible de inclusión, 

la integración laboral en la modalidad de empleo 

con apoyo parte del principio de que las personas 

con síndrome de Down pueden realizar trabajos 

en empresas ordinarias y recibir la remuneración 

que corresponde a su puesto de trabajo, si se 

les presta un apoyo especializado por parte de 

formadores o preparadores laborales (FEISD, 

2005). El empleo en la empresa ordinaria, con 

los apoyos y adaptaciones precisos, se configura 

como el punto de referencia básico desde el cual 

se puede partir hacia otras modalidades labora- 

les más inclusivas, como el empleo autónomo 

y el empleo normalizado, según la persona y el 

entorno productivo (Jordán de Urríies, 2003; 

Fundación Proyecto Aura, 2011). 

La consecución de un empleo, especialmente si 

es remunerado, permitirá al joven adulto con 

síndrome de Down plantearse la posibilidad 

de conseguir una vida independiente, libre de 

la influencia de sus padres o tutores. En este 

sentido, precisamente los padres tienen en su 

mano la posibilidad de proporcionar al joven las 

oportunidades precisas para que logre el mayor 

grado posible de independencia, bien dentro del 

marco de la familia o fuera de él. Facilitarle que 

asuma responsabilidades en el entorno familiar, 

adecuadas a sus posibilidades y a su capacidad, 

promover su autonomía en el mayor número 

posible de ámbitos o favorecer su independen- 

cia, permitiéndole que tome decisiones, han de 

ser principios de funcionamiento ineludibles si en 

verdad se cree en su derecho a responsabilizarse 

de su vida. Exigirles una actitud seria y respon- 

sable en el trabajo, en el que se les demanda un 

comportamiento propio de un adulto, al tiem- 

po que en la vida cotidiana se les trata como a 

niños, por ejemplo, organizando su tiempo de 

ocio, acompañándoles a todos los sitios o limi- 

tándoles el acceso al dinero que han ganado es, 

cuanto menos, una postura contradictoria, que 

no puede llevar más que a la confusión del joven 

con síndrome de Down. 

El hecho de independizarse o de fundar una fa- 

milia pueden ser aspiraciones válidas del adulto 

con síndrome de Down y de nuevo nos encontra- 

mos con las limitaciones que impone la trisomía. 

Probablemente, no todos los adultos con síndro- 

me de Down estén capacitados para asumir las 

responsabilidades que conlleva la vida indepen- 

diente, libre de la influencia de otras personas. 

Y entre los que tengan esa capacidad, muchos 

no se plantearán esa eventualidad como objetivo 

de su vida y no mostrarán su deseo de indepen- 

dizarse. No obstante, aunque en la actualidad 

son escasas las experiencias de vida en pareja y 

de vida independiente, no se pueden obviar esas 

posibilidades. En ese terreno, las tentativas con 

pisos tutelados o de vida independiente que se 

están llevando a cabo en diferentes lugares abren 

enormes horizontes prácticos (Illán y Esteban, 

2003; Canals, 2003; Illán, 2005; Cabezas y Gon- 

zález, 2007; González, 2008). 

1.2.Adultez intermedia 

Podríamos establecer sus límites entre los 30 y los 

45 años de edad. En comparación con las personas 

sin discapacidad, esta etapa tiene unas peculiari- 

dades propias cuando hablamos de personas con 

síndrome de Down. Si otro adulto en esta fase se 

dedica a criar y educar a sus hijos, a mantener la 

competencia en el terreno profesional y laboral 
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en el que se había asentado y a proyectarse hacia 

el mundo exterior, asumiendo responsabilidades 

en distintos campos, por ejemplo, económicos 

o comunitarios, las personas con síndrome de 

Down, de nuevo, se encuentran con limitaciones 

importantes para desarrollar un proyecto de vida 

personal de estas características. 

Nuevamente enlazamos con los campos abiertos 

en la anterior etapa. En la actualidad, es frecuente 

que, la rutina diaria de un adulto con síndrome 

de Down en este periodo de edad se desarrolle 

en el entorno familiar en el que había vivido hasta 

entonces, junto con sus padres o alguno de sus 

hermanos. Tras los posibles brotes de rebeldía o 

manifestaciones de descontento que se pudieron 

presentar en la fase anterior, por tener síndrome 

de Down o por el agravio comparativo que su- 

ponen sus posibilidades más limitadas respecto 

a otras personas, lo más habitual es que en esta 

etapa se haya llegado a un estado de aceptación 

natural de su condición y a una cierta tranquili- 

dad. De hecho, como conjunto, los adultos con 

síndrome de Down muestran mejores habilidades 

funcionales y menos conductas asociales graves 

que los adultos con otros tipos de discapacidad 

(Esbensen y col., 2008). 

Se dan también los progresivos cambios físicos 

propios de la edad, con una pérdida de habilidades 

cada vez más marcada y que conlleva la necesa- 

ria aceptación de esos cambios y la adaptación a 

ellos. Algunas habilidades, capacidades y destrezas 

decrecen, pero son suplidas, con frecuencia, por 

la experiencia y la madurez, y en muchos casos, 

compensadas por las rutinas diarias a las que la 

persona se va acostumbrando. En este aspecto, 

es fundamental la actuación de las personas cer- 

canas, que han de ayudar a la persona con síndro- 

me de Down a aceptar esos cambios inevitables. 

Hay una clara conexión entre la presencia de 

unas relaciones familiares adecuadas y un me- 

jor estado de salud, unas habilidades de cuidado 

personal más apropiadas y una reducción de los 

problemas de conducta. Además, las buenas re- 

laciones familiares promueven más conexiones 

sociales y, por tanto, favorecen la independencia 

y la movilidad. 

Los que han accedido a un empleo, bien sea prote- 

gido, bien en empresa ordinaria, durante esta fase 

suelen asentar su vida alrededor de su horario 

de trabajo y de sus responsabilidades laborales. 

Es recomendable, no obstante, que completen 

su jornada con actividades de ocio o formativas, 

culturales o deportivas por ejemplo, de forma 

que su mundo no gire en exclusiva alrededor del 

trabajo y tengan otros ámbitos de relación y de 

formación más allá del horario laboral. Respecto 

a la familia, en muchos casos, estos trabajadores 

alcanzan un grado más que aceptable de autono- 

mía en la vida cotidiana, lo que permite que, en 

general, puedan llevar a cabo la mayor parte de 

las rutinas del día a día sin necesidad de depen- 

der de nadie, e incluso asumir responsabilidades 

en el entorno del hogar. 

Este período puede caracterizarse, en general, 

por una relativa estabilidad, salvo por las posi- 

bles crisis producidas por determinados aconte- 

cimientos vitales, como los problemas de salud 

O las variaciones en las circunstancias familiares. 

Es el caso de los cambios en la estructura de la 

familia, por la partida de los hermanos o por la 

falta de alguno de los progenitores que, en los 

casos en que el adulto con síndrome de Down 

es el menor de los hermanos, suelen tener una 

edad avanzada. Es preciso, en estos casos, apo- 

yar al adulto con síndrome de Down y ayudarle 

a sobrellevar y a adaptarse a las modificaciones 

producidas en su entorno, previniendo la apari- 

ción de posibles cuadros depresivos (McGuire y 

Chicoine, 2006; Brickell y Munir, 2008). 

Por otro lado, esta etapa intermedia en la vida de 

las personas con síndrome de Down puede cons- 

tituirse, si se dan los factores apropiados, en una 

fase rica y profunda de su vida. Es un momento 

totalmente propicio para iniciar o proseguir pro- 

yectos vitales, ya que está demostrada su capaci- 

dad para aprender a lo largo de toda la vida y las 

facultades, aunque van decayendo, siguen siendo 
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funcionales. Además, se ha de añadir la experiencia 

y la madurez adquiridas a partir de las vivencias 

personales, que pueden hacer que los aprendizajes 

que se adquieran tengan un mayor valor práctico. 

1.3. Adultez tardía 

Podríamos definir esta etapa como la comprendida 

de los 45 años en adelante. Marca un momento 

crítico, por la aparición de complicaciones relacio- 

nadas con la salud, el funcionamiento y la capacidad 

cognitiva. Además del deterioro propio de la evolu- 

ción normal por el paso de los años, se pueden dar 

problemas de envejecimiento prematuro. En todos 

los casos, la conducta puede ser un indicador, que 

ha de entenderse como una forma de comunica- 

ción (Chicoine y McGuire, 2008). La persona con 

síndrome de Down puede, en esta fase, replegarse 

en sí misma, en una especie de interiorización. Se 

produce el declive en la fuerza, las habilidades y las 

destrezas físicas, que pueden, a su vez, limitar sus 

posibilidades de actuación y favorecer la tendencia 

a la inacción (v. capítulo siguiente). 

Es recomendable establecer rutinas de apoyo, 

con un programa diario de actividades adaptado 

a las peculiaridades de cada individuo. Se debe 

actuar con flexibilidad y presentar opciones de 

elección, para que pueda escoger aquellas que 

prefiera. Se ha de continuar con el ejercicio fí- 

sico regular, en este caso más liviano, y buscar 

oportunidades de realizar actividades junto con 

otras personas. En resumen, es imprescindible 

seguir aceptando a la persona como es y con- 

tinuar escuchando, tanto sus palabras como su 

conducta, para saber dar respuesta a sus nece- 

sidades a medida que vayan surgiendo. 

En el ámbito de la salud, a partir de los 50 años 

es cuando con mayor frecuencia aparecen los sín- 
tomas propios de la enfermedad de Alzheimer. El 

deterioro de la memoria, la pérdida de habilida- 

des antes dominadas o el retraimiento, la apatía y 

otros cambios psicológicos o de la personalidad, 

pueden ser las primeras manifestaciones de su 

presencia. En este caso es importante descartar 

otras causas de desmejora intelectual que puedan 

confundirse con esta enfermedad y que son sus- 

ceptibles de ser tratadas, como el hipotiroidismo, 

la apnea obstructiva del sueño, la depresión o 

la pérdida de audición (Rasmussen et al., 2009). 

No obstante, aunque las primeras investigacio- 

nes apuntaban hacia el alto riesgo de aparición 

de la enfermedad de Alzheimer en adultos con 

síndrome de Down en estas edades, los estu- 

dios más recientes (Esbensen y col., 2008) con- 

firman que el riesgo es menor del que se pen- 

saba inicialmente. Por ejemplo, la prevalencia 

de demencia se estima que es del 20% a partir 

de los 40 años y del 45% pasados los 55 años. 

Se ha de tener en cuenta, sin embargo, que los 

estudios que aportan estos datos, se refieren a 

adultos nacidos en las décadas de los 50 ó de los 

60 del pasado siglo, muchos de ellos recluidos 

en instituciones. 

La mayor parte de estos adultos no dispusieron de 

un programa de salud que pudieran seguir desde 

su infancia; ni tuvieron la oportunidad de recibir 

estimulación temprana; ni pudieron contar con 

programas educativos específicos, por ejemplo, 

de lectura y escritura, que les dieran acceso a la 

cultura; ni dispusieron de las oportunidades de 

integración social o laboral con las que cuentan 

muchos de los adultos actuales. La influencia de 

todos estos factores en el retardo en la aparición 

de la demencia tipo Alzheimer o en la preven- 

ción del declive de la conducta adaptativa y de 

las habilidades cognitivas, solamente podrá ser 

estudiada en el futuro, cuando lleguen a esos 

márgenes de edad los que ahora son jóvenes y 

han disfrutado de esas posibilidades. 

1.4. Crisis evolutivas 

La adultez de las personas con síndrome de Down 

no es una época uniforme y lineal. De la misma 

forma que las demás personas presentan fases 

de crisis, como la que aparece en torno a los 40 
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años, en la que se replantean y realizan una eva- 

luación profunda de su vida, entre ellas pueden 

surgir etapas de crisis, a partir de las cuales se 

producirá o bien un afianzamiento o una modi- 

ficación profunda del curso vital. 

Con una visión comparativa, es posible que la 

anteriormente mencionada crisis de los 40 no se 

produzca en personas con síndrome de Down, 

en especial cuando no se dan los factores esen- 

ciales para que aparezca: cuando no se cuenta 

con un proyecto de vida claro, cuando no existe 

una fase de logro que haya que revisar, cuando no 

se ha impulsado, en su momento, un plan futuro 

sobre el que trabajar. Es decir, que para que se 

produzca el proceso de evaluación vital propia de 

esta crisis, sería preciso contar con un proyecto 

de vida bien definido sobre el que replantear el 

abordaje de la propia realidad. 

No obstante, sí pueden aparecer momentos de 

crisis, característicos de cambios radicales en 

la propia vida que obliguen a realizar una revi- 

sión profunda de la misma y a redirigir el cami- 

no tomado. Suelen coincidir con momentos de 

transformación de las circunstancias personales 

en relación con el entorno, como la finalización 

de la escolaridad y el regreso al domicilio; los 

cambios producidos en la familia, por ejemplo, 

por la partida de los hermanos que pasan a vivir 

su propia vida o la falta de alguno de los padres 

o de ambos; el logro o la pérdida de un puesto 

de trabajo o el acceso a una vida independiente 

o de pareja. Cada una de esas crisis ha de ser 

objeto de especial atención. 

Al finalizar la escolaridad, bien sea en centros 

ordinarios o en centros de educación especial, 

el joven adulto con síndrome de Down volverá 

a quedarse muchas horas en su domicilio, si no 

se le presentan opciones adecuadas de forma- 

ción permanente (Ruiz, 2006; Simons, 2008). 

Existen modalidades muy variadas, que van des- 

de los programas de enfoque prelaboral, como 

los de Formación Profesional, hasta programas 

de transición a la vida adulta, talleres, academias, 

Síndrome de Down: Neurobiología, neuropsicología y salud mental 

cursos y centros de educación de personas adul- 

tas, muchos de las cuales pueden dar respuesta 

a esas necesidades formativas de los adultos con 

síndrome de Down. En este sentido han venido 

siendo muy útiles las ofertas de Programas de 

Garantía Social en la modalidad para alumnos 

con necesidades educativas especiales, que du- 

rante los últimos años se han desarrollado en 

nuestro país. En la actualidad y a raíz de la actual 

Ley Orgánica de Educación, han sido sustituidos 

por Programas de Cualificación Profesional Inicial 

(PCPI), que son una buena opción para personas 

con síndrome de Down y discapacidades intelec- 

tuales semejantes. 

Si al terminar los años de escolaridad ha de re- 

gresar al domicilio, por carecer de alternati- 

vas formativas o laborales, es preciso realizar 

un programa de intervención personalizado, 

que mantenga al joven con síndrome de Down 

ocupado cada día. Es recomendable realizar una 

planificación previa que haya anticipado, ya en 

etapas anteriores de su vida, la conveniencia de 

dominar determinadas habilidades para la tran- 

sición a la vida adulta. Si no se han trabajado con 

anterioridad, esas habilidades deberán ser objeto 

de entrenamiento a partir de ese momento. Ade- 

más de las habilidades laborales, es conveniente 

que domine determinadas habilidades domésti- 

cas como la utilización de electrodomésticos, la 

preparación de comidas o las tareas de limpieza; 

habilidades para la comunidad, como el uso de 

los transportes públicos, el teléfono o el dinero 

y las compras; y habilidades sociales y personales, 

como los saludos, el aseo personal y la apariencia 

adecuada o las normas de cortesía. 

En el domicilio, ha de plantearse como objetivo 

fundamental que el joven adulto con síndrome 

de Down se responsabilice de su autocuidado 

personal, de forma que nadie tenga que estar 

pendiente de aspectos relacionados con su comi- 

da, su vestido o su aseo. Deberá también asumir 

obligaciones diversas en el marco familiar, como 

la realización de recados, labores de limpieza o 

cocina, mantenimiento de la casa o cuidado de 



Capítulo 14. Edad adulta en las personas con síndrome de Down. Sistemas funcionales 341 

personas, animales o plantas, por barajar algu- 

nas posibilidades. El establecimiento de rutinas 

diarias es muy beneficioso, pues le permite con- 

trolar más fácilmente su vida, haciéndola previ- 

sible. De hecho, la experiencia demuestra que, 

en general, se muestran responsables y dignos 

de confianza en la realización de tareas domés- 

ticas O laborales. Sería muy recomendable, por 

último, que participase en actividades de ocio, 

culturales o deportivas, que al tiempo que pro- 

mueven su autonomía le permiten enriquecer su 

vida, relacionarse con otras personas, participar 

en el entorno social y sentirse útil y valorado. 

Ciertamente, el logro del mayor grado posible de 

independencia pasa por un planteamiento global 

en el que se considere a la persona con síndro- 

me de Down responsable de su propia vida, lo 

que supone tener en cuenta en todo momento 

su Opinión a la hora de organizar su tiempo y 

sus actividades. 

El logro o la pérdida de un puesto de trabajo 

son otros momentos de cambio que pueden 

afectar a la persona adulta con síndrome de 

Down. Las formas en que puede incorporarse 

a un puesto laboral son muy variadas, como ya 

se ha mencionado. En todos los casos, se pro- 

ducirá un proceso de adaptación al mismo, que 

conllevará una fase de crisis en tanto se produ- 

ce la acomodación a las nuevas circunstancias. 

El nuevo puesto de trabajo vendrá acompañado 

de nuevas rutinas en la vida diaria, que pueden 

afectar, por ejemplo, a los horarios de sueño y 

de comidas, a los traslados al puesto de trabajo, 

a su tiempo libre y a sus interacciones sociales 

dentro y fuera de la familia. Si la familia ha reali- 

zado un trabajo sistemático en favor del mayor 

grado posible de autonomía desde la infancia y 

durante la adolescencia, la adaptación será más 

sencilla. En el otro extremo, si alcanza un puesto 

de trabajo remunerado, la posibilidad de que ese 

puesto se pierda estará siempre latente, lo que 

obliga a tener previstas medidas de intervención 

por si esa circunstancia se produce, para ayudar 

al trabajador a asimilar la nueva situación. 

Los cambios producidos en la familia, por 

ejemplo, por la partida de los hermanos que pa- 

san a vivir su propia vida o la falta de alguno de 

los padres o de ambos, afectan necesariamente 

al adulto con síndrome de Down. Respecto a los 

hermanos, puede mostrar su extrañeza al per- 

cibir que se van del domicilio familiar, a vivir la 

propia vida, cuando a él se le limita el acceso a 

una forma de vida independiente. Y con mayor 

razón cuando sus hermanos son, en muchos ca- 

sos, menores que él. Es necesario realizar una 

reflexión conjunta para hacerle consciente de 

sus circunstancias, de sus posibilidades y de sus 

limitaciones, de forma que perciba, comprenda 

y acepte las diferencias con sus hermanos. 

La ausencia de alguno de los padres puede tam- 

bién producir una crisis importante a partir de 

determinada edad. Hasta hace relativamente 

pocos años los hijos con síndrome de Down no 

sobrevivían a sus padres, pero los avances de la 

medicina han producido este efecto indirecto y 

con frecuencia son testigos del fallecimiento de 

alguno o de ambos progenitores. La mayor par- 

te de las veces la madre es la persona que más 

horas le ha dedicado y con quien más tiempo ha 

convivido a lo largo de los años, por lo que si se 

produce su pérdida, se verá afectado de forma 

más profunda. La intervención se ha de dirigir 

a ayudarle a aceptar la realidad de la pérdida y 

a adaptarse a la nueva existencia sin el ser que- 

rido (FEAPS Madrid, 2001). Es preciso abordar 

los sentimientos que surjan, identificándolos, 

explicándolos y comprendiéndolos, para poder 

aceptarlos y encontrar cauces para su canaliza- 

ción e integración. Y apoyar a la persona para que 

dirija sus energías hacia nuevas relaciones. Se ha 

de tener en cuenta que los adultos con discapa- 

cidad intelectual suelen experimentar un duelo 

atípico y prolongado, por lo que precisarán de 

una apoyo más continuado, con un seguimiento 

que se puede extender, incluso, a meses o años 

tras la desaparición de su ser querido (v. capítulo 

17). La ausencia de ambos padres, por otro lado, 

puede obligar también a realizar una intensa reor- 

ganización familiar, ya que el adulto con síndrome 
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de Down, en muchos casos, deberá cambiar de 

domicilio y de rutinas diarias, habitualmente en 

casa de alguno de sus hermanos. 

El acceso a una vida independiente, aunque en 

la actualidad solo se produce en casos excepcio- 

nales, es previsible que, con los años, se presente 

con mayor frecuencia cada vez. Las opciones de 

vida independiente son múltiples (Simons, 2008): 

por medio de una vivienda privada propia, una vi- 

vienda gestionada por una institución, una vivienda 

compartida, una casa de adopción, una vivienda en 

familia o bajo la supervisión de una familia. La vida 

en pareja es aún más inusual, pues son contados 

los casos, dentro y fuera de nuestro país, en que se 

ha producido el emparejamiento o el matrimonio 

entre personas con síndrome de Down o disca- 

pacidades intelectuales de nivel semejante. Ambas 

posibilidades pueden ser contempladas por los pa- 

dres de los jóvenes y los adultos con síndrome de 

Down, valorando los cambios que suponen y las 

medidas de apoyo que precisan (v. más adelante) 

Se ha de ser prudente, no obstante, a la hora de 

plantear la vida independiente o en pareja, como 

objetivos deseables para todos los adultos con 

síndrome de Down. Incluso la incorporación al 

mundo del empleo en empresas ordinarias no 

podrá establecerse como meta para muchos de 

ellos. Teniendo en cuenta el denominado principio 

de Dennis (McGuire, 2006; Canal Down21, 2007), 

es preciso reflexionar sobre el posible peligro de 

incorporar a jóvenes con síndrome de Down a 

entornos laborales y de independencia cada vez 

más exigentes, por deseo o inquietud de quie- 

nes les rodean, sin que ellos estén preparados e 

incluso sin que lo demanden expresamente. No 

está bien estudiado aún de qué manera puede 

afectar la etapa de transición a la vida adulta y la 

planificación del futuro en jóvenes adultos con 

síndrome de Down, en lo que respecta a posibles 

problemas de salud mental, como son la depre- 

sión y la ansiedad (Rasmussen y col., 2009; Fló- 

rez, 2014) cuando no hay una planificación previa 
respecto al impacto que pueden ejercer estos 
cambios en su calidad de vida global. 

En todas estas situaciones de crisis la familia tie- 

ne un papel esencial que representar. El marco 

de autonomía y de libertad en el que permitan 

que se desenvuelva la persona con síndrome de 

Down a lo largo de los primeros años de su vida 

determinará la riqueza de ésta en la etapa adulta. 

Por otro lado, no se han de considerar todas es- 

tas crisis como momentos dolorosos o negativos, 

sino en su perspectiva amplia, como cambios en 

la vida de la persona, a los que necesariamente 

se ha de adaptar y que suponen un avance en su 

curso vital, si son asimiladas de forma apropiada 

en dirección al crecimiento personal y al desa- 

rrollo individual. 

En conclusión, la adultez de las personas con sín- 

drome de Down ha de ser considerado un pe- 

riodo rico, variado, crítico y lleno de vida y por 

tanto, con múltiples posibilidades. Las personas 

con síndrome de Down pueden ver enriquecida 

su experiencia vital si se les permite probar en 

diferentes situaciones y desarrollar un proyecto 

de vida semejante al de cualquier otra persona, 

siempre teniendo en cuenta sus posibilidades 

individuales y sus deseos personales. 

2. Características funcionales 

2.1. Autoestima e identidad 

Estimar a una persona es contemplarla con res- 

peto, con consideración, con aprecio. La auto- 

estima, en consecuencia, es contemplarse a sí 

mismo con sentido de dignidad, con respeto. 

Está fuera de dudas la importancia de la autoes- 

tima para gozar del bienestar personal: quienes 

poseen autoestima se sienten más felices, son 

más sanos, tienen menos problemas mentales. 

Promover la autoestima es realizar cualquier 

acción que ayude a la gente a contemplarse 

con ese sentido de dignidad y de respeto por sí 

misma. Suena muy sencillo, y sin embargo, no 
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resulta fácil cuando las personas con síndrome 

de Down notan desde pequeños que los demás 

se les quedan mirando porque piensan que son 

diferentes, ni cuando constantemente les corre- 

gimos, ni cuando el mundo prima la velocidad, la 

autosuficiencia, las habilidades para comunicarse, 

la productividad. Son numerosas las personas 

con síndrome de Down que poseen un alto ni- 

vel de autoestima y respeto de sí mismas; pero 

otras, en cambio, poseen una pobre imagen de sí 

mismas. ¿Cómo es esto posible? En buena parte 

se debe a las familias y demás personas que les 

han atendido: el grado en que ellas han sabido 

encontrar maneras de fomentar y promover la 

identidad y la autoestima, o, por el contrario, 

descuidar esa importante cualidad. 

La autoestima comienza por aceptar quiénes 

somos. Para las personas con síndrome de 

Down, eso incluye aceptar que tienen síndro- 

me de Down. No podrán estar orgullosas de sí 

mismas si no aceptan que lo tienen. La acepta- 

ción aumenta la utilización y el desarrollo de sus 

propias capacidades y habilidades y fomenta la 

defensa y promoción de sus propios derechos 

y necesidades. 

En una persona con síndrome de Down, el de- 

sarrollo de ese orgullo y aceptación comienza a 

menudo con la aceptación de la familia y su de- 

cidida disposición a hablar sobre el síndrome de 

Down. Lo cual no es un proceso necesariamente 

fácil o sencillo porque, con frecuencia, aquello 

que marca a los miembros de una familia como 

diferentes (raza, credo, discapacidad, etc.) pue- 

de hacerla susceptible al aislamiento si se siente 

discriminada —o se cree discriminada— por los 

demás. Si el hijo adolescente o adulto tiene pro- 

blemas con su autoestima, quizá debamos pre- 

guntarnos si somos nosotros los que tenemos 

problemas de aceptación. 

El desarrollo del sentimiento de orgullo y de 

aceptación de sí mismos por parte de las perso- 

nas con síndrome de Down es un proceso com- 

plejo y a menudo creativo, que implica tanto a la 

propia actitud y habilidades de la persona como 

al ambiente en el que vive. Manteniendo la línea 

de pensamiento de McGuire y Chicoine (2006), 

la aceptación sigue un proceso que abarca es- 

tos cuatro componentes: a) conciencia, cono- 

cimiento, percepción de sí mismo; b) desarrollo 

del sentido de competencia; c) desarrollo de los 

propios talentos; y d) sentirse amado y aceptado 

por la familia y los amigos. 

En el capítulo 16 se expone ampliamente el pro- 

ceso de construcción de la identidad a lo largo 

de la vida, desde la niñez hasta la adultez, como 

base para que se vaya elaborando una sólida 

autoestima. 

Skotko et al. (2011) analizaron una muestra de 

319 personas con síndrome de Down de edades 

comprendidas entre 12 y 60 años, para investi- 

gar cómo se percibían a sí mismas. Mostraban 

un amplio espectro de capacidades funcionales y 

su formación educativa fue también muy diversa, 

estando la mayoría en etapas escolares o post- 

escolares. El 90% de las personas con síndrome 

de Down incluidas en este estudio respondieron 

que vivían unas vidas felices y plenas. Aman a sus 

familias, incluidos sus hermanos. En diversos gra- 

dos, esta autoestima positiva estaba asociada con 

la situación de los padres en casa, la religión, la 

localización geográfica, la situación de su vida y 

las condiciones de salud. Con todo, lo más intri- 

gante fue lo que no estaba asociado a la felicidad 

que comentaban: ni las habilidades funcionales 

(tanto quienes tenían altas habilidades como las 

que tenían bajas, declaraban niveles parecidos de 

satisfacción personal), ni los grados diversos de 

dificultades de aprendizaje. Cuando se les pidió 

que dieran consejos a sus padres, afirmaron que 

se sentían felices con sus vidas; y a los padres que 

se encontraban en espera de un hijo con síndrome 

de Down les aseguraban que su hijo les amaría 

y que su familia sería mejor como consecuencia 

de haber tenido ese hijo. Similares comentarios 

hicieron dedicados a los médicos. Un 10% de 

personas con síndrome de Down confesaron 

que se sentían tristes. Tendían a ser alumnos en 
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la etapa de bachillerato o justo después. Es una 

etapa difícil para muchos adolescentes incluso 

sin síndrome de Down, y este resultado puede 

señalar las especiales dificultades con que se en- 

frentan los adolescentes con síndrome de Down 

durante esta importante etapa de transición; una 

etapa en la que otros compañeros hacen planes 

para ir a la universidad, encontrar trabajo, etc., 

y puede ser el momento en que por primera vez 

los jóvenes con síndrome de Down se dan cuenta 

de que su futuro puede ser diferente. Afirmaron 

que podían hacer amigos con facilidad, pero quie- 

nes peor lo tenían eran los que vivían en centros 

asistenciales; y es que pueden ser socialmente 

limitantes ya que viven constantemente con las 

mismas personas y no tienen acceso o relación 

independiente con otras. 

Cunningham y Glenn (2004) hallaron en una 

muestra de 77 adultos jóvenes con síndrome 

de Down que el 13%, en su mayoría varones, 

mostraban una reacción negativa hacia su propio 

síndrome. ¿Por qué unos terminan aceptando su 

propia condición y otros no? Existe una factor 

muy personal según haya sido la evolución de 

su niñez y adolescencia; el grado de compene- 

tración, diálogo y explicaciones con los padres; 

el modo en que sus cualidades han sido desta- 

cadas; el prescindir de las falsas expectativas 

y mostrar con realismo los niveles que puede 

alcanzar en todos los ámbitos de su vida: la aca- 

démica, la laboral, la afectiva. A primera vista 

puede parecer que, cuanto mayor conciencia 

tiene un joven adulto con síndrome de Down 

de sus limitaciones, menor aceptación tendrá 

de su propia realidad. Pero las estadísticas no 

lo confirman. Lo que sí parece evidente es que 

la no aceptación y el rechazo de sí mismo pue- 

de influir decisivamente en el desarrollo paula- 

tino pero progresivo hacia la depresión, y que 

tal factor es cada vez más tenido en cuenta al 

explicar los casos de regresión con o sin de- 

presión que se van identificando cada vez con 
mayor frecuencia (Flórez, 2014; Cunningham 
y Glenn, 2004; Devenny and Matthews, 2012; 
Worley et al., 2014). 

2.2. El lenguaje 

El lenguaje del adulto con síndrome de Down 

viene fuertemente condicionado, en primer lugar, 

por el nivel alcanzado durante su adolescencia y 

juventud; y en segundo lugar, por las oportunida- 

des que se le den de utilizarlo en circunstancias 

diversas y de apoyarlo y mejorarlo en sus diver- 

sas propiedades: inteligibilidad, construcción de 

frases, intercambio de turnos, enriquecimiento de 

vocabulario, participación en conversaciones, etc. 

Sobre la etapa fundamental de enriquecimiento 

del lenguaje durante la niñez y adolescencia, Ku- 

min (2008) ha expuesto ampliamente las modali- 

dades de desarrollo y los apoyos necesarios que 

se han de prestar tanto por parte de las familias 

como por parte de los profesionales. 

Obviamente, en la adultez queda en buena parte 

fijada la estructura del lenguaje conseguida por 

la persona con síndrome de Down, en razón 

de sus características cerebrales y las de todo 

su complejo orgánico fonético, y en razón del 

desarrollo didáctico, oportunidades de comuni- 

cación y programas a que ha sido expuesta en 

las anteriores etapas (Rondal y Edwards, 1997; 

Rondal y Buckley, 2003). 

Pese a todos estos evidentes condicionamientos, 

es una realidad que el habla puede ser cultivado 

durante la adultez y alcanzar un alto grado de ma- 

durez que facilita y asegura la comunicación del 

individuo. Tanto la abundancia del vocabulario, 

como la construcción de frases largas, el correcto 

empleo de los verbos y de oraciones, la fluidez y 

la riqueza de contenidos van mejorando a lo largo 

de la vida adulta. Condiciones necesarias son, por 

parte del individuo: la variedad de oportunidades 

de comunicación, la presencia de compañeros y 

amigos con los que se siente cómodo para ase- 

gurar las oportunidades de comunicación, la afi- 

ción a la lectura. Por parte de sus acompañantes: 

proporcionar esos encuentros y oportunidades, 

mantenerse prestos a seguir la conversación, co- 
rregir con prudencia las equivocaciones que pueda 

cometer en el fraseo para que siga aprendiendo 
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y mejorando su dicción, respetar los tiempos en 

el intercambio para darle lugar al procesamiento 

de lo que oye y a la elaboración de lo que desea 

emitir, máxime si todavía presenta tendencia al tar- 

tamudeo o al “encasquillamiento” en la iniciación 

de una frase, ayudarle a seleccionar libros que le 

interesen y sean asequibles a su nivel de entendi- 

miento y animarle a que los lea. 

2.3. La afectividad 

Las personas con síndrome de Down tienen ne- 

cesidad de sentirse amados y tienen capacidad 

de amar. La mayoría son muy sensibles a las ex- 

presiones de cariño y son muy conscientes de 

ellas, y por el mismo motivo acusan su carencia. 

El sentimiento de sentirse querido es esencial 

para todos nosotros, pero en el caso de las per- 

sonas con síndrome de Down hay unos aspectos 

peculiares. Está muy extendida la idea, y forma 

parte de su estereotipo, de que estas personas 

son inusualmente cariñosas y afectivas. En bue- 

na parte este estereotipo es cierto. Y además 

extienden su influencia al aumentar la intensidad 

de cariño y afecto que los miembros de la familia 

expresan entre ellos. 

Como cabe esperar, hay un lado negativo en la 

expresión del cariño y el afecto. Son muchos 

los artículos y textos que describen, dentro del 

capítulo de las habilidades sociales, cuándo, dón- 

de y a quién debe expresar estos sentimientos 

la persona con síndrome de Down. Es algo que 

padres, maestros y cuidadores ponen su esfuer- 

zO para enseñarles cómo ha de ser la expresión 

apropiada de su afecto en razón del contexto 

y persona con la que se relaciona. Preocupa, 

además, el tema de la seguridad. Cuando un 

adolescente o adulto con síndrome de Down se 

expresa físicamente de forma abierta, la mayor 

preocupación es en relación con las muestras 

de afecto a extraños o a gente que no son fa- 

milia o amigos muy próximos. Y tiene sentido. 

Hay gente desaprensiva que puede aprovechar- 

se de una persona con síndrome de Down, igual 

que hay quienes se aprovechan de los niños. La 

preocupación de las familias por la seguridad y 

bienestar de sus hijos con síndrome de Down 

está plenamente justificada, y esa franqueza con 

que muestran su afecto sin duda la intensifica. 

2.3.1. Relaciones con los compañeros 

Las amistades con los compañeros resultan esen- 

ciales para la salud y el bienestar de cualquier 

persona. También de las personas con síndrome 

de Down. Los compañeros con discapacidades 

parecidas juegan un papel importantísimo, al mos- 

trar el camino para sentirse orgullosos y sentir 

respeto por sí mismos, a pesar de cualesquie- 

ra limitaciones que la discapacidad ocasione. Si 

además los compañeros con discapacidad tienen 

actuaciones públicas, están sirviendo de modelo 

y proyectando una imagen positiva sobre el sín- 

drome de Down, algo que sirve de orgullo y de 

inspiración para los demás. 

Es incomprensible que algunas familias e incluso 

profesionales cuestionen la calidad que incor- 

poran en su vida las amistades con compañeros 

que tienen síndrome de Down u otra discapa- 

cidad. Estas personas se fijan en las dificultades 

que las personas con síndrome de Down tienen 

para iniciar y mantener conversaciones, y con 

las dificultades que se han descrito para mostrar 

interés por el otro y tener en cuenta su perspec- 

tiva. Por el contrario, nuestra experiencia nos 

dice que, aun cuando haya una aparente falta de 

habilidades para la interacción, las relaciones en- 

tre compañeros son por lo general fuertes, dura- 

deras y particularmente importantes. Lo normal 

es que estas relaciones se vayan desarrollando a 

lo largo de mucho tiempo; pero eso sólo signifi- 

ca que han de ser promovidas tempranamente. 

Aunque tarden más tiempo en desarrollarse, una 

vez establecidas, constituyen una fuente esencial 

de apoyo y de autoestima. 

Puede que las familias que tienen alguna dificultad 

para aceptar el síndrome de Down se opongan 
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al desarrollo de relaciones con compañeros que 

tienen discapacidad. Puede que otras familias lo 

hagan de forma inadvertida si están tan ocupadas 

en la “integración” de su hijo con síndrome de 

Down en la escuela y en las actividades de la co- 

munidad que rara vez, si es que alguna vez lo con- 

sigue, se encuentra con otro que también tenga 

síndrome de Down. Esto no quiere decir que no 

sean posibles las amistades con compañeros sin 

discapacidad o que éstas no sean muy beneficiosas. 

Sin embargo, estas relaciones no son tan frecuen- 

tes como desearían los padres, y cuando se dan 

resulta difícil mantenerlas a lo largo del tiempo 

porque los compañeros cambian y avanzan en sus 

propias vidas. Por tanto, animamos vivamente a 

que las familias busquen oportunidades para que, 

pese a que el hijo vaya a un colegio integrado, se 

inicien grupos de amistad y de ocio en donde el 

hijo se vaya sintiendo comprendido y a gusto con 

compañeros de parecido nivel. 

Evitar las amistades con compañeros con dis- 

capacidad es un error. Algunas de las personas 

que hemos visto más tristes son personas que 

no desean mantener contacto o que se les aso- 

cie con otras que tienen síndrome de Down (u 

otra discapacidad). Estas personas se encuentran 

atrapadas entre dos mundos, y tienen dificultad 

para mantener una imagen de sí mismas que sea 

positiva. Por una parte, no son fácilmente acep- 

tadas por sus compañeros con desarrollo ordi- 

nario, o pierden el contacto con ellos al pasar 

el tiempo. Por otra, prescinden voluntariamente 

de los compañeros con discapacidad que podrían 

ser amigos suyos y que seguirán ahí cuando los 

compañeros sin discapacidad se vayan a la uni- 

versidad o sigan el rumbo de un adulto corriente. 

Algunas de las personas viven una especie de 

“infierno existencial”. Han comprobado que sus 

amigos de la escuela sin discapacidad se han mar- 

chado y seguido su rumbo en la vida. Y aun así, 

consideran que es inapropiado asociarse con la 

gente con discapacidad. Además, luchan con su 

propia identidad debido a su incapacidad para 

aceptar y llegar a un acuerdo con su síndrome de 

Down. Saben que su valor está en ellas mismas, 

pero por desgracia no se sienten confortables 

consigo mismas. Hemos de evitar que ocurra esto. 

Lógicamente, cada persona es única y especial. Cada 

circunstancia es distinta. Pero si los padres conside- 

ran que la amistad de su hijo con sus compañeros es 

el mejor fondo de pensiones que pueden dejarles, 

se esforzarán decididamente en poner todos los 

medios para que poco a poco se vayan creando y 

ampliando. Es tal el beneficio y compensación que 

reciben, que no dudamos en afirmar que la amistad 

sincera y plenamente compartida es la fuerza que 

mantiene cohesionada la aceptación y la estima de 

sí mismos, cualesquiera que sea la circunstancia 

vital que la misma vida les depare. 

2.3.2. La sexualidad 

Ya nadie pone en duda que la sexualidad forma 

parte de la integridad humana de la persona con 

síndrome de Down (Amor Pan, 2003). Como 

tal, se desarrolla y manifiesta a lo largo de las 

diversas etapas por las que la persona transita, si 

bien puede mostrar sus expresiones biológicas y 

psicológicas de una forma un tanto diferenciada. 

Esta diferencia puede deberse, por una parte, a 

su propia condición; y por otra, a las dificultades 

que pueden surgir en un entorno poco propicio 

a que su sexualidad se exprese plenamente. 

En este tema es fundamental no confundir la capa- 

cidad intelectual con la evolución socio-afectiva. Si 

un joven de l6 años tiene una edad mental de 8, 

no es ésta su edad emocional, sino la intelectual, 

por lo que cuenta con intereses afectivo-sexuales 

propios de su edad real. Cuando se adentran en 

la preadolescencia o en la adolescencia y comien- 

zan a sentir interés por otros chicos y chicas, 

eludir el tema o tratar de reprimir sus manifes- 

taciones, es tapar los ojos a la realidad. Tampoco 

son personas a las que el sexo es lo único que 

les interesa ni que su baja capacidad intelectual 

les impide “dominar sus impulsos”. En la adoles- 

cencia, no se encuentran diferencias significativas 
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comparando su desarrollo con los patrones con- 

siderados normales, ya que atraviesan los mismos 

cambios biológicos, con el natural incremento de 

los niveles hormonales y la aparición gradual de 

las características sexuales primarias y secunda- 

rias, que aumentan su impulso sexual. 

Las necesidades que tienen las personas con 

síndrome de Down de expresar y recibir afecto 

físico han de ser compatibles con la necesidad 

de irles educando en la expresión de su afectivi- 

dad y de su sexualidad (Ruiz, 2011). Ello exige un 

plan formativo que se inicia en la misma niñez, y 

que se va madurando y ampliando conforme el 

niño crece y se hace adolescente (Couwenhoven, 

2007; Garvía, 2011). Son personas que viven su 

sexualidad como las demás, quizás con una in- 

tensidad menor, aunque sin entrenamiento para 

el control de sus impulsos pueden mostrarse 

más desinhibidos, con un comportamiento más 

directo y espontáneo. En casos excepcionales, si 

disponen de mucho tiempo ociosos, sin ocupa- 

ciones reales, pueden llegar a utilizar la actividad 

sexual de forma compulsiva, como cualquier otra 

conducta placentera autoestimulante o repetiti- 

va, aunque ese comportamiento se previene y se 

corrige con facilidad, por ejemplo enseñándoles 

a disfrutar de actividades de ocio variadas. 

La vida socio-sexual del adulto con síndrome de 

Down se desarrollará en función de la educación 

recibida durante la infancia y la adolescencia, que 

habrá de ser iniciada en primer lugar dentro del 

ámbito familiar. Existen publicados diversos pro- 

gramas de formación (Bain, 2005). Pero a la hora 

de llevarlos a la práctica para conseguir que la 

persona desarrolle su sexualidad de una manera 

responsable y positiva, se ha de tener en cuenta 

que la vivencia de la sexualidad no es un asunto 

“neutro” sino que se encuentra matizada por 

los condicionamientos sociales, criterios, valo- 

res culturales y éticos que han de ser valorados 

y respetados (Troncoso, 2004). 

Se ha de tener presente que aunque a menudo 

tienen una comprensión general de lo que es el 

contacto físico apropiado, pueden resultarles con- 

fusas ciertas situaciones que parecen contradicto- 

rias. Por ejemplo, ¿por qué está bien abrazar a la 

gente en una boda y no en una gran superficie o 

en un supermercado? ¿Por qué se puede abrazar 

a los padres en casa y no al personal que está al 

cuidado en un piso tutelado, si cumplen la función 

de padres? Debido a estos tipos de situaciones 

contradictorias es preciso dar normas mucho 

más específicas sobre quién, cuándo y dónde se 

puede mostrar el afecto. Habrán de identificar 

de forma específica a cada persona con la que 

puedan mostrar su afecto. 

Por otra parte, y teniendo en cuenta su necesidad 

de sentir el afecto y el contacto físico, no se lo 

privemos en situaciones que estén plenamente 

justificadas, y más si han decidido experimen- 

tar o vivir una vida más independiente (Garvía y 

Ruf, 2014). La vida social y de relación les ofre- 

ce oportunidades para mantener los contactos 

personales, y si sus posibilidades y su vida se 

van inclinando hacia una relación más personal, 

es preciso orientarles, aconsejarles y disponer 

de situaciones que les permitan expresar su 

afecto en situaciones de privacidad. Tengamos 

también presente que nuestra idea de intimidad 

sexual puede ser muy diferente de la de que ellos 

puedan tener, y que con frecuencia sencillos 

contactos físicos les resultan suficientemente 

enriquecedores. 

No olvidemos que el prestar sus cuidados a quie- 

nes lo necesitan puede ser una manera benefi- 

ciosa para las personas con síndrome de Down 

de compartir su naturaleza solícita y afectuosa. 

Los cuidadores habrán de asegurarse de que la 

persona que recibe la atención y el cuidado por 

parte de la persona con síndrome de Down es 

correcta y no se aprovechará. Tanto quien re- 

cibe la atención como la persona con síndrome 

de Down se benefician ampliamente de esta 

experiencia. Al darse a sí mismos, las personas 

reciben a su vez el afecto y el agradecimiento, al 

tiempo que adquieren ese sentimiento de haber 

cumplido y de orgullo por haber ayudado a otros. 
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2.4. La memoria 

Como ya se ha explicado ampliamente en el ca- 

pítulo ||, no es posible abordar la memoria sin 

considerar las diversas formas que adopta. De he- 

cho, numerosos adultos con síndrome de Down 

poseen formas de memoria superiores a las de 

otras de la población general. Sin embargo, esto 

no es así en otros aspectos. McGuire y Chicoine 

(2009) han reflejado muy bien el panorama gene- 

ral de la memoria de estas personas y de su texto 

original extraemos sus principales orientaciones. 

Siguen mostrando problemas en la memoria 

operativa en general (working memory) y parti- 

cularmente en la memoria operativa verbal, y 

siguen mostrando extraordinario dependencia 

del pensamiento concreto en detrimento del 

pensamiento abstracto, lo que limita grandemen- 

te la memoria semántica. 

Puesto que una gran parte de nuestra experiencia 

cotidiana está mediada por el lenguaje verbal, la 

incapacidad para recordar los mensajes verbales 

causa problemas para funcionar en el mundo. Por 

ejemplo, si alguien no puede recordar una serie de 

instrucciones que se le han dado verbalmente, puede 

que sea considerado como una persona desafian- 

te O menos competente de lo que en realidad es. 

Por otra parte, el hecho de que dependan más 

bien de las formas de pensamiento concreto 

que de las de pensamiento abstracto, puede im- 

pedirles aprender de las experiencias pasadas 

almacenadas en la memoria a largo plazo. La 

causa estriba en que el pensamiento abstracto 

nos permite ver la relación que existe entre las 

cosas, y no sólo el caso individual (concreto). A 

falta de esto, la persona no suele ser capaz de 

utilizar un recuerdo visual del pasado para ayu- 

darse a afrontar una situación actual. El ejemplo 

que vamos a poner es muy significativo, y de gran 

actualidad dada la mayor frecuencia con que las 

personas con síndrome de Down se mueven 

en la ciudad con relativa independencia y auto- 

nomía. Ciertamente, son capaces de aprender 
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cómo viajar en autobús en una ruta específica, 

viendo e imitando a un miembro de su familia, o 

a un profesional que les enseña cómo se utiliza 

el transporte público. Pero si la ruta se altera a 

causa de obras en la calzada o similares, es posi- 

ble que ya no se desenvuelvan bien y se sientan 

desorientados. Llegan a “ver” la ruta original en 

sus recuerdos, pero no son capaces de “imaginar” 

que existe la posibilidad de tomar otro camino, 

ni de utilizar la experiencia al haber aprendido la 

ruta la primera vez, para que les ayude a adaptarse 

(aunque sea temporalmente) a un nuevo trayec- 

to. Es necesario volverles a enseñar a utilizar la 

ruta temporal. Sin embargo, una vez concluidas 

las obras, no será necesario volver a enseñar- 

les a usar el antiguo trayecto: su habilidad para 

recordar y para utilizar el recuerdo visual de la 

antigua ruta sigue intacta. Parece, pues, que los 

hechos del pasado pueden seguirse utilizando 

de forma eficaz, siempre que no exista ningún 

cambio con respecto al evento original. 

2.4.1. Evolución de la memoria a lo largo de la 

vida adulta 

Conforme una persona envejece, suele aparecer 

un declive lento pero constante en su memoria 

episódica. No debe sorprender, por tanto, que 

los adultos con síndrome de Down también lo 

muestren y que, de acuerdo con la frecuente 

precocidad de su envejecimiento, esta pérdida 

de memoria pueda aparecer a partir de la quin- 

ta década de su vida. Es independiente de la dis- 

capacidad intelectual per se, y en las personas 

con síndrome de Down parece estar vinculada 

de manera especial a la memoria episódica (De- 

venny et al., 2006); en cambio se conserva bien 

la memoria implícita. El deterioro de la memoria 

episódica puede ser bien compensado mediante 

la aplicación de estímulos de recuerdo relaciona- 

dos con el contexto en cuestión, especialmente 

estímulos visuales. Esta pérdida es independiente 

de la aparición de la enfermedad de Alzheimer 

en la que el deterioro cognitivo es más general 

y progresivo. 
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RECUADRO || 

Ventajas e inconvenientes de la buena memoria visual 

Dennis McGuire y Brian Chicoine, 

Síndrome de Down: Vida adulta 2009; |: 5-13 

(Con autorización de Fundación Iberoamericana Down21) 

A menudo las experiencias del momento presente desencadenan recuerdos de personas o even- 

tos del pasado, en especial cuando existe un recordatorio visual. Las fotografías de los viejos ál- 

bumes familiares no sólo provocan el reconocimiento de los acontecimientos y de las personas 

familiares, sino también la identificación de personas poco conocidas o de acontecimientos más 

vagos, que los restantes miembros de la familia apenas si recuerdan. 
> 

Muchos adultos muestran excelente memoria para fragmentos concretos de información (que 

probablemente son codificados en forma visual), como los nombres y las fechas de nacimiento de 

los demás. Esto resulta ser especialmente cierto cuando se trata de cosas que les interesan: datos 

estadísticos de sus equipos deportivos favoritos, así como ingentes cantidades de información 

sobre su música, sus películas y todos sus protagonistas, sus programas de televisión predilectos. 

Por otra parte, les gusta elaborar listas que contengan datos sobre las cosas que les interesan 

(películas, canciones) o cosas que sean parte de sus vidas cotidianas (artículos comestibles, las 

actividades planeadas para el mes, nombres de sus parientes y fechas de cumpleaños). Escribir y 

ver estas listas les ayuda a memorizar los hechos en los que están interesadas. 

No obstante, la elaboración de estas listas no resulta ni con mucho tan útil cuando se trata de 

ayudar a las personas con síndrome de Down a recordar las cosas que no les incumben personal- 

mente o en las que no estén interesadas, como por ejemplo la memorización de las definiciones 

de conceptos más abstractos con los que se topan en la escuela, o el recuerdo de hechos que 

no les afecten directamente, como son los acontecimientos políticos o actuales. Ésta es una de 

las razones por las que las evaluaciones sobre la condición mental no resultan de utilidad en las 

personas con síndrome de Down u otra discapacidad intelectual. La evaluación sobre la condi- 

ción mental es una valoración relativamente rápida del funcionamiento básico, intelectual, social y 

emocional, de una persona, llevada a cabo por los profesionales de la salud mental. Desgraciada- 

mente, algunas de las preguntas clave para evaluar la función cognitiva de las personas se basan en 

el conocimiento de los hechos actuales. Esto penaliza injustamente a las personas con síndrome 

de Down, quienes no necesariamente conocen, o no tienen interés en conocer, esta información. 

En cuanto a la memoria visuo-espacial, véase lo descrito en el capítulo 10. Pueden recordar la 

localización de personas, lugares o cosas. Por ejemplo, a menudo pueden regresar, o indicar a 

otros cómo regresar, a los lugares donde hayan estado anteriormente; o utilizar esta aptitud de 

su memoria para trazar visualmente el mapa de sus alrededores, con la finalidad de aclimatarse 

y de orientarse en un entorno determinado. Por ejemplo, con frecuencia oímos decir a empre- 

sarios o a profesores que las personas con síndrome de Down raramente se pierden, ni siquiera 
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en los recovecos de los institutos o de sus lugares de trabajo. También utilizan esta aptitud para 

organizar sus pertenencias personales. Posee sus extensas bibliotecas, meticulosamente ordena- 

das, con sus libros o DVDs, y recuerdan exactamente dónde se encuentra un determinado cada 

uno de su colección, incluso aun cuando no sepa leer sus títulos. En vez de eso, recuerda la co- 

locación mediante la memoria visual. Es casi como si la persona con síndrome de Down tuviera 

una foto de su habitación en su memoria, y la comparase con-la escena real cuando entra en su 

cuarto después de haber estado un tiempo fuera de él. 

Estas aptitudes pueden resultar útiles en situaciones sociales, puesto que raramente olvidan un 

nombre o una cara. Igualmente recuerdan con precisión los cumpleaños, aniversarios, etc. También 

utilizan su memoria sobre los asuntos que les interesan mucho para suscitar temas interesantes 

sobre los que conversar en situaciones sociales, como son las estadísticas sobre algún equipo de- 

portivo favorito, la música, las películas, los personajes famosos, etc. 

Las aptitudes de la memoria visual pueden asimismo aumentar enormemente la independencia, 

tanto en el hogar como en los lugares de trabajo. Un adulto que tenga buena memoria puede 

memorizar tareas sobre su cuidado personal o tareas laborales, después de haber tenido la opor- 

tunidad de observar a otra persona realizando esas tareas. Especialmente éste es el caso cuando 

se fragmentan las tareas, y se les muestran a un ritmo que facilite el aprendizaje. Una vez que han 

aprendido una tarea, son capaces de repetir estas tareas de forma fiable en sus rutinas diarias. 

Por último, sus recuerdos visuales les ayudan a relajarse mientras revisan las fotografías de un 

álbum, fotos de sus vacaciones, fiestas, reuniones familiares predilectas, etc. Ver películas es tam- 

bién uno de los pasatiempos favoritos y pueden poner el mismo vídeo una y otra vez. Además, 

la memoria visual se empareja con otro tema predilecto: la música. La música puede ser parte 

esencial de una película o de un programa de televisión favoritos. Les gustan los musicales y pro- 

gramas y películas que tienen gran contenido musical, y los oyen una y otra vez. Si bien esto no 

es exactamente música para los oídos de los demás miembros de la familia (después de haber 

oído la misma canción decenas de veces), a las personas con síndrome de Down les resulta muy 

reconfortante ver y oír la misma cosa repetidamente. 

Desventajas de la buena memoria visual 

Pero pese a su potencial para obtener grandes beneficios, este tipo de evocación ocasiona tam- 

bién algunos problemas importantes, los cuales se suman al hecho de que no utilizan sus aptitudes 
de memoria auditiva, que son más pobres; tanto los profesores como los empresarios suelen es- 
perar que estas personas utilicen sus aptitudes más pobres de memoria auditiva, sin los debidos 
apoyos visuales, por lo que se sentirán frustrados cuando no se siguen las instrucciones verbales, 
o cuando la persona con síndrome de Down da la impresión de “desconectarse de ellás”. Para 
ayudarle a comprender la causa de estos problemas, exponemos tres características clave de la 
capacidad evocadora en las personas con síndrome de Down, y después trataremos sobre las po- 
sibilidades de que los demás efectúen interpretaciones erróneas, y de las posibles consecuencias 
que la capacidad evocadora puede generar para el estrés postraumático. 
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Las tres características clave de la capacidad evocadora en las personas con síndrome de Down son: 

a) La dificultad para situar los recuerdos en el tiempo 

b) La tendencia a revivir los recuerdos pasados como algo presente 

c) La tendencia a repetir recuerdos específicos. 

a) Dificultades para situar los recuerdos en el tiempo 

Aunque tienen una memoria excepcional para los hechos pasados, también es frecuente que recuer- 

den mal cuándo acaecieron estos hechos en el tiempo. Esto se debe a sus dificultades para com- 

prender nociones más abstractas del tiempo. Muchas personas con síndrome de Down entienden 

el tiempo en términos precisos, como por ejemplo, la cena es a las seis, pero tienen dificultades 

para aprehender conceptos más abstractos del tiempo y de su transcurso, en términos de meses 

o de años pasados o futuros. En consecuencia, no tienen buen sentido para discernir que los he- 

chos que recuerdan pertenecen al pasado, o forman parte de una secuencia histórica de hechos. 

b) Revivir los recuerdos pasados en el presente 

Como ya dijimos anteriormente, a menudo parecen concebir y recordar los hechos en forma de 

imágenes, o en forma visual. La combinación de esta forma de pensamiento visual con la ausen- 

cia del sentido del tiempo, tiene como resultado un fenómeno muy interesante. Es decir, dan la 

impresión no tanto de recordar un acontecimiento pasado, como de revivirlo o volver a experi- 

mentarlo como si estuviera sucediendo en la actualidad, y muy a menudo con los sentimientos y 

las emociones experimentados en el momento del hecho original. 

Esta tendencia puede ser buena o mala, dependiendo de la naturaleza del acontecimiento pasado. 

Por ejemplo, revivir experiencias positivas, tales como fiestas y vacaciones con la familia, puede 

ser muy placentero. Por el contrario, volver a experimentar experiencias negativas, como una 

fuerte tormenta, o el funeral de un familiar cercano, no lo es. Muchas personas con síndrome de 

Down tienen problemas para darse cuenta de que el hecho no está volviendo a suceder, lo cual 

puede intensificar los sentimientos asociados con la repetición de esa experiencia. Esto se expli- 

cará con detalle más adelante, en la sección dedicada al estrés postraumático. 

c) Tendencia a repetir los recuerdos 

Muchas personas con síndrome de Down vuelven a traer a su memoria una y otra vez recuerdos 

específicos. Estos recuerdos que se repiten suelen ser recuerdos que provocan fuertes emocio- 

nes, positivas o negativas. Es comprensible que las personas deseen volver a experimentar hechos 

positivos. Por ejemplo, oímos con frecuencia que les encanta ver las imágenes de los álbumes 

fotográficos, especialmente cuando se trata de fotografías de fiestas, o de vacaciones, etc., de su 

predilección. Dada la intensidad de su memoria visual, pueden trasladarse virtualmente en el tiem- 
po para revivir estas experiencias. Es como si estuvieran allí de nuevo, disfrutando con su familia 
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y con sus amigos. Los vídeos caseros gozan también de mucha aceptación, y ven repetidamente 

las cintas de los acontecimientos favoritos o importantes. 

Es relativamente frecuente que tiendan a recordar las experiencias negativas. Probablemente sea 

éste un medio para adquirir cierto tipo de control sobre una determinada experiencia negativa 

—de igual modo que aquellos de nosotros que no tenemos síndrome de Down podríamos tener 

el mismo sueño, una y otra vez, hasta que se resuelva un conflicto—. La persona puede sentirse 

compelida a repetir estas experiencias, como si tuviera poco control sobre el proceso. Este es 

en particular el caso para quienes tienen una tendencia preexistente a la repetición y a la rumia, 

que se ve después incrementada con la presencia de experiencias negativas. 

Uno de los tipos más comúnmente repetidos de recuerdos negativos es el de las situaciones en 

que la persona siente que ha tenido la culpa de algo malo. A veces, el origen de la culpabilidad pue- 

de resultar desconcertante para sus cuidadores. Con frecuencia, el cuidador puede experimentar 

el acontecimiento recordado como algo trivial, o quizá ni siquiera lo recuerde. Irónicamente, es 

frecuente que los demás se vean entonces en la curiosa situación de tener que recibir disculpas 

reiteradas por cosas que sucedieron meses, o incluso años, atrás y que ellos apenas si recuerdan, 

y sobre las que no tienen sentimientos negativos. 

Recuerdos provocados por acontecimientos. Además de elegir la repetición de determinados recuer- 

dos, las personas con síndrome de Down, como cualquiera de nosotros, pueden tener recuerdos 

provocados involuntariamente por otros sucesos de sus vidas cotidianas. 

La intensidad de los acontecimientos con gran carga emocional no parece disminuir con el trans- 

curso del tiempo. Por ejemplo, muchas personas mayores con síndrome de Down que han perdido 

a algunos familiares, diez o más años atrás, aún experimentan un intenso sentimiento de pérdida, 

retroceden en el tiempo, y se transportan al momento de la pérdida. Afortunadamente, es fre- 

cuente que estos hechos pasados se experimenten muy intensamente “en el momento”. Después, 

la mayoría puede seguir teniendo pensamientos o recuerdos más positivos, especialmente cuan- 

do los demás les animan a ello. Parece que la diferencia, para los que se quedan afectados por 

una pérdida, radica en la frecuencia con que se producen estas experiencias “momentáneas”. Los 

cuidadores y los profesionales que comprenden este tipo de “recuerdo momentáneo” pueden 

tratar de limitar la exposición a los estímulos que provocan estos recuerdos, para evitar que el 

adulto quede anclado en ellos. Tener imágenes, o incluso recordatorios verbales, sobre eventos 

positivos puede también ayudar a reemplazar las experiencias más penosas o más negativas por 

recuerdos positivos. 

Pero los recuerdos de las experiencias con gran carga emocional pueden ser traídos a la memoria 

con muy pocos estímulos. De hecho, lo que provoca el recuerdo de una experiencia puede pare- 
cer relativamente insignificante, e incluso incongruente, para un observador externo. Pequeñas 

pérdidas desencadenan con frecuencia el recuerdo de otra pérdida más seria. 

Por qué ciertos recuerdos específicos se traen repetidamente a la memoria. La reiterada evocación de 
los recuerdos puede ser un medio útil de expresión y de comunicación, si el oyente comprende 
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la naturaleza de la experiencia rememorada. Hay que aprender a escuchar con mucha atención a 

los familiares o a los profesionales que comparten una historia en común con el individuo. Gene- 

ralmente, estas personas suelen ser capaces de situar en el momento y en el contexto correspon- 

dientes los hechos relatados por el individuo con síndrome de Down. Con esta información, los 

cuidadores poseen la clave para traducir un instrumento, potencialmente rico, de experiencias y 

emociones representadas en el evento original. Hacer que estos eventos cobren significado es de 

enorme ayuda para la persona con síndrome de Down, y enormemente instructivo para el cui- 

dador. Esto adquiere mayor relevancia en los casos de las personas que tienen limitaciones en la 

comunicación verbal. 

En algunas ocasiones, el mensaje expresado a través del recuerdo de un hecho puede ser bastante 

simple y poco complicado. Por ejemplo, las personas con síndrome de Down relatan a menudo re- 

cuerdos de alguna de sus vacaciones favoritas, en anticipación de futuras vacaciones. Muchas veces 

las familias tratan de repetir las tradiciones de las vacaciones, en un esfuerzo por satisfacer estos re- 

cuerdos. En otras ocasiones, el mensaje expresado a través de un hecho rememorado puede resultar 

más difícil de descifrar. 

Interpretación errónea de las experiencias recordadas. Por desgracia, esta tendencia a hablar de (y a 

revivir) el pasado en términos presentes puede ser fácilmente malinterpretada como un problema 

de conducta, o como una enfermedad mental por parte del personal o los profesionales que la 

desconozcan, o que carezcan de la debida experiencia. Es sencillo deducir cómo se producen estas 

interpretaciones incorrectas, las cuales abocan a menudo en la administración de medicamentos, o 

en la adopción de medidas conductuales innecesarias, y que pueden resultar incluso perjudiciales. 

Las líneas directrices para reconocer y para poder tratar los recuerdos repetidos, suponen tener 

presente que: 

e Alas personas con síndrome de Down les resulta difícil entender la idea del tiempo. 

+ Las afirmaciones hechas en referencia a determinados acontecimientos, independiente- 

mente del tiempo verbal utilizado, pueden referirse a un hecho del pasado, del presente, 

o incluso del futuro. 

+ Algunas personas también pueden confundir los hechos de la vida real con los aconteci- 

mientos que hayan visto en las películas o en los programas de la televisión (ver más abajo, 

donde se trata sobre la repetición mental de las películas). 

+ Para reconocer el contexto de los hechos sobre los que se habla, suele ser necesario estar 

familiarizado con la historia de la persona y con su vida y sus actividades cotidianas. 

e Silos cuidadores más relevantes de los entornos en que normalmente se desenvuelve la 

persona desconocen el hecho que se relata, lo más probable es que se trate de un evento 

del pasado. 

+ A menudo, ciertos acontecimientos del presente son el desencadenante que precipita la 

repetición de un recuerdo del pasado. 

e Una pista importante para saber que se trata de un hecho rememorado, es que las emo- 

ciones y la conducta de la persona parezcan discordantes con la situación actual. 
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+ Cuando tratemos con recuerdos repetidos, puede resultar útil intentar tranquilizar a la 

persona, proporcionándole la seguridad de que esos eventos no son experiencias ni ame- 

nazas actuales. Las garantías verbales pueden resultar insuficientes si el adulto con síndro- 

me de Down tiene dificultad para comprender los conceptos temporales. Para sortear 

este obstáculo, es necesario proporcionarle un esquema cronológico visual, basado en sus 

propias fotografías a diferentes edades. Entonces podrá ver que la fotografía de sí misma, 

en el momento del suceso del pasado, es diferente de su fotografía actual, lo que tal vez le 

proporcione cierto sentido de entendimiento y de alivio. 

Es imprescindible reconocer que los sentimientos de la persona con respecto a los acontecimien- 

tos del pasado son aún muy reales, especialmente cuando se posee la capacidad de revivir la expe- 

riencia. Esto también puede brindar la oportunidad para resolver los sentimientos que quedaron 

sin resolver con respecto a sucesos del pasado. 

2.4.2. Ventajas y desventajas de la memoria visual 

La mayoría de los adultos con síndrome de 

Down poseen buena memoria para recordar a 

las personas, los lugares y los acontecimientos 

del pasado. Esta memoria es de naturaleza pre- 

ferentemente visual, podría incluso describirse 

como “memoria fotográfica”. Recuerdan hechos 

del pasado con detalle gráfico, como si estuvieran 

viendo una fotografía o una película. Los familia- 

res suelen quedarse asombrados por el detalle 

de los acontecimientos recordados. Por ejem- 

plo, el recuerdo de una reunión familiar puede 

incluir no sólo a quiénes vinieron y lo que pasó, 

sino detalles tan minuciosos como el color y el 

tipo de vestimenta de las personas, la música que 

sonó, etc. Los acontecimientos rememorados 

pueden haber sucedido 20 ó 30 años antes, y ser 

aún muy nítidos. En el recuadro 2 se reprodu- 

cen las consideraciones y recomendaciones de 

McGuire y Chicoine (2009) relativas a este tipo 

de memoria, con sus ventajas e inconvenientes. 

2.4.3. Otros problemas 

a) Trastorno de Estrés Postraumático 

Las personas con síndrome de Down que vuel- 

ven a experimentar sucesos del pasado pueden 

ser mucho más vulnerables a sufrir el trastorno 

de estrés postraumático. Éste es un estado de 

ansiedad del que se oye hablar mucho durante 

las épocas de guerra, puesto que afecta a muchos 

soldados que han estado combatiendo. Los sol- 

dados afectados ven escenas o visiones retros- 

pectivas súbitas e inesperadas (“flashbacks”), 

que implican volver a experimentar de forma 

incontrolada uno o varios sucesos traumáticos 

acaecidos en el combate, acompañados por toda 

la ansiedad y por todo el miedo experimentados 

en el momento del suceso original. Para aquéllos 

que tienen trastorno de estrés postraumático 

más severo, estas experiencias retrospectivas 

se suelen producir durante un largo periodo de 

tiempo, tras haber regresado de la guerra. Ade- 

más de a los veteranos de guerra, esta condición 

puede afectar a cualquier persona que haya expe- 

rimentado un acontecimiento traumático, como 

un crimen o un accidente violentos. 

Hay dos componentes que pueden complicar el 

trastorno de estrés postraumático en las per- 

sonas con síndrome de Down (v. capítulo 18). 

En primer lugar, pueden tener más dificultades 

para entender que los sucesos del pasado per- 

tenecen de hecho al pasado. Puede intensificar 

los sentimientos negativos que experimentan a 

causa de la experiencia retrospectiva. Esto puede 

aplicarse asimismo a algunas personas de la po- 

blación general, pero muchas de ellas entienden 
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hasta cierto punto que dicha experiencia es sólo 

un recuerdo vívido, mientras que la persona con 

síndrome de Down puede sentir realmente que 

está reviviendo una pesadilla una y otra vez. En 

segundo lugar, resulta ya bastante difícil para las 

personas de la población general comunicar el 

origen de sus experiencias traumáticas, con el 

fin de obtener ayuda, pero esto puede resultar 

aún más difícil para las personas con síndrome 

de Down, quienes pueden continuar siendo vic- 

timizadas por la experiencia previa. 

b) Fobias 

Si somos capaces de comprender la tendencia 

que tienen las personas con síndrome de Down 

a volver a experimentar los recuerdos del pasa- 

do, entenderemos también una de las razones 

por las que pueden desarrollar ciertas fobias (v. 

capítulo 18). Una fobia es un temor a un objeto 

o a una situación específicos que, cuando se está 

expuesto a ellos, suelen provocar ansiedad intensa 

y una respuesta de rechazo. Resulta fácil imaginar 

cómo una fuerte experiencia negativa provocará 

una repetición visual de ese recuerdo, junto con 

las mismas emociones y experiencias intensas que 

se vivieron en la experiencia original. Son comu- 

nes las fobias por miedo a ciertos animales o a las 

tormentas. Típicamente, cada encuentro, o cada 

encuentro real o imaginario, con un animal temido 

o con una tormenta, abocarán a una repetición 

de la experiencia original. Algunas personas con 

síndrome de Down se convierten en una especie 

de “vigilantes del tiempo”, porque siguen muy de 

cerca los partes meteorológicos. En situaciones 

extremas, estos temores pueden resultar contra- 

producentes si comienzan a interferir con otras 

actividades importantes de sus vidas. 

c) Problemas para relacionarse con los demás 

Si un amigo o familiar se vuelve atrás y no nos 

ayuda en algo que había prometido que haría, po- 

demos sentirnos inclinados a tratarlo con cierta 

frialdad la próxima vez que lo veamos. Por lo 

general, sin embargo, no dejamos que nuestros 

sentimientos heridos afecten a nuestra relación 

durante mucho tiempo, a menos que la otra per- 

sona haya hecho algo realmente horrible y no lo 

enmienda. Para las personas con síndrome de 

Down, es relativamente frecuente que los recuer- 

dos de los desaires, reales o imaginarios, afecten 

al modo en que después reaccionarán ante los 

demás. Una vez más, esto puede ser positivo o 

negativo, dependiendo de la naturaleza del hecho. 

En el lado de las ventajas, podemos utilizar su me- 

moria visual respecto de sus familiares cercanos 

para ayudarlas a aliviar el dolor de una pérdida: 

repasar fotos de eventos en las que aparezca un 

ser querido, especialmente si estos eventos fue- 

ron muy positivos, facilitará que el individuo sienta 

como que está de nuevo con ese ser querido. 

d) Recuerdos de películas, programas de 

televisión, y música 

Muchas personas con síndrome de Down po- 

nen sus películas y sus DVDs favoritos una y 

otra vez. No nos debe sorprender porque, en 

primer lugar, tienden a tener rutinas y a repe- 

tir sus actividades; en segundo lugar, el medio 

visual es muy fuerte; en tercer lugar, el límite 

entre la realidad y la fantasía es más difuso. Por 

consiguiente, al igual que los niños, pueden ex- 

perimentar un programa de televisión o una 

película con mayor realidad de lo que lo hacen 

los adultos de la población general. Esto podría 

ayudar a explicar por qué tantas personas con 

síndrome de Down hablan con la pantalla duran- 

te la proyección de un programa de televisión o 

de una película. Es posible que sientan que están 

interactuando realmente con los personajes del 

programa o de la película. 

También algunas pueden recordar ciertas pelí- 

culas o ciertos programas de televisión con de- 

talles muy vívidos. Es como si fueran capaces de 

“grabar en vídeo” la película o el programa de 
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televisión en sus propias memorias, y después 

reproducirlos a voluntad. Lo que resulta curioso 

es que las escenas memorizadas del programa 

de televisión o de la película pueden convertir- 

se en un recuerdo como otro cualquiera. Como 

consecuencia de ello, pueden experimentar di- 

cha reproducción como si estuviera sucediendo 

realmente en ese momento. 

La grabación y la reproducción mental de las 

películas o de los programas de televisión pue- 

den tener ciertos resultados muy interesantes. 

Como sucedería con cualquier otro recuerdo 

positivo, volver a traer a la memoria una película 

o un programa de televisión puede resultar muy 

entretenido durante el tiempo libre. También 

puede resultar reconfortante volver a represen- 

tarse ciertas películas alegres y agradables, o un 

programa de ésos que levantan el ánimo. 

Por desgracia, el recuerdo de una película o de un 

programa negativos puede ocasionar experien- 

cias traumáticas. Aunque a muchos adolescentes 

y a muchos adultos con síndrome de Down “les 

encantan” las películas de miedo o las violentas, 

otros se quedan traumatizados con este tipo 

de películas. Es decir, incluso cuando se sientan 

atraídas por las películas de miedo, pueden re- 

sultar afectadas por éstas. 

¿Qué se debe y qué no se debe hacer sobre el 

visionado repetido de películas y la repetición 

mental de las películas y programas de televisión? 

McGuire y Chicoine (2009) ofrecen recomen- 

daciones muy prácticas que ayudan a adoptar 

criterios responsables y útiles. 
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l. EL PROCESO DE ENVEJECIMIENTO EN LAS 
y 

PERSONAS CON SÍNDROME DE DOWN 

Il. Introducción 

La mejora de las condiciones de salud y educación 

ha incrementado la calidad de vida y, por consi- 

guiente, la longevidad de la población general y 

de las personas con discapacidad intelectual en 

particular, como es el caso de las personas con 

síndrome de Down. 

Hace 50 años, la esperanza de vida de las personas 

con síndrome de Down se situaba alrededor de 

los 25 años de edad. Hoy se encuentra en edades 

próximas a los 60 como media. Esto se debe a que 

han mejorado sustancialmente no sólo las condi- 

ciones de salud sino también las sociales y edu- 

cativas en general, lo que ha permitido aumentar 

las oportunidades de mejora de las competencias 

comunicativas, cognitivas, sociales y emocionales. 

El estudio de Esbensen et al. (2008) aporta da- 

tos muy significativos sobre el bienestar de los 

adultos con síndrome de Down, tanto en el co- 

mienzo como mediada la etapa de su adultez. Los 

adultos jóvenes de hoy presentan unas caracte- 

rísticas muy distintas a los de hace unos diez o 

veinte años, lo cual va a condicionar positiva y 

significativamente la forma y el modo de enve- 

jecer. Algunas de las razones que justifican esto 

último han sido citadas en el capítulo anterior y 

se resumen a continuación. 

a) En su mayoría han seguido programas de salud, 

lo que implica la realización de revisiones pe- 

riódicas y controles que garantizan una pronta 

detección de problemas que hasta ahora eran 

muy frecuentes en las personas mayores con 

discapacidad intelectual, y con síndrome de 

Down en particular. Por ejemplo, los trastor- 

nos sensoriales de visión y audición, trastornos 

endocrinos (especialmente los tiroideos y de 

obesidad) y los cardiovasculares. 

b) Los programas de atención temprana, centra- 

da en la familia, han empoderado a ésta para 

dirigir la salud y educación del niño desde los 

primeros años. 

c) Muchos de las personas han acudido a escue- 

las de integración escolar y/o escuelas inclu- 

sivas en un entorno normalizado y se les ha 

estimulado para ser autónomos en la medida 

de sus capacidades, así como para tener una 

vida más abierta y potenciar las relaciones 

interpersonales. También en algunas escue- 

las especiales se ha incorporado una visión 

abierta sobre la potencialidad del niño y del 
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joven con síndrome de Down, que ha hecho 

cambiar su programación pedagógica. 

d) Cada vez hay más personas con síndrome de 

Down y otras discapacidades intelectuales que 

han tenido la oportunidad de acceder a un 

puesto de trabajo que, en su modalidad más 

integradora, se realiza en un entorno normali- 

zado, adaptado a sus capacidades cognitivas y a 

sus habilidades manipulativas, en una empresa 

ordinaria siguiendo programas de Empleo con 

Apoyo. La vida labora! significa para estas perso- 

nas la oportunidad de desarrollar aspectos clave 

para su vida en todos los ámbitos, y esto signifi- 

ca que refuerza su autoestima y sentimiento de 

competencia (Canals y Doménech, 1991, 1999; 

Canals, 2003; Fundación Proyecto Aura, 2011). 

e) Gran parte de ellos siguen participando en 

programas de formación continuada para adul- 

tos, así como en actividades de ocio y depor- 

te bajo su libre elección, favoreciendo de esta 

manera las relaciones sociales y posibilitando 

llevar una vida afectiva satisfactoria y un estilo 

de vida saludable. 

Todo ello significa que actualmente, en general, 

nos encontramos con jóvenes muy preparados 

académica y profesionalmente para desempeñar las 

tareas laborales con responsabilidad y eficacia, así 

como para abrirse camino en otros ámbitos como 

son la vida independiente, las relaciones afectivas, 

la formación cultural, aficiones, deporte, etc. En 

definitiva, las personas adultas con discapacidad 

intelectual tienen la oportunidad de desarrollar 

sus capacidades y habilidades y, con ello, un pro- 

yecto de vida estimulante y activo. Esto significa 

que la evolución de su vida adulta y transición a 

su envejecimiento tendrá características distintas a 

las que hasta hace muy poco describían la mayoría 

de los estudios. 

Actualmente, el proceso de envejecimiento de 

las personas con síndrome de Down es posible 

plantearlo desde una visión más positiva, dado 

que, a pesar de que en general exista un declive 

natural, lento pero precoz, éste no tiene por qué 

ir acompañado de demencia ni de la enfermedad 

de Alzheimer en todos los casos (Devenny et al., 

1996; Zigman et al. 1993). 

Asimismo, el proceso de envejecimiento de las 

personas con síndrome de Down dependerá del 

éxito alcanzado respecto a la adaptación del en- 

torno, en función de las circunstancias de cada 

individuo, para que pueda seguir manteniendo 

su calidad de vida gracias a los apoyos recibi- 

dos (Baltes y Baltes, 1990). Dicho proceso ha 

dado lugar a la aparición de nuevas necesidades 

que afectan, no sólo a las personas con disca- 

pacidad intelectual, sino también a sus familias, 

con repercusiones tanto en la calidad de vida 

individual como familiar (Navas et al., 2014). El 

reconocimiento del lógico proceso de enveje- 

cimiento en los familiares (especialmente, los 

padres), el cambio de actividades para promo- 

ver la autonomía personal y el conocimiento 

de las necesidades de los familiares con alguna 

persona afectada por discapacidad intelectual, 

son elementos de análisis importantes que de- 

ben tenerse en cuenta. 

Por ello, en España, en los últimos años, se han 

desarrollado algunos documentos orientados a 

identificar las necesidades y diseñar programas de 

promoción de la salud para las personas con dis- 

capacidad intelectual. Citamos, como ejemplos, 

el Il Plan de Acción para personas con síndrome 

de Down en España 2009-2013, de Down Espa- 

ña; el Informe SENECA (Novell et al., 2008); el 

Libro Blanco del Envejecimiento Activo (2011) del 

IMSERSO. Las líneas prioritarias de actuación de 

administraciones y organizaciones deben ir enca- 

minadas a promover programas de promoción de 

hábitos de vida saludable, transición a la etapa de 

la jubilación, oportunidades de ocio y el desarrollo 

de centros de día adecuados a las necesidades de 

estas personas que están envejeciendo y que deben 

seguir disfrutando de los servicios comunitarios con 

los apoyos necesarios para una óptima calidad de 

vida en todas sus dimensiones (Schalock y Verdu- 

go, 2002; Shalock et al., 2008, Navas et al., 2014). 
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Las personas mayores con síndrome de Down, 

como la población general, a medida que enve- 

jecen experimentan cambios a nivel biológico, 

psicológico y social asociados a la edad. Ello re- 

percute necesariamente en las familias, las cua- 

les se ven afectadas no sólo por el proceso de 

envejecimiento de las personas con discapacidad 

intelectual sino por el suyo propio. 

En cuanto a cambios biológicos, aunque se trata 

de un proceso individual, los problemas de salud 

propios de la edad de las personas con síndrome 

de Down son más evidentes. Sin olvidar la va- 

riabilidad que caracteriza a este colectivo, estas 

personas presentan unas condiciones de salud 

específicas (por ejemplo, problemas cardíacos, 

disfunciones tiroideas, anomalías del tracto in- 

testinal, apnea del sueño, diabetes y obesidad, 

entre otras) (National Down Syndrome Society, 

2013; Glasson et al., 2013; Tenenbaum et al., 2012; 

Chicoine y McGuire, 2010). El riesgo de padecer 

ciertas alteraciones físicas o psicológicas puede 

incrementarse por la exposición a una serie de 

situaciones y prevenirse, en gran medida, si se 

siguen unos hábitos de vida saludables (dieta baja 

en hidratos, azúcar o grasas, ejercicio físico, re- 

gularidad del sueño, etc.). El estilo de vida de la 

persona tendrá un efecto directo en el bienestar 

físico de la persona (Schalock y Verdugo, 2002; 

Flórez, 2013) y, en consecuencia, podrá incremen- 

tar el riesgo o el impacto de las enfermedades 

asociadas a la edad. 

Asimismo, el bienestar emocional de las personas 

con síndrome de Down en su proceso vital con- 

dicionará en gran medida que puedan disfrutar de 

una vejez como etapa positiva y satisfactoria. Sin 

embargo, puede verse afectado por todos aquellos 

factores o situaciones vitales que pueden provocar 

cambios psicológicos y socioconductuales, como 

los factores estresantes ya citados en el capítulo 

anterior que, en ocasiones, pueden precipitar la 

aparición de un problema de salud mental o del 

comportamiento. Los problemas de salud mental 

pueden ejercer una influencia negativa y provocar 

cambios tanto a nivel cognitivo como emocional 

(Thorpe et al., 2000) (v. capítulos 16-18). Resulta 

especialmente difícil realizar un preciso diagnós- 

tico de los problemas de salud mental en las per- 

sonas con discapacidad intelectual precisamente 

por el efecto “eclipsador” de la misma discapaci- 

dad (Reiss et al., 1982). El diagnóstico resulta más 

complejo todavía en estas personas cuando los 

cambios se asocian al proceso de envejecimiento. 

Es importante, por ello, mejorar la detección y 

evaluación de aquellos aspectos de salud mental 

tales como la depresión, la ansiedad o la demen- 

cia en las personas con síndrome de Down que 

envejecen. Este apartado será analizado deteni- 

damente más adelante. 

A medida que las personas se hacen mayores se 

van acentuando ciertas dificultades que variarán 

mucho en función de las condiciones de vida 

que hayan tenido. La interacción de los facto- 

res biológicos, psicológicos y sociales es lo que 

determinará la calidad de vida de las personas 

con síndrome de Down que envejecen. Interesa, 

pues, conocer y describir las características de 

su envejecimiento porque es ya una realidad en 

nuestra sociedad. 

2. Cambios neuropsicológicos propios 
del proceso de envejecimiento en la 
población general 

También en la población general aparecen cambios 

neuropsicológicos, además de los físicos, que son 

propios del proceso de envejecimiento. Existen 

múltiples factores que contribuyen al envejecimien- 

to cerebral de un individuo y modifican, por tanto, 

su perfil cognitivo y comportamental (Bruna et al., 

2011). Mientras que algunos influyen de manera 

negativa, precipitando el deterioro cognitivo del 

envejecimiento normal, otros, en cambio, pueden 

suavizar o enlentecer sus efectos (Bruna et al., 2011). 

Los principales indicadores neuropsicológicos 

propios del proceso de hacerse mayor de la 

población general nos sirven de referencia para 
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identificar los distintos cambios cognitivos, con- 

ductuales y emocionales en las personas con sín- 

drome de Down, ya que a veces son difíciles de 

detectar. Por ello vamos a describir brevemente 

las características neuropsicológicas del proceso 

de envejecimiento en la población general. 

2.1. Funcionamiento cognitivo 

A pesar de que es marcadamente individual y de- 

pende de la calidad con que se ejerciten las distin- 

tas funciones, el proceso de envejecimiento suele 

afectar principalmente a la memoria, el lenguaje, 

las habilidades visoespaciales y visuoconstructivas, las 

funciones ejecutivas y las praxias. Algunas de estas 

funciones van declinando progresivamente a lo 

largo de toda la vida adulta, otras se mantienen 

hasta etapas muy tardías y finalmente existen 

algunas que no sólo no se deterioran, sino que 

incluso mejoran con el paso del tiempo, como 

sería, por ejemplo, el lenguaje (Junqué y Barro- 

so, 2009). 

En cuanto a la memoria, las tareas de recuerdo 

libre sin pistas declinan con la edad mientras que 

las tareas de memoria por reconocimiento (con 

pista) se mantienen. La capacidad de almacena- 

miento se halla conservada. Se conserva también 

la memoria a corto plazo y la recuperación de 

memoria a largo plazo. La capacidad para re- 

gistrar nueva información —aprendizaje— se 

deteriora en cierto modo ya que puede rete- 

ner prácticamente la misma información nueva 

que los jóvenes, pero para ello deberá emplear 

un mayor número de ensayos o más tiempo. El 

cambio principal que se produce es la dificultad 

de recuperar información aprendida, no la ha- 

bilidad de aprender. En este sentido y derivado 

de ello, hablamos de olvido benigno o de altera- 

ción de memoria asociado a la edad. El deterio- 

ro más frecuente se aprecia más en la memoria 

episódica que en la semántica, y las dificultades 

se encuentran con mayor frecuencia en las fases 

de adquisición y evocación espontánea de la in- 

formación que en su consolidación. 
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El decremento de la memoria asociado a la edad 

pude tener muchas causas. El más común es el 

deterioro córticosubcortical frontal con afecta- 

ción témporomedial (Haaland et al., 2003) cuyo 

rasgo principal es el déficit de consolidación de la 

información y aprendizaje. Las estructuras tem- 

porales mediales, como son el hipocampo y el 

córtex entorrinal, sufren un deterioro evidente, 

y también degeneran diversas conexiones cere- 

brales, como lo demuestran los estudios lleva- 

dos a cabo mediante la técnica de DTI (Diffusion 

Tensor Imaging). El decremento en la velocidad 

de procesamiento mental está también relacio- 

nado con la degeneración de la sustancia blanca 

y, probablemente, con la pérdida de la eficiencia 

de las sinapsis (Junqué y Barroso, 2009). 

El lenguaje es la función mejor preservada en el 

envejecimiento normal y, por el contrario, su 

trastorno constituye una de las principales ma- 

nifestaciones de demencia en la enfermedad de 

Alzheimer. En el envejecimiento normal se han 

observado alteraciones en aspectos semánticos 

de recuperación de palabras, mientras los aspec- 

tos fonológicos, léxicos y sintácticos permanecen 

intactos. Algunas capacidades, como el vocabu- 

lario, no sólo no decrece sino que aumentan en 

el envejecimiento no patológico. Tareas como la 

recuperación de palabras en tareas de denomina- 

ción no declinan con la edad cuando el acceso a 

la información léxico-semántica es inconsciente o 

automática. En cambio, resulta evidente la presen- 

cia leve de anomia cuando el habla es espontánea. 

Las habilidades visuoespaciales tienden a declinar 

con la edad, en gran parte debido a la influencia 

de los sistemas visual, perceptivo y de memoria 

que, además de la velocidad, influyen en el rendi- 

miento en las pruebas. La discriminación de caras, 

orientación de líneas, aprendizaje visuoespacial 

y tareas de cognición espacial como la rotación 

mental se deterioran con la edad. También las 

habilidades visuoconstructivas tienden a declinar. 

Asimismo, con el envejecimiento aparecen di- 

ficultades en la formación de conceptos sobre 

todo en tareas que usan materiales no verbales. 
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Las capacidades ejecutivas como son la solución 

de problemas también disminuyen. Se observa un 

síndrome disejecutivo caracterizado por la dis- 

minución de la flexibilidad en manejar estrategias 

para codificar y descodificar información, aparición 

de problemas de organización, de resolución de 

problemas, inhibición y autorregulación, rigidez 

mental y abstracción, con reducción de la memoria 

prospectiva y la memoria operativa o de trabajo. 

El déficit de atención y el enlentecimiento mental 

desempeñan un papel crucial en el deterioro de 

muchas habilidades cognitivas relacionado con 

la edad (Junqué y Barroso, 2009). La mayoría 

de las tareas propias del córtex prefrontal de- 

crecen notablemente; ello está relacionado con 

el deterioro estructural y funcional detectado 

en los estudios post-mortem y en neuroimagen 

estructural y funcional. Por eso se ha llegado a 

defender la “hipótesis frontal del envejecimiento” 

(Dempster, 1992; West, 2000). Otras explica- 

ciones proponen que, en conjunto, el deterioro 

cortical frontal, la degeneración de estructuras 

subcorticales como el núcleo caudado y la afec- 

tación de la sustancia blanca que conecta estas 

estructuras, son responsables de la mayor parte 

de los cambios cognitivos en la vejez (Tisserand 

y Jolles, 2003; Sullivan y Pfefferbaum, 2006). 

También se ha descrito un declive en la longitud 

del paso de la marcha, de los movimiento de ba- 

lanceo de los brazos al caminar, dificultades en 

levantarse del suelo o de una silla y afectación de 

los reflejos posturales. Estas disfunciones moto- 

ras están relacionadas con la degeneración del 

sistema dopaminérgico. Además de la pérdida 

neuronal, existe una marcada disminución del 

volumen nucleolar de las células de la sustancia 

negra que puede explicar el declive de la vía ni- 

groestriada (Junqué y Barroso, 2009). 

A pesar de lo que generalmente se describe en 

relación al declive cognitivo en las personas que 

envejecen, existen algunos sujetos que a edades 

avanzadas preservan sus capacidades cognitivas. 

Esto es debido a la “reserva cerebral” que es la 

capacidad (tamaño cerebral o número de sinapsis) 

que permite no llegar a la expresión clínica de tras- 

torno dado que el cerebro intenta activamente 

adaptarse al declive usando estrategias de proce- 

samiento cognitivo compensatorias (Stern, 2007). 

El conjunto de déficits descritos aparece en el 

envejecimiento normal de manera muy leve. Es- 

tas dificultades no interfieren habitualmente en 

el desarrollo de la vida normal y diaria del indi- 

viduo mayor. Sin embargo, cuando la integridad 

funcional se ve afectada por la aparición de alte- 

raciones cognitivas se debe sospechar de la pre- 

sencia de un posible envejecimiento patológico. 

2.2. Cambios conductuales y emocionales 

Los indicadores más destacables de cambios con- 

ductuales en el proceso de envejecimiento nor- 

mal son la apatía y la inactividad, disminución en el 

nivel de atención, interés y motivación por las cosas, 

disminución en la iniciativa y en la velocidad en el pro- 

cesamiento de la información. Á veces, se observa 

cierta pérdida de habilidades previamente adqui- 

ridas y ejercitadas. Respecto a los indicadores de 

los cambios en el estado emocional, se mencionan 

cierta irritabilidad, cambios de humor y labilidad emo- 

cional, y ciertos trastornos adaptativos y de relación. 

3. Cambios neuropsicológicos del 
proceso de envejecimiento en las 
personas con síndrome de Down 

Durante mucho tiempo, los estudios en torno a 

las personas con síndrome de Down se han cen- 

trado en investigar la trayectoria de desarrollo 

de las manifestaciones cognitivas, biológicas y las 

conductas adaptativas hasta entrada la adultez, 

pero no se llegaba a describir el proceso de en- 

vejecimiento como tal. 

Está bien comprobado que envejecen antes que 

el resto de la población y, además, la probabili- 

dad de desarrollar un envejecimiento patológico 
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prematuro es alto, ya que tienen mayor riesgo 

de sufrir la enfermedad de Alzheimer debido, 

entre otras, a razones de naturaleza neurobio- 

lógica que después serán comentadas (Ward, 

2004). Sin embargo, las características que se 

observan en la arquitectura y en la función del 

sistema nervioso de las personas con síndrome 

de Down varían extraordinariamente de una 

persona a otra, tanto en su ubicación dentro 

del cerebro como en la extensión o intensidad 

con que se manifiestan (como se ha descrito en 

capítulos anteriores). Esto origina una enorme 

variabilidad en la manifestación neuropsicológica 

en esta población y en el desarrollo de algunos 

de sus procesos cognitivos a lo largo de los años. 

En la última década se ha avanzado significativa- 

mente en el estudio neuropsicológico del proceso 

de envejecimiento en las personas con discapa- 

cidad intelectual, en general, y en las personas 

con síndrome de Down, en particular. En la po- 

blación con síndrome de Down, dado el retraso 

cognitivo de base que presentan, es imprescin- 

dible establecer su línea base de funcionamiento 

cognitivo para cada persona en particular y hacer 

el seguimiento evolutivo para poder determinar 

el inicio de un posible deterioro (Devenny et al., 

2000; Fernández-Olaria, 2011). Esto se explicará 

más adelante en este mismo capítulo. 

En general, los principales indicadores neuropsi- 

cológicos propios del proceso de envejecimiento 

de la población general nos sirven de referencia 

para identificar los distintos cambios cognitivos, 

conductuales y emocionales que, a veces en fa- 

ses iniciales de un posible deterioro, pueden ser 

muy sutiles y difíciles de detectar en las personas 

con síndrome de Down. Por ello, como hemos 

indicado, es imprescindible conocer el nivel basal 

de cada sujeto para poder hacer el seguimiento a 

lo largo del proceso de “hacerse mayor” y pro- 

gramar la intervención más adecuada. 

La cuestión fundamental a tener en cuenta es: 

¿Cuáles son las necesidades de las personas que se 

verán afectadas por los cambios físicos, psicológicos 

y sociales asociados a la edad, y cómo habremos 

de proporcionar los apoyos necesarios en el me- 

dio más habitual? Es cierto que las personas con 

síndrome de Down envejecen más precozmente 

y que tienen mayor probabilidad de desarrollar 

un envejecimiento patológico, así como un mayor 

riesgo de presentar determinados problemas de 

salud, deterioro funcional y cognitivo. Sin embargo, 

el envejecimiento general en esta población de- 

penderá de las características particulares de cada 

persona, y, sobre todo, de cómo haya transcurrido 

su vida en general y la de adulto en particular. Por 

tanto, en esencia, todo lo que se está aplicando 

a la población general que envejece en relación a 

una atención sanitaria y terapéutica especializada, 

también debe aplicarse a la población con síndro- 

me de Down, mucho antes de que aparezcan los 

primeros síntomas y/o cambios relacionados con 

el proceso de envejecimiento. 

Son varias las cuestiones que se plantean sobre 

el modo en que se desarrolla el proceso de en- 

vejecimiento en las personas con síndrome de 

Down, de ahí la necesidad de estudiar esta nue- 

va etapa para poder describir las características 

que presenta dicho proceso. Algunos estudios 

han comprobado que las personas con síndro- 

me de Down presentan, en su madurez, un perfil 

neuropsicológico particular (Kittler et al., 2006; 

Menghini et al., 2011). Por ello, el proceso de en- 

vejecimiento será complejo de predecir dado que 

su funcionamiento cognitivo general no se man- 

tiene constante a lo largo de la vida (Fernández- 

Alcaraz, 2013), y son el resultado de la interacción 

de factores biológicos, cognitivos, conductuales y 

sociales. A ello debe añadirse el declive cognitivo 

que se produce de forma más temprana y rápida, 

comparado con el de otros grupos de personas 

con discapacidad intelectual (Dykens et al., 2000; 

Das et al., 1995). Por todo ello, cabe afirmar que 

el perfil neuropsicológico es idiosincrático en el 

síndrome de Down. 

Fernández-Alcaraz (2013), en su estudio realiza- 

do con un grupo de 33 adultos con síndrome de 

Down a lo largo de 4 años, manifiesta que los 
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cambios que experimentan en su funcionamiento 

cognitivo, al menos durante las fases tempranas y 

medias de la vida adulta, son similares a los de la 

población general. Observa que las habilidades de 

los adultos relacionadas con la inteligencia cristali- 

zada (influidas por la experiencia) mejoran con el 

avance de la edad, mientras que las relacionadas 

con la inteligencia fluida (relacionadas con facto- 

res biológicos) se mantienen estables o declinan 

ligeramente. Asimismo, como en otros estudios 

(Devenny y Krinsky-McHale, 1998; Devenny et 

al., 2000; Facon y Facon-Bollegier, 1997, 1999; 

Hawkins et al., 2003) los cambios relacionados 

con la edad en el envejecimiento no patológico 

son similares a los que experimenta la población 

general. Lógicamente, el grado de discapacidad 

intelectual influye directamente en el perfil neu- 

ropsicológico y en los cambios que experimenta 

a medida que avanza la edad. Esto significa que, 

a mayor nivel intelectual, les es más fácil poder 

extraer mayor beneficio de los aprendizajes y 

experiencias que han ido acumulando durante 

su infancia y adolescencia, y ello da lugar a que 

durante su vida adulta sean menos vulnerables 

al efecto que supone “hacerse mayor”. Además, 

Fernández-Alcaraz (2013) constata que tienden 

a mantener las funciones cognitivas de manera 

estable hasta al menos los 45-50 años de edad. 

Al igual que lo apreciado en otros estudios, esta 

edad podría ser el momento aproximado en el 

que las personas con síndrome de Down em- 

piezan a experimentar un declive más acentua- 

do (Devenny et al., 1996; Perkins y Small, 2006). 

A medida que avanzan en edad, se producen 

ciertos cambios cognitivos, principalmente en 

la memoria, atención y funciones ejecutivas, re- 

flejo de los cambios neurobiológicos propios del 

mismo proceso de envejecimiento, y que difie- 

ren enormemente tanto cualitativa como cuan- 

titativamente de lo que sería un envejecimiento 

patológico (demencias y enfermedad de Alzhe- 

imer). Sin embargo, los primeros cambios que 

suelen aparecer en las personas con síndrome 

de Down y que a veces son difíciles de precisar 

son los cambios de tipo emocional y conductual 

(Ball et al., 2006, 2008). Ghezzo et al. (2014) 

comprobaron que las personas con síndrome 

de Down por encima de los 40 años presentan 

un cierto declive tanto en las funciones neurop- 

sicológicas como en las habilidades adaptativas, 

si se las compara con otro grupo de personas 

más jóvenes; y esto se nota en particular en las 

habilidades de lenguaje y memoria a corto plazo, 

las funciones del lóbulo frontal, en las habilidades 

visuo-espaciales y en la conducta adaptativa. Ob- 

servaron que, con el envejecimiento sin demen- 

cia, declinaba la comprensión verbal, había más 

aislamiento social, pérdida de interés y mayor 

cansancio en las tareas cotidianas. 

El declive cognitivo progresivo asociado a la edad 

en adultos con síndrome de Down sin demencia 

se caracteriza por las dificultades en la memoria 

episódica (Hon et al., 1998; Pyo et al., 2010), aun- 

que no se conoce cuándo se inician estos déficits 

y si dicho declive acelera su proceso o se man- 

tiene a lo largo del ciclo vital (Pennington et al., 

2003). Asimismo, parece que la disociación ob- 

servada entre memoria explícita e implícita y el 

declive episódico ligado al avance de la edad es 

superior y más temprano en el caso del síndrome 

de Down (Pyo et al., 2010; Vicari, 2004; Vicari et 

al., 2007; Krisnsky-McHale et al., 2005). Además, 

el declive será mayor a mayor grado de disca- 

pacidad intelectual (Fernández-Alcaraz (2013). 

En relación a las habilidades ejecutivas, éstas se en- 

cuentran de base menos desarrolladas y, por ello, 

el declive es más evidente al avanzar la edad. Tam- 

bién los cambios son mayores cuanto mayor es la 

complejidad de las tareas o la carga de memoria 

que suponen (Burt et al., 2005; Oliver, 2005). En 

el estudio realizado por Fernández-Alcaraz (2013) 

no se ha encontrado que el déficit ejecutivo rela- 

cionado con la edad sea de mayor magnitud que 

en otros grupos de discapacidad intelectual; pero 

esto difiere de lo descrito en otros estudios (Das y 

Mishra, 1995; Kittler et al., 2006; Rowe et al., 2006). 

Las personas con síndrome de Down, quizás de la 

misma manera que la población general, a medida 
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que avanzan en edad suelen expresar comporta- 

mientos particulares relacionados con el propio 

proceso de envejecer. Comportamientos que ya 

de base muestran dificultades y, probablemente, 

a medida que se hacen mayores, se incrementan. 

Por ejemplo, una marcada preferencia por la rutina 

y una menor tolerancia ante las situaciones nuevas 

o improvisaciones, así como dificultades a la hora 

de planificar y realizar diferentes tareas en paralelo 

y/o alternar entre ellas. Muestran mayor dificultad 

en la flexibilidad mental y mayor frustración y enfa- 

do. Probablemente tendrán mayor dificultad en la 

autorregulación de las emociones y en el control 

del carácter, así como mayor retraimiento social. 

A todo ello hay que añadir la presencia de algunos 

problemas de salud asociados al síndrome, que se 

imbrican y complican el desarrollo neuropsicoló- 

gico propiamente dicho. Ciertos cuadros pato- 

lógicos que se manifiestan en la primera infancia 

o a lo largo del ciclo vital, tienen consecuencias 

de distinta consideración cuando llegan a edades 

avanzadas (obesidad, osteoporosis, diabetes). 

Lo importante es la detección y tratamiento 

Sindrome de Down: Neurobiología, neuropsicología y salud mental 

tempranos para minimizar sus efectos negativos 

cuando llegan a ser mayores. Por ello, la provi- 

sión de cuidados de la salud de las personas con 

síndrome de Down debe hacerse siguiendo una 

perspectiva que abarque todo el ciclo vital para 

disminuir su impacto sobre la salud y la calidad de 

vida. Todo ello cobra mayor importancia cuanto 

más se desarrollen los programas de autonomía y 

vida independiente, situaciones en las que pueden 

disminuir el cuidado personal y preventivo de la 

salud y el cumplimiento terapéutico. 

En resumen, conocer mejor los cambios neu- 

ropsicológicos que experimentan las personas 

con síndrome de Down a medida que envejecen 

permitirá desarrollar programas de intervención 

más ajustados a las características concretas de 

la población y, con ello, se beneficiarán mucho 

más. Por otra parte, conocer cómo evoluciona su 

perfil neuropsicológico a nivel cognitivo antes de 

que aparezcan los primeros signos de deterioro 

ayudará a desarrollar sistemas de detección pre- 

coz y medidas de prevención adecuadas. 

Il, DETERIORO COGNITIVO Y ENFERMEDAD DE ALZHEIMER 
EN LAS PERSONAS CON SÍNDROME DE DOWN 

|, Características generales 

La enfermedad de Alzheimer se incorpora al 

envejecimiento prematuro propio del síndrome 

de Down con una frecuencia sensiblemente más 

elevada que en el resto de la población con o sin 

discapacidad (Flórez, 2010). A pesar de la gran 

heterogeneidad, la prevalencia en los adultos 

con síndrome de Down, según Esbensen et al., 

(2008), es de alrededor del 20% a la edad de 40 

años y de 45% pasados los 55 años. Sin embargo, 

incluso pasados los 60 años sólo poco más de la 

mitad de las personas con síndrome de Down 

(56%) presenta un diagnóstico de demencia, en- 

tendida ésta como un cuadro caracterizado por 

el deterioro intelectual global de curso progre- 

sivo debido a un proceso patológico crónico del 

cerebro y que implica una pérdida de las habilida- 

des adaptativas (Esteba-Castillo et al., 2012). Se 

ha documentado que un 10-25% puede aparecer 

en edades comprendidas entre 40-49 años, un 

20-50% en la década de los 50 y entre un 30- 

15% a partir de los 60 años (Hofman et al. 1991; 

Cooper, 1997; Holland et al., 1998; Van Dyke et 
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al. 1998; Tyrrell et al. 2001; Zigman, 2013). En un 

estudio, Coppus et al. (2006) llegaron a la con- 

clusión de que a pesar del incremento exponen- 

cial de prevalencia con la edad en personas con 

síndrome de Down, la prevalencia de demencia 

no era superior a 25,6%. A pesar de la amenaza 

que supone la enfermedad de Alzheimer para 

este grupo de personas tan vulnerable a padecer 

esta enfermedad, hay algunos sujetos que no la 

desarrollan (Boada-Rovira et al., 2005; Head et 

al., 2007). 

La enfermedad se caracteriza por una rápida 

evolución dado que se desarrolla en 4 ó 5 años, 

hasta llegar a la muerte. El envejecimiento pa- 

tológico de estas personas se asocia a los pro- 

cesos de demencia y combina desórdenes de 

las funciones cognitivas y del comportamiento, 

modificando también la personalidad (Fromage 

y Anglade, 2002; Esteba et al., 2012). Los estu- 

dios demuestran que el inicio de la demencia 

tipo Alzheimer en personas con síndrome de 

Down se manifiesta claramente por cambios 

emocionales y conductuales de tipo disejecu- 

tivo, es decir, por cambios en la personalidad y 

en el comportamiento (Niewenhuis-Mark, 2009; 

Adams y Oliver, 2012), así como cognitivos sobre 

todo en la memoria. Muchos de los cambios se 

asocian a la disfunción del lóbulo frontal (apatía, 

inhibición, irritabilidad) antes de que aparezca 

totalmente desarrollada la enfermedad (Ball et 

al. 2006; Ury et al., 2011). 

Al igual que en la población general, las áreas 

cerebrales más afectadas en las personas con 

síndrome de Down y enfermedad de Alzheimer 

son la amígdala, el hipocampo y las áreas de aso- 

ciación del lóbulo frontal, temporal y parietal. 

Pero como en el síndrome de Down el lóbulo 

frontal está menos desarrollado, la reserva cog- 

nitiva en esta área es menor y, en consecuencia, 

los primeros signos de deterioro serán el reflejo 

de la pérdida neuronal típica de la enfermedad. 

La Asociación Americana del Retraso Mental y la 

International Association for Scientific Study Inte- 

llectual Disabilities, propuso los siguientes indi- 

cadores precoces como criterios diagnósticos 

de demencia en la discapacidad intelectual 

(AAMR, IASSID, 1998): cambios inesperados 

en comportamientos rutinarios; deterioro en 

las habilidades funcionales como el vestirse, 

lavarse, trabajar, etc.; deterioro de la memo- 

ria o dificultad para aprender nuevas rutinas y 

habilidades; trastornos afectivos; disminución 

del interés por actividades gratificantes; des- 

pertares nocturnos acompañados de problemas 

de orientación y convulsiones. 

La National Down Syndrome Society (NDSS, 2013) 

de Estados Unidos ha publicado una guia en la que 

se destacan los sintomas caracteristicos de cada 

una de las fases de desarrollo de la enfermedad de 

Alzheimer en este colectivo (inicial, intermedia y 

avanzada) y que se resume en la Tabla |. 

Tabla |. Síntomas característicos de cada una de las fases de desarrollo de la enfermedad de 

Alzheimer en el colectivo de personas con síndrome de Down. 

FASE INICIAL 

e Pérdida de memoria a corto plazo (dificultad para recordar acontecimientos recientes, aprender 

y recordar nombres y estar al tanto del día de la semana o la fecha; hacer la misma pregunta 

varias veces o contar la misma historia repetidamente) 

e Dificultad para aprender y recordar información nueva 

+ Cambios en el lenguaje expresivo (dificultades para encontrar palabras, vocabulario más re- 

ducido, frases más cortas, discurso menos espontáneo) 
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+ Cambios en el lenguaje receptivo (dificultades para entender el lenguaje y las instrucciones 

verbales) 

+ Empeora la capacidad para planificar y secuenciar tareas familiares 

e Cambios de conducta 

+ Cambios de personalidad 

+ Desorientación espacial (dificultad para recorrer zonas conocidas) 

+ Empeoramiento del control de la motricidad fina 

e Reducción de la productividad laboral 

e Dificultad para realizar tareas complejas que requieren múltiples pasos (incluidas las tareas 

domésticas y otras actividades cotidianas) 

e Estado de ánimo depresivo 

FASE INTERMEDIA 

+ Disminución de la capacidad para realizar tareas cotidianas y de cuidado personal 

+  Empeoramiento de la memoria a corto plazo y conservación general de la memoria a largo plazo 

+ Aumento de la desorientación temporal y espacial 

+ Empeoramiento de la capacidad para expresar y comprender el lenguaje (el vocabulario se 

reduce aún más, se comunica con frases cortas o palabras aisladas) 

e Dificultad para reconocer a personas y objetos familiares 

e Mal juicio y disminución de la atención a la seguridad personal 

e Fluctuaciones de estado de ánimo y conducta (ansiedad, paranoia, alucinaciones, inquietud, 

agitación, vagabundeo) 

* Cambios físicos relacionados con la progresión de la enfermedad, como por ejemplo: 

— Nuevas crisis convulsivas 

- Incontinencia urinaria y posible incontinencia fecal 

- Dificultades para tragar 

- Cambios en la movilidad (dificultad para caminar y percepción deficiente de la profundidad) 

FASE AVANZADA 

» Deterioro significativo de la memoria (pérdida de memoria a corto plazo y memoria a largo 
plazo, no reconoce a sus familiares ni caras conocidas) 

+ Dependencia de otras personas para todas las tareas de cuidado personal (bañarse, vestirse, 
ir al baño y finalmente, comer) 

+ Aumento de la inmovilidad con dependencia final de una silla de ruedas o cama 

+ Pérdida profunda del habla (palabras o sonidos mínimos) 

+ Pérdida del mecanismo de masticar y tragar, que produce episodios de aspiración y neumonías 

* Incontinencia total (tanto urinaria como fecal) 

Tomada de National Down Syndrome Society, 2013. 
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Tabla 2. Cambios de conducta descritos en personas con síndrome de Down diagnosticadas de 
enfermedad de Alzheimer 

e  Apatía 

+ Episodios de excitación ruidosa 

*  Irritabilidad 

+ Andar perdida, confusión 

* Conducta destructiva, agresiva o difícil 

+ Letargia, retraimiento, pérdida de interés 

+ Estar como “boba” 

* Limitación en la respuesta a la gente 

* Inadecuación social, aislamiento 
. / . 

+ Cambios fuertes en el apetito (frecuente- 

mente, pérdida de peso) 

En cuanto a los cambios cognitivos observados 

en una demencia, Evenhuis (1992) estableció los 

siguientes criterios diagnósticos adaptados para 

las personas con discapacidad intelectual: 

A. Evidencia de deterioro del nivel previo de 

memoria a corto y largo plazo (observado 

en las actividades de la vida diaria) 

B. Como mínimo, una de las siguientes altera- 

ciones (observado en las actividades de la 

vida diaria) 

|. Alteración del nivel basal de orientación 

temporal y espacial. 

Afasia. 

Apraxia. 

Cambio de personalidad. 

C. Las alteraciones A y B interfieren significati- 

vamente sobre el rendimiento en el trabajo, 

las actividades sociales o las relaciones con 

los demás. 

D. No aparece de forma exclusiva en el curso 

de un delirio. 

Desasosiego 

Trastornos del sueño 

Incontinencia 

Muy poco cooperadora 

Ansiedad y estar temerosa 

Tristeza 

Hurtos, conducta regresiva en general 

Cambios de personalidad 

Aumento de dependencia 

Los cambios conductuales y emocionales 

suelen ser síntomas clínicos poco específicos, 

muy sutiles, que a veces hacen pensar y/o res- 

ponden a otros trastornos como puede ser la 

depresión. (Tabla 2). 

Las manifestaciones depresivas son el principal 

problema emocional entre las personas mayores, 

en general. La causa de su elevada incidencia (alre- 

dedor de un 20% del total) se atribuye a aspectos 

biológicos (cambios bioquímicos y fisiológicos), 

sociales (cambios en el rol social, contacto social) 

y psicológicos (por la manera en que la persona 

se adapta al incremento de limitaciones que su- 

pone el proceso de envejecimiento). 

En el síndrome de Down, la depresión del adulto 

adquiere particular importancia. En primer lugar, 

porque su incidencia parece ser mayor que en 

otras situaciones de discapacidad intelectual de- 

bido a razones patogenéticas intrínsecas (Flórez, 

2014). Y, en segundo lugar, por la extraordinaria 

similitud sintomática que puede existir entre la 

depresión y la fase inicial de la enfermedad de 

Alzheimer (tabla 3) (Aylward et al., 1997; Burt 

et al.,1992; Zigman et al., 1993). 
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Tabla 3. Listado de síntomas que pueden ayudar a diferenciar la demencia de la depresión en el 

síndrome de Down 

Convulsiones Tristeza Apatía/inactividad 

Pérdida de habilidades de autoayuda Cambios de personalidad Crisis de sollozos 

Depresión Declive de memoria visual Fácil cansancio 

Incontinencia Pérdida de lenguaje Declive psicomotor 

Retraso psicomotor Desorientación Cambios de apetito 

Irritabilidad 

Falta de cooperación, terquedad 

Preocupación excesiva por su propia salud Conducta autolesiva 

Incapacidad para orientarse Conducta agresiva 

Aumento de dependencia Conducta estereotipada 

Trastorno en su capacidad de aprendizaje 

Pérdida de habilidades laborales 

Pérdida de interés 

Pérdida de peso 

Deterioro emocional 

Conducta destructiva 

Alucinaciones, delirios 

Dificultades para el sueño 

En el caso de la depresión, no se ha demostrado 

si está asociada al envejecimiento en el síndro- 

me de Down y si es precursora de la enferme- 

dad de Alzheimer. Existen años de diferencia en 

el inicio de ambas patologías. Las personas con 

depresión se preocupan por su mala memoria 

pero, en cambio, en la enfermedad de Alzheimer 

es relevante la no conciencia de los problemas 

de memoria. Lo mismo sucede en el deterioro 

cognitivo, en la demencia se trata de un deterioro 

global constante y no se da cuenta de los errores 

por falta de concentración. En la depresión, en 

cambio, presenta pruebas cognitivas desiguales, 

apatía y lentitud en realizarlas; tiende a mostrar 

altibajos en el estado de ánimo y es reversible 

mediante fármacos. En la demencia tipo Alzhe- 

imer los síntomas son progresivos y el deterio- 

ro es irreversible (McGuire y Chicoine, 1997; 

Nieuwenhuis-Mark, 2009). 

En el caso de la población con síndrome de 

Down se hace especialmente difícil diferenciar 

la depresión de otros cuadros con manifestacio- 

nes similares, como por ejemplo, la demencia 

o los efectos secundarios de algunos fármacos. 

Temblor fino de dedos 

Modificaciones del EEG 

Deterioro intelectual 

La mejor manera de poder hacerlo es utilizan- 

do la observación longitudinal del curso de los 

síntomas como criterio diferencial (McGuire y 

Chicoine, 1997). A pesar de ello, igual que en 

la población general, hay investigaciones que 

muestran una asociación entre depresión y en- 

fermedad de Alzheimer en un estado inicial de 

la demencia (Burt et al., 1992; Roeden y Zitman, 

1995); si así fuera, el tratamiento con antidepre- 

sivos mejora el estado funcional de la persona 

con demencia (Wark et al., 2014). Según Van 

Dyke et al. (1998) existen rasgos característi- 

cos de otra patología que pueden parecer una 

demencia, aparte de la depresión, como la dis- 

función tiroidea, la cardiopatía no diagnosticada, 

los problemas del sueño, los trastornos epilépti- 

cos y las pérdidas sensoriales como la visión y la 

audición. Por todo ello, es imprescindible poder 

realizar un adecuado y preciso diagnóstico di- 

ferencial. Es imprescindible, para ello, disponer 

de las herramientas adecuadas para realizar una 

adecuada prevención, detección y diagnóstico del 

deterioro cognitivo y enfermedad de Alzheimer 

en las personas con síndrome de Down, como 

más adelante se mostrará. 



Capítulo 15. El envejecimiento en las personas con síndrome de Down 

2. Mecanismos patogenéticos 

2.1. Envejecimiento precoz 

Diversos estudios avalan la presencia de enveje- 

cimiento orgánico en los sistemas de la persona 

con síndrome de Down, incluido su cerebro. Bea- 

cher et al. (2010) han mostrado recientemente 

cambios degenerativos en el cerebro de adultos 

con síndrome de Down que no tenían demen- 

cia. Estos cambios consisten en una disminución 

progresiva y relacionada con la edad de todo el 

volumen cerebral, y especialmente en las regiones 

frontales (corteza prefrontal), lóbulos parietales 

y lóbulos temporales. En concordancia con ello, 

existe una expansión del volumen de los ventrí- 

culos cerebrales. Estos hallazgos complementan 

otros anteriores en igual sentido (Pinter et al., 

2001; Teipel et al., 2004). 

Dado que la especificidad del envejecimiento pre- 

cOz queda circunscrito al síndrome de Down, se 

considera que es consecuencia de la sobredosis 

génica propia de la trisomía 21. La trisomía afec- 

ta a la expresión genes/proteínas que, como se 

ha explicado en el capítulo 2, incluye no sólo a 

la del cromosoma 21 sino a la de otros cromo- 

somas. Se acepta que, en la base del envejeci- 

miento precoz, se encuentra el estrés oxidativo 

que se mantiene a lo largo de la vida. De hecho, 

el estrés oxidativo puede ser demostrado en la 

etapa prenatal en células cerebrales obtenidas 

de fetos con síndrome de Down y aisladas en 

cultivo (Busciglio y Yanknerc 1995; Pelsman et 

al., 2003), en macrófagos (Pallardó et al., 2006), 

y en fibroblastos (Capone et al, 2002). 

El estrés oxidativo está causado fundamental- 

mente por la sobreexpresión de algunos genes 

del cromosoma 21 (SODI, APP, ETS-2, SI00f3, CBR) 

y por los bajos niveles de agentes reductores y 

enzimas antioxidantes (Perlugi et al., 2014). La 

sobreexpresión de SODI provoca acumulación 

no compensada de peróxido de hidrógeno (H,O.) 

que resulta lesiva para la célula (figura 15-1). 

El propio aumento de Af), consecuencia de la 
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sobreexpresión de la proteína APP, se comporta 

como importante facilitador del estrés oxidativo. 

Pero incluso la proteína APP en exceso resulta 

neurotóxica a nivel mitocondrial. 

Las mitocondrias de las células representan la prin- 

cipal fuente de producción de superóxidos; pues 

bien, se han demostrado serias alteraciones de 

proteínas mitocondriales en células de personas 

con síndrome de Down (Kim et al., 2000). Esto 

quiere decir que, a lo largo de la vida de la perso- 

na con síndrome de Down, sus células, incluidas 

las neuronas, están bajo amenaza permanente 

del estrés oxidativo, con afectación mitocondrial 

que erosiona la vida de la célula, facilitando su 

envejecimiento y muerte (Pallardó et al., 2006). 

A los factores anteriores se suma la cascada neu- 

roinflamatoria propia del cerebro del síndrome 

de Down. La trisomía del cromosoma 2l pro- 

voca la sobreexpresión de, entre muchos otros, 

dos genes y sus proteínas resultantes, la proteína 

preamiloide o APP (predominantemente neuro- 

nal) y la SI00f (predominantemente astrocítica); 

y como consecuencia, la sobreexpresión de una 

citocina proinflamatoria pluripotente, la IL-!, 

codificada por los genes IL-/A e IL-1B del cromo- 

soma 2. Existe una compleja interacción entre la 

APP, la activación glial, la SIOOf5 y la IL-1. Esta in- 

teracción consiste en que tanto la APP como la 

SI00f estimulan la producción de IL-l a e IL-1f, y 

a su vez, IL-1ff provoca la inducción de APP y de 

SI00fp. Esta compleja interacción aparece como 

un círculo vicioso de persistente autoactivación de 

un mecanismo íntimamente ligado a la aparición 

de la neuropatología propia de la enfermedad de 

Alzheimer. En la figura 15-2 se ofrece un esque- 

ma de la interacción de estas mutuas influencias. 

Desde hace más de 20 años se ha descrito la 

presencia de activación glial y de exceso de ex- 

presión de citocinas inflamatorias como son la 

SI00f? y la IL-1 en cerebros de fetos, recién na- 

cidos, niños y adultos con síndrome de Down. 

Esta activación de la glía y sobreexpresión de 

citocinas aparece años antes de que se aprecien 
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las placas seniles de Af). Puesto que la activación 

glial y la expresión neural de APP son sucesos 

que se autopropagan, la IL-| y la SIOOff inducen 

activación de la microglía y de los astrocitos, con 

sobreexpresión de sí mismos y de la APP neuro- 

nal. Se puede concluir, pues, que en el síndrome 

de Down el inicial exceso de producción de APP 

neuronal y SI00(3 astrocítico derivado del exceso 

de carga génica se convierte en un factor capaz 

de originar el estrés neuronal, la activación de la 

glía, la hiperproducción de IL-!, iniciándose así el 

ciclo recurrente de activaciones que terminará 

por provocar las lesiones neuropatológicas pro- 

pias de la enfermedad de Alzheimer. 

La activación glial in situ con sobreproducción 

de IL-1f favorece la génesis y progresión de la 

maduración de las placas de Af) a partir del ex- 

ceso de APP. Pero, además, aumenta la síntesis 

y fosforilación de la cinasa MAPK-p38 necesaria 

para la producción de la hiperfosforilación de la 

proteína tau que dará origen a los ovillos neuro- 

fibrilares. En el síndrome de Down se dan, pues, 

las circunstancias para que exista una neuropato- 

genia debida, al menos en parte, a ciclos que se 

automantienen: aumento de la expresión de APP 

neuronal, activación de la glía, y sobreexpresión 

de citocinas neuroinflamatorias. La exageración 

de esta interacción neurona-glía debida a la tri- 

somía 2| sostiene el mantenimiento de estos 

ciclos neuropatogénicos autoperpetuantes que 

favorecen la progresión de las lesiones morfo- 

lógicas propias de la enfermedad de Alzheimer 

(Wilcock y Griffin, 2013). 

2.2. La patología Alzheimer en el síndrome 
de Down 

Conocido el papel determinante de la APP en 

la patogenia de la enfermedad de Alzheimer, 

su sobreexpresión en el síndrome de Down 

destaca como elemento crítico de las modifi- 

caciones neuropatológicas. Son sobre todo sus 

formas solubles, las sAPP, las que promueven 

la síntesis y liberación de IL-| y la consiguiente 
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promoción de la actividad proinflamatoria. Es 

digno de mencionar el caso de una persona con 

trisomía 21 parcial que no incluía al gen APP 

(por tanto mostraba sólo dos copias del gen en 

lugar de tres). Esa persona llegó a los 78 años 

de edad sin mostrar signo alguno de demencia, 

y seis meses antes de su muerte la resonancia 

magnética mostró mínimos cambios de atrofia 

en corteza cerebral y ninguno en los lóbulos 

temporales. 

Pero hay más elementos en el cromosoma 21 

que participan en la actividad neuroinflamatoria 

y que, al sobreexpresarse, contribuyen a favore- 

cer la patogenia de la enfermedad de Alzheimer 

en el síndrome de Down. Ya se ha resaltado la 

influencia de la SI00f5, una citocina astrocítica 

que aumenta en el síndrome de Down. SI00(f5 

también favorece la síntesis de APP que a su vez 

está aumentada por el exceso de dosis de su gen. 

Ambas activan la microglía y la liberación de IL- 

|f3, y ésta reactiva a las anteriores proteínas. Y 

existen otros muchos genes en el cromosoma 21 

que, por diversos mecanismos, intervienen en los 

procesos neuroinflamatorios: CXADR, ADAMTSI 

y ADAMTS5, TIAM1, SODI, IFNARI e IFNAR2, IEN- 

GR2, RIPK4, RIPK4, CBS, PRMT2. 

Es de destacar la aparición temprana de alte- 

raciones neuropatológicas en el cerebro de 

las personas con síndrome de Down que son 

propias de la enfermedad de Alzheimer. Estas 

alteraciones consisten en la formación de pla- 

cas amiloides formadas por los depósitos de una 

sustancia que se llama proteína beta amiloide 

(BA) y de ovillos neurofibrilares que se deben a 

la acumulación intraneuronal de una proteína 

asociada a los microtúbulos que se llama pro- 

teína tau (MAPT) (figura 15-3, A y B). Junto a 

ello aparece una pérdida neuronal de intensi- 

dad variable. 

Las lesiones [A y tau afectan a varias regiones 

del cerebro en el síndrome de Down: corteza 

prefrontal, hipocampo, ganglios de la base, tála- 

mo, hipotálamo y mesencéfalo (Wisniewski et 
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al., 1985), y se cree que son el fundamento del 

desarrollo del declive cognitivo y de la demen- 

cia, según indica la correlación entre el número 

de placas y ovillos y la intensidad de la demen- 

cia. También se ha relacionado la alteración de 

la función cognitiva con la degeneración de las 

neuronas colinérgicas situadas en el núcleo basal 

de Meynert, que degeneran de forma precoz en 

la enfermedad de Alzheimer. Se han demostrado 

déficits en el sistema colinérgico del cerebro sín- 

drome de Down similares a los que se observan 

en la enfermedad de Alzheimer (Contestabile et 

al., 2008). Tanto en el síndrome de Down como 

en la enfermedad de Alzheimer se ha observado 

degeneración de las neuronas colinérgicas de los 

ganglios basales y menor actividad de la enzima 

sintetizadora de acetilcolina, la colinoacetiltrans- 

ferasa (ChAT) (Mann et al., 1985). Es notable que 

el sistema colinérgico del telencéfalo basal es 

aparentemente normal en los fetos y bebés con 

síndrome de Down, tanto en lo que se refiere al 

número de neuronas como de actividad ChAT 

(Lubec et al., 2001), pero empieza a degenerar en 

la adolescencia tardía y en la adultez. Ello presta 

más apoyo a la idea de que en las personas con 

síndrome de Down ocurren procesos degene- 

rativos a lo largo de su envejecimiento. 

La sustancia PA está formada por péptidos, los 

principales de los cuales son el [f¿A-40 y el [fPA-42, 

ambos formados a partir de la proteína precur- 

sora de amiloide (APP) mediante la acción de las 

enzimas [P-secretasa (BACEl) y y-secretasa. La 

síntesis de esta proteína depende de su corres- 

pondiente gen, el APP, localizado en el cromosoma 

21 y habitualmente sobreexpresado en el síndro- 

me de Down al existir 3 copias del gen en lugar 

de 2. En consecuencia, se aprecia un exceso de 

contenido de la APP en la sangre de las personas 

con síndrome de Down muy tempranamente, y 

lógicamente también en su cerebro. Numerosas 

investigaciones han demostrado que la presencia 

de PA 40 y PA42 juega un papel prominente en 

la génesis de la enfermedad de Alzheimer. Así, 

por ejemplo, mutaciones observadas en el gen 

APP (p. ej., duplicación en un cromosoma) son 

causa de la aparición de ciertas formas precoces 

de enfermedad de Alzheimer familiar (Rovelet- 

Lecroux, 2006). Esto da origen a la hipótesis de 

la llamada cascada amiloide (figura 15-4). 

Si en la enfermedad de Alzheimer hay caracterís- 

ticos depósitos de (A, si ésta se forma a partir 

de la APP y en el síndrome de Down hay exceso 

de APP, es fácil establecer una relación causa- 

efecto y responsabilizar al exceso de dosis del gen 

de la APP como causante primario de la precoz 

aparición de enfermedad de Alzheimer en el sín- 

drome de Down. De hecho, en una persona con 

síndrome de Down que tenía una traslocación 

parcial del cromosoma 21 en la que faltaba el gen 

APP, no apareció ni demencia ni neuropatología 

propia de la enfermedad de Alzheimer (Prasher 

et al., 1998). Y en cambio, en cuatro personas 

con traslocación del cromosoma 2l, con pocas 

manifestaciones propias del síndrome de Down 

pero el segmento traslocado contenía el gen APP, 

desarrollaron demencia de forma precoz (Ring- 

man et al., 2008). 

Pero las cosas no son tan sencillas. En primer 

lugar, si bien es cierto que los péptidos [A se 

forman a partir de la APP, lo normal es que esta 

proteína origine otro péptido distinto, el amiloide 

a. que no es neurotóxico. Es decir, que el exceso 

de APP originaría un exceso de amiloide ú, pero 

no necesariamente de los PA 40 y 42 que son 

los tóxicos. Algo, pues, tiene que ocurrir para 

que se desvíe la transformación de APP hacia 

la producción de (A. En segundo lugar, la acu- 

mulación de PA no conduce directamente a la 

muerte neuronal que vemos en la enfermedad 

de Alzheimer sino que requiere la iniciación de 

un proceso secundario. Con otras palabras, la 

acumulación de HA es condición necesaria pero 

no suficiente para que se inicie la neuropatolo- 

gía propia de la enfermedad de Alzheimer. De 

hecho, se ha comprobado en la clínica humana 

que no existe una correlación entre la deposi- 

ción total de amiloide y la pérdida de memoria 

en la enfermedad de Alzheimer. Y es que otro 

factor de decisiva importancia es la presencia de 



376 Síndrome de Down: Neurobiología, neuropsicología y salud mental 

los ovillos neurofibrilares formados por proteína 

tau asociada a microtúbulos (MAPT) así como la 

presencia de otros oligopéptidos derivados de la 

APP y distintos de los HA 40 y 42. 

¿Cómo interactúan el PA y el MAPT en la patoge- 

nia de la enfermedad de Alzheimer? Se sabe que 

los monómeros de PA pueden formar especies 

oligoméricas solubles que ocasionan profunda 

disfunción de las sinapsis (Jang et al., 2010; Quer- 

furth y LaFerla, 2010) sin que lleguen a ocasionar 

necesariamente muerte neuronal; pero también 

estos oligómeros pueden disparar la patogenia 

hacia la formación de MAPT (ver más adelante), 

haciendo que la MAPT inicialmente soluble vaya 

sufriendo procesos de hiperfosforilación que ter- 

minen en un proceso de aceleración de la agre- 

gación de MAPT insoluble y tóxica. La acumula- 

ción final de estas especies patógenas conduce 

a la muerte neuronal y a los correspondientes 

efectos cognitivos propios de la demencia. 

En los individuos jóvenes con síndrome de Down 

(por debajo de 30 años), la acumulación de PA 

se manifiesta en forma de depósitos difusos sin 

que aparezca degeneración neurítica. Estas pla- 

cas difusas son tioflavina-S negativas, indicando 

la ausencia de amiloide fibrilar. Con el tiempo, 

las especies (¿A extracelulares en el sindrome de 

Down pueden ser modificadas mediante proce- 

sos de isomerización, racemización y oxidación 

dando origen a formas más insolubles que ter- 

minan por formar depósitos. 

El procesamiento de APP tiene lugar en el sistema 

de endosomas | lisosomas. Cuando se analiza la 

ubicación de la PA intracelular, se encuentra que 

su localización está en dicho sistema. Uno de los 

primeros rasgos que se aprecian en el síndrome 

de Down es la alteración del sistema endosomal/ 

lisosomal. Incluso en un cerebro de un feto con 

síndrome de Down de 28 semanas de gestación se 

apreció engrosamiento endosómico como signo 

de alteración. Cabría pensar que la triplicación 

del cromosoma 21 con el consiguiente aumento 

en los productos propios de sus genes es capaz 

de iniciar la activación temprana y la disfunción 

del sistema endosómico, y de ese modo provo- 

car la producción de PA (Cataldo et al., 2003: 

Nixon y Cataldo, 2006). 

El factor desencadenante capaz de disparar la 

activación y la disfunción del sistema endosómi- 

co en las células del síndrome de Down puede 

ser, precisamente, la alteración del metabolismo 

energético que se observa en esas células. La 

propia sobreexpresión de APP tal como se ve 

en el síndrome de Down puede alterar la función 

de las mitocondrias, lo que a su vez favorece el 

incremento y acumulación intracelular de A. 

Las alteraciones en el metabolismo energético 

mitocondrial pueden estar en la base de todo 

este proceso, de modo que la fuente principal 

de especies de oxígeno reactivo es la que con- 

tribuiría a que la proteína APP fuera procesada 

hacia la vertiente amiloidogénica. Existiría, pues, 

una estrecha relación entre la disfunción mito- 

condrial, la producción de radicales de oxígeno 

reactivo y la producción de PA. 

La presencia e implicaciones del estrés oxidati- 

vo han sido estudiadas en uno de los modelos 

de ratón para la enfermedad de Alzheimer más 

fiables: el ratón triple transgénico que almacena 

tres transgenes críticos: el de una de las preseni- 

linas, PSIM146V, el de la proteína APP, APPSWE, 

y el de la proteína tau, TauP30I1L [MAPTP301L] 

(Resende et al., 2008). En estos ratones triple- 

transgénicos existe un incremento en la peroxi- 

dación de lípidos, que es un marcador de estrés 

oxidativo, previo a la aparición de las patologías 

BA y tau. El estrés oxidativo aparece como un 

hecho temprano en el desarrollo de la enfer- 

medad de Alzheimer. En el modelo de ratón, la 

oligomerización de [3A se inicia entre los 2 y los 

6 meses de edad, lo que sugiere que el estrés 

oxidativo observado entre los 3 y 5 meses puede 

ser iniciado por la presencia de PA oligoméricos. 

Las formas solubles de este péptido, ligandos 

difusibles derivados del amiloide, estimulan una 
formación en exceso de las especies de oxígeno 
reactivo. En conclusión, se propone que el estrés 
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oxidativo es un hecho precoz que desencadena 

la disfunción endosómica, y desplaza a la APP 

hacia la vía de producción de [f3A. 

Volviendo ahora a la patogenia de la enferme- 

dad de Alzheimer en el síndrome de Down, 

son abundantes los estudios que documentan la 

presencia de estrés oxidativo en diferentes ór- 

ganos de las personas con síndrome de Down, 

incluido el sistema nervioso central (Pallardó et 

al., 2006). Como ya se ha mencionado, neuro- 

nas fetales de síndrome de Down mantenidas 

en cultivo muestran acumulación intracelular 

de radicales de oxígeno reactivo, incluida la 

peroxidación de lípidos, así como alteraciones 

de la función mitocondrial (Busciglio et al., 1995; 

2002). Y de acuerdo con la hipótesis propuesta, 

los cultivos neuronales obtenidos de cerebro fetal 

con síndrome de Down muestran alteraciones 

en el procesamiento del APP y acumulación de 

PA intracelular. De este modo, la convergencia 

de dos factores fundamentales que derivan de 

la sobreexpresión de genes en el síndrome de 

Down, como la producción excesiva de APP y el 

aumento de estrés oxidativo, conducen hacia la 

sobreproducción de A la cual, a su vez, refuerza 

la disfunción mitocondrial y potencia la cascada 

amiloide (Zana et al., 2007). 

Para Cenini et al. (2012), el desequilibrio en- 

tre los estímulos pro-oxidativos y la actividad 

celular antioxidante es factor determinante en 

el desarrollo de la neuropatología Alzheimer. 

Estos autores observan niveles altos de lesión 

oxidativa en los cerebros de las personas con 

síndrome de Down, pero no apreciaron dife- 

rencias entre quienes mostraron demencia y 

los que no la mostraron; una vez más, hay un 

factor que se nos escapa para explicar por qué, 

a igualdad aparente de neuropatología tipo Al- 

zheimer, unos desarrollan demencia y otros no 

la desarrollan. Junto a ello, apreciaron acumu- 

lación de oligómeros de fBA que aumenta con 

la edad. Las isoformas solubles de PA aparecen 

tempranamente tras su síntesis por ruptura de 

la APP, en forma de oligómeros, protofibrillas y 

ligandos difusibles que inicialmente se acumulan 

intraneuronalmente, y que pueden ser más im- 

portantes a la hora de ocasionar una disfunción 

neuronal que el PA extracelular. Los oligómeros 

de (¿A pueden provocar disfunción mitocondrial 

y exacerbar el defecto oxidativo propio del sín- 

drome de Down. Parece claro que producción 

de [PA y estrés oxidativo son factores que se 

refuerzan mutuamente. Tampoco Hartley et 

al. (2014) apreciaron relación entre el grado de 

deposición neocortical de HA y nivel de funcio- 

namiento cognitivo en 63 adultos con síndrome 

de Down en edades comprendidas entre 30 y 

53 años, que no mostraban signos de demencia. 

Pero en la neuropatología y en la patogenia de 

la enfermedad de Alzheimer existe otro impor- 

tante elemento: la proteína tau que se encuen- 

tra íntimamente ligada a los ovillos neurofibrila- 

res (figura 15-3 B). Esta proteína se caracteriza 

por su enorme riqueza de fosforilación que la 

transforma y le hace perder su flexibilidad. Pues 

bien, una enzima fosforilante que ha mostrado 

gran capacidad para fosforilar la proteína tau es 

la DyrklA, codificada por el gen DYRKIA pre- 

sente en el cromosoma 2l y sobreexpresado 

en el síndrome de Down. Kimura et al. (2007) 

demostraron que la proteína (A, en especial la 

PA-42, promueve un aumento de la transcrip- 

ción de DYRKIA en células de neuroblastoma, y 

esto se observa también en modelos de ratones 

transgénicos. La sobreexpresión de este gen hi- 

perfosforila la proteína tau, un rasgo típico de 

los ovillos neurofibrilares presentes en la neu- 

ropatología Alzheimer del síndrome de Down 

(Liu et al., 2008). 

De este modo, DYRKIA podría ser el eslabón 

patogénico entre el exceso de [»A-42 y la pro- 

teína tau hiperfosforilada, que se aprecia en la 

enfermedad de Alzheimer. El exceso de [A po- 

dría elevar la transcripción del gen DYRKIA (ya 

sobreexpresado de por sí en el síndrome de 

Down), y el incremento de la enzima DYRKIA 

provocaría la fosforilación de la proteína tau (Liu 

et al., 2008). 
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Toda esta explicación patogénica tiene su funda- 

mento en la hipótesis amiloidogénica que defiende 

que el factor fundamental de patología Alzheimer 

es la presencia de amiloide. Pero la toxicidad neu- 

ronal que caracteriza a esta enfermedad puede 

provenir también de otros fragmentos derivados 

del APP, oligopéptidos más pequeños que [)A-42 

y no amiloidogénicos, como son PA17-40/42 y 

PAl1-40/42. Tales oligopéptidos tienen capacidad 

de formar canales iónicos en la membrana, con ca- 

pacidad para incrementar fuertemente la entrada 

de calcio con su correspondiente acción neuro- 

tóxica (Jang et al., 2010). Puesto que en definitiva 

derivan de la APP y ésta se encuentra aumentada 

en el síndrome de Down, seguiría teniendo parti- 

cular protagonismo la triple presencia del gen APP 

como factor determinante de la asociación entre 

síndrome de Down y enfermedad de Alzheimer. 

3. Prevención, detección y 
diagnóstico del deterioro cognitivo 
y enfermedad de Alzheimer en el 
síndrome de Down 

Son pocos los estudios en los que se ha realiza- 

do un seguimiento riguroso de las característi- 

cas cognitivas, conductuales y emocionales de 

la etapa adulta de las personas con síndrome de 

Down; es decir, un estudio longitudinal prospec- 

tivo dirigido a conseguir la adecuada prevención 

y diagnóstico del deterioro cognitivo. 

Visser et al. (1997) realizaron un estudio lon- 

gitudinal de diez años de evolución, en el que 

establecieron como criterios diagnósticos para 

definir el inicio de demencia, la aparición de, al 

menos, diez síntomas incluidos en su Early Signs 

of Dementia Checklist. Ello significa la alteración 

de al menos el 25% en el Inventario de Habili- 
dades Sociales para personas con discapacidad 

intelectual. En este estudio se constató, una vez 
más, que algunas personas con síndrome de 
Down desarrollaron demencia mientras que otras 
sólo mostraron un cierto declive con la edad y 

deterioro en su evolución, sin que presentaran 

demencia. Es decir, confirmaron la presencia de 

un declive funcional en los adultos ancianos con 

síndrome de Down, propio de la edad y no de 

la enfermedad de Alzheimer, con un pronóstico 

favorable que requirió, como es lógico, sus pro- 

pias atenciones y cuidados. En el citado estudio, 

desarrollaron demencia 56 personas de un total 

de 307, siendo la media de edad a la que se inició 

los 56,1 años. En cuanto a los sujetos que inicia- 

ron deterioro, éste comenzó con síntomas poco 

específicos (por ejemplo, disminución del interés 

por las cosas, la velocidad de su movimiento, de 

la motivación), acompañados de cambios de hu- 

mor y/o exageración de sus rasgos psicológicos. 

Los síntomas se hicieron más específicos confor- 

me se aproximaban a lo que sería el diagnóstico 

definitivo de demencia, con disminución en la 

capacidad de hacer movimientos coordinados, 

de ejecutar las tareas a las que la persona esta- 

ba acostumbrada, deterioro en la capacidad de 

atenderse a sí misma en las necesidades diarias 

habituales (alimentación, aseo) y en la capacidad 

de comunicarse verbalmente. Mostraron, por 

otra parte, signos de pérdida progresiva de la 

orientación témporo-espacial, pudiendo llegar 

a mostrar serias dificultades en la marcha. Con 

frecuencia aparecía incontinencia urinaria y eran 

más frecuentes las crisis epilépticas. 

En el estudio longitudinal de Prasher et al. (1998b), 

realizado con 128 sujetos con síndrome de Down 

a lo largo de tres años, insisten en el concepto 

de que un simple declive asociado a la edad en 

las capacidades adaptativas no significa que haya 

enfermedad de Alzheimer. Estos investigadores 

siguieron los criterios de la CDR-10 (Diagnostic 

Criteria for Research) establecidos por la OMS 

en 1993 para el diagnóstico de la demencia. Se- 

gún estos autores, es preciso observar cambios 

importantes en la cognición, el humor, la con- 

ducta y el funcionamiento social y que éstos se 

agraven durante un mínimo de 2 años. 

El estudio de Ribes y Sanuy (2000) demuestra que 
las personas con síndrome de Down mayores de 
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38 años manifiestan una mayor probabilidad de 

desarrollar un deterioro cognitivo en las áreas 

de lenguaje y coordinación visuomotora similar 

a la demencia tipo Alzheimer. Asimismo, Feld- 

man et al. (2008) sugieren que para realizar un 

diagnóstico preciso de demencia en esta pobla- 

ción es importante integrar información sobre 

la historia evolutiva del sujeto, aspectos físicos 

y de salud y el resultado de pruebas cognitivas 

adecuadas y sensibles a esta población. 

En otro estudio, Lanfranchi et al. (2010) anali- 

zan las funciones ejecutivas en adolescentes con 

síndrome de Down. De este modo, los autores 

pretenden demostrar que el estudio de estas fun- 

ciones en adolescentes puede ayudarnos mejor 

a entender si el rendimiento en las tareas de las 

funciones ejecutivas en personas con síndrome 

de Down es determinado por la edad o por la 

enfermedad de Alzheimer, o si este rendimiento 

está directamente relacionado con el perfil cog- 

nitivo en el síndrome de Down. Los resultados 

sugieren el conocido deterioro de las funciones 

ejecutivas en los adolescentes con síndrome de 

Down comparados con los de desarrollo normal, 

por lo que se demuestra que el déficit en éstas 

funciones es característico del síndrome de Down. 

En España se han iniciado en los últimos años 

varios estudios longitudinales de seguimiento 

neuropsicológico de las características cognitivas, 

conductuales y emocionales en las personas con 

síndrome de Down y otras discapacidades inte- 

lectuales (Fernández-Olaria, 2011). Será preciso 

atender al rigor científico con que se realicen 

porque en un futuro próximo aportarán datos 

específicos sobre el proceso de envejecimiento, 

y ayudarán a precisar posibles diferencias entre 

el síndrome de Down y otras discapacidades. 

3.1. Análisis y prevención del deterioro 
cognitivo en el síndrome de Down 

Como ya se ha mencionado anteriormente, las 

personas con síndrome de Down que hoy tienen 

de 30a 40 años difieren en sus rasgos y caracte- 

rísticas de las personas con síndrome de Down 

adultas de hace unas décadas, tanto en lo que se 

refiere a su salud como a su recorrido vital y ex- 

periencial, y a las oportunidades que han tenido 

para desarrollar sus capacidades y habilidades. 

De ahí la incertidumbre de los estudios sobre 

envejecimiento de las personas con discapacidad 

intelectual de que disponemos actualmente y, en 

concreto, de las que tienen síndrome de Down, 

y el poco consenso que ha habido hasta ahora 

en cuanto a los criterios que se establecen para 

elaborar un diagnóstico clínico claro de deterioro 

en las fases iniciales. 

Los estudios realizados informan que existen 

ciertos indicadores de cambios cognitivos, 

conductuales y emocionales que en las fases 

iniciales pueden ser muy sutiles; por eso se hace 

imprescindible realizar un seguimiento riguroso y 

longitudinal de los cambios que van a ir apare- 

ciendo a lo largo del proceso de envejecimiento. 

Seguimiento que sólo será posible si se dispone 

de la información premórbida, basal, del funcio- 

namiento y de la historia personal de cada sujeto 

en particular (Auty y Scior, 2008). Actualmente, 

existe demasiada predisposición a diagnosticar a 

las personas con síndrome de Down de demencia 

tipo Alzheimer sin hacer una valoración exhaus- 

tiva de su situación, por lo que es necesario ser 

muy cauto (Burt et al., 2005). 

Dada la gran variabilidad interindividual entre 

las personas con síndrome de Down, será pre- 

ciso conocer y describir las características que 

presenta su proceso de “hacerse mayor”, y ela- 

borar una prevención e intervención adecuadas 

a sus necesidades. Se dispondrá inicialmente de 

un registro o línea base sobre la realidad cog- 

nitiva, emocional y conductual de cada sujeto 

como punto de referencia para continuar con 

el control y estudio de los posibles cambios que 

pueden ir apareciendo a lo largo de su proceso 

de envejecimiento. Es decir, una historia clínica, 

historia de vida, antecedentes patológicos, fun- 

cionamiento adaptativo, historia familiar, aspectos 
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psicosociales y cambios en la vida de la persona 

con síndrome de Down que pudieran resultar 

estresantes. 

El National Task Group on Intellectual Disabilities 

and Dementia Practices formuló un documento de 

consenso sobre recomendaciones para la eva- 

luación y tratamiento de la demencia en adultos 

con discapacidad intelectual (Moran et al., 2013). 

Estos autores dividen el proceso de evaluación 

de la demencia en nueve pasos que se resumen 

de la siguiente manera: 

I. Obtener una completa historia médica y 

psiquiátrica 

2. Describir el funcionamiento pasado o línea 

base 

3. Describir el funcionamiento actual 

4. Realizar una revisión pormenorizada del 

funcionamiento de los diferentes sistemas 

(pulmonar, neurológico, etc.) 

5. Revisión de la medicación 

6. Historial familiar que incluya posibles casos 

de demencia detectados en familiares de 

primer grado 

7. Recoger información de aspectos psicoso- 

ciales o cambio en la vida de la persona con 

discapacidad intelectual que pudieran resul- 

tar estresantes 

8. Revisar la historia social, vital, el entorno y 

el nivel de apoyo 

9. Sintetizar la información 

Por ello, resulta imprescindible tener en cuenta 

todas las observaciones que se recojan de las 

pruebas administradas de manera periódica e 

información que puedan aportar las personas 

que rodean la vida del individuo en sus diferentes 
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contextos (familiar, social y laboral) mediante 

cuestionarios anuales o semestrales, cuando 

sea necesario. para documentar dichos cambios. 

Todo ello es importante para interpretar ade- 

cuadamente los indicadores neuropsicológicos y 

discriminar entre los procesos propios de la ve- 

jez y los de-otras patologías (Auty y Scior, 2008); 

es así como se puede realizar un preciso diag- 

nóstico diferencial que descarte otros procesos 

que son más fácilmente tratables y que pueden 

enmascarar y/o confundirse con el posible inicio 

de deterioro cognitivo. Por eso se necesita tan- 

to conocer el estado de salud que caracteriza al 

envejecimiento de las personas con síndrome de 

Down u otras discapacidades (Esbensen, 201|!; 

Feldman et al., 2008). 

Se ha de prestar especial atención a los cambios 

en el comportamiento, en la emotividad y en la 

comunicación, así como vigilar los declives en las 

capacidades de razonamiento y de la memoria. 

El deterioro de capacidades puede ser atribuido, 

aunque no siempre, a alteraciones de la conducta 

o a alguna patología mental, pudiendo ser con- 

secuencia de crisis vitales (pérdidas de familia- 

res, cambios de residencia, etc.) generadoras de 

ansiedad. Por ello, es preciso que la evaluación 

abarque varias áreas funcionales y que se realice 

por un equipo multidisciplinar. Asimismo, para 

alcanzar un adecuado diagnóstico, es imprescin- 

dible conocer bien a la persona con discapacidad 

en sus dimensiones afectiva, cognitiva y conduc- 

tual, y dotar a las familias de pautas de observa- 

ción que les ayuden a realizar en el día a día una 

valoración en el tiempo. 

Como hemos comentado anteriormente, algu- 

nos de los cambios conductuales y emocionales 

citados suelen ser síntomas clínicos poco espe- 

cíficos, muy sutiles, que a veces hacen pensar y/o 

responden a otros trastornos. En el síndrome de 

Down nos fijaremos especialmente en la depre- 

sión, en la disfunción tiroidea, en el sindrome de 

la apnea del sueño a menudo como consecuencia 

de obesidad (mucho más frecuente en el adulto 

de los que se pensaba), en otros problemas de las 
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vías respiratorias (Trois et al. (2010), en la posible 

cardiopatía del adulto, en las pérdidas sensoria- 

les propias de la edad pero más aceleradas en el 

síndrome de Down por causa del envejecimiento 

precoz y en los trastornos epilépticos que pueden 

confundirse con un posible inicio de deterioro 

cognitivo si éstos no están bien diagnosticados. 

Por ejemplo, el hipotiroidismo está presente 

en el 20-30% de las personas con síndrome de 

Down y pueden causar bradipsiquia y confusión 

originando trastornos de conducta y bajo ren- 

dimiento en el trabajo debido a somnolencia. 

O la depresión, de la que hemos descrito ante- 

riormente los síntomas similares a los del inicio 

de una demencias, (McGuire y Chicoine, 2010). 

Asimismo, las alteraciones emocionales y conduc- 

tuales pueden atribuirse a la propia discapacidad 

intelectual, y sin embargo están enmascarando 

un trastorno mental. Este error de atribución se 

denomina diagnóstico eclipsado (Esteba-Castillo et 

al. 2012). Tradicionalmente, se ha minimizado la 

posibilidad de que las personas con discapacidad 

intelectual sufran un trastorno mental, más bien 

se consideraba que tales problemas psiquiátricos 

constituían un síntoma más del retraso mental. 

Hoy en día se reconoce este error. 

Para realizar este buen diagnóstico diferencial en 

el que tanto estamos insistiendo, de manera rigu- 

rosa, en una población tan compleja por su pro- 

pia naturaleza, es necesario utilizar herramientas 

adecuadas que permitan recoger las principales 

características de indicadores neuropsicológicos 

de tipo cognitivo, conductual y emocional, y llevar 

a cabo la observación longitudinal de su proceso 

de envejecimiento, tomando como muestra a 

adultos jóvenes para conocer el punto de partida 

basal cognitivo y de funcionamiento adaptativo y 

poder realizar una adecuada prevención, detec- 

ción e intervención. 

Es importante describir con la mayor precisión 

la detección inicial de los cambios cognitivos y 

emocionales que pueden ir apareciendo, para lle- 

var a cabo una buena prevención y/o intervención 
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ajustada a las necesidades y calidad de vida de cada 

persona. Lo que está claro es que, cuando aparecen 

cambios neuropsicológicos, se hacen patentes en el 

registro día a día; pueden presentarse de manera 

variable en cada sujeto y de manera heterogénea 

en cuanto al momento de aparición en cada uno, 

lo cual hace imprescindible elaborar un registro 

amplio para realizar un estudio longitudinal y ob- 

servar si estos síntomas van en aumento. 

3.2. Herramientas de evaluación y 
diagnóstico del deterioro cognitivo en el 
síndrome de Down 

La evaluación y diagnóstico de deterioro cognitivo 

y/o de enfermedad de Alzheimer en las personas 

con síndrome de Down es una tarea compleja 

por la necesidad de realizar un seguimiento sis- 

temático, constante, homogéneo y longitudinal 

para observar los posibles cambios que pueden 

aparecer a lo largo del envejecimiento. Profe- 

sionales y familias deben realizar observaciones 

regulares de aquellos aspectos cognitivos y del 

comportamiento susceptibles de verse alterados 

por un proceso de demencia (Bigby 2004; Moran 

et al., 2013). Todo ello permitirá diferenciar el 

funcionamiento cognitivo del inicio de un proceso 

de demencia o deterioro cognitivo (Moran et al. 

2013; Salvador-Carulla y Novell 2003; Krinsky- 

McHale y Silverman, 2013; Thorpe et al., 2000). 

En la población general existe una gran varia- 

bilidad interindividual, sobre todo en el estado 

cognitivo puesto que depende del nivel educati- 

vo, el nivel de actividad y los factores genéticos, 

entre otras variables, que de un modo u otro 

influyen sobre las distintas capacidades a lo largo 

de la vida y determinan el estado en la vejez. En 

el caso de las personas con síndrome de Down, 

la heterogeneidad es mucho mayor y esto hace 

que resulte especialmente difícil diagnosticar el 

inicio de un posible deterioro siguiendo los mis- 

mos criterios que se utilizan para la población 

general, debido a que se trata de una población 

con discapacidad intelectual y, a menudo, sus 
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habilidades comunicativas, sociales y adaptati- 

vas guardan relación no sólo con su capacidad 

cognitiva sino con las oportunidades de vida que 

han tenido. Además, las pruebas neuropsicológi- 

cas que se utilizan para la población general no 

son adecuadas para las personas con síndrome 

de Down, dado que suelen provocar el efecto 

“suelo”. 

Una de las limitaciones generalmente señaladas 

es la dificultad para utilizar las pruebas de de- 

tección y diagnóstico de la demencia validadas 

en la población general, dado que puede que 

no resulten sensibles a la hora de diferenciar el 

deterioro cognitivo asociado a la discapacidad 

intelectual de aquel asociado a la demencia (por 

ejemplo, el MiniMental o las escalas de Wechsler 

que son las que se utilizan habitualmente) (Mo- 

ran et al., 2013). 

Hasta ahora se han utilizado test cognitivos que 

son poco adecuados para la población con sín- 

drome de Down, dado que no sólo son poco 

sensibles e inespecíficos para este grupo, sino que 

además tienen un elevado contenido lingúístico 

y ello perjudica a la mayoría de estas personas. 

Además, son escasas las pruebas validadas con 

población española. 

Asimismo, otra de las dificultades que a veces se 

presentan en el proceso evaluativo surge como 

consecuencia de someter a la persona a una si- 

tuación extraña y desconocida. El estrés que 

este entorno suscita es fuente de sentimientos 

de frustración, temor o confusión, entre otros, 

impidiendo una cooperación óptima del sujeto. 

Ánte estas situaciones, es conveniente disponer 

de un tiempo extra en la consulta para tranquili- 

zar a la persona y adoptar actitudes y conductas 

que aumenten su comprensión y confianza. 

La evaluación y tratamiento de las personas con 

discapacidad intelectual no siempre es una ta- 

rea sencilla. Pueden presentarse problemas a la 

hora de determinar lo que siente la persona si 

tiene problemas para expresar sus sensaciones o 
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comprender las demandas que se le hacen. Debe 

utilizarse al menos una medida estandarizada 

y adaptada a población con discapacidad inte- 

lectual que nos permita obtener una línea base 

neuropsicológica, un punto de inicio a partir del 

cual realizar medidas repetidas que después se 

comparen a lo largo del tiempo y nos permitan 

evaluar la magnitud del cambio o deterioro cog- 

nitivo en la persona con discapacidad intelectual 

(Moran et al., 2013). Citamos a continuación las 

que nos parecen más apropiadas. 

a) El test screening (NTG-Early Detection Screen 

for Dementia). No es un instrumento de diag- 

nóstico, pero ayuda a los profesionales a sos- 

pechar sobre un posible proceso de demencia 

en las personas con discapacidad intelectual. 

Este instrumento puede encontrarse en: http:// 

aadmd.org/ntg/screening (septiembre, 2014). 

b) Esteba-Castillo et al. (2013) han adaptado la 

Prueba de Exploración Cambridge para la va- 

loración de los trastornos mentales en adultos 

con síndrome de Down o discapacidad intelec- 

tual (CAMDEX-DS) de Holland et al. (2006). 

Permite diferenciar entre el déficit cognitivo 

secundario a la propia discapacidad intelectual 

y el déficit cognitivo secundario a un proceso 

degenerativo en personas con discapacidad 

intelectual leve y moderada, independiente- 

mente de su etiología (Esteba-Castillo et al., 

2013). Se trata de un material de fácil apli- 

cación, tanto para la persona con síndrome 

de Down como para el informante (familiar, 

cuidador, etc.), y aporta información sobre el 

estado cognitivo del sujeto (CAMCOG-DS). 

Al mismo tiempo, recoge información relati- 

va a las habilidades adaptativas, así como de 

la conducta y de la personalidad (CAMDEX- 

DS). (Ver capítulo 17). 

En varios estudios se ha utilizado el CAMDEX- 

DS como herramienta útil de detección del 

deterioro cognitivo debido a una demencia 

(Nieuwenhuis, 2009; Roth et al., 1999; Ball 

et al., 2008 y 2010). En estos estudios, el 
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diagnóstico de demencia se ha apoyado bási- 

camente en la entrevista del informador, quien 

conoce el día a día de la persona con disca- 

pacidad intelectual y puede informar de los 

cambios conductuales y de personalidad, así 

como de memoria y de otras áreas cognitivas. 

La versión española se puede administrar a 

personas con discapacidad intelectual leve y 

moderada independientemente del diagnós- 

tico de discapacidad intelectual. Lo más inte- 

resante de esta prueba, del CAMCOG-DS es 

que se puede establecer dos puntos de corte 

en función del nivel de discapacidad intelec- 

tual de las personas con síndrome de Down 

(según sea leve o moderada). Sin embargo, 

será el estudio longitudinal y la suma de las 

distintas informaciones las que determinaran 

la existencia o no de deterioro cognitivo. DE 

todas maneras, se considera del todo nece- 

sario disponer de datos previos o nivel basal 

del individuo 

Otro instrumento que será de gran utilidad 

para evaluar el deterioro cognitivo y que ha 

sido adaptado para ser aplicado a la población 

con discapacidad intelectual es el Programa 

Integrado de Exploración Neuropsicológica para 

Personas con Discapacidad Intelectual (PIEN- 

DI) o el Test Barcelona para Personas con Dis- 

capacidad Intelectual (TB-DI) que pronto será 

publicado. 

Para ayudar a clarificar el diagnóstico se rea- 

lizan pruebas de neuroimagen como la to- 

mografía axial computarizada (TAC), la to- 

mografía por emisión de positrones (PET), 

resonancia magnética o tomografía compu- 

tarizada de emisión monofotónica (SPECT) 

(Moran et al. 2013). 

También los problemas de salud mental en 

las personas con discapacidad intelectual y, 

en concreto, con síndrome de Down pueden 

ejercer un impacto negativo tanto a nivel cog- 

nitivo como emocional (Thorpe et al., 2000). 

Se ha investigado menos sobre la trayectoria 
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de los problemas conductuales/emocionales 

en las personas con síndrome de Down quizás 

por la creencia errónea de que estas perso- 

nas disfrutan de manifestaciones conductua- 

les positivas. Según Makary et al. (2014) en 

un estudio realizado con una muestra de 53 

adultos con síndrome de Down de edades 

comprendidas entre los 16 y 56 años, no se 

encontraron asociaciones significativas entre 

la edad y abanico de indicadores conductua- 

les/emocionales (por ejemplo, la depresión, 

el retraimiento, la irritabilidad, la agresión, 

las conductas y emociones antisociales, etc.) 

sugiriendo que existe un patrón más positivo 

de envejecimiento de lo que se ha descrito 

previamente. Algunos estudios, sin embargo, 

apreciaron mejorías o deterioros en proble- 

mas conductuales y emocionales asociados a 

la edad (Esbensen et al., 2008; Patti y Tsiouris, 

2006), aunque no se descarta que el aumento 

de sintomatología depresiva en sus participan- 

tes durante la adultez fuese debida a una etapa 

precoz de demencia y no a una característica 

del envejecimiento sin demencia. 

En cuanto a los instrumentos que pueden ayudar 

a determinar si existe enfermedad mental en es- 

tas personas, destacamos los siguientes: 

a) PAS_ADD 10 (Entrevista de Evaluación Psiquiá- 

trica para Adultos con Trastornos del Desarrollo) 

(Moss et al., 1993). La prueba consiste en una 

entrevista semiestructurada diseñada para 

detectar trastornos mentales en personas 

con discapacidad intelectual, e incluso pue- 

de basarse únicamente en la entrevista a una 

persona de su entorno en caso de que tenga 

importantes dificultades de comunicación. 

Esta prueba ha sido adaptada a la población 

española por García González-Gordon (2001). 

DASH_ll. Evaluación diagnóstica para discapa- 

citados graves (Matson, 1994). 

DM-ID. Manual de Diagnóstico-Discapacidad 

Intelectual, que consiste en una adaptación 
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española llevada a cabo por la National As- 

sociation of Dual Diagnosis (NADD) de los 

criterios DMS-IV-TR para personas con dis- 

capacidad intelectual. 

d) DC-LD. Diagnostic Criteria for Psychiatric Di- 

sorders for use with Adults with Learning Di- 

sabilities/Mental Retardation. Diseñado para 

que pueda ser aplicado a adultos con DI 

moderado o profunda e intenta superar 

las limitaciones de los criterios CIE-10 a la 

hora de ser aplicados a la población con DI 

(Cooper et al., 2003). 

Por último, además de las directrices de eva- 

luación desarrolladas por el National Task Group 

on Intellectual Disabilities and Dementia Practices, 

existen otras prácticas y programas de evaluación 

neuropsicológica para la prevención y detección 

del deterioro cognitivo en personas con DI que 

se llevan a cabo en España: 

a) La Fundación Aura elaboró el Screening Aura 

de Seguimiento Neuropsicológico (SAS-INPS) con 

el fin de recoger información sobre diversos 

aspectos neuropsicológicos de tipo cognitivo, 

conductual y emocional, con el fin de estable- 

cer una línea base a partir de la cual realizar 

un seguimiento de los indicadores neuropsi- 

cológicos y de funcionamiento adaptativo de 

las personas con discapacidad intelectual que 

envejecen (Fernández-Olaria et al., 2011; Signo, 

2012). Desde el año 2011, coordina un estudio 

multicéntrico junto con el grupo de investigación 

en Neuropsicología de la Facultad de Psicolo- 

gía y Ciencias de la Educación Blanquerna. Se 

trata de un estudio longitudinal del proceso de 

envejecimiento de las personas con síndrome 

de Down y otras discapacidades intelectuales, 

con el fin de hacer una adecuada prevención del 

deterioro e intervención cognitiva y funcional 

para una mejor calidad de vida en el proceso 

de “hacerse mayor”. 

b) Desde el Servicio Especializado en Salud Men- 

tal y Discapacidad Intelectual (SEMS-DI) de 

Girona, se han creado distintos itinerarios de 

evaluación en función del nivel de discapaci- 

dad intelectual (leve/moderada o moderada/ 

grave) que permiten establecer una línea base 

y guiar la actuación de los profesionales tanto 

en la evaluación como en la intervención del 

deterioro cognitivo. Dichos itinerarios con- 

tienen diferentes pruebas de evaluación tanto 

de deterioro cognitivo (como por ejemplo el 

CAMDEX, el Test Barcelona-Dl) como de 

conducta adaptativa (ABS-RC: 2, SIB) (Esteba- 

Castillo et al., 2012). 

Pese a la complejidad del diagnóstico de demencia 

en esta población, el objetivo primordial debe ser 

promover acciones encaminadas a alcanzar una 

óptima calidad de vida y, a ser posible, basar los 

servicios y apoyos en un enfoque centrado en la 

persona, es decir, una planificación centrada en la 

persona (Wilkinson y Janicki, 2002). 

4. Intervenciones específicas para 
favorecer un envejecimiento activo 
y saludable en las personas con 
síndrome de Down 

4.1. Programas de atención 

Por lo general, las personas con discapacidad in- 

telectual, cuando llegan a la etapa adulta, tienen 

las mismas necesidades que el resto de la pobla- 

ción, si bien pueden precisar más apoyos. Para 

poder continuar desarrollando sus capacidades 

y lograr el mayor grado de autonomía posible, 

es importante que puedan contar con los apo- 

yos necesarios. Por ello es necesario preparar 

su futuro, contando con su opinión sobre la for- 

ma que quieren vivir, permitirles participar en el 

proceso de envejecimiento con óptima calidad 

de vida buscando herramientas que favorezcan 

un envejecimiento autónomo, activo y saludable. 

El mantenimiento del mayor grado de autonomía 

posible es el principal objetivo que promueve y 
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contempla la concepción propuesta por la Orga- 

nización Mundial de la Salud (2002) sobre envejeci- 

miento activo. Este término expresa el proceso de 

optimización de las oportunidades de salud, partici- 

pación y seguridad con el fin de mejorar la calidad 

de vida a medida que las personas envejecen. 

En el contexto de las personas con discapacidad 

intelectual los esfuerzos deben ir dirigidos a per- 

mitir que las personas mantengan su potencial 

de bienestar físico, social y mental a lo largo de 

su proceso de envejecimiento y participen en la 

sociedad de acuerdo con sus necesidades, deseos 

y capacidades, mientras se les proporciona pro- 

tección, seguridad y cuidado adecuados cuando 

los necesiten. 

En un estudio realizado por Brown et al. (2001) 

sobre calidad de vida en las personas con sín- 

drome de Down se observó que las personas 

mayores de 45 años se sienten felices y valoran 

positivamente que se les trate como adultos y se 

respete su privacidad. Asimismo, se han benefi- 

ciado de los avances científicos del último siglo 

que han incrementado la esperanza de vida de la 

población general y han originado nuevas líneas 

de actuación orientadas a mejorar la preven- 

ción, el diagnóstico y las opciones terapéuticas 

para mejorar la autonomía, la calidad de vida y 

el bienestar en la última etapa. 

Pero no debemos olvidar, como lo hemos recor- 

dado a lo largo de este capítulo, que el aumen- 

to de la longevidad va acompañado de mayor 

prevalencia de comorbilidad asociada al enveje- 

cimiento. Y hemos de añadir la realidad de un 

“doble envejecimiento”, dado que se produce al 

mismo tiempo el envejecimiento de la persona 

con discapacidad intelectual y el de sus familias. 

La situación familiar va a cambiar e influir tanto 

en la calidad de vida de las personas con disca- 

pacidad, como en su entorno. Por otra parte, 

el envejecimiento también afecta a la empresa 

donde desarrolla la actividad laboral, puesto que 

disminuye la productividad y eficiencia, el ritmo de 

trabajo es más lento, aumentan las bajas laborales 

y el absentismo, pueden aparecer problemas con 

el entorno y/o problemas conductuales, pérdi- 

da de autonomía, problemas para aguantar la 

jornada laboral y mantenerse en una actividad 

(Koine-Aequalitas y FEAPS Navarra, 2005). Por 

todo ello, y en lo que se refiere al ámbito labo- 

ral, es necesaria una planificación de programas 

de preparación a la jubilación como nueva eta- 

pa de la vida. Como recoge la Convención de las 

Naciones Unidas sobre Derechos de las Personas 

con Discapacidad (2006), es un derecho el llegar 

a tener un envejecimiento satisfactorio, mante- 

niendo relaciones y vínculos con sus entornos 

emocionales y estando presentes en la dinámica 

de una sociedad más inclusiva como ciudadanos 

con derechos y obligaciones. 

Envejecer es un proceso individual, pero enve- 

jecer bien es también social, dado que no sólo 

afecta a quien va sumando años, sino también a 

la familia con la que convive, a las organizaciones 

en las que desempeña sus actividades y a la pro- 

pia sociedad en la que se siente ciudadano activo. 

Por todo ello, es necesario preparar con años de 

antelación, acumulando capacidades personales, 

actitudes y proyectos de futuro que aseguren un 

envejecimiento activo en lo personal y satisfacto- 

rio en lo social. Los programas de intervención 

deben responder a las demandas que el enveje- 

cimiento en este colectivo específico presenta 

ya de forma acuciante para que éste sea pleno y 

digno (Berzosa, 2013). 

Una experiencia novedosa, y en esta línea, es el 

Programa Aura Vital creado en el año 2012 por la 

Fundación Aura. Este programa nació con la fi- 

nalidad de ofrecer una atención global y, a la vez, 

personalizada para optimizar el bienestar físico, 

social y mental de aquellas personas que por ra- 

zones diversas de salud o para aquellos que se 

hacen “mayores” han tenido que interrumpir su 

vida laboral. Ofrece una atención integral cuyo 

principal objetivo es lograr el mantenimiento 

de la autonomía y promover la calidad de vida 

potenciando una actitud activa e independiente 

y, en algunos casos, un envejecimiento activo y 
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saludable. En cuanto a esto último, procura in- 

cidir en la fase más avanzada de la vida laboral 

de un trabajador para poder diseñar servicios 

y programas adecuados con una visión positi- 

va del envejecimiento, partiendo no sólo de las 

necesidades sino de las capacidades, competen- 

cias, motivaciones e intereses así como del co- 

nocimiento de su contexto y sus posibilidades. 

Aura Vital incluye programas de estimulación 

cognitiva, actividades culturales, actividades de 

formación, vida y autonomía en el hogar, etc. La 

importancia de este programa radica en mante- 

ner a las personas activas a través de multitud 

de actividades en consonancia con los modelos 

de envejecimiento activo. 

Con el objetivo de optimizar y garantizar el bien- 

estar de las personas con síndrome de Down 

que ven incrementada su esperanza de vida, es 

necesario promover programas y actividades 

que, estando orientados a planificar actividades 

centradas en la propia persona (PCP), se prepa- 

ren a prevenir un envejecimiento activo y sean 

capaces de garantizar la autonomía personal y la 

calidad de vida. Algunas de las propuestas son: 

+ Programas de estilo de vida saludable para 

prevenir los factores de riesgo vinculados 

a las enfermedades comúnmente asociadas 

al proceso de envejecimiento. Es necesario 

promocionar la participación de las personas 

con discapacidad intelectual en programas 

adecuados que incluyan actividades, talleres 

y formación relacionada con la alimentación 

sana y equilibrada, programas de salud bucal, 

visión y audición, y programas de ejercicio 

para el mantenimiento o recuperación de la 

movilidad y fuerza (por ejemplo yoga, pilates, 

etc.) con el objetivo de mantener las aptitudes 

físicas y mentales. 

+ Programas de Estimulación Cognitiva para pro- 

mover y mantener la capacidad cognitiva, es 

decir, para mantener las capacidades y compe- 

tencias cognitivas mediante la estimulación de 

la atención y concentración, memoria, orien- 

tación, procesamiento de la información, la 

capacidad de aprendizaje, el mantenimiento 

de las habilidades instrumentales, como son 

la lectoescritura y el cálculo, y otras funciones 

cognitivas en las que se aprecien cambios o 

declive; por ejemplo, en las distintas funcio- 

nes ejecutivas. También es necesario diseñar 

programas de estimulación cognitiva que se 

adapten a las necesidades individuales de las 

personas con discapacidad intelectual. Un 

ejemplo de ello son los programas de psico- 

estimulación, usando las nuevas tecnologías o 

software cognitivo, como medida de preven- 

ción y mantenimiento cognitivo. Este tipo de 

programas, de manera casi lúdica y en paralelo, 

desarrolla el autoaprendizaje, la autonomía, la 

autoestima, el sentimiento de competencia y 

las ganas de aprender. Á su vez, ayudan a de- 

terminar los criterios en los que se deberían 

desarrollar futuros programas, no sólo con el 

objetivo de mejorar la capacidad cognitiva y 

adaptativa, sino también para mejorar su ca- 

lidad de vida y promover un envejecimiento 

saludable y activo. 

Está demostrado que en personas mayores el 

entrenamiento cognitivo continuado favorece la 

eficiencia y flexibilidad de las capacidades inte- 

lectuales (Tang et al., 2007; Rueda et al., 2005) 

promocionando un envejecimiento activo y sa- 

ludable psicológicamente así como reduciendo 

las respuestas de ansiedad y depresión (Peña- 

Casanova, 1999; Fernández-Ballesteros y Odies, 

2001; García-Sánchez y Estévez-González, 2002; 

Ribera y Gil, 2002). 

El Servicio Especializado en Salud Mental y Dis- 

capacidad Intelectual (SEMS-DI) de Girona ha 

adaptado una plataforma de tele-rehabilitación 

cognitiva denominado “NeuroPersonal Trainer” 

(NPT), a partir de la ya creada por el Instituto 

Guttman “Previrnec” para daño cerebral trau- 

mático, que permite estimular las capacidades 

cognitivas (en lenguaje, memoria, atención o fun- 
ciones ejecutivas) en personas con discapacidad 

intelectual de grado leve y moderado, obteniendo 

mejoras considerables. 
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* Programas de formación destinada a las personas 

mayores con síndrome de Down y sus familias, 

quizás en las mismas organizaciones, que fun- 

cione como una Escuela de Adultos con temá- 

tica muy concreta, relacionada, por ejemplo, 

con las habilidades en internet e informática 

aplicada a la vida cotidiana, con el objetivo de 

estar al día en las nuevas tecnologías. Asimis- 

mo, se anima a facilitar la participación en las 

actividades de la vida comunitaria local para 

favorecer la visibilidad de los adultos mayores. 

* Programas de autorregulación emocional e in- 

tervención psicológica para promover medi- 

das encaminadas a fortalecer la capacidad de 

autorregulación y capacitación psicológica, 

así como para potenciar la comunicación, la 

motivación y la conducta social, teniendo en 

cuenta los posibles cambios en las distintas 

áreas que puede sufrir la persona fruto de su 

proceso de envejecimiento. Uno de los aspec- 

tos más importantes es prever la necesidad 

de una adecuada intervención psicológica para 

tratar los posibles desajustes en el estado de 

ánimo propios de la edad. Muy a menudo se 

subestima la capacidad que tienen estas per- 

sonas de recibir ayuda e información sobre 

los cambios que acontecen en sus vidas (cam- 

bios en la estructura familiar por la pérdida de 

algún ser querido, cambio de trabajo) y que 

tanto afectan a su estado emocional. 

+ Programas de promoción del ocio, cultura y de- 

porte para impulsar la participación social, 

haciendo uso de los recursos comunitarios 

que brinde la sociedad, fomentando el ocio, la 

cultura y deporte adaptados a las capacidades 

de las personas con discapacidad intelectual. 

Es necesario programar actividades de ocio 

adulto, por ejemplo, visitas a museos, expo- 

siciones, actos musicales, deportivos, cultu- 

rales y viajes que favorezcan las relaciones 

sociales y se distingan del ocio disfrutado en 

etapas anteriores. 

Junto a todo ello, y debido al aumento de la es- 

peranza de vida de las personas con discapacidad 

intelectual, y por tratarse de ser una etapa de 

la vida de estas personas en la que se plantean 

nuevas necesidades, es importante que se pro- 

muevan medidas de investigación en este campo, 

implicando a las personas mayores, para lograr 

una mayor calidad de los servicios y una mayor 

coordinación e implicación tanto de asesores 

como de investigadores. 

Sin duda se ha de prever la adaptación de instala- 

ciones, recursos y actividades que se programen 

para que las personas de mayor edad puedan se- 

guir asistiendo a los centros y servicios durante 

el mayor tiempo posible (Navas et al., 2014). 

4.2. Utilización de fármacos anti-Alzheimer 
en el síndrome de Down 

4.2.1. Anticolinesterásicos 

Una de las alteraciones más precoces y constantes 

en el cerebro de las personas con enfermedad 

de Alzheimer, como se descrito anteriormen- 

te, es la degeneración paulatina de los núcleos 

nerviosos que contienen neuronas colinérgicas, 

por lo que pronto aparece un déficit en la sín- 

tesis y liberación de acetilcolina y en la transmi- 

sión nerviosa colinérgica. Este hallazgo promo- 

vió hace ya varias décadas el intento de tratar 

la enfermedad de Alzheimer con fármacos que 

incrementen la actividad colinérgica que todavía 

quede en el cerebro. 

Para ello se han ensayado tres formas de estra- 

tegia: a) aumentar la producción de acetilcolina 

mediante precursores de acetilcolina; b) admi- 

nistrar agonistas colinérgicos que activen direc- 

tamente los receptores colinérgicos; c) adminis- 

trar fármacos que retrasen la inactivación de la 

acetilcolina normalmente liberada. De las tres, 

la que ha resultado viable y parcialmente efecti- 

va ha sido la tercera. La acetilcolina es destruida 

(por hidrólisis) por la enzima acetilcolinesterasa. 

La acción de esta enzima puede ser inhibida por 
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un gran número de sustancias químicas. Al ser 

inhibida la acetilcolinesterasa, la acetilcolina no 

es destruida y su acción aumenta y se prolonga. 

Estas sustancias toman el nombre de fármacos 

anticolinesterásicos. 

Varios estudios clínicos han demostrado la efi- 

cacia terapéutica —real aunque moderada— de 

los fármacos anticolinesterásicos en las prime- 

ras etapas de la enfermedad de Alzheimer. Los 

fármacos que actualmente se emplean son los 

siguientes: donepezilo, rivastigmina y galantami- 

na. Los tres consiguen una moderada y variable 

mejoría sintomática en las tres áreas caracterís- 

ticas de la enfermedad de Alzheimer: las activi- 

dades de la vida diaria, la conducta y la cognición, 

aunque no recuperan la degeneración neuronal 

y, por tanto, no invierten su declive progresivo. 

Sin embargo, el hecho de que ayuden a retrasar 

este declive puede significar un claro beneficio 

para el paciente y sus familias. Es posible que en 

ocasiones suavicen la evolución de las modifica- 

ciones degenerativas del cerebro; si esto se con- 

firmara, estaría indicado iniciar tempranamente el 

tratamiento y mantenerlo cuanto fuera posible. 

Todos ellos se administran por vía oral en forma 

de tabletas o de cápsulas; en el caso de la rivastig- 

mina y la galantamina, hay también solución líqui- 

da. Los efectos beneficiosos, en general, guardan 

relación con la dosis de cada inhibidor y parecen 

mantenerse, al menos, durante uno o dos años. 

El mayor problema se centra en la tolerabilidad 

de los efectos adversos cuya intensidad también 

depende de la dosis utilizada. Conforme los es- 

tudios clínicos se van prolongando en el tiempo, 

parece apreciarse que estos fármacos continúan 

mostrando un cierto efecto beneficioso a pesar 

de que la enfermedad progrese. Pero es preciso 

insistir en que el grado de mejoría es muy varia- 

ble de un individuo a otro y que hay personas 

que no mejoran en absoluto, a veces porque no 
toleran la dosis necesaria. 

En el síndrome de Down se da la circunstancia 

de que la actividad colinérgica se encuentra ya 

disminuida en edades tempranas aun cuando 

no haya signos de demencia de la enfermedad 

de Alzheimer; si a ello se sumara la instaura- 

ción de esta enfermedad, es de suponer que 

el déficit colinérgico será aún mayor. Eso sig- 

nificaría que los fármacos anticolinesterásicos 

estarían aún más indicados, incluso a edades en 

que aún no se objetivaran signos propios de la 

demencia. Pero, en contraste con los numero- 

sos estudios realizados con estos fármacos en 

la enfermedad de Alzheimer de la población 

general, son muy escasos los efectuados en la 

enfermedad de Alzheimer de la población con 

síndrome de Down. 

Kishnani et al. (1999) analizaron el efecto del 

donepezilo en un estudio abierto sobre 4 adul- 

tos con síndrome de Down: 2 jóvenes adultos 

de 24 y 27 años sin demencia, y otros 2 de 38 

y 64 años con signos de enfermedad de Al- 

zheimer. La dosis fue de hasta 10 mg., y la ad- 

ministración duró entre 26 y 68 semanas. En 

este estudio sólo mejoraron ligeramente en la 

escala adaptativa los dos sujetos sin demencia, 

pero no se vio prácticamente mejoría en los 

dos con demencia. 

Prasher et al. (2002) estudiaron el donepezilo 

en 30 pacientes con síndrome de Down y EA 

durante 24 semanas, en condiciones doble-cie- 

go y control con placebo, y siguió su evolución 

mediante la evaluación con la Dementia Scale 

for Mentally Retarded Persons de Evenhuis et 

al. (1992). El donepezilo produjo una reducción 

que estadísticamente no fue significativa en el 

deterioro del funcionamiento global, en las ha- 

bilidades cognitivas y en la conducta adaptativa. 

Los que recibieron el fármaco puntuaron peor 

en síntomas neuropsiquiátricos, quizá por ser 

más conscientes de los efectos adversos. Poste- 

riormente, estos autores siguieron estudiando el 

efecto del donepezilo a largo plazo (104 semanas) 

en 25 de los pacientes incluidos en el estudio an- 

terior. El donepezilo produjo una mejoría inicial, 

pero después siguió el deterioro; sin embargo, 

al cabo de las 104 semanas este deterioro fue 
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significativamente menor en los pacientes trata- 

dos con donepezilo. 

Lott et al. (2002) realizaron un estudio abierto 

con donepezilo en 9 pacientes con síndrome 

de Down y enfermedad de Alzheimer du- 

rante 83-182 días. Utilizaron la escala Down 

Syndrome Dementia Scale de Geyde (1995). 

El donepezilo (dosis de hasta 10 mg) produ- 

jo una mejoría significativa en la puntuación 

total de demencia. 

En España se ensayó el donepezilo en un grupo 

de l6 pacientes con síndrome de Down y de- 

mencia progresiva: 8 fueron tratados durante 

24 semanas con donepezilo (5 mg/día duran- 

te 4 semanas y 10 mg/día posteriormente) y 

otros 8 recibieron placebo (Boada-Rovira et 

al., 2005b). Fueron evaluados por la escala de 

Evenhuis antes citada y por una escala de me- 

didas adaptativas. Los sujetos tratados mos- 

traron o estabilidad en las puntuaciones o una 

cierta mejoría en las escalas de independencia 

y conducta social. 

Sobre el posible valor de la rivastigmina sólo 

hay un estudio de Prasher et al. (2005), que la 

aplicaron en condiciones no ciegas a |7 pacien- 

tes con demencia de enfermedad de Alzheimer 

y síndrome de Down durante 24 semanas. Se 

inició con una dosis de |,5 mg que aumentó 

gradualmente hasta 12 mg. Compararon los 

efectos obtenidos con los de un grupo control 

(n = 13) previamente estudiado con placebo. 

En ambos grupos hubo un deterioro, pero la 

tasa de cambio del funcionamiento global y de 

la conducta adaptativa fue algo menor en el 

grupo tratado con rivastigmina. 

Los efectos secundarios que aparecen más 

frecuentemente se relacionan en la tabla 4 

(Prasher et al., 2004); la mayoría son de inten- 

sidad ligera o moderada, pasajeros, reversibles 

y guardan relación con la dosis. En la población 

general aparecen en alrededor del 5%. En los 

estudios realizados en personas con síndrome 

de Down se han descrito diversos efectos: 

agitación pasajera/violencia, sobre todo en 

los primeros días, fatiga, diarrea, insomnio o 

por el contrario somnolencia, náuseas, vér- 

tigo, anorexia, incontinencia urinaria. Pueden 

tener mayor significado la disminución de la 

frecuencia cardíaca (que suele ser inicialmente 

más baja en algunas personas con síndrome 

de Down), la úlcera gastroduodenal con he- 

morragia, las convulsiones y la depresión. Por 

eso se recomienda siempre empezar con dosis 

bajas e ir elevándolas en función del efecto. 

De los estudios publicados, queda la impre- 

sión de que las personas con síndrome de 

Down pueden tener una menor tolerabilidad 

al donepezilo (con mucho el más estudiado), 

quizá por no manejar bien las dosis iniciales 

(Kondoh et al., 2005). 

Son contraindicaciones la enfermedad del seno, 

las anomalías de conducción supraventricular, 

los antecedentes de úlcera péptica, el asma y 

las broncopatías crónicas, la anestesia y las in- 

suficiencias renal (rivastigmina y galantamina) y 

hepática (donepezilo). En el caso del síndrome de 

Down, puede haber más problemas médicos que 

en el resto de la población, lo que obliga a una 

mayor supervisión. Puesto que la rivastigmina y 

la galantamina tienen una semivida corta (|-2 h y 

5-7 h, respectivamente) y se unen escasamente 

a las proteínas, las posibilidades de acumulación 

o de interacciones con otros fármacos son ba- 

jas salvo en caso de insuficiencia renal. Con el 

donepezilo, en cambio, su prolongada semivida 

(50-70 h) y elevada unión a proteínas lo hace más 

susceptible a la acumulación. 
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No siempre es fácil decidir cuándo suspender la 

medicación; ciertamente, cuando la intensidad de 

las reacciones adversas la hacen intolerable. Pero 

es más complejo decidir si la medicación resul- 

ta ineficaz o ha dejado de ejercer una influencia 

beneficiosa. Y esto es más difícil en el caso de 

las personas con síndrome de Down y demencia, 

en las que se conoce menos la evolución natural 

del proceso degenerativo. Cuanto mejor se siga 

un programa de evaluaciones periódicas que va- 

loren el funcionamiento general de la persona, 

su cognición y sus habilidades adaptativas, mayor 

seguridad se tendrá en el seguimiento. 

Se ha planteado la cuestión de si sería conve- 

niente prescribir estos fármacos a una persona 

con síndrome de Down cuando ya se sabe que 

tiene neuropatología tipo Alzheimer aun cuando 

no se hayan manifestado los signos de demencia. 

O cuando empieza a mostrar signos de declive 

en sus habilidades cognitivas y lingúísticas aun 

cuando no haya demencia propiamente dicha. 
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No tenemos todavía respuesta para ello. Tam- 

bién existen algunos estudios sobre la eficacia 

del donepezilo en el síndrome de Down para 

mejorar ciertas deficiencias, como por ejemplo 

el lenguaje (Heller et al., 2003, 2004). 

4.2.2. Memantina 

Como se ha explicado en el capítulo 6, la meman- 

tina es un antagonista no competitivo/agonista 

parcial del receptor NMDA del neurotransmisor 

excitador glutamato (NMDAR), en donde se fija 

a las subunidades NR2A y NR2B con baja afini- 

dad y altas velocidades on/off. Por ello es capaz 

de modular la neurotransmisión excitadora me- 

diada por el NMDAR, sin ocasionar los efectos 

secundarios negativos de otros antagonistas del 

receptor. Es utilizada habitualmente en las fases 

iniciales de la demencia tipo Alzheimer en pacien- 

tes sin síndrome de Down, tratando de frenar la 

hipotética hiperactividad glutamatérgica. Su acción 
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terapéutica es moderada, comportándose como 

una alternativa a los fármacos anticolinesterásicos. 

En varios modelos animales de síndrome de Down 

la memantina consiguió mejorar determinadas 

actividades cognitivas especialmente dependien- 

tes de la función hipocámpica. Por ese motivo 

fue ensayada en jóvenes adultos con síndrome 

de Down, en donde los efectos neurocogniti- 

vos fueron muy leves. También fue ensayada en 

población con síndrome de Down mayor de 40 

años durante un año, en la que ya se apreciaba 

cierto declive cognitivo, y a la que se aplicaron 

escalas de memoria, atención, función ejecutiva 

y conducta adaptativa. El fármaco fue bien tole- 

rado pero los resultados finales no apreciaron 

mejoría significativa. Es posible, sin embargo, que 

la dosis utilizada (10 mg/día) fuese insuficiente, 

inferior a la recomendada en la enfermedad de 

Alzheimer, y que los métodos de valoración uti- 

lizados fueran incapaces de detectar cambios 

neuropsicológicos moderados (ver discusión en 

Costa y Scott-McKean, 2013). 

5. Conclusiones 

La mejora en la calidad de vida ha favorecido con- 

siderablemente el aumento de la longevidad de 

las personas con discapacidad intelectual, incluido 

el síndrome de Down. Por esta razón, es impor- 

tante describir las características que presenta 

su proceso de envejecimiento, desde una visión 

integral y positiva, que promueva medidas para 

una buena salud, el bienestar físico y mental, la 

inclusión social y laboral, la autodeterminación, 

etc. Por tanto, es muy importante la prevención 

e intervención ajustada a las necesidades de estas 

personas, preparando con antelación su nueva 

etapa y programando una intervención dirigida 

a la estimulación de las habilidades cognitivas, 

soporte psicológico y ayuda en la programa- 

ción de una vida rica en actividades, además de 

seguir disfrutando de las oportunidades que la 

vida les ofrece. Por ello, un buen modelo debe 

favorecer el mantenimiento de las capacidades y 

competencias personales y fomentar un mayor 

grado de autonomía y de calidad de vida de las 

personas con discapacidad intelectual, ofreciendo 

los apoyos necesarios para que esto sea posible. 
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l. INTRODUCCIÓN 

El síndrome de Down se lleva inscrito en la cara. 

Ese rostro, revelador de una alteración cromo- 

sómica, recibe miradas de todo tipo con las que 

hay que aprender a convivir. Y no resulta fácil. 

Desde que John Langdon Down describe el sín- 

drome de Down en 1866 y Lejeune, en 1958, 

descubre su origen cromosómico y lo confirma 

como síndrome, hemos avanzado muchísimo. 

La persona con síndrome de Down empieza a 

ser tenida en cuenta, finalmente, como persona, 

con sus sentimientos, deseos, preocupaciones y 

proyectos. 

Sabemos que el síndrome de Down cursa con 

discapacidad intelectual y que además presenta 

una predisposición a desarrollar trastornos en 

diversos órganos y sistemas, que son causa de sus 

correspondientes enfermedades físicas. El estudio 

de su prevalencia, de cómo se manifiestan los tras- 

tornos y de cómo se tratan ha supuesto muchos 

años de investigación y de descubrimientos; pero 

gracias a ellos, hoy en día, con los avances de la 

medicina preventiva y curativa, las enfermedades 

no privan al individuo de una buena calidad de 

vida. El resto, es decir, las cualidades y defectos, 

el desarrollo de las capacidades inherentes, el 

carácter, las fortalezas y las debilidades, tienen 

que ver con la interacción permanente entre la 

herencia genética y los factores ambientales y 

educativos. 

Una vez conocidas y controladas las alteraciones 

orgánicas, centramos nuestro interés en las ne- 

cesidades y apoyos que la persona con síndrome 

de Down precisa para formar parte activa de la 

sociedad. Pero, para incluirse de manera positiva 

en la sociedad, es fundamental la existencia de un 

proyecto de vida, de unas expectativas de futuro 

y de un grado aceptable de bienestar emocional 

y de salud mental. Las personas con síndrome de 

Down van a necesitar, por encima de todo, un 

trato normalizado. 

El niño con síndrome de Down, desde pequeño, 

debería poder descubrir sus recursos y posibilida- 

des y también sus dificultades; las dos cosas en la 

misma medida. Este objetivo, que parece sencillo, 

resulta sumamente complicado a causa de la so- 

breprotección y de sentimientos como el miedo, 

la pena o la lástima —tan difíciles de manejar—. 

Ayudar no consiste en hacerle cosas que el niño 

puede hacer y que quizá nos da miedo que haga 

por el riesgo que entrañan; ayudar es permitirle 

que elija, que se frustre, que tenga obligaciones y 

que resuelva sus problemas en la medida de sus 

posibilidades, exactamente igual que el resto de 

los niños, porque la sobreprotección incapacita 

a veces más que la propia discapacidad. Es cier- 

to que la trisomía le va a hacer ser más lento, 

equivocarse más, repetir el trabajo más veces y 

poner a prueba la paciencia del educador, pero 

sabemos que puede aprender, adaptarse, avanzar 
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y gratificar con sus logros, como el resto de los 

niños. Actualmente, casi todos los niños con sín- 

drome de Down acuden a escuelas ordinarias y 

el hecho de tener referentes de normalidad ha 

influido muy positivamente en su adaptación so- 

cial. Los niños crecen, se hacen adultos y pueden 

acceder a puestos de trabajo, ganar un sueldo, 

tener un grupo de amigos, incluso una pareja, y 

en los últimos años han demostrado que pueden 

llegar a vivir independientes con los apoyos ne- 

cesarios. Todo ello ha sido posible gracias a su 

esfuerzo personal, a la ayuda de profesionales y 

al tesón y la fuerza de sus familias. Las personas 

con síndrome de Down han demostrado que 

pueden formar parte de la sociedad. 

Ante esta demostración, ante esta eviden- 

cia, no nos queda más remedio que cambiar 

la mirada. Cambiar la representación mental 

que tenemos de la persona con síndrome de 

Down, basada en el déficit y no en sus forta- 

lezas y capacidades. Cuando hayamos conse- 

guido cambiar la mirada, cuando, además del 

síndrome, la sociedad vea sus capacidades, será 

menos dificultoso comunicar el diagnóstico y 

conseguir la plena aceptación. 

II. EL NACIMIENTO DEL NIÑO CON SÍNDROME DE DOWN 

I. La comunicación del diagnóstico 

«Lo que era esperado como un acontecimiento ale- 

gre, se convierte en una catástrofe de profundas im- 

plicaciones psicológicas». (Torres y Buceta, 1995). 

Como dice Vallejo Martínez (2011), «Los seres 

humanos fantaseamos sobre la realidad de nuestros 

hijos antes de empezar a concebirlos. Esto da al hijo 

una existencia en la realidad psíquica de los padres 

desde entonces. Los padres se hacen una idea del 

tipo de niño que esperan, lo que produce una ima- 

gen ideal o fantaseada del hijo. Un hijo que encaja 

en la dialéctica del deseo de cada padre, por lo cual 

podemos decir que esperan un hijo en particular». 

Efectivamente, el embarazo y el nacimiento de 

un hijo comportan profundos cambios psicoló- 

gicos que tienen que ver con las fantasías y los 

deseos de los padres, que imaginan un bebé que 

se les parezca y que continúe con sus propios 

valores, que les perpetúe. Estas fantasías forman 

parte del inicio del vínculo que se creará con 

el hijo. A partir del nacimiento, las fantasías se 

van ajustando a las características del niño real 

produciéndose (o no) una adecuación que per- 

mitirá al niño constituirse como sujeto. 

¿Qué ocurre cuando el niño tiene una discapa- 

cidad? La experiencia vital de tener un hijo con 

síndrome de Down es única y viene acompa- 

ñada de una poderosa carga emocional que se 

manifiesta desde el mismo instante en que a los 

padres se les comunica el diagnóstico, sea éste 

prenatal o postnatal. 

Ante la comunicación de una discapacidad en el 

hijo, los padres se ven profundamente afectados 

en el plano narcisista; se produce una especie de 

“ataque al amor propio “ (¿por qué me ha ocurri- 

do esto?). Se produce también una ruptura entre 

el bebé imaginado, con el vínculo que ya se había 

establecido previamente, y el bebé real, con el que 

cuesta identificarse (¿a quién se parece un bebé con 

síndrome de Down?) Todo ello supone el inicio de 

un intenso proceso de duelo por la pérdida del hijo 

ideal, cuya elaboración es compleja ya que supone 

la desvinculación interna del hijo fantaseado y el 

acercamiento a una realidad: la del hijo con disca- 

pacidad (Vallejo Martínez, 1982). Este proceso, bien 
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llevado, posibilita que los padres lleguen a desear 

ser padres de ese bebé, le acepten como hijo, se 

identifiquen con él y le den un lugar. 

La comunicación del diagnóstico de síndrome de 

Down, ya sea en el momento del nacimiento o 

con un diagnóstico prenatal, no es tarea fácil. Qui- 

zá no existe una buena manera de dar la noticia, 

pero sí hay muchas maneras de hacerlo mal que se 

deben evitar. El generalizar (“estos niños son...””), 

el pronosticar y predecir cuándo “tocarán techo”, 

el proyectar prejuicios propios, transmitir pena, o 

rechazo, o quitarle importancia a la situación, son 

reacciones que, desgraciadamente, se observan 

con frecuencia por,parte de los profesionales, de 

los amigos, de las familias y del entorno. La co- 

municación de cualquier discapacidad genera un 

shock en los padres y la función del profesional 

es contener y paliar los efectos que produce esta 

información. Nos hemos encontrado con padres 

que no consiguen identificarse con su bebé y lo 

quieren dar en adopción —con el consiguiente 

sentimiento de culpa y la ambivalencia que esa 

situación les genera—, con padres que, tras un 

diagnóstico prenatal, desean abortar, o con parejas 

en que el deseo de aborto es solo de uno de sus 

miembros, mientras que el otro quiere continuar 

con el embarazo; con padres que se han deprimido 

profundamente... Todas estas situaciones generan 

sentimientos que son muy complicados de manejar 

y de contener sin emitir juicios ni opiniones. La 

dificultad, en estos casos, no solo se reduce a los 

padres y a sus familias; también el entorno y los 

profesionales participan de la situación. 

Ante la noticia de que el bebé tiene síndrome de 

Down los deseos y proyectos que se habían pues- 

to en el hijo quedan frustrados. La depresión que 

pueden desarrollar los padres y la dificultad para 

identificarse con su hijo (“no tiene nada mío”) van 

a interferir en los primeros momentos de la vida 

del niño. Por eso, los padres, en ese momento, 

necesitan una buena atención y contención por 

parte de los profesionales. Hay sentimientos muy 

comunes pero que, a la vez, culpabilizan mucho: 

temor o deseo de muerte del bebé, sentimiento 
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de incapacidad para cuidarlo, sensación de no 

quererle, rechazo... El poder verbalizar, en un 

contexto terapéutico, todos estos sentimientos, 

tranquiliza y ayuda a resolverlos antes. En reali- 

dad, lo que se está rechazando es el síndrome 

(nadie desea tener un hijo con discapacidad), no 

el niño; y el síndrome ocupa tanto espacio que 

no deja ver al niño que hay detrás. Pero el niño, 

acaba apareciendo y, la mayoría de los padres, 

aceptándole y amándole profundamente. 

Si el diagnóstico es prenatal, el cuidado y el apoyo 

a los padres es básico ya que, está demostrado, el 

bienestar de la madre durante el embarazo influye 

en el bebé. Y, evidentemente, la noticia va a afectar 

al estado de ánimo de la madre. Por tanto, si la 

pareja, tras el diagnóstico prenatal, decide tener 

a su hijo sabiendo que es portador del síndrome 

de Down, la preparación, durante el embarazo, 

para la llegada del bebé, es fundamental y predis- 

pone a una mejor aceptación y elaboración de la 

situación. Los dos miembros de la pareja pueden 

no vivir el hecho de la misma manera ni estar en 

el mismo punto de aceptación; por tanto, el tra- 

bajo terapéutico, en caso de ser necesario, ha de 

atender las ansiedades de los dos y acompañar- 

los en lo que necesiten. El profesional no debe 

adelantarse nunca, ni minimizar o dramatizar la 

situación en función de su opinión. Explicar, por 

ejemplo, a una mujer embarazada que, hoy día, las 

personas con síndrome de Down pueden traba- 

jar en una empresa ordinaria, es algo tan lejano, 

que, lejos de consolar, puede hacerle sentirse muy 

poco comprendida. La intervención del terapeu- 

ta ha de consistir en dar a los padres seguridad 

y confianza para que sientan que van a poder 

ser unos buenos padres de ese bebé; para que 

puedan aceptarle, cogerle en brazos, alimentarle 

y disfrutar de su desarrollo. Proporcionar a los 

padres la confianza en su capacidad para aceptar 

al hijo y reorganizar sus fantasías en torno a ese 

niño, que por ser diferente al deseado, no tiene 

por qué no ser igualmente querido, es uno de 

los objetivos fundamentales. El apoyo psicológico 

no se reduce a ofrecer información racional a los 

padres. Los efectos terapéuticos dependerán de 
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las condiciones psicológicas preexistentes y de la 

manera en que la familia se vincula. 

Por otra parte, no hay que negar ni omitir las difi- 

cultades por las que van a atravesar, pero siempre 

con la esperanza de que la confianza, el esfuer- 

zo y la lucha, tienen sus consecuencias. Es muy 

importante, por tanto, transmitir a los padres 

tempranamente que la discapacidad intelectual, 

en sí misma, no tiene por qué impedir una buena 

adaptación social, escolar o laboral, ni tampoco 

el establecimiento de unas relaciones personales 

y afectivas que han de ser gratificantes; sin negar, 

por otra parte, las dificultades con las que se en- 

contrarán en el recorrido vital del hijo. Los padres 

deben descubrir a ese niño que existe detrás de 

la discapacidad y no igualarlo por el síndrome (los 

“Down son...”). Porque, aunque en un principio 

la noticia desorienta, lo cierto es que no sabe- 

mos cómo será en el futuro ese bebé que acaba 

de nacer; por eso no podemos dar respuestas a 

cómo se desarrollará, o hasta dónde progresará, 

o cómo será su futuro. Y ese no saber, el no te- 

ner respuesta, deja un vacío que posibilita que el 

niño tenga un lugar, es decir, que pueda consti- 

tuirse como sujeto, diferente de todos los demás. 

Esta idea es desarrollada muy bien por Coriat 

(1996) en Psicoanálisis de bebés y niños pequeños. 

Cuenta en su libro que los padres acuden a ella, 

como experta en niños con síndrome de Down, 

y le preguntan: «Usted que los conoce ¿cómo son 

estos niños?, ¿qué pueden llegar a ser de mayo- 

res?». A lo que ella responde: «Estos niños no exis- 

ten. Existe su hijo; existe este niño que será distinto a 

todos los demás porque en ningún lugar está escrito 

cómo será el futuro de ninguna persona, tenga o no 

tenga el síndrome de Down». 

¿Cómo serán de mayores? ¿Tendrán amigos? ¿Qué 

será de ellos? El crecimiento de un hijo con sín- 

drome de Down siempre genera interrogantes. 

La discapacidad dificulta las identificaciones, en- 

tendidas como los procesos que permiten sentir a 

ese hijo como algo propio (durante años se les ha 

llamado mongólicos, es decir, de Mongolia, de lejos, 

de otro lugar). Y todo ello ha producido reaccio- 

nes orientadas a paliar el déficit: reacciones que 

pasan por ponerse a trabajar rápidamente con el 

niño para estimularle, para potenciar su desarro- 

llo al máximo intentando que se aproxime lo más 

posible a lo que entendemos como normalidad. A 

veces, empujados por un sentimiento de culpa que 

incluso puede ser facilitado por algún profesional 

— “si no se empieza a trabajar lo antes posible, el 

niño se atrasará más” — se inician intervenciones 

muy intrusivas que dificultan el establecimiento 

de un vínculo adecuado madre-hijo, un vínculo 

que se basa en el placer de sentirse, de observar 

al bebé, de alimentarle. Cuando nos invaden los 

problemas, dejamos de sentir emociones. 

El hecho de que los padres, y toda la familia, 

puedan contar con profesionales capacitados 

y comprensivos que les informen, les apoyen y 

les orienten constituye un elemento de capital 

importancia para lograr una buena adaptación. 

Actualmente, la situación comienza a registrar 

un ligero cambio: hablamos de las capacidades, 

de lo que pueden hacer y de cómo potenciar- 

las. La atención temprana es importantísima; 

pero recordemos que el bebé con síndrome de 

Down es un ser humano sometido a los mismos 

principios que rigen para los demás seres huma- 

nos. Atinadamente afirma Pérez de Plá (2000), 

«la vida psíquica de cualquier bebé se organiza 

en función del deseo de quien ejerza la función 

materna y no se puede sustituir lo que le surge 

a cada madre por un montón de recetas sacadas 

de los libros». «Sobre el deseo materno también 

influyen la ruptura y la depresión que produce 

la discapacidad, pero eso puede ser superado». 

¡Claro que puede ser superado! Lo demuestran 

los padres cada día. Los profesionales que trabaja- 

mos con adultos con síndrome de Down sabemos 

que la angustia y el dolor de los primeros mo- 

mentos se superan y que los hijos con síndrome 

de Down proporcionan muchas satisfacciones. 

Pero esto es muy difícil de transmitir cuando se 

está bajo el impacto del diagnóstico y todo se 

ve desde la óptica del síndrome. 



Capítulo 16. Salud mental 405 

2. El desarrollo del vínculo afectivo 

¿Qué ocurre en esos primeros momentos? El vín- 

culo madre-hijo puede quedar afectado desde el 

nacimiento. La madre está triste; puede ocurrir 

que tarde en emitir un estímulo porque le cuesta 

más acercarse a su hijo y, cuando lo hace, el hijo 

tarda en responder porque es más lento y porque 

puede tener empobrecida la capacidad para inte- 

ractuar. Cuando responde, la madre a veces ya no 

espera la respuesta y en ambos, madre e hijo, se 

genera un profundo malestar. Es importante sa- 

near ese vínculo para prevenir la salud mental del 

niño. La misión del profesional es ofrecer apoyo 

emocional e identificar las situaciones que pue- 

den deteriorar o favorecer la vinculación afectiva 

padres-hijo, porque el impacto de la discapacidad 

sobre el origen de las conductas de apego en el 

niño, por un lado, y la reacción de los padres a la 

discapacidad, por el otro, condicionarán la for- 

ma en que se va a construir el vínculo afectivo. 

Karaslan et al., 2012, Shalock, 2003). 

Otro factor que puede afectar a las primeras re- 

laciones madre-hijo, en el caso del síndrome de 

Down, son las frecuentes separaciones del bebé 

debido a los problemas médicos (cardiopatías, in- 

gresos hospitalarios, etc.). Cuanto más larga es la 

separación mayor es el impacto negativo, pudiendo 

establecerse vínculos inseguros en los niños. Por 

eso es tan importante establecer en los hospi- 

tales pautas de comportamiento que favorezcan 

la relación familia-hijo en circunstancias difíciles. 

3. Acompañamiento a los padres 

Es fundamental respetar el tiempo que los pa- 

dres necesitan para adaptarse a la nueva situa- 

ción y no presionarles ni culpabilizarles. No son 

mejores padres los que antes “superan” el diag- 

nóstico o los que no viven un rechazo inicial. 

Los padres necesitan atravesar cada una de las 

etapas emocionales que van a culminar con la 

aceptación de la realidad que les ha tocado en 

vivir. Si están seguros de sí mismos van a estar 

en mejor situación para encarar la discapacidad 

de su hijo. La discapacidad del hijo es un factor 

de vulnerabilidad, no un trastorno psiquiátrico; y 

cuando las circunstancias sociales y emocionales 

son favorables, la aceptación y la calidad de las 

relaciones también lo son. 

El niño con síndrome de Down necesita lo mismo 

que todos los niños: que se disfrute jugando con 

él, que se le mire, que se le tenga en cuenta, que 

se le valore y, sobre todo, que se le quiera. Por 

eso, en determinadas situaciones, es más impor- 

tante facilitar el vínculo afectivo padres-hijo que 

iniciar una intervención con el bebé. Para que el 

bebé esté bien, los padres también tienen que 

estarlo ¿Cómo hacerlo? 

Los padres tienen que aprender a interpretar 

los signos emocionales que emite su hijo; y el 

profesional tiene la función y responsabilidad de 

darles confianza en su capacidad para criarlo y 

ayudarles a comunicarse con ese hijo, quizá más 

lento, pero necesitado de esa relación como 

cualquier otro niño. Ese es el concepto que Ma- 

honey ha desarrollado de manera tan precisa, y 

que resume el término inglés “responsiveness”, es 

decir, la capacidad de los padres para responder 

positivamente a los estímulos que el hijo emite. 

(Mahoney y Morales, 2012). También Winnicott 

(1982) y otros autores hablan de este concepto 

tan importante que tiene que ver con la capaci- 

dad de contención de los estímulos. 

Tras las primeras reacciones, llega la elabora- 

ción de la situación y la reorganización afectiva 

y familiar en torno a ese hijo. Naturalmente, 

hay casos en los que predominan los aspectos 

patológicos y en otros en los que lo hace la sa- 

lud. En este sentido, nos preguntamos, junto a 

Mannonni (1987): ¿Por qué encontramos per- 

sonas con discapacidad “atrasadas” y personas 

con discapacidad “inteligentes” teniendo el mis- 

mo grado de discapacidad? La respuesta está en 

el sentido que la discapacidad ha tomado en la 

constelación familiar. 
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Conocí una adolescente de 14 años con síndrome 

de Down, cuya madre no sabía ni leer ni escribir 

—pero era una mujer inteligente—. Esta madre 

admiraba profundamente a su hija y estaba muy 

orgullosa de sus capacidades cognitivas. Su hija 

escribía la lista de la compra, según se les iban 

ocurriendo, o a la madre y a ella, los productos 

que necesitaban y luego acompañaba a su ma- 

dre, lista en mano, al supermercado y volvían a 

casa plenamente satisfechas las dos. Esta ado- 

lescente tenía mucha confianza en sí misma y 

una autoestima lo suficientemente sólida como 

para poder tolerar las frustraciones y los éxitos 

que la vida le iba deparando. 

Por tanto, cuando se desarrolla un vínculo salu- 

dable con el hijo y se satisfacen sus necesidades 

físicas y psicológicas se crea un sentimiento de 

seguridad y una organización de los procesos 

mentales que lleva al niño a explorar, a distan- 

ciarse de la madre paulatinamente, a madurar y a 

constituirse como sujeto psíquico independiente. 

Cuando existen expectativas sobre las capacida- 

des o sobre la evolución, los hijos con discapaci- 

dad adquieren más competencias sociales, más 

confianza en sí mismos y más capacidad para 

gestionar el sufrimiento o los fracasos a los que 
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se enfrentarán. Los niños poco queridos o con 

fallos en el vínculo de apego tienen más posibi- 

lidades de desarrollar trastornos psicopatológi- 

cos, de no desarrollar su potencial y de quedar 

sometidos al deseo del otro. “El estilo de apego 

con el que un niño es criado dejará notar su influen- 

cia tanto enel desarrollo de la personalidad como en 

la aparición de trastornos psicopatológicos en otros 

momentos de la vida” (Bowlby, 1989). 

Otro factor de riesgo de ulterior desarrollo de 

trastornos psicopatológicos son los cambios en 

las funciones familiares debidos a la sobrecarga 

que suponen los cuidados que necesita el niño, 

o a la adaptación emocional y la aceptación o no 

aceptación por parte de otros miembros de la 

familia o de la sociedad. 

Por todo ello es de suma importancia una bue- 

na intervención de los profesionales en estos 

primeros momentos tan fundamentales para el 

buen desarrollo emocional del bebé. 

Los grupos de padres, el contacto con otras familias 

que han pasado por la misma situación, el apoyo de 

la familia y una buena red de amigos dan una ma- 

yor confianza y facilitan el proceso de aceptación. 

III. BIENESTAR MENTAL Y CONSTRUCCIÓN DE LA IDENTIDAD 

Se entiende por bienestar emocional el estado de 

equilibrio entre las emociones, los sentimientos 

y los deseos. El bienestar emocional está en re- 

lación directa con la salud mental, física y social 

y con el concepto de identidad entendida como 

el conjunto de rasgos corporales, mentales y psi- 

cológicos que se van desarrollando a lo largo de 

la vida y que configuran la personalidad. 

Shalock (2003), para el que la calidad de vida de 

las personas con discapacidad intelectual se basa 

en los mismos criterios que para el resto de la 

población, afirma que la calidad de vida depen- 

de de condiciones objetivas, por un lado, y de la 

percepción o satisfacción que la persona tenga 

de esas condiciones de vida, por otro. Este autor 

articula la calidad de vida en ocho dimensiones y 

una de ellas es el bienestar emocional, que viene 

determinado por la felicidad, la seguridad, la au- 

sencia de estrés, la espiritualidad, la satisfacción 

y el autoconcepto. 
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El concepto que tenemos de nosotros mismos 

va configurando nuestra identidad. Cuando nos 

planteamos preguntas como: «¿Quién soy? ¿Qué 

me gusta de mí? o ¿Cómo querría ser?», inten- 

tamos dar un sentido a nuestra existencia, un 

significado individualizado, diferente del de los 

otros y caracterizado por la singularidad de cada 

uno. Y así definimos nuestra identidad. 

El diccionario define la identidad como el con- 

junto de características, rasgos propios, datos o 

informaciones que son propias de una persona y 

que permiten diferenciarla del resto. 

La identidad también hace referencia a la con- 

ciencia que una persona tiene de sí misma y que 

la convierte en alguien distinto a los demás. Aun- 

que muchos de los rasgos que forman la identidad 

son hereditarios o innatos, el entorno ejerce una 

gran influencia en la conformación de la especi- 

ficidad de cada sujeto. 

Podríamos dar diferentes versiones del concepto 

de identidad, pero todas coincidirían en que la 

identidad es una necesidad básica del ser huma- 

no. Como dice Fromm (1990): «La necesidad de 

un sentimiento de identidad es tan vital e imperati- 

va, que el hombre no podría estar sano si no encon- 

trara algún modo de satisfacerla». La identidad es 

como el sello de la personalidad. Es evolutiva y 

está en continuo cambio. No es una caracterís- 

tica dada sino que se desarrolla y forma parte 

de la historia de cada persona. La identidad se 

empieza a construir desde el mismo momento 

del nacimiento, y se va estructurando a través 

de la experiencia propia y de la imagen de uno 

mismo percibida en los demás. 

I. En el niño 

Cuando un niño nace se le pone un nombre que 

suele tener un significado importante para los 

padres; ese nombre, que corresponde a un sexo 

concreto, va a determinar su identidad personal 

y su posicionamiento en el mundo: “yo soy”... El 

nombre es uno de los primeros factores de iden- 

tidad y ya es pensado antes del nacimiento (en el 

síndrome de Down no es extraordinario que se 

cambie el nombre que se había pensado para el 

bebé tras el conocimiento de la discapacidad). La 

formación de la identidad se realiza en función de 

la interacción con el medio externo. El bebé crece 

en la relación con el otro. Primero establece una 

intensa relación con la madre, relación que se am- 

plía con la entrada del padre, para continuar con 

los demás miembros de la familia y se extiende, 

después, al resto de la sociedad. El niño empieza 

a conocer el mundo a través de esa relación con 

la madre y así comienza a diferenciarse él —como 

sujeto— del resto de las cosas. En determinados 

trastornos mentales, como el trastorno gene- 

ralizado del desarrollo o en los rasgos autistas, 

observamos fallos en este proceso. 

A medida que va creciendo, el niño va recibiendo 

la imagen que le ofrecen los demás y, junto con 

la percepción que tiene de sí mismo, va configu- 

rando su identidad, se va conociendo y se forma 

una idea de cómo es. Así construye una imagen 

de sí mismo que le va a servir para manejarse en 

la vida, en las relaciones afectivas, personales y 

laborales de una determinada manera. En este 

sentido, y siguiendo a Montobbio (1995), des- 

tacamos la importancia de la necesidad que las 

personas con discapacidad tienen de «normali- 

dad». Esta normalidad posibilita el crecimiento 

psicológico, en el sentido que lo describe Mahler 

(1984), y el consiguiente desarrollo del yo. Mon- 

tobbio señala cómo todo niño con discapacidad 

alberga siempre un niño sano, con las exigencias 

afectivas y educativas propias de todos los seres 

humanos. El niño con síndrome de Down tam- 

bién construye su identidad, pero muchas veces 

no tiene los elementos suficientes para conocer- 

se y su desconocimiento acarrea problemas de 

identidad que pueden reflejarse o confundirse 

con trastornos de conducta. 

Hemos atendido consultas de niños pequeños, de 

primero de primaria, que vienen con “el cartel” 
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de agresivos o el diagnóstico de trastorno de 

déficit de atención con hiperactividad. Tras la 

comprensión de su situación, hemos descartado 

los falsos diagnósticos previos entendiendo que 

lo que les ocurría era que estaban percibiendo 

su “diferencia” y esta constatación les producía 

una intensa ansiedad. 

Resulta, pues, fundamental ayudar al niño con 

síndrome de Down a conocerse, a percibir los 

elementos comunes que tiene con los niños con 

síndrome de Down y los elementos comunes que 

tiene con los otros niños. También lo que tiene 

de intrínseco él mismo. 

Este conocimiento le va a ayudar a reconocer- 

se y a aceptarse. Como dice Borbonés (2003): 

“hay parecidos que se deben a la trisomía como 

es el tener los ojos achinados o tener dificultades 

en el aprendizaje; pero también hay otros pareci- 

dos que no tienen nada que ver con el síndrome 

de Down como es el ser simpático, travieso o tran- 

quilo. El niño tiene que descubrir las diferencias 

existentes entre el colectivo de las personas con 

síndrome de Down. El comprobar que cada cual 

tiene su propio estilo y su propia forma de ser, que 

las dificultades son de todo tipo (uno se puede ex- 

presar muy bien y otro no), y que las capacidades 

son también distintas, ofrece al niño la posibilidad 

de ir descubriéndose a sí mismo y a los demás. Al 

mismo tiempo, el niño va descubriendo también 

las semejanzas que tiene con el resto de los niños 

sin discapacidad y, con todas estas percepciones, 

construye una imagen de sí mismo que va confi- 

gurando su identidad”. 

Cuando se trabaja la identidad, la aceptación de 

la discapacidad y el reconocimiento de las capa- 

cidades, la persona crece con un mayor cono- 

cimiento de sí misma y con un mayor grado de 

salud mental. Como afirma del Valle (1994): “La 

meta no es sólo la eliminación de los problemas, ni la 

eliminación del conflicto, sino capacitar al niño para 

vivir sus dificultades a plena luz de la conciencia y, a 

partir de ahí, ir aceptando y aceptándose, confiando 
y confiándose”. 

Cuando no se trabajan estos aspectos, el niño 

percibe sus dificultades e incluso el rechazo que 

pueda generar. Y esta situación puede traducirse 

en problemas de conducta. 

Vemos a niños de 5 ó 6 años, que empiezan a 

percibir su “diferencia” en la escuela. Les derivan 

los profesionales por problemas de conducta. 

Los niños ven, por ejemplo, que el compañero 

de al lado dibuja mejor o puede poner su nom- 

bre. Como ellos no pueden hacerlo, sienten ra- 

bia y presentan una conducta agresiva: rompen 

el dibujo de su amigo, se levantan de la silla y 

provocan e, incluso, desafían a la profesora. La 

reacción inmediata es enviar al niño al psicólogo, 

alegando un trastorno de conducta o derivarle a 

la escuela especial, por problemas de adaptación. 

Hemos atendido a niños de unos 6 años que, al 

preguntarles si saben por qué vienen a mi con- 

sulta, responden: “porque soy tonto”. Ánte una 

respuesta así, explicarles que no son tontos (uti- 

lizando estas palabras), que lo que ocurre es que 

tienen síndrome de Down (es importante decir el 

nombre) y que por eso les cuesta trabajo hacer 

ciertas cosas, pero que también hay otras que 

realizan exactamente igual que el resto de los 

niños, no solo no les traumatiza, sino que rebaja el 

nivel de angustia. Entienden que “no son tontos”, 

que hay una causa que explica sus dificultades y 

que pueden aprender a su ritmo. Evidentemente, 

no se trata de dar una explicación un día sino de 

iniciar todo un trabajo encaminado a ayudarles 

a descubrirse y a aceptarse; y, sobre todo, a no 

identificarse con la discapacidad exclusivamente. 

l.1. ¿Cómo trabajar la identidad? 

Para trabajar todos estos aspectos, el mejor en- 

cuadre es el grupo terapéutico, que Se organiza 

para hacer un trabajo creativo en el que se tie- 

ne en cuenta el aspecto terapéutico, es decir, la 

mejoría individual. Pero también el grupo tiene 

un cometido, que es importante en sí mismo: 

se está haciendo algo en compañía de otros. 
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Implicarse en un trabajo común tiene un efecto 

constructivo y terapéutico. La meta del trabajo 

común sería trabajar la identidad, la conciencia 

de sí mismo, el descubrimiento y la aceptación 

de la discapacidad y el descubrimiento de las 

múltiples capacidades. 

Los grupos, formados por personas de la misma 

edad y condición se constituyen en espacios en 

los que se analizan las ideas que sus componen- 

tes tienen respecto a su identidad. “El grupo les 

ofrece un marco terapéutico privilegiado, un espa- 

cio en el que poder elaborar, conjuntamente con 

otros, el conocimiento de sí mismo” (Borbonés, 

2003, 2004). 

La técnica de la terapia de grupo no difiere de 

la psicoterapia individual, en cuanto a lo básico: 

el niño o el adolescente han de saber a qué vie- 

nen, han de trabajar desde la confianza y han 

de aceptar determinadas “normas” dentro del 

grupo. Las funciones del terapeuta consisten 

en establecer un setting, escuchar y observar, 

facilitar y coordinar la comunicación, señalar 

las intervenciones sobre las que es importante 

reflexionar, contener las ansiedades e interpre- 

tar las situaciones. 

En primero de primaria, cuando se inicia el apren- 

dizaje de la lectoescritura, es decir, alrededor de 

los 7 años para el niño con síndrome de Down, 

es el momento adecuado para empezar a hablarle 

de su discapacidad y también de sus múltiples ca- 

pacidades, porque, como decíamos, el trabajar la 

identidad es fundamental para la aceptación de sí 

mismo y para el establecimiento de unas buenas 

relaciones personales y sociales. 

2. En el adolescente 

La adolescencia es una época de crisis en cuanto 

a la construcción de la identidad y conlleva cier- 

tos riesgos. Es el momento de la toma de con- 

ciencia de la discapacidad, el momento en que 
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el adolescente con síndrome de Down busca a 

los iguales, para relacionarse, tener compañía y 

compartir actividades, pero también los rechaza 

porque no se acepta a sí mismo y porque recha- 

za el síndrome (se enamora de chicas sin disca- 

pacidad o de las monitoras). Es el momento de 

desear crecer o, por el contrario, el momento 

de favorecer las regresiones por falta de fuerza 

y de apoyo suficiente en lo que sería un proyec- 

to de vida adulta. 

El adolescente con síndrome de Down percibe lo 

que hacen sus compañeros de clase, sus hermanos 

y desea hacer las mismas cosas. Pero muchas ve- 

ces no tiene la fuerza necesaria para oponerse al 

instinto protector de los padres, no se reivindica, 

y puede quedar anclado en la infancia y no salir 

nunca de la familia o de las familias alternativas 

(centros de día o residencias) y darse cuenta de 

que los otros mundos adolescentes son inalcan- 

zables para él (Montobbio, 1995). Por eso es tan 

importante el apoyo en esta época de la vida. 

Como decíamos al principio, no es fácil vivir con 

una discapacidad que está inscrita en la cara. Por 

eso, en la psicoterapia, el mecanismo de defen- 

sa que encontramos con mayor frecuencia, en 

la adolescencia, es la negación: “Yo no tengo el 

síndrome”, o el rechazo: “Quiero ir con chicos nor- 

males, los Down son feos” —decía un joven—. 

Deshacer este nudo es complicado. Muchos 

chicos y chicas se enamoran de los monitores o 

de sus compañeros de trabajo. Esta negación de 

la discapacidad genera mucho sufrimiento pues 

ellos mismos se colocan en una posición que 

produce rechazo: persiguen a las chicas, llaman 

por teléfono a todas horas, molestan...; y no es 

fácil discriminar si ese rechazo lo proporciona 

la discapacidad o la conducta intrusiva y carente 

de respeto hacia el otro. 

Una adolescente que, en el momento de la 

primera consulta, con 13 años, negaba su dis- 

capacidad, explicaba que los fines de semana 

iba con sus amigas al cine, hecho que negaban 

los padres expresando que no tenía amigas. La 
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adolescente manifestaba su rechazo al síndro- 

me de Down; le gustaban los chicos del institu- 

to y se quejaba de que ellos salían los fines de 

semana y a ella no le dejaban hacerlo. Comen- 

zó a tomar conciencia de su discapacidad y se 

volvió muy proyectiva: "mi madre desprecia mi 

trabajo y se mete con mi vida, no me deja tener 

novio, no me deja salir”. Posteriormente, decía 

que se quería morir, echaba la culpa del síndro- 

me a los padres y pensaba que ellos no son sus 

padres porque ¿de dónde ha sacado ella esa 

cara? —preguntaba—. También decía que sus 

hermanos no eran sus hermanos, es decir, no 

tenía sensación de pertenencia a su familia. Un 

día le dijo a su padre: “Mírame a la cara, ¿qué 
ES 

ves?” “A mi hija, que es muy guapa”. “Eso no 

me ayuda”, respondió, “Veo que tienes síndrome 

de Down, ¿es eso?” “Sí y estoy sufriendo mucho. 

¿Me vas a querer siempre?” 

“Yo no tengo el síndrome, lo tienes tú” —nos 

decía otra joven—. Y eres fea y no quiero ha- 

blar de esto”. 

Este discurso es frecuente y responde a un me- 

canismo de defensa —la identificación proyec- 

tiva— mediante el cual el sujeto atribuye a otro 

ciertos rasgos de sí mismo, que son rechazados 

y que pasarán a tener las características de ese 

otro proyectado. Es decir, el individuo se enfrenta 

a conflictos emocionales y amenazas de origen 

interno o externo, atribuyendo incorrectamente 

a los demás sentimientos, impulsos o pensamien- 

tos propios que le resultan inaceptables; proyecta 

cualidades, deseos o sentimientos que producen 

ansiedad fuera de sí mismo, dirigiéndolos hacia 

algo o alguien a quien se lo atribuyen totalmente. 

Es difícil trabajar estas patologías, pero, eviden- 

temente, si no se abordan terapéuticamente no 

se resuelven y el sujeto continúa sin aceptarse y 

negando su condición. 

Otro aspecto de la identidad es la identidad se- 

xual, es decir, el sentimiento de pertenencia a 

uno u otro género. Este sentimiento hace que 

nos percibamos como sujetos sexuados, con un 
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sexo determinado, que desembocará en con- 

ductas distintas según nos identifiquemos con 

un sexo u otro (Garvía, 2011). No hay que con- 

fundir la identidad sexual (percepción de uno 

mismo como hombre o mujer), con la orien- 

tación sexual (atracción sexual hacia hombres 

o mujeres). 

La identidad sexual se define en los primeros 

años de vida, en la infancia, adquiriendo mayor 

fuerza en la adolescencia y pubertad. El ado- 

lescente va descubriendo su propio cuerpo al 

tiempo que va descubriendo sus sentimientos, 

gustos y preferencias. 

En el síndrome de Down la aparición de las pri- 

meras manifestaciones sexuales produce mucha 

ansiedad en el entorno. Los diferentes aspectos 

del desarrollo evolutivo no llevan el mismo rit- 

mo y nos podemos encontrar con una edad cro- 

nológica determinada, un desarrollo fisiológico, 

una edad mental y un desarrollo psico-afectivo 

que no son armónicos. Esta circunstancia pro- 

duce una serie de manifestaciones de conducta 

que pueden llevar al profesional a emitir falsos 

diagnósticos. 

Hemos atendido a adolescentes del mismo sexo 

que se tocan y experimentan, pero que no son 

homosexuales (están descubriendo sensaciones 

o imitando acciones que han visto), sino que tie- 

nen una sexualidad indiferenciada (pre-genital). 

También hemos visto niños de 9 o 10 años que 

se tocan los genitales aparentando una sexuali- 

dad precoz que no es tal. 

Por tanto, en la pubertad y en la adolescencia, 

la observación y el conocimiento del individuo 

y el asesoramiento a las familias para trabajar, 

atender y entender las manifestaciones de la 

sexualidad es una tarea a tener en cuenta por 

los profesionales para prevenir la salud mental, 

pues las crisis de identidad en la adolescencia 

son frecuentes y pueden derivar en brotes psi- 

cóticos o en descompensaciones seguidas de 

pérdida de contacto con la realidad. Por eso es 
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tan importante trabajar la identidad desde épo- 

cas muy tempranas. 

3. En el adulto 

Por último, la identidad adulta está íntimamente 

ligada a la responsabilidad, a la mayor autono- 

mía, a la toma de decisiones (cada cual según sus 

posibilidades) y al rol laboral, al trabajo, pues la 

entrada en el mundo laboral representa entrar 

en el mundo de los adultos (Montobbio, 1995). 

Este proceso es difícil para todos y más aún para 

las personas con síndrome de Down. Trabajar 

implica ser responsable, tomar decisiones y asu- 

mir el rol de trabajador, de adulto, reconocer su 

poder, hacerse cargo de las responsabilidades y 

de los derechos que conlleva y, a través de ese 

papel, aceptar el de los demás. Muchas personas 

con síndrome de Down no llegan a posicionarse 

como adultos y estamos plenamente convencidos 

de que esta situación no tiene que ver con la dis- 

capacidad sino con una educación infantilizante, 

que no ha favorecido el desarrollo. 

Educar consiste en transmitir normas pero tam- 

bién en dejar crecer. Y, cuando existe una disca- 

pacidad, cuesta dejar crecer. El proceso educativo 

tiene un peso muy importante en la construcción 

de la identidad. Muchos de los mensajes que se 

transmiten a los niños sin discapacidad, no se 

utilizan para los niños con síndrome de Down: 

se les sobreprotege, se les permiten conductas 

desadaptadas. “Como es así, pobrecito”... y no 

recoge los juguetes —lo hace el hermano—; o 

duerme con los padres, o se le dan más caprichos; 

o no se le exigen responsabilidades. Todos estos 

aspectos educativos basados en la sobreprotec- 

ción, en la pena o en el rechazo encubierto, in- 

fluyen en la construcción de la identidad: el niño 

que crece en el “todo está permitido” y no va a 

preocuparse más que de sí mismo. 

Hemos atendido a adultos que están trabajando 

en empresas ordinarias, ganando dinero y que, 

sin embargo, no se les ocurre comprar regalos 

para su familia en Navidad —porque ellos son 

siempre receptores de regalos—; o que en el 

trabajo no llaman a nadie de usted —porque 

no han sido educados para posicionarse en el 

mundo adulto —; o que no ceden el asiento en 

el autobús —porque siempre se lo han cedido 

a ellos—;, o que no atienden a un familiar en- 

fermo —porque ni siquiera se les informa de la 

enfermedad. 

Pretender un comportamiento adulto enviando 

mensajes infantiles es un contrasentido y no fa- 

vorece la salud mental ni el crecimiento personal. 

Asimismo, en la tarea educativa de la persona con 

síndrome de Down se suele dar poca importan- 

cia a los valores, a la enseñanza de cuidar a los 

demás, a la solidaridad. Y mucha, en cambio, a 

los aprendizajes. Los aspectos humanos son los 

que nos hacen crecer como persona y no hay 

que olvidarse de ellos. 

Muchas veces son los padres los que no acaban 

de aceptar la discapacidad del hijo y por eso no 

le hablan de ella, porque no pueden. Nos encon- 

tramos con jóvenes muy preparados, con gran- 

des habilidades personales, pero que se rechazan 

a sí mismos, que niegan tener el síndrome de 

Down y que presentan importantes trastornos 

de conducta derivados de esta situación: de la 

no aceptación o construcción de su identidad. 

La persona con síndrome de Down —+¿y quién 

no!— necesita confianza y necesita sentirse ca- 

paz para crecer y para configurar una autoestima 

lo más sólida posible que redundará en su salud 

mental. Y para ello tiene que aceptar sus disca- 

pacidades, descubrir sus potenciales y tener muy 

clara su identidad. Y respetarle. 
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IV, SALUD MENTAL 

|. Conceptos 

El concepto de salud mental es complicado de de- 

finir debido a que su contenido es valorativo. Las 

evaluaciones subjetivas y las diferencias culturales 

hacen difícil consensuar una definición. Pero to- 

dos entendemos que la salud mental se refiere al 

bienestar emocional y psicológico del individuo, en 

estrecha relación con la salud física y social. Por 

eso hablamos también de “bienestar mental”. La 

salud mental es algo más que el diagnóstico y el 

tratamiento de la enfermedad mental; es parte de 

la vida de la persona: su capacidad de disfrutar y 

de participar en las actividades de la vida cotidiana. 

Las personas con síndrome de Down han ido pa- 

sando de medios segregados a compartir espacios 

y experiencias con el resto de la población. La in- 

clusión escolar, laboral y social les ha beneficiado 

profundamente, pero también les exige un esfuerzo 

de adaptación y les pone en situaciones de estrés, 

como al resto de la población. Esta situación nos 

ha llevado a centrarnos en la aparición de nuevos 

problemas y a atender, diagnosticar y tratar los 

trastornos mentales que puedan aparecer. 

Hasta ahora, el hecho mismo de la discapacidad 

servía de cajón de sastre en el que colocar cual- 

quier conducta problemática o disocial (“como 

es así... ”). Pero esta realidad solamente ha ser- 

vido para marginar a la persona. Recordemos 

algo muy importante: una discapacidad no debe 

justificar ni un comportamiento anómalo ni que 

la persona portadora sea educada o reciba men- 

sajes diferentes de los del resto de la población. 

Las personas con síndrome de Down son más vul- 

nerables que el resto de la población y necesitan 

más apoyos para integrarse socialmente, para acep- 

tarse a sí mismas, para tener una mayor confianza 

en sus propios logros y para conseguir una mayor 

seguridad (Garvía, 2000, 2005, 2006). Por tanto, 

una manera de asegurar el bienestar emocional ha 

de consistir —como ya hemos dicho— en propor- 

cionar un buen sistema de apoyos, favorecer las 

relaciones personales y sociales, la implicación en 

la comunidad, y ofrecer una educación basada en 

la responsabilidad y la confianza. La promoción de 

la salud mental, la prevención y la valoración tem- 

prana de un posible trastorno son factores esencia- 

les para optimizar la salud y limitar la enfermedad. 

Asimismo, el seguimiento de la persona a lo largo 

de la vida nos permite conocer sus puntos fuertes 

y sus puntos débiles, entender su ambiente familiar 

y saber los recursos que tiene para afrontar sus si- 

tuaciones vitales. Con esta base, podemos prevenir 

muchos problemas de salud mental. 

Como afirman McGuire y Chicoine (2010), “para 

fomentar la salud mental es imperativo comprender 

el continuum que existe desde el comportamiento 

normal hasta los problemas de la salud mental. Una 

conducta puede ser saludable y servir para un pro- 

pósito útil, pero si se vuelve excesiva o si menosca- 

ba el funcionamiento, puede desplazarse a lo largo 

del continuum hasta alcanzar el “rango anormal”. Si 

bien existen directrices diagnósticas claras para la 

enfermedad mental, también existe cierto grado 

de subjetividad en la interpretación de los sínto- 

mas. Además, el entorno en el que vive la persona, 

si ofrece los apoyos necesarios, puede contribuir a 

evitar que el comportamiento se convierta en ina- 

daptado, o que se lo tache de tal. Las estrategias que 

fomentan la salud mental pueden ayudar a reforzar 

los aspectos positivos de la conducta y a conservarla 

en el lado “sano” de este continuum”. 

2. Factores protectores de la salud 
mental 

Existen, pues, ciertos factores que favorecen la 

salud mental: 
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+  Conocerse y aceptarse: identidad 

* Tener una buena autoestima 

* Disponer de un círculo de relaciones fami- 

liares, personales y sociales que posibiliten 

la sensación de sentirse querido, aceptado 

y valorado. 

» Disponer de los apoyos necesarios 

+ Tener referentes de normalidad 

De la identidad ya hemos hablado. Si la persona con 

síndrome de Down —como cualquier otra per- 

sona— no se conoce, no se acepta, no confía en 

sus capacidades y no sabe cuáles son sus metas, no 

podrá desarrollarse con todo su potencial ni llegar 

a convertirse en una persona adulta y responsable. 

La autoestima, el amor propio y la buena acepta- 

ción de uno mismo proporcionan la seguridad de 

sentirse querido, aunque se tenga una discapacidad. 

Estos sentimientos no podrían existir sin una buena 

aceptación por parte de los padres y sin amor. Un 

ser humano, con o sin discapacidad, que se siente 

amado puede establecer un vínculo satisfactorio 

con sus semejantes y esto le llevará a tener unas 

buenas relaciones personales y sociales que le van 

a devolver, a su vez, el sentimiento de aceptación 

y de ser amado. Esto es válido para todas las per- 

sonas, incluidas las que tienen alguna discapacidad. 

El ser humano es sociable por naturaleza. Solo no 

podría subsistir. El desarrollo del bebé se nutre, 

en una parte importante, del amor que recibe 

porque sin amor, sin vínculos, sin relaciones no 

podría crecer. Hasta hace pocos años, las per- 

sonas con discapacidad permanecían dentro del 

núcleo familiar sin la posibilidad de establecer 

relaciones por si mismas más allá de un círculo 

muy cerrado. Actualmente empiezan a disponer 

de unas relaciones que van más allá de las familia- 

res: tienen amigos y, en ocasiones, pareja estable. 

Tener amigos, además de proporcionar el senti- 

miento de sentirse querido, valorado, aceptado 

y acompañado posibilita ampliar el tiempo dedi- 

cado al ocio. El ocio se puede definir como una 

experiencia subjetiva caracterizada por la libertad 

y la voluntariedad que produce satisfacción y que 

es un fin en sí mismo. La cantidad y la calidad de 

experiencias de ocio y de vida social fuera del en- 

torno familiar constituyen un elemento de gran 

importancia y tienen consecuencias en el bienes- 

tar personal y en la calidad de vida a causa de las 

interacciones, las vivencias y los aprendizajes que 

en ellas se producen el proceso de ilusionarse, 

de compartir, de pensar lo que les gustaría hacer 

el fin de semana, de organizarse y, finalmente, de 

realizar la actividad (Miquel, 2001). 

Disponer de los apoyos necesarios es otra de las 

condiciones que favorecen el bienestar emocional. 

Los apoyos no han de ser invasivos; su intensidad 

estará en función de lo que la persona necesita para 

poder desenvolverse con normalidad en su entorno. 

Por último, los referentes de normalidad, tan fáci- 

les de expresar y tan difíciles de dar. Atendemos 

a padres que son buenos educadores, que han 

hecho un buen trabajo de aceptación de la disca- 

pacidad, que han elegido el camino de la inclusión 

para sus hijos, con todas las dificultades y lucha 

que a veces implica, pero que no son capaces de 

actuar con normalidad. Ante determinadas situa- 

ciones, cuestiones o momentos, la discapacidad 

envuelve predomina y la respuesta deja de ser 

normal para convertirse en “especial”. Esto suele 

ocurrir en circunstancias conflictivas, dolorosas o 

frustrantes. ¿"Cómo le explico que nos vamos a 

separar; cómo le informo de que el abuelo tiene 

cáncer; cómo le hablo de la sexualidad?”. 

Podemos responder a estas cuestiones con otra 

pregunta: ¿cómo se lo explicaría si no tuviera sín- 

drome de Down? Esa es la clave. El cómo nos ha- 

remos entender es nuestro problema. El niño, el 

adolescente o el adulto con síndrome de Down 

nos va a entender si nuestro lenguaje es inteligible, 

si adaptamos el contenido a sus capacidades cog- 

nitivas, si nos queremos hacer entender. También 

debemos prepararnos para poder tolerar la frustra- 

ción o el dolor que nuestra respuesta genere. Una 

buena comunicación, un trato normalizador y res- 

petuoso proporcionan un gran bienestar a todos. 
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3. Cuidados y atención preventiva 

La prevención en la salud mental es tan impor- 

tante como en la salud física. La necesidad de 

atención psicológica no tiene que suponer, pues, 

la existencia de un trastorno mental. El apoyo psi- 

cológico a las personas con síndrome de Down y 

a sus familias es muy necesario, aunque no existan 

trastornos mentales, porque la tarea educativa 

de un hijo con discapacidad es muy compleja y 

porque insertarse en la sociedad siendo portador 

de un síndrome no es algo fácil de conseguir. La 

necesidad de apoyo, de consulta, varía según las 

diferentes etapas del desarrollo. Pero es bueno 

pensar que este apoyo psicológico, bien encau- 

zado, ha de ser iniciado muy tempranamente 

como exponemos a continuación. 

3.1. En la infancia 

Como hemos visto, en el momento del naci- 

miento es necesaria la atención psicológica, so- 

bre todo para informar y ayudar a las familias 

a aceptar y elaborar el nacimiento del hijo con 

discapacidad y a reorganizarse en torno a ese 

hijo que, no por no ser como lo esperaban, va a 

ser menos querido. 

El inicio de la etapa escolar es un momento es- 

pecialmente complicado, al que ya hemos hecho 

referencia, tanto para el niño como para la escuela 

y la familia. Al iniciar la Educación Primaria el niño 

percibe una realidad: le cuesta más aprender. Y 

ese hecho le enfrenta con sus dificultades. Es el 

momento de abordarlas. 

Asimismo, muchos maestros atienden a un niño 

con síndrome de Down por primera vez y pue- 

den estar desorientados. Las familias también 

están preocupadas y se cuestionan si están ha- 

ciendo las cosas bien. Algunos de los trastornos 

del comportamiento se producen en esta etapa, 

precisamente por la falta de conocimiento de sí 

mismo que tiene el niño cuando no se le ha ha- 

blado de su discapacidad. El «enfrentamiento» 
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con ella le genera ansiedad y esta ansiedad puede 

manifestarse de una manera clara, con síntomas 

de angustia, tristeza y dificultades de relación, 

o camuflada en forma de conducta disocial, no 

aceptación de normas, llamadas de atención, agre- 

sividad, hiperactividad, etc., como hemos descrito 

anteriormente. En ambos casos, un buen apoyo, 

encaminado a la comprensión y aceptación de 

la discapacidad, evitaría el problema o, una vez 

aparecido, ayudaría a resolverlo. 

3.2. En la adolescencia 

La pubertad-adolescencia es otro momento de la 

vida importante y de muchas dudas. Los padres 

realizan muchas consultas y, curiosamente, un 

gran número de familias lo hace por la aparición 

de una serie de actitudes que son absolutamente 

normales en esta edad: oposición, rebeldía, mas- 

turbación, explosión de la sexualidad, y que, sin 

embargo, son motivo de consulta porque no se 

esperan. Suelen aparecer muchas ansiedades re- 

lacionadas con el crecimiento y con la sexualidad: 

embarazos, peligros, abusos, aparición del deseo, 

esterilización, etc. Sin embargo, la patología de la 

sexualidad es muy escasa. Adolescencia significa 

crecimiento y, por tanto, cambio; y los cambios, 

que afectan tanto al cuerpo, como al psiquismo y 

a la conducta, están encaminados al abandono de 

la etapa infantil. El adolescente con síndrome de 

Down pasa por esta etapa de una manera bastante 

parecida a la del adolescente sin discapacidad: se 

rebela contra las prohibiciones, está ansioso, inse- 

guro, etc., pero tiene que enfrentarse a todo esto 

con mayores dificultades ya que, aparte de su ““han- 

dicap”, no suele encontrar apoyo familiar ni social 

para crecer y, por otra parte, tiene menos fuerza 

para oponerse al instinto protector de los padres y 

además suele carecer de un grupo de pertenencia 

y ha de elaborar muchas cosas en solitario. Como 

consecuencia, muchos adolescentes se instalan en 

situaciones regresivas, se encierran en sí mismos, 

intensifican el uso de rituales, recortan su mundo 

de relación y actúan de manera no concordante 

con sus posibilidades ni con su edad. En esta etapa 
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de la vida también se detectan bastantes depresio- 

nes. Los padres no saben muy bien cómo abordar 

el crecimiento del hijo que genera mucha angustia 

en todos y motiva un gran número de consultas 

pidiendo información y asesoramiento. 

3.3. En la edad adulta 

En la etapa adulta, debido a la inclusión social y 

laboral, las personas con síndrome de Down y sus 

familias solicitan apoyo psicológico para afrontar 

las situaciones difíciles o estresantes que puedan 

atravesar en su vida diaria y que tienen que ver 

con el mundo laboral, la marcha de casa de los 

hermanos, la percepción de una menor autono- 

mía y destreza por causa de la discapacidad, el 

hecho de no tener pareja, etc. Estar atento a es- 

tas situaciones y proporcionar el apoyo necesario 

puede evitar el desencadenamiento de depresio- 

nes, tan frecuentes también en esta etapa. En la 

edad adulta, además, es cuando existe el riesgo 

de la aparición de demencias y otros trastornos 

propios de la edad que, cuanto antes se detec- 

ten y se atiendan, mejor será la calidad de vida. 

El aumento de la esperanza de vida nos ha situado 

ante un nuevo reto: afrontar los problemas de la 

vejez en el síndrome de Down y el apoyo a las 

familias. Los padres son mayores y, cuando faltan, 

V. DISCAPACIDAD INTELECTUAL 

La presencia de discapacidad intelectual es una 

constante en el síndrome de Down. De hecho, 

la razón de ser y el contenido de esta obra van 

dirigidos en su totalidad a explicar, con el mayor 

rigor posible y a la luz de nuestros actuales co- 

nocimientos, la naturaleza y las causas de dicha 

discapacidad, y los múltiples apoyos que pode- 

mos prestar en sus muy diversas dimensiones. 

la vida de las personas cambia absolutamente: o 

bien van a vivir con algún familiar —generalmente 

un hermano— o a una institución. El momento 

es muy delicado porque, ante la inmensa pérdida 

(afectiva, y de todo lo demás) pueden darse de- 

presiones, cuyas manifestaciones clínicas pueden 

confundirse con la enfermedad de Alzheimer. Estos 

casos exigen un claro diagnóstico y una interven- 

ción terapéutica acertada. 

Podemos concluir que algunos trastornos men- 

tales en personas con síndrome de Down vienen 

dados por su difícil trayectoria evolutiva, en la que, 

si por una parte, la sobre-exigencia frustra los 

logros, por otra la sobreprotección no permite 

el crecimiento y favorece conductas regresivas y 

disociales; a ello se añaden la baja tolerancia a la 

frustración que dificulta la adaptación, la percep- 

ción de la discapacidad que favorece el rechazo, el 

bajo concepto de sí mismo y la falta de autoestima. 

El exceso de reeducaciones y de “adiestramien- 

to” puede generar el efecto contrario al deseado 

y anular la capacidad de pensar, elegir o decidir. 

Si entendemos estas situaciones y las preveni- 

mos, mejorará la salud mental de las personas 

con síndrome de Down y se evitarán trastornos 

que, más que con el sindrome en sí mismo, tienen 

que ver con un entendimiento erróneo de lo que 

significa una discapacidad intelectual. 

En el capítulo 7 ofrecemos la moderna visión sobre 

la discapacidad intelectual y sus dimensiones, y a 

ella nos referimos para afrontar con éxito toda 

acción de intervención hacia la persona con sín- 

drome de Down. Como novedad, en la nueva de- 

finición, nos encontramos con que ya no se utiliza 

el término “retraso mental” y también con que 

los diversos niveles de gravedad (leve, moderado, 
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grave, profundo) se definen según el funcionamien- 

to adaptativo, y NO según puntuaciones de Co- 

ciente Intelectual (Asociación Americana, 2011). 

Conocemos con precisión la etiología de esta 

discapacidad en el síndrome de Down: la pre- 

sencia de un cromosoma extra, o parte de él, 

correspondiente al par 2| en todas o en una 

fracción de las células del organismo humano. 

Sin embargo, como hemos podido comprobar 

al ir analizando la neurobiología propia del sín- 

drome, hemos de destacar y recordar que la 

expresión del desequilibrio ocasionado por la 

trisomía génica es extraordinariamente variable 

en cada individuo. Y eso incluye a las alteracio- 

nes cerebrales que son causa de la discapacidad 

intelectual. Ellas marcan, por así decir, el marco 

constitutivo dentro del cual cada persona va a 

ir desarrollando todo su potencial intelectual y 

conductual a lo largo de su vida (Carulla, 2001). 

El grado de discapacidad intelectual en el sín- 

drome de Down está situado, como grupo, en 

el rango moderado a leve. Pequeños porcentajes 

están situados por encima y por debajo de estos 

valores. Al margen de estas cifras, existe un alto 

grado de variabilidad individual en el desarrollo 

de las diferentes inteligencias que adornan a una 

persona determinada. La existencia de un espe- 

cífico fenotipo conductual que defina en mayor 

o menor grado a las personas con síndrome de 

Down queda analizada en el los capítulos 2 y 3. 

Pero a este factor fundamental e intrínseco de- 

bemos asociar unos elementos coadyuvantes 

de extraordinaria influencia, que van a tener la 

capacidad de promover o, por el contrario, per- 

turbar las cualidades intrínsecas o el potencial 

del individuo dentro de su marco constitutivo. Lo 

que Vygotsky definió como zona de desarrollo 

próximo. Estos elementos son la acción educa- 

tiva y la acción social —el entorno, en su más 

amplio sentido — y la salud. 

La acción socio-educativa, temprana e inteligen- 

temente aplicada y ajustada a cada etapa de la 
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vida, va ser la savia que, por una parte, nutra y 

expanda las cualidades intelectuales y adaptativas 

de la persona, y, por otra, elimine o enderece las 

desviaciones que inevitablemente pueden desvir- 

tuar su devenir vital. Por ello es tan importante 

conocer los riesgos y cualidades —las fortale- 

zas y las capacidades— inherentes al fenotipo 

conductual propio del síndrome de Down. En 

la medida en que el individuo va adquiriendo y 

desarrollando sus capacidades, se va abriendo 

cada vez más el espectro de influencias que le 

invaden y le inducen a seguir progresando, en 

un proceso de creciente retroalimentación po- 

sitiva. Por ejemplo, si aprende a leer, ya no es 

que pueda disfrutar de la lectura, algo bueno en 

sí mismo; es que la lectura le permite conocer 

mejor el mundo que le rodea, enterarse de lo 

que sucede, aprender por sí mismo, mejorar su 

comunicación, y ampliar su riqueza interior. 

La salud es parte sustancial del desarrollo. En el 

síndrome de Down, al margen de lo que ocurre 

en el cerebro aparecen con frecuencia alteracio- 

nes en otros órganos. De nuevo, la variedad de 

los órganos afectados y la intensidad de su lesión 

son extraordinariamente variables. Y aunque las 

consecuencias de la lesión no alteren directa- 

mente el funcionamiento cerebral, por una parte 

afectan al bienestar general y a las energías que 

el individuo necesita para funcionar apropiada- 

mente; y por otra, no cabe duda que la atención 

que requieren los diversos tratamientos obstacu- 

liza el normal discurrir de la vida de la persona. 

Los períodos de hospitalización, en ocasiones 

muy frecuentes particularmente en las etapas 

infantiles, las pautas y métodos de determina- 

dos tratamientos, interfieren la vida ordinaria y 

restan tiempos y espacios para llevar a cabo las 

acciones de intervención y las actividades nor- 

males cotidianas. 

En consecuencia, cobra la máxima importancia 

el conocer y cumplir la normativa del programa 

de salud de las personas con síndrome de Down 

en sus diversas edades, que con tanto esmero es 

elaborado y actualizado por las organizaciones 
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de los diversos países. Un programa de salud 

bien llevado, siguiendo los chequeos periódicos 

recomendados, previene y evita la aparición de 

problemas, o al menos consigue diagnosticarlos 

a tiempo de tratarlos en sus inicios, evitando una 

evolución siempre perjudicial para el individuo. 
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Principales trastornos mentales en 

el sindrome de Down. Parte | 

|. INTRODUCCIÓN 

Entendemos por trastorno mental la presencia 

de un comportamiento o de un grupo de sínto- 

mas conductuales, identificables en la práctica 

clínica diaria, que en la mayoría de los casos se 

acompaña de malestar o interfiere la actividad 

del individuo. En los manuales de diagnóstico 

internacionales, el concepto de “retraso mental” 

se contemplaba como un diagnóstico específico 

dentro de lo que entenderíamos como un tras- 

torno mental; este hecho ha llevado a suponer 

que una persona con discapacidad, por el mero 

hecho de serlo, presentaba problemas o alte- 

raciones en su salud mental. Pero esto es ab- 

solutamente falso si consideramos la definición 

expuesta al inicio. 

I. El concepto de patología dual 

Fue en el año 1999 cuando se introdujo en Es- 

paña el término diagnóstico dual para referirse a 

las personas que, teniendo un retraso mental, 

padecen también un trastorno psicológico o 

psiquiátrico. Hasta entonces, e incluso ahora, 

se atribuían los trastornos de conducta o de 

personalidad a la propia discapacidad intelec- 

tual. La explicación de esta realidad quizá está 

en que el concepto de discapacidad engloba 

de tal manera a la persona que no deja lugar 

para otros aspectos, bien sean las capacidades 

inherentes que tienen o los problemas psico- 

lógicos o psiquiátricos que sufren. Pongamos 

un ejemplo. Si un niño sin discapacidad se suc- 

ciona el pulgar, se muestra impulsivo o no ma- 

nifiesta interés por relacionarse socialmente, 

seguramente sea fuente de preocupación o de 

consulta a un profesional. Pero si esto le ocurre 

a un niño con síndrome de Down, el problema 

se atribuye al síndrome y se piensa que ya ma- 

durará o, lo que es peor, que no podrá supe- 

rarlo porque la causa está en su discapacidad. 

De esta manera llegamos a encontrarnos con 

situaciones muy cronificadas por las que no se 

ha consultado nunca. 

Las personas con síndrome de Down pueden 

presentar problemas psicológicos o psiquiátricos 

parecidos a los de la población sin discapacidad, 

con algunas diferencias que están relacionadas 

con la especificidad del síndrome, con el entorno 

psicosocial y con su afectación cognitiva y comu- 

nicativa (Corretger et al., 2005). El concepto de 

patología dual hace referencia, pues, a la presen- 

cia de un trastorno mental en una persona que 

además tiene discapacidad intelectual. Aunque la 

bibliografía española que trata los problemas de 

salud mental de esta población es todavía muy 
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escasa, hay que tener en cuenta que la discapa- 

cidad intelectual afecta aproximadamente, según 

estimaciones de la OMS a un 1,5% de personas 

en países de economía consolidada y a un 4% en 

países no desarrollados (Collacott, 1992). Los 

datos sobre el porcentaje de trastornos menta- 

les en personas con discapacidad intelectual son 

extremadamente variados y dispares, oscilando 

entre el 10 y el 50% de los casos (FEAPS, 2007). 

Los estudios publicados en nuestro país en cen- 

tros ocupacionales señalan una tasa entre el 20 

y el 35%. Pero el hecho de que estos valores se 

obtengan en centros ocupacionales implica ya un 

sesgo negativo, por cuanto la población en tales 

centros puede incorporar un porcentaje mayor 

de casos difíciles. La experiencia nos dice que 

las personas con síndrome de Down presentan 

menos trastornos mentales que el resto de la 

población con discapacidad intelectual y, los que 

presentan, son susceptibles de ser diagnostica- 

dos y tratados. 

2. Lo “normal” y lo “patológico”. 
Enfermedad mental 

Sin querer igualar a las personas por la discapaci- 

dad, existen conductas habituales en el colectivo 

de personas con síndrome de Down que no deben 

considerarse patológicas. Teniendo en cuenta que 

tienen tendencia a ejecutar acciones repetitivas, 

por ejemplo, la conducta normal sería una conduc- 

ta rutinaria. El orden, el control sobre las tareas 

diarias y el hecho de repetir siempre las cosas de 

la misma manera una vez aprendidas les propor- 

ciona tranquilidad y confianza. Ahora bien, si se 

llevase la rutina hasta extremos que interfirieran 

la capacidad de desenvolverse en la vida cotidiana 

estaríamos ante un posible trastorno obsesivo (ru- 

tina versus trastorno obsesivo). Entender lo que es 

normal en la persona con discapacidad intelectual 

ayuda a realizar un diagnóstico diferencial. 

Por otra parte, la incorporación creciente de 

la persona con síndrome de Down a un mundo 

cada vez más complejo y cargado de estímulos 

estresantes y condicionamientos de todo tipo, 

puede suscitar en ella reacciones no menos com- 

plejas en su comportamiento ante una realidad 

que quizá no comprenda o abarque en su tota- 

lidad, debido a su menor capacidad adaptativa 

y a la dificultad de expresión. Esas reacciones 

pueden tomar la forma de conductas no acepta- 

bles, disruptivas o incluso peligrosas. Podemos, 

pues, afirmar, que las necesidades de atención 

de la persona con discapacidad intelectual son 

las mismas necesidades que las de la población 

general, si bien presentan una serie de peculia- 

ridades que se tienen que respetar y que tra- 

taremos de analizar en estas páginas (Garvía, 

2005). Conociéndolas, padres y profesionales 

ganaremos en seguridad a la hora de enfrentarnos 

ante determinados comportamientos, sabremos 

diferenciar entre lo que es aceptable y no lo es, 

seremos capaces de prevenir el agravamiento 

de una conducta, y aprenderemos a aportar 

formas de terapia que, en definitiva, mejorarán 

sustancialmente la calidad de vida de la persona 

con síndrome de Down. 

Por tanto, es muy importante interpretar ade- 

cuadamente la conducta cuando se trata de 

aplicar los criterios para determinar la que es 

normal y la que no lo es. Y así, la lentitud en la 

comprensión o en la realización de tareas, los 

problemas en el lenguaje, la concreción en el 

pensamiento, la tendencia a la repetición y los 

soliloquios son aspectos normales en personas 

con síndrome de Down que no deben ser diag- 

nosticados como patológicos, pero que han de 

ser tenidos en cuenta a la hora de evaluar el 

comportamiento del sujeto. 

3. Diagnóstico dual en el síndrome 
de Down 

Existen dificultades a la hora de diagnosticar un 

trastorno mental en personas con síndrome de 

Down, por varias razones. El psicodiagnóstico 
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se realiza, básicamente, a través de lo que nos 

comunica el paciente. Quienes muestran una 

discapacidad moderada o severa o quienes pre- 

sentan grandes dificultades de comunicación no 

pueden describir sus pensamientos, sus senti- 

mientos y percepciones de manera clara y esta 

situación dificulta la comprensión del problema. 

Sin embargo, las personas que presentan una 

discapacidad leve, pueden responder a preguntas 

sobre sus sentimientos, emociones, deseos y/o 

preocupaciones. Con todo, su fragilidad psíquica 

y la menor capacidad adaptativa que poseen hace 

que los posibles trastornos mentales puedan ir 

acompañados de una desorganización de la con- 

ducta o del pensamiento y de una desconexión 

del entorno de diferente intensidad, y este he- 

cho puede confundir al profesional a la hora de 

diagnosticar el problema. 

La manera en que se manifiesta un trastorno y su 

nivel de gravedad no se deben a una única causa, 

aunque exista una conocida, sino al resultado de 

una interacción entre diversos factores y meca- 

nismos (Dosen, 1989; Salvador, 1995). 

En general, en las personas con síndrome de 

Down, la mayoría de los trastornos mentales 

se presentan de manera diferente a como los 

vemos en la población general. Por ejemplo, un 

trastorno de ansiedad puede manifestarse en 

forma de conducta autoagresiva o de hiperac- 

tividad. Muchos diagnósticos de trastornos de 

déficit de atención con hiperactividad (TDAH) 

que se hacen en niños con síndrome de Down 

no son tales; en muchos casos la hiperactividad 

es solamente un síntoma de ansiedad originada 

por circunstancias muy diversas. Los trastornos 

de adaptación a situaciones estresantes pueden 

mostrar igualmente síntomas más graves como 

la autolesión, alteraciones en el sueño o en la 

alimentación. Y, a la inversa: existen actitudes 

y síntomas que pueden parecer un trastorno y 

no serlo. Las estereotipias, por ejemplo, sue- 

len aparecer en niños con rasgos psicóticos o 

autistas, pero, a veces, en los niños con síndro- 

me de Down, aparecen como un sustituto del 

juego que, junto con los rituales (conductas que 

siguen un patrón rígido), podrían entenderse, 

desde un punto de vista psicológico, como una 

forma de afrontar la angustia, como un meca- 

nismo menos evolucionado de adaptación y de 

mayor control que el juego. Los rituales se pue- 

den considerar como conductas obsesivas que 

pueden ser patológicas, pero también aparecen 

como una tendencia a compensar la falta de 

flexibilidad para adaptarse a situaciones impre- 

vistas, es decir, como una forma de control. Si 

el ritual o las manifestaciones obsesivas ocupan 

un espacio de tiempo mayor que el deseable 

y generan sufrimiento psíquico, entonces nos 

encontramos ante un trastorno que debe ser 

diagnosticado y tratado. 

Con esto queremos subrayar la importancia que 

adquiere el conocer al individuo en profundidad. 

No debemos diagnosticar a través del síntoma 

exclusivamente, sino entender el significado de ese 

síntoma dentro del contexto general de la persona. 

Nunca este concepto será suficientemente des- 

tacado, porque es la piedra angular de nuestra 

intervención ante un trastorno mental en una 

persona con síndrome de Down. El no tenerlo 

en cuenta induce a hacer un diagnóstico falso 

y, consiguientemente, a aplicar una terapéutica 

frecuentemente farmacológica que no resuelve 

el problema y, por el contrario, lo agrava. 

Para elaborar un diagnóstico fiable se tiene que 

realizar una evaluación psicopatológica adecuada 

y correcta que lleve a la comprensión necesaria 

del sujeto para poder establecer las diferentes 

estrategias terapéuticas. El psicodiagnóstico 

es un proceso que abarca desde la primera 

entrevista de recepción hasta la entrevista de 

devolución, y se realiza mediante técnicas de 

valoración diagnóstica y sistemas de valoración 

homologados para la población atendida (Gar- 

cía Ibáñez, 2003). 

Pero se ha de destacar algo muy importante: el 

diagnóstico será más certero si se lleva a cabo 

de una manera interdisciplinar: En primer lugar, la 
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exploración médica debe descartar cualquier causa pueden afectar a la salud mental. Pero, además, 

orgánica que pueda influir en el estado emocio- en la valoración de un trastorno mental habrán de 

nal, porque una alteración física que haga sentirse intervenir, según la clínica manifestada, el psicólogo, 

mal físicamente, será probable que incremente los el psiquiatra, el neuropsicólogo, el neurólogo, el neu- 

síntomas de su condición psicológica. En la tabla | robediatra, etc. 

se exponen los principales problemas físicos que 

M 

Tabla |. Condiciones / Problemas físicos importantes que se han de evaluar 

IE EEE 
l 

nde WM 
== E 24 noO EEN SN 

Dolor Depresión, cambios de -— Entrevistar al adulto con síndrome de Down y a su 
conducta, agresión, ansiedad familiar/cuidador; examen físico completo; técnicas 

adicionales en función de la historia y el examen 
físico 

Trastornos de la Ansiedad, pérdida aparente Test de audición (especialista) al menos cada 2 años, 
audición de sus habilidades cognitivas, o con más frecuencia o más frecuentemente si se 

depresión, agitación, agresión aprecian cambios de audición 

Trastornos de la visión Ansiedad, depresión, pérdida Examen completo de la visión cada 2 años o más 
aparente de sus habilidades frecuentemente si se aprecian cambios de visión 
cognitivas, agitación 

Convulsiones Agresión, depresión, pérdida Electroencefalograma, exploraciones de imagen del 
aparente de sus habilidades cerebro 
cognitivas 

Subluxación cervical Pérdida de habilidades (en Examen neurológico completo (como parte de la 
especial reducción de la exploración física), radiografía cervical lateral en 
deambulación, pérdida de posición de flexión, extensión y neutra, tomografía 
función muscular, incontinencia), y/o RM de columna cervical 
ansiedad, agitación, depresión 

Problemas del tracto Desarrollo de incontinencia, Análisis de orina y cultivo posiblemente; ecografía de 

urinario (infecciones, agitación, ansiedad vejiga y riñones (antes y después de vaciar la vejiga, 
dificultad o incapacidad para valorar los problemas de vaciamiento) 
para vaciar la vejiga) 

Artritis Agitación, depresión, pérdida Exploración física, radiografías 
aparente de habilidades 

Diabetes Pérdida aparente de habilidades, Analizar glucemia y demás pruebas si se confirma la 
incontinencia urinaria, agitación, diabetes 

depresión 

Molestias dentales Agitación, come menos, Exploración dental completa, radiografía dental en 
depresión, conducta agresiva caso necesario 
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Hipotiroidismo Depresión, pérdida de 

habilidades cognitivas, cambios 
de apetito 

Hipertiroidismo Ansiedad, hiperactividad, 

depresión, pérdida de 
habilidades cognitivas 

Apnea del sueño y otros 
problemas del sueño 

Depresión, pérdida de 

psicosis 

Problemas 

gastrointestinales agitación, ansiedad 

Reacciones adversas de 

la medicación 

Puede contribuir a cualquier 

modificación psicológica y 
conductual 

(Según McGuire y Chicoine, 2010) 

Como ya hemos señalado e insistimos, no se debe 

clasificar como un trastorno todo lo que aparezca 

como extraño en una exploración diagnóstica. Para 

hacerlo bien, es preciso conocer y comprender las 

conductas alteradas que, como en cualquier per- 

sona, pueden expresar dolor, disgusto, cansancio, 

frustración, inseguridad, y no precisamente una 

patología mental. Lo importante no es, solamente, 

clasificar el problema que presenta la persona con 

discapacidad intelectual sino entenderlo, es decir, 

analizarlo en el contexto de esa persona. Eso re- 

quiere tiempo y proximidad, cercanía. 

En su libro Salud mental y alteraciones de la con- 

ducta en personas con discapacidad intelectual. Guía 

práctica para técnicos y cuidadores (Novell et al., 

2003), los autores señalan los principales pro- 

blemas que surgen para evaluar los trastornos 
mentales en la discapacidad intelectual. Unos son 

atribuibles a la propia persona o a quien informa, 

otros son atribuibles al entrevistador, y otros al 

propio método de evaluación. Son atribuibles a 

la persona su distorsión intelectual (capacidad de 

habilidades cognitivas, agitación, 

Pérdida de apetito, depresión, 

Análisis sanguíneos de T3,T4,TSH (se recomienda 
analizar- anualmente la TSH y, si ésta es anormal, la 
T3 y 14) 

Análisis sanguíneos de T3,T4, TSH 

Observar el sueño y realizar una gráfica del período 
de sueño. Si parece oportuno, hacer un estudio 
formal del sueño en laboratorio especializado 

Analizar sangre en heces, pruebas sanguíneas de 
anemia, enfermedad celíaca, enfermedad hepática, 
vesícula biliar. En función de la historia, exploración 
y otros análisis, radiografías, ecografías, tomografía 
computerizada, endoscopias 

Hacer una buena historia para relacionar los 
síntomas con la medicación. Recurrir a la prueba de 
la suspensión de la medicación 

razonamiento, problemas de lenguaje y comuni- 

cación), el empobrecimiento de sus experiencias 

vitales, la desintegración cognitiva, la tendencia 

a la exageración o la aquiescencia ante todo lo 

que se le pregunta, su susceptibilidad al cansan- 

cio o al fracaso ante preguntas que no entiende. 

Atribuibles al entrevistador pueden ser su sen- 

timiento de fracaso ante las dificultades para 

conectar con el paciente, el enmascaramiento 

diagnóstico o la tendencia a atribuir la conducta 

de la persona a su discapacidad intelectual. En 

cuanto a los problemas relacionados con el mé- 

todo de evaluación, nos reafirmamos en la idea 

de que la entrevista, bien conducida, sigue sien- 

do el método definitivo sobre el que se basa el 

diagnóstico de la enfermedad mental; pero ayu- 

dan mucho los instrumentos de evaluación si han 

sido bien adaptados y correctamente validados 

para la población con discapacidad intelectual. 

En el libro anteriormente citado, se especifican 

con detalle una serie de recomendaciones para 

realizar la evaluación de los trastornos mentales 
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en la discapacidad intelectual (p. 49-71). Unas 

se refieren al proceso de evaluación del estado 

mental, que incluye las fuentes de información 

que han de ser múltiples, el lugar de la entrevista, 

las técnicas para llevar bien la entrevista clínica y 

el modo de organizar la recogida de información. 

Otras recomendaciones tienen que ver con la ex- 

ploración, que incluye la observación directa del 

individuo en sus diferentes entornos y situaciones, 

y la utilización de los sistemas de diagnóstico y 

de las herramientas para la exploración. 

4. Manuales diagnósticos e 
instrumentos de exploración 

Existen numerosos instrumentos de exploración 

aplicables para ayudar a evaluar los trastornos 

mentales en la discapacidad intelectual. No to- 

dos están traducidos al español o validados para 

la población española. En la tabla 2 se exponen 

algunos inventarios y escalas de evaluación psi- 

cológica, cuyas características y maneras de 

utilización se describen en Novell et al. (2003). 

Tabla 2. Inventarios y escalas de evaluación psicológica 

+  Aberrant Behaviour Checklist (ABC). Escala de de Conductas Anómalas 

Diseñada primariamente para valorar los efectos de la medicación o de otros tratamientos so- 

bre las conductas anormales. Validada repetidamente. Escala muy sensible a los cambios pero 

carece de valor diagnóstico. Disponible en español. 

* Diagnostic Assessment for the Severely Handicapped (DASH-I!) 

Está traducido al español; se utiliza como instrumento de evaluación psiquiátrica. 

+ Mini-PAS-ADD 

Está traducido al español; proporciona información sobre síntomas psiquiátricos. Forma parte 
del Inventario PAS-ADD 

* Inventario PAS-ADD 

Está traducido al español; especial para ser utilizado por cuidadores asistenciales y familiares. 

+ Psychopathology Instrument for Mentally Retarded Adults (PIMRA) 
Basado en criterios de DSM III-R modificados para personas con discapacidad intelectual. Dos 
versiones, una para el informador y otra para el paciente. 

*  Reiss Screen for Maldaptive Behaviour 

Está traducida y validada al español 

+ Social Behaviour Schedule (SBS) 
Evalúa problemas de conducta. Traducido y adaptado a la población española 

Existen más test que podemos utilizar para valo- 

rar aspectos puntuales y que pueden ayudarnos 
a establecer un diagnóstico, pero es fundamental 
la experiencia del profesional y el conocimiento 

que tenga del funcionamiento de la persona con 

síndrome de Down para valorar correctamente 

la situación y no errar en el diagnóstico. 

DM-1D Manual de Diagnóstico - 
Discapacidad Intelectual 

En el año 2010 apareció en España la versión 
española DM-ID Manual de Diagnóstico - Disca- 
pacidad Intelectual, una guía clínica para el diag- 
nóstico de enfermedades mentales en personas 
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con discapacidad intelectual. Fue elaborado por 

la National Association for the Dually Diagno- 

sed (NADD) en colaboración con la American 

Psychiatric Association como manual de diag- 

nóstico que proporciona una adaptación de los 

criterios del reconocido DSM-IV-TR (Manual 

de diagnóstico y estadístico de los trastornos 

mentales) a las personas con discapacidad in- 

telectual. La versión española fue realizada por 

J.C. Carlos García Gutiérrez, Mencía Ruiz Gu- 

tiérrez-Colosía, Luis Salvador-Carulla y Virgi- 

nia Otón García, y publicada por Down España 

(Madrid, 406 p.). 

El documento fue elaborado con métodos ba- 

sados en la evidencia y apoyado en un modelo 

de consenso de expertos. Presenta un análisis 

detallado del tema que incluye la descripción 

de cada enfermedad mental, un resumen de 

los criterios diagnósticos del DSM-IV-TR, una 

revisión del estado de investigación y una eva- 

luación de las pruebas que apoyan las conclu- 

siones médicas, un debate sobre la etiología 

y patogenia de los trastornos y adaptaciones 

necesarias de los criterios para el diagnósti- 

co de personas con discapacidad intelectual. 

Los capítulos del manual, además de incluir 

las categorías del DSM-IV-TR, cubren temas 

específicos para el colectivo de las personas 

con discapacidad, como son la evaluación y 

el diagnóstico, y la presentación de fenotipos 

conductuales de algunos trastornos genéticos, 

incluido el síndrome de Down. 

Además de adaptar los criterios del DSM-IV-TR 

en los casos en que es necesario, este manual 

aporta consejos y consideraciones importantes 

para el diagnóstico y evaluación de las personas 

con discapacidad y trastorno mental. Á menu- 

do, no se trata tanto de adaptar los criterios 

de evaluación como de saber cuáles son los 

mejores métodos para obtener la información 

necesaria en estas personas. Por eso, el libro 

ayuda a reconocer conductas habituales en per- 

sonas con discapacidad intelectual y métodos 

para diferenciar entre los comportamientos 

propios de un cuadro determinado y los tras- 

tornos psiquiátricos. 

Para cada una de las categorías de diagnóstico, 

se preparó una adaptación de los criterios del 

DSM-IV-TR con dos brazos: unos criterios para 

la discapacidad intelectual leve/moderada y otros 

para la discapacidad grave/profunda; siempre en 

relación con los criterios del DSM-IV-TR. Se 

comprobó que en muchos casos no era nece- 

sario desarrollar columnas separadas según el 

grado de discapacidad. 

Ciertamente, el DM-ID constituye un esfuerzo 

de colaboración multicultural, multicéntrico y 

multidimensional en el que han participado va- 

rios centenares de expertos, con el objetivo de 

conocer mejor los trastornos mentales y su mani- 

festación concreta y peculiar en las personas con 

discapacidad intelectual. No obstante, téngase 

presente que en 2014 apareció la nueva edición 

DSM-5 de la American Psychiatric Association. 

También es de gran utilidad el manual titulado 

Bienestar mental en adultos con síndrome de Down 

de Dennis McGuire y Brian Chicoine, publicado 

por la Fundación Iberoamericana Down21 en el 

año 2010 en versiones digital (gratuita) e impre- 

sa. Se trata de una guía para comprender y eva- 

luar sus cualidades y problemas emocionales y 

conductuales. 

Evaluación de la demencia tipo Alzheimer 
en el síndrome de Down 

En el año 2008, se publicó el Cambridge Exami- 

nation for Mental Disorders of Older People with 

Down's Syndrome and Others with Intellectual Di- 

sabilities (CAMDEX-DS), que es el único test 

cognitivo existente en el mercado dirigido a la 

detección de demencia en personas con síndro- 

me de Down y otras causas de discapacidad in- 

telectual, diferenciando entre el déficit cognitivo 

secundario a la propia discapacidad y el déficit 

cognitivo secundario a un proceso degenerativo. 
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El CAMDEX-DS deriva del CAMDEX originado 

en 1988 como herramienta estandarizada para el 

diagnóstico del deterioro cognitivo en la pobla- 

ción general. En 1998 apareció una nueva versión 

revisada (CAMDEX-R), y finalmente apareció el 

CAMDEX-DS especializado para el síndrome de 

Down y otras formas de discapacidad intelectual. 

El hecho de destacar este síndrome se debe a la 

estrecha relación que tiene con la enfermedad 

de Alzheimer. 

Ha sido adaptado al español y validado en po- 

blación española por el grupo que dirige Esteba- 

Castillo y Novell-Alsina en el año 2013. Está pu- 

blicado por TEA Ediciones (Madrid, 2013). 

Está constituido por cuatro secciones: 

* Una entrevista estructurada que se administra 

al informador/familiar (entrevista CAMDEX- 

DS) y se realiza en ausencia del paciente. Su 

objetivo es facilitar la recogida sistemática 

de los síntomas. Comprende cuatro partes: 

mejor nivel de funcionamiento del paciente/ 

participante, deterioro cognitivo y funcional, 

salud mental y salud fisica. 

+ El Cambridge Cognitive Examination for Older 

Adults with Down's Syndrome (CAMCOG-DS). 

Se evalúa desde el punto de vista cognitivo 

al paciente. Incluye tanto el informe subje- 

tivo como la medición objetiva del deterio- 

ro funcional asociado a la demencia u otros 

trastornos mentales o físicos. La evaluación 

se compone de tres partes: entrevista clínica, 

evaluación neuropsicológica y observaciones 

del entrevistador. 

* Una guía para el diagnóstico clínico. Incluye 

el diagnóstico diferencial y un resumen de 

los criterios diagnósticos. El diagnóstico dife- 

rencial lo conforma un diagrama de flujo que 

ayuda al proceso diagnóstico. Se presentan, 

en forma de una lista de comprobación, los 

criterios diagnósticos para demencia según el 

CAMDEX-DS, la Clasificación Internacional de 

Enfermedades, décima revisión (CIE-10), y el 

Manual diagnóstico y estadístico de los trastornos 

mentales, cuarta edición (DSM-IV). 

+ Un conjunto de sugerencias para la correcta 

intervención en personas con Dl y demencia. 

El CAMDEX-DS y el CAMCOG-DS cumplen 

con las expectativas y resultan ser herramientas 

válidas y fiables y muestran buenas propieda- 

des psicométricas. El Cambridge Cognitive Exa- 

mination for Older Adults with Down's Syndrome 

(CAMCOG-DS) permite establecer dos puntos 

de corte para la sospecha de deterioro cogni- 

tivo en el grupo de personas con síndrome de 

Down en función del nivel de discapacidad inte- 

lectual previo. Es una herramienta fiable para la 

evaluación del deterioro cognitivo en personas 

con discapacidad intelectual con y sin síndrome 

de Down con niveles de discapacidad intelectual 

leves y moderados. 

Cabe señalar la importancia de dar a conocer 

este instrumento de valoración como base para 

el diagnóstico de enfermedad de Alzheimer en 

personas con discapacidad intelectual y, conse- 

cuentemente, la instauración de un tratamiento 

que permita frenar el avance de la enfermedad, 

la adecuación del entorno del paciente, la pre- 

visión del futuro y, en definitiva, la mejora de 

la calidad de vida de las personas con disca- 

pacidad intelectual afectas de enfermedad de 

Alzheimer, con y sin síndrome de Down, y la 

de sus familias. 
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II. PRINCIPALES TRASTORNOS MENTALES 
ASOCIADOS AL SINDROME DE DOWN 

Las patologías mentales más frecuentes en la po- 

blación con síndrome de Down corresponden a: 

A. Trastornos afectivos 

|. Depresión 

2. Manía y trastorno bipolar 

3. Pérdida de adquisiciones conseguidas y 

regresiones de difícil diagnóstico 

B. Trastornos psicóticos y esquizofrenia 

|. Autismo 

2. Psicosis y esquizofrenia 

C. Trastornos de ansiedad 

I. Trastorno de ansiedad generalizada 

2. Trastorno obsesivo-compulsivo 

II, TRASTORNOS AFECTIVOS 

Al analizar la patología psiquiátrica en la pobla- 

ción general, ha cobrado particular relevancia 

el estrés como factor patogenético decisivo en 

la instauración de los cuadros marcados por la 

depresión y la ansiedad. La carga lesiva que el 

estrés arroja sobre determinados circuitos y nú- 

cleos cerebrales, como por ejemplo aquellos en 

3. Lentitud obsesiva 

D. Trastornos del comportamiento 

Il. Trastorno del sueño 

2. Trastornos de conducta 

3. Mutismo selectivo 

4. Estereotipias motrices 

No es intención de esta obra exponer las ca- 

racterísticas clínicas, diagnósticas y terapéuticas 

de la patología mental en el síndrome de Down. 

Hemos señalado anteriormente obras elaboradas 

por experimentados psiquiatras que abordan con 

solvencia la problemática. Nuestra exposición 

pretende aportar la visión de la psicopatología 

que ayude a indagar y comprender mejor el es- 

tado psicológico del individuo. En el presente 

capítulo abordaremos los trastornos afectivos 

y psicóticos, y en el siguiente los trastornos de 

ansiedad y de comportamiento. 

los que interviene la hormona o factor liberador 

de corticotropina (CRF), provoca modificaciones 

neuropatológicas que se expresan en la sintoma- 

tología propia de estos cuadros. Y en ello pesa, 

como es lógico, la urdimbre propia del individuo; 

es decir, su capacidad intrínseca para resistir y 

adaptarse a situaciones difíciles o conflictivas o, 
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por el contrario, su vulnerabilidad y carencia de 

recursos para afrontarlas adecuadamente. 

Desde esa perspectiva cobra toda su magnitud 

el análisis de los trastornos afectivos en las per- 

sonas con síndrome de Down. Lo hemos venido 

anunciando cuando considerábamos al niño y al 

adolescente en su relación con el medio y la ne- 

cesidad de que se dotara de identidad, de sentido 

de su vida. Desgraciadamente, hemos observado 

que el exceso de estrés, la falta de apoyos en 

contextos normalizados, la falta de información 

ante situaciones graves, la segregación y falta de 

contacto con los demás producen, con demasiada 

frecuencia en estas personas, estados de ansie- 

dad, fobias y estados de angustia y/o depresión 

que podrían evitarse con la prevención adecuada. 

I. Depresión 

La depresión está ubicada dentro de lo que se 

define como trastorno afectivo, del humor o 

del estado de ánimo y se manifiesta de diferen- 

tes formas que permiten definirla: depresión 

endógena, depresión neurótica, psicótica, bipo- 

lar, primaria, secundaria, etc. En el síndrome de 

Down los trastornos afectivos aparecen frecuen- 

temente asociados a —y confundidos con— la 

propia discapacidad, por lo que pueden pasar 

desapercibidos y no recibir tratamiento. De ahí 

la necesidad de extremar la evaluación de los 

síntomas. De hecho, se afirma que puede apa- 

recer un trastorno depresivo en algún momento 

de la vida de la persona con síndrome de Down 

en un porcentaje que oscila entre un 5 y un 45% 

(Bregman, 1991; Borthwick-Duffy, 1994; Pary et 

al., 1996; McGuire y Chicoine, 2010). 

I.1. Presentación y causas 

La depresión en el síndrome de Down casi nunca 

aparece como lo hace en la población general, es 

decir, expresada a través de tristeza e irritabilidad, 

de alteraciones en el apetito, en el sueño, en la 

propia energía (que decrece) y en la pérdida de 

interés por las distintas actividades. Téngase pre- 

sente que las dificultades en las habilidades verbales, 

pensamiento conceptual y funcionamiento cogniti- 

vo verbal por parte de las personas con síndrome 

de Down hacen más difícil obtener la información 

personal en una entrevista. De ahí que se dependa 

más de la información proporcionada por la familia 

y los cuidadores (Cooper y Collacott, 1993). 

En las personas con síndrome de Down es más 

probable que la depresión se presente con una 

sintomatología diferente: pérdida de habilidades y 

de memoria, enlentecimiento de la actividad, poca 

motivación ante tareas por las que se mostraba 

interés, pérdida de atención, cambios en el apetito 

o en el ritmo de sueño, alteración de las capaci- 

dades cognitivas, tendencia a la desconexión y al 

aislamiento, soliloquios e ideas delirantes (rasgos 

psicóticos), labilidad afectiva, pasividad y también 

llanto (Szymansky y Biederman, 1984; Warren 

et al., 1989; Garvía 2010). Esta clínica compleja 

dificulta tremendamente el diagnóstico que pue- 

de confundirse con otras patologías como son la 

demencia tipo Alzheimer (ver tabla 3 del capítulo 

15), el hipotiroidismo, la descompensación psi- 

cótica, etc. Cuando la depresión sobreviene en 

la edad adulta tardía (en el síndrome de Down, 

pasados los 40 años), con frecuencia los sínto- 

mas de una depresión se pueden confundir con 

el inicio de la enfermedad de Alzheimer. Por eso 

es importante recurrir a pruebas funcionales y 

tests diagnósticos como los indicados en páginas 

anteriores (DM-ID, Camdex-SD). 

Son muchas y diferentes las causas que pueden 
producir una depresión, pero queremos desta- 
car la toma de conciencia de la discapacidad en 
una etapa que ya, de por sí, supone una crisis 
importante: la adolescencia. 

Hemos visto una cierta cantidad de adolescentes 
que, habiendo realizado su escolaridad primaria 
en una escuela ordinaria y estando plenamente 
integrados en la población general, a partir de 
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la secundaria, coincidiendo con la pubertad/ado- 

lescencia y con la entrada en la escuela especial 

—porque no han encontrado otros recursos— 

se enfrentan con la discapacidad y se deprimen. 

——“No me gustan los de la escuela porque están 

mal”—decía un adolescente refiriéndose a los 

compañeros. “Alguno tiene la vista mal, como 

yo” (llevaba gafas y las gafas se asocian al sín- 

drome de Down). 

Circunstancias familiares comunes, como la mar- 

cha de casa de un hermano para casarse o para 

emanciparse, también enfrentan a la persona con 

síndrome de Down con su condición de depen- 

dencia y pueden producir una depresión. Y es 

que los jóvenes con síndrome de Down también 

se enamoran, quieren casarse y emanciparse. 

La ruptura de una situación sentimental, el fracaso 

de un proyecto de vida (integración laboral, por 

ejemplo), la renuncia a la paternidad o a futuros 

proyectos, la marcha de un educador, la muerte de 

seres queridos, los cambios del compañero de ha- 

bitación, el cambio de escuela y otras situaciones 

que no son convenientemente elaboradas, pue- 

den producir también depresiones importantes. 

Si el inicio de la depresión no se detecta y se 

aborda a tiempo, puede agravarse apareciendo 

una sintomatología que ya no parece depresi- 

va: enlentecimiento, insomnio de conciliación, 

pérdidas a nivel cognitivo, tristeza, retraimien- 

to social, manías y desconexión. Esta evolución 

de la depresión no es buena y puede derivar en 

comportamientos psicóticos, llegando a producir 

crisis de ansiedad con clínica de desorganización 

que implica atención hospitalaria. 

Otros trastornos depresivos también pueden 

presentarse en forma de síntomas somáticos. Es 

el caso de una enfermedad grave de la madre, 

con riesgo de muerte, que generó una anorexia 

en la hija, cuya base, era una depresión. Otros 

síntomas son: alopecias, dolores de estómago, 

vómitos, etc. O a la inversa, a raíz de una infección 

de orina persistente, una paciente comenzó con 

rituales obsesivos que le generaron insomnio, 

estrés y depresión. 

Esta es la razón por la que, como afirmamos 

anteriormente, toda consulta sobre un posible 

trastorno mental ha de ir precedido por una 

exploración médica que descarte o confirme 

la presencia de una patología orgánica (tabla 1). 

Por último, también vemos cuadros depresivos, 

con creciente frecuencia, en la pubertad y en la 

adolescencia como consecuencia de la crisis de 

identidad que supone esta etapa de la vida, la per- 

cepción de su discapacidad, las dificultades para 

aceptarla, los cambios corporales y la dificultad 

para encontrar grupos de referencia con los que 

relacionarse. Se trata de otro tipo de duelo que 

realizan las personas con síndrome de Down y 

tiene que ver con la aceptación de la discapacidad 

o la “pérdida de la normalidad”. Conceptos como 

discapacitado, deficiente, subnormal o disminuido 

califican a la persona de tal manera que la excluyen 

de la normalidad y le generan ansiedad y confusión. 

Tengo miedo a la locura ¿sabes qué hacen los 

locos? —explica un adolescente— se ponen de 

rodillas y se balancean... Tengo miedo de estar 

loco, por el síndrome. ..¿estoy loco?¿soy normal? 

En definitiva, la aparición de la depresión se en- 

cuentra estrechamente vinculada a la presencia 

y permanencia de los llamados estresores o fac- 

tores estresantes, que en las personas con sín- 

drome de Down actúan de manera constante en 

muchas etapas de su vida. La vulnerabilidad de 

su cerebro o índice de tolerancia al estrés puede 

verse alterado por su propia peculiaridad biológi- 

ca. (Para más información sobre posibles causas 

patogénicas, v. Prasher y Hall, 1996; Flórez, 2014). 

El duelo 

Merece una atención especial. Resulta difícil afron- 

tar el tema del duelo, de las pérdidas, en personas 
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con síndrome de Down. El temor o e! prejuicio 

de que no asuma bien la situación lleva al oculta- 

miento, a la desinformación y a la incomprensión 

de sus emociones y sentimientos. La persona con 

síndrome de Down concibe la muerte de mane- 

ra diferente porque tiene mayores dificultades 

para simbolizar y está menos informada, pero 

el dolor ante la pérdida es el mismo. Uno de los 

prejuicios para no informar con claridad se basa 

en la suposición de que no va a poder soportar 

la tristeza, que va a elaborar mal el duelo o que 

va a Caer en una profunda depresión; y por eso 

muchas veces no se les permite despedirse e in- 

cluso se les administra medicación “preventiva” 

(Ainsworth y Bell, 1970; Bowlby, 1998; Brickel y 

Munir, 2008; Clark, 2008; Garvía, 2009). 

Atendimos a una mujer con síndrome de Down 

de 46 años que, por protegerla, la familia no le 

había informado de la muerte de la madre ni 

había podido ir al tanatorio a despedirse de ella. 

La madre había muerto de manera inesperada y, 

para la paciente, había desaparecido. Consulta- 

ba por un estado permanente de ansiedad, con 

insomnio y pérdida de apetito. Al entrar en la 

consulta esperaba encontrarse allí a la madre. 

Hicimos entender a la familia que es mucho 

más difícil de elaborar un abandono —la ma- 

dre desapareció— que una muerte. Si alguien 

te abandona es que no te quiere. Sin embargo, 

la muerte es algo natural. Se le explicó a la pa- 

ciente la realidad y, con los apoyos necesarios a 

la paciente y a la familia, la sintomatología des- 

apareció y la paciente pudo hacer un trabajo de 

duelo adecuado. 

La persona con síndrome de Down encuentra 

pocos espacios para hablar de su tristeza, por- 

que no se le tolera su sufrimiento y se la relega 

a un mundo falso, en el que no hay problemas. 

Esta situación tranquiliza al entorno pero mar- 

gina a la persona y la aísla del resto de la familia, 

que se comporta como si de un niño pequeño 

se tratase, ocultando las noticias dolorosas. 

Explicaciones como “se ha ido al cielo” causan 

un profundo desasosiego por dos razones: el 
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concepto es muy simbólico y no se entiende bien 

y, además, el hecho de que un ser querido se ha 

ido sin despedirse, se vive como un abandono 

con el consiguiente sentimiento de culpa. Y se 

espera que regrese. 

Un joven con síndrome de Down, cuyo padre 

está gravemente enfermo, se expresaba así: 

”No pregunto cómo está porque mi madre se 

pone triste y nerviosa. Seguro que está muy mal”. 

Otros comentarios de jóvenes con síndrome de 

Down, entre los 20 y 30 años, nos muestran su 

inquietud acerca de la muerte (Garvía, 2009): 

“Tengo mucho miedo de la muerte. Mi madre 

me dijo un día: “Vamos al cementerio” y, aunque 

no comprendo este gran misterio, tengo miedo”. 

“No sé qué me pasa por dentro ¿será mi fami- 

lia muerta? Siento dolor por dentro, de miedo 

a la muerte”... 

La tristeza y el sufrimiento son inevitables; por 

eso, nuestra labor es ayudar a la persona con dis- 

capacidad a gestionar el sufrimiento y no impedír- 

selo. Para ello, no hay que esconder los hechos 

sino dar apoyo para afrontarlos. Las personas 

con discapacidad son perfectamente capaces de 

hablar de sus ansiedades ante la muerte, aunque 

estén en etapas psico-afectivas anteriores a las 

que correspondería a su edad cronológica. La 

tristeza es un estado del ánimo y hay mil razo- 

nes para estar tristes; lo patológico sería que, 

ante una pérdida, la persona con síndrome de 

Down no sintiera tristeza. Pero la depresión es 

una enfermedad; y no hay que confundirla con la 

tristeza. Las pérdidas, todas las pérdidas, produ- 

cen tristeza; y ocultarlas o negarlas no ayuda a 

mantener un buen grado de bienestar emocional 

Clark (2008) ofrece un conjunto de estrategias 

que ayudan a la persona con síndrome de Down 

a pasar por el proceso de duelo ante la enferme- 

dad terminal o la muerte de un ser querido. No 
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son para llevarlas a la práctica en su totalidad y 

al pie de la letra sino que han de ser elegidas y 

utilizadas en razón de las circunstancias de cada 

persona con síndrome de Down, de sus familiares 

y de su entorno. Las ofrecemos a continuación. 

Dígales que ya ha sobrevenido la muerte. De 

forma abierta, directa, en términos concretos, 

sin disimular la palabra muerte con otras como 

puedan ser “se fue” o “duerme”. Si es posible 

y si la muerte no fue traumática, invíteles a 

despedirse de su ser querido. La noticia ha 

de ser dada por una persona de confianza y 

familiar para ellos. Pero también déjeles des- 

aparecer de la escena si así lo desean. 

Déjeles expresar sus emociones, y actúe de 

modelo si es necesario, porque los senti- 

mientos intensos que a veces acompañan a la 

pérdida pueden ser abrumadores y asustarles; 

mientras que expresarlos en un ambiente de 

confianza y aceptación les sirve de refuerzo. 

El ver a otros llorar, sentir dolor, expresar su 

pena y estar tristes hace que se sientan norma- 

les al expresar también ellos sus emociones. 

Pero elijan bien la, o las, personas que hayan 

de estar con ellos porque no todos tienen 

capacidad para expresar la emoción de su 

dolor de forma serena. 

Si no expresan su emoción en el momento de 

la muerte y parece que la aceptan con tranqui- 

lidad, puede que no se den cuenta cabal de lo 

permanente que es la muerte. Pueden tardar 

días o semanas hasta que se sumerjan en la 

realidad de la muerte. En ocasiones retrasan 

su propio duelo hasta que sus familiares lo 

han superado, al menos en su fase inicial, y se 

encuentran emocionalmente más disponibles 

para ayudarles. 

Su objetivo a la hora de ayudar a alguien a 

soportar el duelo no es solucionar el pro- 

blema o suprimir el dolor. Abráceles, deje 

que le hagan preguntas, siéntese con ellos 

en silencio. Escúcheles, cuénteles anécdotas 

sobre la persona que murió, deles seguridad 

de que se van a encontrar bien y van a estar 

atendidos, ayúdeles a solucionar el problema 

de quién va a cumplir el papel concreto en 

su día-a-día que tenía la persona que murió, 

como es llevarles en coche, atender la comi- 

da, ir de compras, etc. 

Inclúyales en la planificación de los funerales 

y anímeles a asistir, explicándoles su signifi- 

cado y lo que de ellos se espera, y previendo 

e indicándoles a dónde se pueden retirar si 

necesitan un descanso. Quizá puedan hablar 

previamente con quienes dirijan la ceremonia 

para que les incluyen en alguno de los ritua- 

les. Según las diversas modalidades culturales, 

quizá puedan llevar algún objeto personal que 

les una a su ser querido, o permitirles decir 

algo de recuerdo. Tanto el asistir al funeral 

como el acompañar al cementerio ha de ser 

algo que nunca se ha de forzar, si bien se les 

puede animar. Si prefieren no ir, a lo mejor 

se puede grabar el evento y visionarlo más 

adelante. 

No existen plazos para el duelo: unos días son 

mejores que otros. El objetivo es alcanzar ese 

equilibrio entre la pena y la tristeza y el seguir 

adelante cada día. Ayúdeles a mantener esas 

rutinas habituales que les hacen sentirse se- 

guros. No es una falta de respeto volver a la 

escuela o al trabajo poco después de la muer- 

te del ser querido, porque con frecuencia el 

personal de esos lugares es su mejor apoyo, y 

reconforta volver a esos ambientes en donde 

pueden recibir grandes ayudas. 

Las fiestas, los aniversarios, los cumpleaños 

a menudo exacerban los recuerdos durante 

años después de una pérdida. Puede ayudar 

en esos momentos seguir las costumbres de 

cada sitio: llevar flores al cementerio, tener 

algún servicio religioso, encender alguna lam- 

parilla, leer algún escrito en recuerdo. 

Favorecer que se diviertan. Nadie puede 

aguantar el estar lamentándose las 24 horas 

del día, siete días a la semana. Es conveniente 

darse un respiro, reír, ir al cine, salir con los 

amigos. A menudo la gente se siente culpable 
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por divertirse: hay que normalizar la culpa y 

permitirse tener alegría en la vida. 

Las personas en duelo necesitan contar sus 

cosas. Necesitan hablar sobre la persona 

que murió, recordar los buenos tiempos 

que pasaron juntos, hablar de su enferme- 

dad y de su muerte —una, y otra, y otra 

vez. Esto no es reiteración, es duelo normal. 

Y a veces ellos necesitan hacerlo más que 

el resto de nosotros. Les ayuda a procesar 

la realidad de la pérdida. Ya que su círculo 

social con frecuencia es reducido, quienes 

les rodean pueden aburrirse de oír los mis- 

mos relatos. Por eso trate de encontrar una 

persona nueva que les escuche. Encuentre 

en su comunidad recursos que les ayuden 

en su pena: grupos de apoyo, consejeros, 

algún sacerdote amigo. 

Aprenda de la persona que está en duelo. 

Ofrecen a veces pistas muy fuertes sobre 

cuándo necesitan charlar, cuándo prefieren 

estar callados, cuándo desean dar rienda suelta 

a su pena, cuándo prefieren controlarla. Todo 

ello supone un gasto considerable de energía 

emocional; de ahí que puedan mostrar agota- 

miento, irritabilidad y anhedonia. 

Ofrézcales llevarles al cementerio a visitar 

la tumba de su ser querido. Se trata de una 

necesidad muy personal: algunos desean ir a 

menudo, otros prefieren no ir nunca. 

Es normal hablar con la persona que ha muer- 

to. Y como muchas personas con síndrome 

de Down hablan consigo mismas como estra- 

tegia de aprendizaje y de hacer frente a sus 

situaciones, hemos de esperar y aceptar esta 

conducta como algo normal y que les sirve de 

ayuda. Anímeles a que hable con la persona 

que ha muerto dentro de un ambiente apro- 

piado: quizá cuando se encuentren solos en 

su cuarto, o en el cementerio. 

Sírvase de estrategias de apoyo que sean pro- 

pias de cada uno. Si les gusta la poesía, lea y 

escriba poesías junto con ellos: Si les gusta 

la música, busque canciones que les gusten y 

les alegren la vida. Si son artistas, utilice pro- 

yectos artísticos que sirvan para recordar a 

su ser querido y para permitirles expresar su 

pena emocionalmente. 

El duelo resulta estresante. Ayude a la perso- 

na a identificar formas positivas de afrontarlo. 

Favorezca una comida sana, ciclos regulares 

de suelo, ejercicio realizado de forma regular. 

Anímele a guardar un diario para anotar sus 

recuerdos y sus emociones. 

Si también está usted en fase de duelo, dese 

cuenta de que cosas son las que más le ape- 

nan y de sus propias limitaciones para prestar 

apoyo. No retrase el pasar por las etapas de 

su propio pesar con el interés de ayudar a 

otros. Nuestros familiares con síndrome de 

Down con frecuencia muestran una capaci- 

dad increíble para tener empatía. Acepte su 

ayuda; el hecho de ayudarle a usted le servirá 

a él también de ayuda. 

Incorpórelos al proceso de toma de decisio- 

nes para cambiar los acontecimientos de la 

vida que haya que realizar como consecuencia 

de la muerte. Si han de abandonar la casa de 

la persona con la que vivía, asegúrese de que 

participan en las conversaciones sobre dón- 

de y con quién habrán de vivir. En lo posible, 

ensaye previamente las posibles situaciones, 

dejando que pase antes alguna noche o haga 

visitas en el sitio en donde haya de vivir, antes 

del traslado definitivo. 

Las emociones negativas, como de enfado o de 

culpa, son componentes normales del duelo. 

Si expresan estos sentimientos, acéptelos y 

deje que los expresen. Trate de irlos norma- 

lizando y encauzándolos hacia sentimientos 

que sean positivos, de modo que no tomen 

formas destructivas y autolesivas. 

Ayúdeles a elegir una frase que puedan repetir 

y que les sirva para afrontar esos momentos 

de tensión. Puede ser una pequeña oración, 

o una expresión favorita de la persona que 
murió, o algo tan simple como “puedo ha- 
cerésto” 
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Los animales mascota pueden servir de tre- 

mendo apoyo en estas circunstancias. Aní- 

meles a que les cuenten cómo se sienten, 

qué es lo que les preocupa, cuánto echan de 

menos a la persona que murió. Los animales 

de compañía son maravillosamente pacientes 

a la hora de escuchar, y en sus respuestas no 

emiten juicios de valor. 

Ofrézcanse a rezar con ellos. Anímenles a 

que dibujen a la persona amada tal como se la 

imaginan ahora. Ayúdenles a escribirle sobre 

sus sentimientos, sobre cosas que les hubiera 

gustado haberles dicho, recuerdos favoritos, 

sueños, etc. Que lleven la carta al cementerio 

o la guarden en una carpeta especial. 

Hagan uso de la naturaleza como fuerza aco- 

gedora. Dar un paseo, descansar junto a un 

arroyo, pasear bajo la lluvia, contemplar una 

puesta de sol, sentir el calor del sol, fotogra- 

fiar un arco iris. Coleccionar piedras, plantar 

flores o cuidar un jardín. 

Ayúdeles a elaborar un CD con música relajan- 

te que les ayude a caer dormidos o a relajarse 

cuando estén bajo tensión extrema. Enséñeles 

las técnicas de respiración profunda. Vean un 

video de yoga y síganlo juntos. 

Ayúdeles a elegir un marco para una foto 

preferida de la persona muerta, y a decidir 

en qué sitio desean colocarla. 

Planifiquen el día de aniversario o la comida de 

aniversario en los que la familia y los amigos 

comparten el recuerdo de la perdona fallecida. 

Elabore un cuaderno de recuerdos en el que 

se refleje una lista con el color preferido de 

la persona amada, su afición favorita, la foto, 

reproducción del libro de familia, las comi- 

das que más le gustaban, una lita de las cosas 

que les gustaba hacer juntos, una lista de las 

cosas que echan de menos y de las que no 

echan de menos en relación con el fallecido, 

etc. La elaboración de este cuaderno les ha 

de servir de ayuda en su proceso de duelo 

y, conforme pase el tiempo, el repasarlo les 

aliviará también su pena. Lo mismo se puede 

hacer con un estuche de recuerdos, envuelto 

de manera especial, en el que reúna objetos, 

cartas, fotos relacionados con el ser querido 

y le ayude a recordarle. 

+  Ayúdeles a trazar un calendario en que se 

incluyan fechas clave en su relación con el 

ser querido, incluida la de su muerte. Puede 

servirles para repasar y hablar de los diversos 

sucesos transcurridos, y comprobar cómo el 

paso del tiempo va a ir cambiando la intensi- 

dad de los sentimientos del duelo. 

+  Identifiquen alguna tarea de la casa que reali- 

zaba el fallecido en la que puede ser sustitui- 

do por la persona con síndrome de Down, 

como forma de honrarle y de mantener las 

tradiciones familiares. 

*  Permitan que escoja alguna prenda o comple- 

mentos que utilizaba la persona querida, que 

le ayude a mantener una conexión afectiva. 

+  Acepten la ayuda de grupos que le sirvan de 

alivio, si su relación con esos grupos realmen- 

te le ayudaba anteriormente. 

e  Corrijan todos los conceptos malentendidos 

en relación con el duelo. Por el contrario, 

hágales ver que: la muerte no es un castigo; 

nada de lo dicho o hecho es causa de muerte; 

la muerte no es como un sueño; tú no tie- 

nes que dejar que la persona muerta se vaya 

porque puede permanecer en tu corazón y 

en tu recuerdo; si sonríes o te diviertes no 

significa que hayas perdido el respeto a la 

persona fallecida. 

e Más que un tiempo en el que la recuperación 

se va consiguiendo de manera constante, el 

duelo es una sucesión de días buenos y días 

malos. 

1.2. Pronóstico 

El pronóstico de las depresiones en personas con 

síndrome de Down es muy variable dependiendo 

de la edad, de la causa y del tipo de depresión 
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de que se trate, pero posiblemente sea mejor 

cuanto más joven sea el paciente y cuanto antes 

se diagnostique y se trate. No es frecuente, en 

el síndrome de Down, la ideación suicida, pero 

se han observado conductas suicidas en algunos 

pacientes con síndrome de Down con capaci- 

dad para reconocer sus sentimientos y hablar 

de ellos. En ningún caso hay que dejar de aplicar 

el tratamiento adecuado. 

1.3. Tratamiento 

El tratamiento de la depresión se basa en estas 

cuatro estrategias: 

a) Identificar el (o los) agente estresante que 

pueda ser responsable principal, para evi- 

tarlo a suprimirlo. 

b) Intervenir psicológicamente: asesoramien- 

to, apoyo psicológico y psicoterapia. 

c) Medicación. 

d) Promover la participación en actividades 

recreativas y ejercicio físico. 

a) Agentes estresantes. Como ya hemos señala- 

do, tanto en niños como en adultos, existen 

factores estresantes que pueden producir un 

trastorno depresivo, Con frecuencia, tienen 

que ver con la sobre-exigencia (en entornos 

escolares y en el mundo laboral), con un apo- 

yo insuficiente o mal enfocado, o por el con- 

trario, con un trato infantilizante y engañoso 

que contrasta con las percepciones del pro- 

pio sujeto y con la falta de un trabajo previo 

acerca de su identidad, de la aceptación de 

la discapacidad y del descubrimiento de las 

capacidades. Asimismo, las pérdidas, las frus- 

traciones importantes, el trato inadecuado, la 

desorganización familiar, la sobreprotección y 

las faltas de respeto pueden también conducir 

a estados depresivos. 

Resulta complicado aplicar criterios de nor- 

malidad a personas con una discapacidad, 

aunque esté en nuestro ánimo hacerlo, pues 

la discapacidad se convierte en la referencia. 

Se admite una conducta anómala —y diso- 

cial— porque se atribuye a la discapacidad 

y se pretende, a la vez, que esa conducta se 

acepte y que sea el otro, la sociedad, quien 

lo haga (si no, se le tacha de no integración). 

Muchas familias nos dan testimonios constantes 

de ello: “Mi hijo tuvo una pataleta en medio de la 

calle y se puso a chillar y a insultarnos y cuando 

mi marido y yo le regañamos, una señora que lo 

vio nos dijo: pobrecito, déjenle y no le castiguen”. 

Una madre explicaba que su hija tenía los pies 

cabos y el ortopeda le mandó ponerle los zapatos 

del revés, en lugar de plantillas o férulas. La gente 

le paraba por la calle diciéndole que claro, como 

la niña tenía síndrome de Down no la cuidaban 

y no les importaba cómo llevara los zapatos. 

Un padre castigó a su hijo porque había tocado 

a una chica y recibió muchas críticas porque “po- 

brecito, lo ha hecho sin querer”. Seguramente, 

si ese chico repite esa conducta en el trabajo, 

lo despidan y echen la culpa a la familia por no 

educarle. 

De la misma manera, la sobre-exigencia puede 

llevar a situaciones de mucha frustración. La 

obsesión por los aprendizajes. Exigir lo que el 

otro no puede dar, además de frustrar afecta 

a la autoestima y favorece la sensación de no 

ser suficientemente querido. 

b) Asesoramiento psicoterapéutico. Ya en la per- 

sona sin discapacidad intelectual, el asesora- 

miento psicológico de apoyo constituye un 

elemento terapéutico de indiscutible utili- 

dad. Más aún, sin él los resultados a corto y 

largo plazo son más exiguos e inconstantes. 

Sería un error pensar que una persona con 

discapacidad intelectual no se beneficia del 

tratamiento psicológico porque no está pre- 

parada para entenderlo. Por el contrario, la 

experiencia nos indica que la psicoterapia es 

una herramienta primordial en el tratamiento 

de la depresión de una persona con síndrome 
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de Down, independientemente de su edad. 

Buena parte de las secciones anteriores nos 

señalan el modo y manera de abordar a estas 

personas con habilidad y paciencia. (Conside- 

ramos muy informativo el análisis sobre este 

tema que ofrece el capítulo 13 del libro de 

McGuire y Chicoine, 2010). 

Medicación. La medicación antidepresiva en el 

síndrome de Down es enormemente útil, no 

solamente por su intrínseca eficacia sino por- 

que ayuda a que la persona responda mejor a 

las demás formas de tratamiento: la hace más 

sensible. A menudo tarda varias semanas en 

hacer efecto tras la iniciación o el incremento 

de una dosis. A la hora de elegir un determi- 

nado medicamento se tendrán en cuenta sus 

efectos beneficiosos y sus efectos secunda- 

rios, tratando de elegir el que mejor índice 

beneficio/riesgo ofrezca. Pero a veces es útil 

el efecto secundario; por ejemplo, la sedación 

en un paciente con dificultades de sueño. 

Los medicamentos de eficacia contrastada 

son los fármacos antidepresivos tricíclicos, 

los inhibidores selectivos de la recaptación 

de serotonina (ISRS) y otros de acción mixta; 

es escasa la experiencia con inhibidores de la 

MAO, sobre todo porque su administración 

requiere una mayor atención y se encuentran 

actualmente prácticamente en desuso (Flórez 

et al., 2014). 

La selección del medicamento se hará en fun- 

ción de las condiciones del paciente, tolera- 

bilidad, experiencia anterior, etc. Baste aquí 

señalar dos conceptos: |) con todos ellos es 

imprescindible esperar varias semanas hasta 

contrastar su eficacia, y 2) la disponibilidad de 

varios grupos farmacológicos permite cambiar 

la prescripción si uno de ellos fracasa o no es 

tolerado. Puede ser necesario recurrir a me- 

dicación complementaria para tratar síntomas 

acompañantes: antipsicóticos si existe un claro 

componente psicótico (alucinatorio, delirio, 

agitación extrema), ansiolíticos e hipnóticos 

si hay ansiedad o una marcada y molesta al- 

teración del sueño que perturba no sólo al 

paciente sino a sus acompañantes. 

En conjunto, actualmente se prefiere la utili- 

zación de los ISRS (citalopram, escitalopram, 

fluoxetina, paroxetina, sertralina) porque, aun- 

que no están exentos de efectos secundarios, 

son más aceptables que algunos de los efectos 

de los antidepresivos tricíclicos, como es la 

actividad anticolinérgica. En cuanto a las pro- 

piedades concretas de cada fármaco, deben 

consultarse los libros especializados (Novell 

et al., 2003; McGuire y Chicoine, 2010; Flórez 

et al., 2014). 

d) Participación en actividades deportivas y recrea- 

tivas. La promoción de las actividades de ocio 

y de relación así como las deportivas, ejerce 

un efecto muy positivo en las personas con 

síndrome de Down que sufren la depresión. 

La vida de estas personas, en ocasiones, se 

limita a acudir al puesto de trabajo (prote- 

gido o integrado) y volver a casa en la que, 

con frecuencia, viven en compañía exclusiva 

de sus padres. Tienen poca vida social, esca- 

sas relaciones y sus habilidades sociales están 

muy limitadas. Un grupo de amigos, unas acti- 

vidades sociales y/o deportivas, las relaciones 

afectivas y los proyectos de futuro favorecen 

el estado de ánimo positivo, el aumento de 

la autoestima, el desarrollo de las habilidades 

sociales y personales y, por tanto, son un co- 

adyuvante en el tratamiento de la depresión. 

Es evidente que cuando la persona ya es mayor y 

previamente su vida no ha sido organizada para 

mantener una vida activa y bien relacionada, re- 

sulta difícil estructurar un nuevo rumbo. Por eso, 

nunca insistiremos demasiado en la necesidad 

de organizar y establecer estrategias y formas 

de relación personal y social como norma de 

vida habitual. Pero incluso en estas personas sin 

experiencia previa de relación interactiva habrá 

de habilitarse un programa de día, adaptado a 

sus circunstancias personales. Cada vez se van 
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organizando más programas en centros especia- 

lizados para las personas mayores. 

2. Manía y trastorno bipolar 

Forman parte de los trastornos afectivos. La 

manía es muy poco frecuente en el síndrome de 

Down. Sin embargo se ha constatado un número 

creciente de diagnósticos de trastorno bipolar o 

maníaco-depresivo, en el que fluctúan y alternan 

los estados de sobreexcitación (maníacos) y de 

depresión (Pary et al., 1999; McGuire y Chicoine, 

2010). La razón de este incremento de diagnósti- 

cos se basa en que existe un mayor conocimiento 

sobre el modo en que este trastorno se expresa. 

Lo mismo sucedió con el patrón de aparición de 

este trastorno en los niños de la población ge- 

neral, que es distinto del de los adultos. En los 

niños y en las personas con síndrome de Down 

los ciclos del estado de ánimo exaltado y depri- 

mido son más rápidos, incluso de un solo día o 

de horas. La forma de presentación es también 

diferente: en la fase depresiva es difícil que ver- 

balicen sus sentimientos de tristeza, invalidez o 

culpa, y se muestren en cambio retraídos, irri- 

tables, sin interés por actividades con las que 

antes disfrutaban. En la fase maníaca, muestran 

conducta hiperactiva, agitación, ataques de en- 

fado, desasosiego. 

2.1. Tratamiento 

El tratamiento de la manía y del trastorno bipolar, 

una vez más, exige la adecuada medicación que 

estabilice su ánimo. Sales de litio, antipsicóticos 

y anticonvulsivantes, administrados a su debido 

tiempo, son los fármacos de elección. Un mal 

diagnóstico que sólo se fijara en la fase depresiva 

significaría prescribir únicamente antidepresivos, 

que serían contraproducentes. Pero es impres- 

cindible eliminar factores estresantes, y ofrecer 

apoyo y asesoramientos permanentes, sobre todo 

si se considera que son problemas que pueden 
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durar toda la vida. En cuanto a las propiedades 

concretas de cada fármaco, deben consultarse 

los libros especializados (Novell et al., 2003; 

McGuire y Chicoine, 2010; Flórez et al., 2014). 

> Regresiones: Pérdida precoz de 
adquisiciones conseguidas 

3.1. Presentación y causas 

Han aparecido varios informes clínicos de casos 

de niños, adolescentes y jóvenes con síndrome 

de Down que han mostrado una regresión ines- 

perada y grave en su funcionamiento cognitivo y 

adaptativo. Precisamente en una etapa histórica 

en la que mayores progresos se observan en el 

desarrollo de los jóvenes con síndrome de Down. 

La primera descripción clínica de esta forma de 

regresión se debe a Prasher (2002) que la de- 

nominó como “Jóvenes Adultos con Síndrome 

Desintegrador”. Regresión significa la pérdida 

relativamente rápida y atípica de las habilidades 

previamente adquiridas en la cognición, sociali- 

zación y actividades de la vida diaria, junto con 

el aumento de conductas maladaptativas. Estos 

declives aparecen tras una trayectoria del de- 

sarrollo que se describe como habitual en los 

jóvenes con síndrome de Down. 

Los informes sobre la regresión (considera- 

da “rara” por su frecuencia) en esta población 

muestran diversos síntomas y problemas. Puesto 

que cada clínica o centro de servicios dispone 

de sólo uno o dos casos y los síntomas varían 

entre cada individuo, puede parecer como si la 

regresión individual fuera un caso aislado. Pero 

desde la perspectiva de un grupo clínico, la pre- 

valencia de regresión en personas con síndrome 

de Down relativamente jóvenes puede ser mayor 

de lo inicialmente esperado y, cuando aparece, 

se convierte en una real preocupación para las 

familias y los profesionales de la medicina y de 

la educación. 
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Pero el problema es serio, como puede apreciarse 

en la detallada exposición de Devenny y Matthews 

(2011), y en la atención que ha sido prestada en 

la reunión del Down Syndrome Medical Interest 

Group (DSMIG, 2015). Existen casos, algunos 

graves, para cuyo diagnóstico es imprescindible 

un equipo multidisciplinar ya que, para esclare- 

cer el problema, han de intervenir profesionales 

de diferentes ámbitos y, con todo, muchas veces 

no se consigue resolver de manera adecuada. Su 

presencia está siendo recientemente detectada 

y es motivo de creciente preocupación (Bene- 

jam y Garvía 2014). Sobre su posible patogenia, 

v. Flórez, 2014. 

Evitaremos hablar de personas concretas para pre- 

servar la intimidad y la identidad, pero el análisis 

de varios casos podría resumirse de la siguiente 

manera: 

Se trata de pacientes muy jóvenes (menores 

de 25 años) que, por la edad, cabe descartar 

la enfermedad de Alzheimer. Pero presentan el 

siguiente cuadro clínico: 

Alteración de conciencia, deterioro progresivo 

de funciones mentales y del nivel de conciencia, 

con síntomas psicóticos como alucinaciones y de- 

lirios. El deterioro se inicia hacia los 16-17 años 

y suele coincidir con un cambio importante en 

se medica con antidepresivos. Pero, al no mejorar, 

presentar deterioro de funciones y, a veces, una 

clínica compatible con una encefalopatía o con 

demencia, se amplían las exploraciones médicas: 

TC craneal y EEG y los resultados son normales. 

El cuadro suele empeorar con el paso del tiempo, 

apareciendo estados de nerviosismo y pérdida 

de memoria y de autonomía. También se pierde 

iniciativa, disminuye el apetito y la atención, y 

pueden iniciarse conductas repetitivas (estereo- 

tibias motoras) y enlentecimiento motor. Puede 

disminuir el habla (mutismo, que puede llegar a 

ser total). Y el paciente se vuelve dependiente. 

Este empeoramiento genera más visitas médicas 

y nuevas exploraciones ante síntomas que, por 

ejemplo, sugieren una afectación predominante 

de regiones anteriores pre-frontales, por lo que se 

repiten TAC y EEG que vuelven a salir normales. 

Tras descartarse causas orgánicas, todos los pro- 

fesionales se inclinan por diagnosticar un trastor- 

no depresivo mayor, con una clínica y una sinto- 

matología que, como hemos visto, hace pensar 

en otras patologías. De ahí la importancia de los 

equipos multidisciplinares, las sesiones clínicas y 

el conocimiento exhaustivo del paciente. 

la vida (por ejemplo, un cambio de escuela), con 

la toma de conciencia de la discapacidad, con 

una intervención quirúrgica u otra enfermedad, 

o con un duelo. 

Son pacientes que, previamente, habrían alcanza- 

do un adecuado desarrollo psicomotor y un alto 

grado de autonomía en las actividades de la vida 

diaria, en los desplazamientos, en el uso de móvil 

y ordenador y presentarían una buena capacidad 

de comunicación, con lectura y la escritura adqui- 

ridas. Circunstancias como cambios de escuela o 

pérdida de todos los amigos, en un momento dado, 

les sumen en un estado depresivo con pérdida de 

peso, abulia y alteraciones de sueño. A nivel psi- 

quiátrico, por tanto, se diagnostica una depresión y 

3.2. Pronóstico y tratamiento 

Debido a que la aparición de la regresión en 

esta población es relativamente rara, se cono- 

ce poco sobre las características del declive en 

estas personas, cuáles son las más vulnerables, 

cuáles son los factores de riesgo, y cuáles son a la 

larga las consecuencias sobre su desarrollo. Son 

frecuentes los signos de pérdida de habilidades 

adaptativas, pérdida de atención, los síntomas 

que se encuentran dentro del dominio de la “de- 

presión” o de la “ansiedad”, algunos síntomas de 

resistencia y agresiones. 

Desconocemos las causas por las que se inicia esta 

forma de regresión. Se han propuesto posibles 
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alteraciones hormonales, pobre respuesta adapta- 

tiva en los periodos ineludibles de la transición o 

tras acontecimientos especialmente importantes 

en la vida de una persona, anestesia en interven- 

ciones quirúrgicas, el dolor persistente no iden- 

tificado, el abuso sexual. Algunos autores incluso 

proponen la aparición muy precoz de patología 

asociada a la enfermedad de Alzheimer. La rea- 

lidad es que la neurobiología de la población con 

síndrome de Down es tan variada —a lo que se 

suma la amplia variabilidad de su entorno— que 

resulta muy difícil predecir un factor como único 

causante del problema. 

El pronóstico y la evolución de este tipo de 

trastornos no son en absoluto favorables. La 

IV. TRASTORNOS PSICÓTICOS 

|, Autismo 

I.1. Diagnóstico 

Hasta hace pocos años se suponía que la aso- 

ciación entre el síndrome de Down y el autismo 

era rara. Sin embargo, el interés por el estudio 

de la asociación entre el síndrome de Down y 

el trastorno del espectro autista (TEA) ha au- 

mentado en los últimos años y actualmente se 

acepta la presencia de TEA en la población con 

síndrome de Down en una proporción entre el 

6 y el 12% (Capone et al., 2005). El diagnóstico 

dual no es sencillo pues el autismo, en sus pri- 

meras manifestaciones, puede confundirse con 

un retraso evolutivo ya que se inicia con pro- 

blemas o ausencia de lenguaje, dificultades en 

las relaciones sociales y en los procesos cogni- 

tivos y ciertos rasgos que podrían confundirse 

con falta de motivación e, incluso, con sordera 

(Howlin et al., 1995). En el síndrome de Down, 

cuando aparecen algunos de estos síntomas, casi 

medicación hasta ahora más utilizada se encuen- 

tra en el ámbito de los fármacos antidepresivos, 

si bien su eficacia es poco convincente. Sin duda, 

se requiere una alta aportación de apoyo psico- 

terapéutico, muy adaptado a la especificidad y 

circunstancias de cada individuo. 

Si bien la regresión grave de niños y adoles- 

centes con síndrome de Down puede afectar 

solamente a un número pequeño de individuos, 

el estudio completo y sistemático de los fac- 

tores que contribuyen a este declive puede 

proporcionar un modelo sobre cómo promo- 

ver el desarrollo de todos los individuos con 

síndrome de Down. 

siempre se han atribuido a un retraso mayor del 

que presenta el niño y no se diagnostica. Ese es 

el motivo de que los diagnósticos de TEA en 

niños con síndrome de Down se hayan hecho 

tardíamente. Pero diagnosticar el autismo en un 

niño con síndrome de Down es importante por 

varias razones. En primer lugar, aunque algunos 

de los problemas de desarrollo en el autismo y 

en el síndrome de Down son similares (p. ej., el 

retraso en el habla, el aprender mejor mediante 

la visión), otras áreas de la conducta y el desa- 

rrollo son diferentes (p. ej., la interacción social 

es importante en el síndrome de Down, a dife- 

rencia de lo que ocurre cuando se suma el TEA). 

En segundo lugar, la sistemática para educar a los 

niños con síndrome de Down y TEA ha de ser 

diferente de la utilizada en quienes sólo tienen 

síndrome de Down, en los que sólo se aprecia un 

trastorno cognitivo. En los que tienen síndrome 

de Down y TEA, además del retraso cognitivo 

ha de atenderse de manera muy especial a sus 

habilidades sociales. Por último, los problemas 
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de conducta son extraordinariamente frecuentes 

en los niños con síndrome de Down y TEA, y 

para corregirlos habrán de aplicarse los métodos 

específicos para los niños con TEA. En resumen, 

los problemas físicos y médicos que ha de tener 

un niño con síndrome de Down y autismo son 

similares a los que solo tienen síndrome de Down; 

pero los problemas mentales y conductuales se- 

rán más parecidos a los que tienen los niños con 

autismo (Rasmussen et al., 2001). 

Así, pues, el diagnóstico precoz es fundamental. 

En la actualidad se dispone ya de medios para 

distinguir entre un niño con síndrome de Down, 

aunque muestre problemas especiales, y un niño 

con síndrome de Down y TEA (Flórez, 2005; Di- 

Guiseppi et al., 2010; Ji et al., 2011). Sin duda, la 

obra que mejor y de manera más experimentada 

y directa aborda toda la problemática del autis- 

mo en el síndrome de Down es la dirigida por 

Margaret Froehlke y Robin Zaborek en la que 

colaboran varios autores: When Down Syndrome 

and Autism Intersect: A Guide to DS-ASD for Parents 

and Professionals (VWoodbine House, Bethesda 

2013). Sobre el autismo en el adulto, véase Bien- 

estar mental en los adultos con síndrome de Down: 

Una guía para comprender y evaluar sus cualidades 

y problemas emocionales y conductuales, de Dennis 

McGuire y Brian Chicoine (2010). 

El síndrome de Down cursa con discapacidad inte- 

lectual que afecta a diversas áreas del desarrollo: 

la capacidad cognitiva, la simbólica, la comunica- 

ción, la capacidad de razonar y de comprender y, 

a nivel social, la capacidad para relacionarse. Sin 

embargo, un bebé con síndrome de Down, aunque 

algo más tarde que la población general, desarro- 

lla la sonrisa —hacia los 3 meses—, reconoce 

y mira a los padres —antes de los 6 meses—, 

interactúa —hacia los || meses— y también se 

muestra cariñoso y afectivo. El desarrollo social y 

emocional, en el síndrome de Down, parecen ser 

las áreas más evolucionadas en la infancia; presen- 

tan un ligero retraso en las primeras conductas 

emocionales y las conductas de afecto positivas 

o negativas son menos intensas; en relación a 

la interacción con el entorno, se observa baja 

capacidad de respuesta y de reacción frente al 

ambiente, con menor iniciativa y capacidad para 

la inhibición; tienen tendencia a persistir en sus 

conductas presentando gran resistencia ante los 

cambios, lo que les hace parecer más tercos. Y, 

en general, producen menos conductas socio- 

comunicativas. Pero, a pesar de estos matices, el 

bebé y el niño pequeño con síndrome de Down 

es muy sociable. 

En el niño autista están afectadas la relación, la 

comunicación y la conducta. Si el niño no fija la 

mirada, no interactúa, no comparte intereses, 

no desarrolla el lenguaje, repite palabras, no 

organiza un juego simbólico, no se deja tocar o 

no le gusta el contacto físico, le cuesta cambiar 

sus rutinas y realiza estereotipias o movimien- 

tos repetitivos podemos sospechar que estamos 

ante un trastorno del espectro autista. Pero, 

ante una sospecha de este tipo, hay que acudir 

a un profesional especializado ya que, como se 

ha explicado, algunos de los criterios del autis- 

mo pueden aparecer en niños con síndrome de 

Down y no tratarse de un TEA y a la inversa, el 

retraso mental puede enmascarar el autismo y 

este diagnosticarse tarde. 

Existen ciertas características propias del autis- 

mo que conviene conocer y, que si las presen- 

ta un niño con síndrome de Down, podemos 

sospechar que, además del síndrome, nos en- 

contramos con un doble diagnóstico: autismo y 

síndrome de Down: 

e Dificultades para el contacto ocular: des- 

viar la mirada o “traspasar” con la mirada. 

* Dificultades para relacionarse con el adulto 

y con otros niños 

* Dificultades para compartir la atención 

+ Resistencia a los cambios 

+ Ensimismamiento o aislamiento 

e Risas inapropiadas o fuera de contexto 
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* Manipulación reiterativa de objetos 

(estereotipias) 

+ Ausencia de juego simbólico 

+ Escaso desarrollo del lenguaje y/o ecolalias 

+ Rechazo al contacto (no se deja abrazar) 

+ No respuesta a señales verbales (aparen- 

te sordera) 

e Preferencia por un determinado objeto 

+ Hiperactividad o descontrol motor 

+ Rabietas 

+ Desigualdad entre la motricidad fina y la 

gruesa 

e Dificultad para manifestar necesidades o 

deseos. 

Para realizar un diagnóstico de autismo estas 

causas han de aparecer en una alta proporción. 

Una o dos de ellas no serían suficientes. El profe- 

sional, cuando se trata de un niño con síndrome 

de Down, tiene que examinar cada uno de los 

criterios expuestos y determinar si se encuentra 

normalmente en el síndrome o es más propio 

del autismo. 

Los niños con síndrome de Down presentan 

déficits en el uso comunicativo del lenguaje, en 

el juego simbólico y a la hora de establecer re- 

laciones sociales. Pero si, alrededor de los 3 o 4 

años, estas capacidades no han aparecido habría 

que hacer una exploración psicológica para des- 

cartar o no el diagnóstico de autismo. 

Además de la dificultad que puede suponer para 

el profesional el diagnóstico dual, existe la dificul- 

tad añadida de tener que comunicar a la familia 

un nuevo diagnóstico cuya aparición proporcio- 

na un importante sufrimiento. Este hecho puede 

generar una resistencia inconsciente en el profe- 

sional y dar por algo normal dentro del síndrome 

de Down lo que son características propias del 

autismo. Sin embargo, padres con experiencia 

afirman que, junto al dolor de conocer que su 

Sindrome de Down: Neurobiología, neuropsicología y salud mental 

hijo tenía un diagnóstico dual, se sintieron muy 

aliviados al saber que tenía TEA: por fin com- 

prendían muchas conductas, muchas diferencias 

que observaban en relación con otros niños con 

síndrome de Down, y, sobre todo, iban a dispo- 

ner de los métodos e instrumentos adecuados 

para abordar una terapéutica bien dirigida a los 

problemas fundamentales. 

1.2. Problemática médica 

En un niño con síndrome de Down al que se le 

haya diagnosticado TEA, es preciso atender de 

forma especial posibles problemas médicos que 

pueden darse con mayor frecuencia en esta po- 

blación. Ha de evaluarse la presencia de intole- 

rancias al gluten y a la lactosa, la presencia de 

reflujo gastroesofágico, la apnea obstructiva del 

sueño y otros problemas de sueño, el sistema 

inmunitario, y la presencia de crisis epilépticas. Si 

éstas últimas están presentes en el 5-7% de los 

niños con síndrome de Down, cuando se asocia el 

TEA la tasa aumenta entre el 7 y el 30%. Es bien 

sabido que la aparición de espasmos infantiles en 

el niño pequeño con síndrome de Down, si no 

son temprana y decididamente tratados, pueden 

evolucionar hacia el síndrome de West y TEA. 

1.3.Tratamiento 

El tratamiento del autismo en el síndrome de 

Down exige un enfoque especial ya que, a la pro- 

blemática propia del síndrome de Down en sus 

dimensiones cognitiva, adaptativa y conductual, 

se suma la específica del autismo. Pero ni el sín- 

drome de Down ni el TEA se muestran de una 

manera homogénea sino que en cada individuo 

adoptan sus específicos fenotipos. Eso obliga a 

analizar cada caso en todas sus manifestaciones. 

Ciertamente, la presencia de TEA es un factor 

predominante a la hora de considerar las estra- 

tegias más adecuadas para establecer una inter- 

vención conductual, social y educativa. Por eso 
se recomienda poner en manos de profesionales 
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expertos en TEA la dirección de las medidas que 

se han de tomar en las diversas áreas; las cuales 

variarán según el nivel de desarrollo y la afecta- 

ción de determinadas variables —funcionamien- 

to social, comunicación, respuesta a los apoyos 

conductuales positivos y estilos de aprendizaje— 

(Hepburn y Fidler, 2013). 

2. Psicosis y esquizofrenia 

2.1. Presentación 

La esquizofrenia es una enfermedad muy poco 

común en personas con síndrome de Down. La 

psicosis es un trastorno psiquiátrico en el que 

el individuo desarrolla ideas delirantes (creen- 

cias falsas e irracionales que hacen interpretar 

erróneamente las percepciones o experiencias), 

tiene alucinaciones (ver, oír o sentir algo que no 

está presente) hasta el punto de interferir la 

capacidad para funcionar con normalidad en la 

vida ordinaria, muestra paranoia (miedos o dis- 

gustos irracionales), falta de respuesta emocional 

y desorganización del pensamiento. Todo ello 

hace que la persona quede fuera de la realidad, 

se desentienda y parezca que se ha desprendido 

de sentimientos y afectos. Existen varios tipos 

de psicosis: esquizofrenia, estados paranoides, 

trastorno psicótico ocasional. 

Las psicosis son muy difíciles de diagnosticar en 

las personas con síndrome de Down. Es preciso 

comprender cómo era el proceso mental antes 

de notar el cambio. Algunas manifestaciones 

conductuales son simples reacciones a proble- 

mas físicos que el individuo no sabe expresar, 

como pueden ser molestias o dolor, trastornos 

del sueño. 

En personas con síndrome de Down y discapa- 

cidad intelectual leve encontramos a veces ideas 

delirantes sistematizadas y conductas y manifes- 

taciones psicóticas. 

Una joven explicaba que se citaba con su ex-novio 

en el baño del instituto. Hasta aquí, la narra- 

ción entra dentro de los parámetros normales. 

La joven era muy fantasiosa y no se prestaba 

mucha atención a las cosas que contaba pues se 

atribuían a sus fantasías. Sin embargo, explora- 

da en profundidad y escuchando su discurso, al 

preguntarle cómo lo hacía, explicó que el chico 

no era de su mismo instituto, no tenía ninguna 

discapacidad y, cuando venía a verla, “entraba 

en el baño por debajo de la puerta”. A partir de 

ahí y siguiendo con la exploración se pudo arti- 

cular su delirio. 

En la adolescencia y primera juventud hemos 

atendido descompensaciones psicóticas que, 

por su clínica, podrían confundirse con cuadros 

degenerativos. 

Atendemos, por primera vez, a una mujer de 28 

años que, a los 23, —según informa la familia 

y aportan los informes psiquiátricos— inicia un 

episodio psicótico acompañado de confusión. 

Desde entonces, “no ha vuelto a ser la persona 

de antes”: abierta, activa y alegre. Dejó de hacer 

cosas que anteriormente hacía y, actualmente, 

sufre un importante cuadro de inhibición psico- 

motora. Está apática y no inicia ninguna activi- 

dad si no la estimulan; no muestra interés por 

las actividades que antes hacía (escuchar música 

y bailar). Prácticamente no habla y cuando lo 

hace, su lenguaje es muy hipofónico. Se expre- 

sa peor (construye frases más cortas). No hay 

un empeoramiento de la memoria, pero parece 

que entiende peor las cosas. No habla sola pero 

se ríe sin motivo. A nivel funcional destaca una 

mayor dependencia (necesita que le insistan a 

la hora de hacer las cosas). Puede vestirse y ba- 

ñarse, aunque con supervisión. Come muy des- 

pacio y utiliza correctamente los cubiertos. No 

está desorientada; duerme bien y no presenta 

alteración de la conducta. No quiere asistir al 

taller ocupacional y sabe leer y escribir. 

El psiquiatra le prescribe un antipsicótico 

(aripiprazol) 
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Se realiza una exploración neuropsicológica cuyos 

resultados podrían ser compatibles con el inicio 

de un cuadro neurodegenerativo de predominio 

frontal (demencia frontal VS frontotemporal). 

Pero, como no había estudio previo, se inicia psi- 

coterapia enfocada a trabajar el cuadro psicótico, 

se continúa con la medicación (neuroléptico) y se 

queda en repetir la exploración neuropsicológica 

a los 6 meses. 

Tras este período, en el que se ha trabajado 

en psicoterapia, se ha aplicado la medicación y 

se ha dado apoyo a los padres, se observa una 

mejora sensible aunque lenta y progresiva, tanto 

emocional como cognitiva, mejora su estado de 

ánimo (“está más alegre, sonríe”), menor apatía, 

mejora la atención y la expresión verbal (“habla 

más”). No se observa pérdida de memoria ni 

alteraciones conductuales. Mejora también su 

capacidad funcional en forma de mayor iniciativa 

para la realización de las mismas. Comienza a 

practicar alguna afición (acude a clases de baile) 

y a asistir al taller ocupacional). Puede realizar 

alguna pequeña compra (sin noción del valor 

del dinero), maneja el ordenador y la televisión 

por iniciativa propia y es capaz de contestar 

llamadas telefónicas. Es independiente para la 

mayor parte de las actividades y no necesita 

recordatorios, supervisión ni incitación para ello 

(baño, higiene personal, el vestir). La exploración 

neuropsicológica da como resultado ausencia de 

deterioro cognitivo. 

Un año después se encuentra mejor. Tiene más 

iniciativa que antes, es más consciente de las 

cosas, está más despierta y alegre. Es capaz de 

controlar la medicación. Elige su propia ropa 

(antes no) y se viste sola. Es capaz de ducharse 

sola (aunque con cierta supervisión). Sigue clases 

de baile. Le gusta cantar. 

Se descarta la presencia de un deterioro cognitivo 

asociado a un proceso de tipo neurodegenerativo 

y se le da de alta de la psicoterapia realizándose 

solamente un seguimiento periódico. 

Sindrome de Down: Neurobiología, neuropsicología y salud mental 

En la esquizofrenia que, como se ha dicho, es poco 

común en el síndrome de Down, se producen 

deterioros cognitivos, menos intensos que en la 

demencia y de aparición más temprana, aunque 

puede resultar difícil diferenciarlas en un inicio. 

Es frecuente que las personas con síndrome de 

Down realicen soliloquios y tengan amigos imagi- 

narios y fantasías, pero estas condiciones no son 

en sí mismas patológicas; incluso en ocasiones 

constituyen un fuerte apoyo en su normal fun- 

cionamiento y control de situaciones (McGuire 

y Chicoine, 2010). 

El soliloquio, la mayoría de las veces, no es otra 

cosa que ponerle voz al pensamiento para afian- 

zarlo y para favorecer la concentración. Pero 

cuando los pensamientos imaginarios y fantasías 

quedan fuera de control, son muy negativos y 

ocupan papeles excesivos en la vida diaria o se 

confunden con la realidad, puede cumplir los cri- 

terios de una desorganización psicótica. 

2.2. Tratamiento 

El tratamiento, para cualquier tipo de manifes- 

tación psicótica, incluidas la esquizofrenia y los 

estados paranoides consiste en: 

a) Apoyo emocional y/o psicoterapéutico a la 

persona, su familia y cuidadores. Es preciso 

evaluar muy bien la vida y el ambiente, para ver 

cómo se puede intervenir en todas las áreas. 

b) Análisis de los posibles problemas médicos que 

pueden ser los desencadenantes de una reac- 

ción psicótica (problemas sensoriales, dolores 

por diversas causas, apneas del sueño, etc.). 

c) Medicación. La tendencia actual esta emplear 
de inicio los antipsicóticos o neurolépticos de 
segunda generación (olanzapina, quetiapina, 
risperidona, aripiprazol, etc.). Se asume que 
estos productos provocan menos efectos 
secundarios que los neurolépticos clásicos 
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(haloperidol, proclorperazina, etc.). Sin em- 

bargo, los estudios a largo plazo no terminan 

de mostrar una clara superioridad de los pri- 

meros sobre los segundos. El tratamiento far- 

macológico es el mismo que para la población 

general, aunque a dosis más bajas (Antochi y 

Stavrakaki, 2003). 

Las psicoterapias en pacientes con trastornos 

psicóticos ayudan a mejorar la sintomatología, 

pero el tratamiento ha de ser multidisciplinar 

y abarcar todos los ámbitos de la vida del pa- 

ciente (apoyos, contención, etc.) (Domenech y 

Valls, 1999). 

p 
Han sido descritos diversos casos de trastorno 

psicótico compartido (““folie a deux”), en 

los cuales el paciente presenta las mismas ideas 

delirantes de la persona con la cual convive. El 

tratamiento de la persona que ha inducido la idea 

delirante a veces es suficiente para que ambas 

se recuperen. 
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|. TRASTORNOS DE ANSIEDAD 

La ansiedad es con frecuencia una reacción normal 

y en absoluto indica la presencia de enfermedad 

mental. Todos admitimos haber sentido ansie- 

dad en algún momento de la vida: nos sentimos 

preocupados, o aprensivos, o experimentamos 

síntomas físicos como pueden ser la palpitación 

del corazón, la falta de aire, ciertos “hormigui- 

llos” en el estómago. 

Es normal que un estudiante sienta ansiedad 

ante un examen, o que un adulto con síndrome 

de Down se sienta ansioso al iniciar un trabajo 

o una experiencia nueva (salir solo a hacer un 

recado). Esta clase de ansiedad normal tiene por 

lo general una causa identificable y es de corta 

duración. Terminada la causa originaria, se acabó 

la ansiedad. Pero cuando la ansiedad interfiere el 

día a día de una persona durante un cierto tiempo, 

entra ya el diagnóstico de trastorno de ansiedad. 

En las personas con síndrome de Down, este 

diagnóstico será tanto más difícil cuanto menores 

sean sus habilidades comunicativas y cognitivas, 

que le impedirán expresar sus emociones y sensa- 

ciones subjetivas. Es entonces cuando cobra toda 

su importancia la detección de síntomas objeti- 

vos más reconocibles: expresión y conducta de 

miedo, temblor, rubor, palpitaciones, irritabilidad, 

etc. Por eso, los criterios diagnósticos adaptados 

para una discapacidad intelectual leve o moderada 

son idénticos a los del DSM-IV-R, mientras que 

en la discapacidad grave o profunda habrá que 

tener muy en cuenta la observación de signos de 

aumento de la actividad general y los cambios de 

comportamiento al enfrentarse a una situación o 

los métodos que emplea para evitarla. 

El DM-ID define varios tipos de trastornos de 

ansiedad. Analizaremos los que son más frecuen- 

tes entre los adolescentes y adultos con síndro- 

me de Down: 

|, Trastorno de ansiedad 
generalizada 

Para llegar a un diagnóstico de trastorno de an- 

siedad generalizada, el DM-ID exige la presencia 

de las siguientes características: 

A. Ansiedad y preocupación excesivas (expec- 

tación aprensiva) sobre una amplia gama de 

acontecimientos o actividades (como el ren- 

dimiento escolar o laboral), que se prolongan 

más de 6 meses. 
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B. Al individuo le resulta difícil controlar este 

estado de constante preocupación. 

C. La ansiedad y preocupación se asocian a tres 

(o más) de los seis síntomas siguientes (algunos 

de los cuales han persistido más de 6 meses). 

* inquietud o impaciencia 

*  fatigabilidad fácil 

* dificultad para concentrarse o tener la 

mente en blanco 

e irritabilidad 

e tensión muscular 

* alteraciones del sueño (dificultad para con- 

ciliar o mantener el sueño, o sensación al 

despertarse de sueño no reparador). 

o La preocupación no queda confinada en los 

límites o rasgos de otro trastorno (p. ej., un 

ataque de pánico propio del Trastorno de 

Pánico). 

sd La ansiedad, la preocupación o los síntomas 

físicos provocan malestar clínicamente signi- 

ficativo o deterioro social, laboral o de otras 

áreas importantes de la actividad del individuo. 

F. Estas alteraciones no se deben a los efectos 

fisiológicos directos de una sustancia (p. ej., 

drogas de abuso, fármacos), o a una enfermedad 

médica (p. ej., hipertiroidismo), y no aparecen 

exclusivamente en el transcurso de un trastor- 

no del estado de ánimo, un trastorno psicótico 

o un trastorno generalizado del desarrollo. 

Al igual que el resto de la gente, las personas 

con síndrome de Down tienen preocupaciones y 

temores, pero eso no supone tener el trastorno 

de ansiedad. La ansiedad y la preocupación llegan 

a convertirse en un trastorno cuando empiezan 

a entorpecer las actividades esenciales. 

Muchas veces las personas con síndrome de Down 

tienen preocupaciones por falta de información. 

Cuando, por ejemplo, se da un problema familiar 

importante ya sea de salud o de trabajo y, para 

preservar el sufrimiento o por sobreprotección, 

no se informa al familiar con síndrome de Down, 

éste, que evidentemente capta la situación, puede 

angustiarse. Asimismo, el miedo a los animales, a 

los espacios abiertos o cerrados, a las circunstan- 

cias climatológicas o a la enfermedad y la muerte, 

es causa frecuente de ansiedad. En principio, re- 

cibir información veraz sobre las circunstancias 

y el apoyo necesario, aminora la angustia. Si ésta 

persiste y afecta a las actividades de la vida diaria, 

podríamos hablar de un trastorno de ansiedad 

generalizada. Por ejemplo, esto ocurre cuando 

alguien rehúsa salir a causa de la presencia o del 

temor de una tormenta u otro tipo de problema 

meteorológico que le produce miedo. Á veces 

este miedo es algo más complicado. Hemos vis- 

to a personas temerosas de ciertas condiciones 

climatológicas porque se han caído cuando llo- 

vía, o había hielo o nieve en la acera. Si el miedo 

ante tales eventos es grande y la frecuencia de los 

problemas climatológicos es alta, puede crearse 

un problema importante como es el de rehusar 

salir de casa para ir a trabajar o participar en 

actividades recreativas. La ansiedad se convierte 

en generalizada cuando se extiende más allá del 

problema climatológico o de otras situaciones o 

eventos que producen ansiedad. 

I.1. Síntomas 

Como ocurre con otros problemas mentales, 

el diagnóstico se hace por lo general a partir de 

los informes subjetivos. Esto es, el paciente se 

queja de sentirse ansioso, o es capaz de articu- 

lar lo que le sucede en su cuerpo cuando está 

preocupado. Puede suceder que las personas 

con síndrome de Down no verbalicen sus sen- 

timientos subjetivos de ansiedad. Sin embargo, 

para un cuidador experimentado, los cambios 

observados en la conducta de una persona con 

ansiedad son inconfundibles. Las personas con 

síndrome de Down no son las mejores, precisa- 

mente, para ocultar sus sentimientos. Los gestos 
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faciales, la tensión del cuerpo, el andar de un sitio 

para otro, son indicaciones claras de agitación y 

ansiedad. Algunos la muestran mediante autole- 

siones ligeras o conductas habituales como son 

el frotarse o apretarse las manos, pellizcarse en 

una herida o en partes de su cuerpo, chuparse la 

mano, morderse las uñas, etc. A menudo las per- 

sonas realizan estas conductas sin darse cuenta. 

Muchas personas con síndrome de Down desa- 

rrollan también trastornos del sueño cuando se 

encuentran agitados o preocupados. Puede que 

el problema del sueño no sea detectado por 

el cuidador, sobre todo si la persona está bajo 

supervisión mínima por la noche. Sin embargo, 

siempre que aparecen otros síntomas de ansie- 

dad se ha de investigar cuidadosamente sobre los 

problemas de sueño, como puede ser a base de 

vigilarle durante la noche, etc. La ansiedad puede 

derivar en irritabilidad y pérdida de concentra- 

ción, pero esto puede ser síntoma también de 

depresión u otros trastornos, por lo que no ha 

de identificarse sin más con la ansiedad. 

2. Fobias 

Existen diversos tipos de fobias hacia determinadas 

situaciones que llegan a provocar estados de an- 

siedad, e incluso pueden llegar a expresarse como 

trastorno de angustia. Es imprescindible, como es 

lógico, especificar la causa originadora de la fobia, 

lo cual no resulta siempre fácil si la persona con 

síndrome de Down no la expresa verbalmente. 

Cuando las fobias se mantienen y los episodios 

se suceden, llegan a alterar seriamente su vida 

porque limita sus actuaciones y sus movimientos. 

2.1. Agorafobia 

Es el miedo a estar en ciertos lugares o situacio- 

nes en los que han tenido alguna mala experien- 

cia. Esto puede limitar, incluso, el salir de casa por 

miedo a que les lleven a ese sitio (consulta médica, 

supermercado, hacer una cola, mezclarse con la 

gente, andar por la calle en una tormenta, etc.). Las 

personas con síndrome de Down pueden mante- 

ner muy fijos y vívidos determinados recuerdos. 

2.2. Fobias específicas 

Es necesario especificar el tipo: un animal, las 

tormentas, la altura, el agua de la piscina o del 

mar, la sangre, las inyecciones, el viaje en avión- 

tren-automóvil, etc. Asimismo, las situaciones: 

ambientes ruidosos a los que algunas personas 

con síndrome de Down son muy sensibles, perso- 

nas disfrazadas. Ocasionalmente la exposición al 

estímulo fóbico provoca una respuesta inmediata 

de ansiedad, que incluso puede tomar la forma 

de una crisis de angustia. En condiciones norma- 

les la persona puede reconocer que el miedo es 

excesivo e irracional, pero, como ocurre en los 

niños pequeños, según sea el grado de discapa- 

cidad, falta este reconocimiento y no pueden 

evitar el miedo o la angustia. 

2.3. Fobia social 

Se refiere al miedo y ansiedad que se siente al 

entrar en contacto con la gente o al tener que 

actuar en público. Son cada vez más frecuentes 

las oportunidades que se ofrecen a las perso- 

nas con síndrome de Down para expresarse o 

actuar en público. Generalmente lo hacen bien 

si la actuación es acorde al grado de madurez 

alcanzado. Es muy conveniente preparar a la 

persona mediante el adecuado entrenamiento y 

la realización de ensayos previos. Ciertamente, 

como ocurre con otras muchas personas, en 

los momentos previos a su actuación sienten 

ansiedad pero por lo general es controlable con 

el correspondiente apoyo y seguridad que se 

les preste. Transcurrido el evento, el alivio y la 

satisfacción que sienten indican que el esfuerzo 

ha valido la pena. Sin embargo hay casos difíciles 

en los que el miedo parece invencible: es cuando 

hablamos de fobia social. 
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3. Crisis de angustia o pánico 

El DM-1D lo describe como un trastorno carac- 

terizado por la aparición de miedo o malestar de 

carácter intenso durante períodos discretos, y 

por, al menos, presentar cuatro de los siguientes 

síntomas, algunos de los cuales son nítidamente 

observables si los cuidadores están bien atentos: 

* palpitaciones, sacudidas del corazón o eleva- 

ción de la frecuencia cardíaca 

* sudoración 

* temblores o sacudidas 

e sensación de ahogo o falta de aliento 

* sensación de atragantarse; opresión o ma- 

lestar torácico 

* náuseas o molestias abdominales (que pueden 

llegar a vómito, especialmente en la discapa- 

cidad grave o profunda. 

* inestabilidad, mareo o desmayo 

+ desrealización (sensación de irrealidad) o 

despersonalización (estar separado de 

uno mismo) 

* miedo a perder el control o a volverse loco 

* miedo a morir 

*  parestesias (sensación de entumecimiento u 

hormigueo) 

+ escalofríos o sofocaciones. 

Las crisis de angustia pueden aparecer por sí 

mismas o en el curso de algunas de las situacio- 

nes descritas de ansiedad. Y pueden hacerlo de 

forma espontánea o en respuesta a un factor 

desencadenante, lo reconozca o no la persona 

con síndrome de Down. Es preciso codificar 

el diagnóstico del trastorno específico en que 

aparece la crisis de angustia (p. ej., agorafobia, 

fobia social). En los casos de discapacidad gra- 

ve o profunda, las crisis de angustia se detectan 

por observación en vez de ser explicadas por el 

individuo. Se detectan porque se muestra muy 

asustado, nervioso, molesto. 

Síndrome de Down: Neurobiología, neuropsicología y salud mental 

4, Estrés postraumático 

En las personas con síndrome de Down, el estrés 

postraumático debe ser contemplado en el con- 

texto general de la discapacidad intelectual: ella 

es la que marca las peculiaridades y característi- 

cas que pueden facilitar el diagnóstico. En primer 

lugar, se ha de considerar el nivel de desarrollo 

que la persona ha alcanzado. Eso nos permite 

valorar su capacidad para responder, evaluar, ra- 

zonar sobre el hecho ocurrido. En segundo lugar, 

se ha de tener en cuenta la manifestación de las 

secuelas en una persona con dificultades para 

verbalizar los hechos transcurridos y los senti- 

mientos que le afligen, por lo que cobra mayor 

dimensión el análisis de los signos conductuales 

con los que el individuo exterioriza su conflicto. 

Y en tercer lugar, hay que percatarse de que los 

elementos estresores pueden ser muy distintos 

de los que vulneran a otra persona con desa- 

rrollo ordinario; por ejemplo, la ausencia de un 

cuidador, que para los demás puede pasar to- 

talmente desapercibida, puede significar para la 

persona con discapacidad un hecho traumático 

capaz de disparar una respuesta conductual ines- 

peradamente intensa. Es decir, algunas personas 

con discapacidad intelectual pueden desarrollar 

un trastorno por estrés postraumático por cau- 

sa de acontecimientos que normalmente no se 

consideran traumáticos. 

El análisis del trauma y el nivel de desarrollo reve- 

lan que las personas con discapacidad intelectual 

son más vulnerables que la población general a los 

efectos perturbadores del trauma. La aparición 

repentina de conductas disruptivas (autolesivas, 

resistencias a realizar determinadas tareas o a 

ir a sitios a los que anteriormente iba sin nin- 

guna dificultad —que consideraríamos rebeldía 

o desobediencia—, pero que ahora asocia a un 

cierto trauma, a lo mejor ocurrido enfecha leja- 

na), son signos a tener en cuenta, especialmente 

si su capacidad de reflexión, de comprender la 

causalidad y de manifestar lo ocurrido son pro- 

blemáticas. Las diferencias personales de cada 

uno influyen en el desarrollo de un trastorno 
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por estrés postraumático mucho más que las 

características del evento en sí mismo. 

En las personas con síndrome de Down, además, 

es notable la persistencia de la memoria visual 

y la viveza con que las imágenes pueden perma- 

necer grabadas. Por lo que el origen del hecho 

traumático puede persistir de forma más tenaz. 

Por otra parte, la orientación temporal es más 

voluble, declarando como recientes hechos que 

transcurrieron hace tiempo. Todo ello contribuye 

a que la situación de estrés perdure más tiempo 

de lo normalmente previsible. 

Todo este conjunto de factores obliga a mane- 

jar el estrés postraumático con un alto grado de 

habilidad y entrenamiento en el asesoramiento 

psicoterapéutico, tanto para llegar a la detec- 

ción diagnóstica como para ajustar el correcto 

tratamiento. Sería un error el considerar que 

una persona con síndrome de Down no está 

capacitada para beneficiarse de dicha interven- 

ción. Obviamente, ha de aplicarla una persona 

con experiencia en el contacto empático con 

personas con discapacidad intelectual. La me- 

dicación psicofarmacológica adecuada según la 

sintomatología y las circunstancias y secuelas 

que hayan aparecido o vayan apareciendo, debe- 

rá ser ponderada por el especialista psiquiatra, 

igualmente experimentado en el tratamiento de 

esta especial población. 

5. Trastorno obsesivo compulsivo 

El trastorno obsesivo compulsivo (TOC) está 

ubicado dentro de los trastornos de ansiedad 

(DSM-IV TR y DM-ID) y se caracteriza por la 

presencia de obsesiones, compulsiones, o ambas. 

Las obsesiones son pensamientos que preocu- 

pan a la mente. Las compulsiones son acciones 

que uno se siente impelido a realizar, incluso de 

manera repetitiva. En el síndrome de Down es 

preciso desviarse un tanto de los criterios diag- 

nósticos expuestos en la cuarta edición revisada 

del Manual diagnóstico y estadístico de los trastornos 

mentales (DSM-IV-TR). Las estimaciones de pre- 

valencia para el Trastorno Obsesivo Compulsivo 

en el síndrome de Down varían de 0,8% (Myers 

y Pueschel, 1991) o 4,5% (Prasher y Day, 1995) 

y a 6% (McGuire y Chicoine, 2010). 

5.1. Diagnóstico 

Para diagnosticar el TOC en el síndrome de 

Down hay que tener presentes unas considera- 

ciones previas sobre lo que es normal en esta 

población. La persona con síndrome de Down 

es muy pautada y repetitiva y, cuando aprende a 

hacer una cosa de una manera determinada, la 

suele hacer siempre igual y en el mismo orden, 

sin que ello pueda definirse como un ritual. Este 

comportamiento tiene como objetivo aminorar 

o evitar situaciones de angustia; por ejemplo, si 

aprende un recorrido en un medio de transporte 

determinado, siempre lo realizará de la misma ma- 

nera. Si por cualquier circunstancia, el medio falla 

(huelga), puede generarle una crisis de ansiedad. 

Una joven, que sabía desplazarse perfectamen- 

te por la ciudad, fue vista dando vueltas y muy 

angustiada porque, ante la noticia de una posi- 

ble huelga de autobús (medio de transporte que 

utilizaba siempre), no sabía si podría llegar a su 

casa, aunque sabía ir a pie perfectamente. El 

cambio inesperado de su rutina diaria y de sus 

hábitos le generó una situación de desconcierto 

que no subo manejar y le angustió mucho. 

De la misma manera, es importante distinguir 

los hábitos de los actos obsesivos. Un hábito es 

un patrón de conducta que se establece en las 

acciones cotidianas, un comportamiento apren- 

dido que se repite de la misma manera. Los se- 

res humanos somos “animales de costumbres” 

es decir, tendemos a llevar una vida rutinaria y 

a realizar las cosas de una determinada manera. 

Los hábitos hacen la vida más fácil. Cuando un 

hábito, por ejemplo, una manera determinada de 

ordenar, interfiere las tareas diarias (llegar tarde 
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al trabajo por ordenar la habitación) puede de- 

venir en TOC (Raitasuo et al., 1998). 

En las obsesiones, el pensamiento está dominado 

por una idea, impulso o imagen intrusivas que 

preocupa de tal manera que impide centrarse 

en otras cosas y causan malestar. No es un acto 

voluntario. Las obsesiones se intentan ignorar o 

se contrarrestan con comportamientos rituales 

casi siempre muy caprichosos. Las compulsiones 

son comportamientos o acciones, de carácter 

repetitivo que uno no puede dejar de realizar; 

no producen placer, pero reducen la ansiedad 

que originan las obsesiones. 

En el síndrome de Down el TOC se manifiesta por 

la presencia de un comportamiento repetitivo que 

interfiere en la vida. No hay que confundirlo con los 

rasgos obsesivos de la personalidad (que no inter- 

fieren en la vida diaria) ni con ciertas alteraciones 

del lenguaje, como las ecolalias (repetir palabras). 

En el síndrome de Down no suelen darse obsesio- 

nes y cuando las hay, cuesta detectarlas o incluirlas 

dentro de los criterios de TOC. Son más difíciles 

de detectar que las compulsiones porque éstas 

son visibles, detectables, mientras que aquéllas son 

más mentales. Para McGuire y Chicoine, y según 

su experiencia, las obsesiones más frecuentes son 

sobre personas no reales (protagonistas de cine y 

televisión) o gente con la que no está vinculada en 

la vida real (celebridades); con gente que la perso- 

na conoce (las obsesiones pueden ser negativas o 

positivas); y con los alimentos. 

En cuanto a las compulsiones, las más frecuentes 

tienen que ver con el orden (a veces es su forma 

de liberar la tensión o ansiedad), el almacenar 

objetos, y la excesiva rigidez en la terminación 

de una tarea. 

Las dificultades de expresión oral y conceptual 

dificultan la comprensión del problema. La familia 

y los cuidadores son muy importantes a la hora 

de dar información sobre hábitos y costumbres. 

No se pueden considerar compulsiones todos 

los actos repetitivos, pero si la compulsión por 

realizar un acto determinado es tan fuerte que 

surge ansiedad o agitación en la persona a la que 

se le interrumpe o prohíbe realizarlo, se cumplen 

los criterios de TOC. 

Agrupar o almacenar objetos aparentemente 

inútiles o hacer listas idénticas de forma repe- 

titiva, ordenar la ropa, los cajones o los docu- 

mentos, cuando ya están ordenados, insistir en 

comentar sucesos pasados o tener la necesidad 

de preguntar frecuentemente sobre actividades 

programadas serían compulsiones habituales en 

el TOC en personas con síndrome de Down, 

teniendo en cuenta que el único criterio verda- 

deramente válido para diagnosticar un TOC en 

personas con síndrome de Down es la interfe- 

rencia de las compulsiones o de las obsesiones 

en la vida cotidiana. 

Por otra parte, la población general en algún mo- 

mento reconoce sus compulsiones u obsesiones 

y el rechazo social que produce. La persona con 

síndrome de Down, en cambio, no es consciente 

de este rechazo. 

5.2. Tratamiento 

En cuanto al tratamiento, si la compulsión no 

interfiere excesivamente en la vida diaria no es 

necesario tratamiento, aunque hay que estar 

alerta por si el comportamiento obsesivo au- 

menta. Si realmente los síntomas interfieren en 

la vida diaria, es necesario iniciar un tratamien- 

to. En primer lugar hay que tratar de desviar la 

atención, realizar una reconducción; para ello es 

preciso tratar de interesar a la persona en otra 

actividad, justo antes o después de que comience 

su actividad compulsiva u obsesiva. Para ello se 

ha de elegir con anticipación una actividad alter- 

nativa que le interese; no mostrarse enfadado al 

hacer la reconducción; sugerir, más que insistir, 

que haga la otra actividad; no buscar cambios 

instantáneos sino graduales (la urgencia es con- 

traproducente), ofrecer algún premio adecuado 

a la persona y a la circunstancia. 
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La medicación suele ser muy beneficiosa, espe- 

cialmente los inhibidores selectivos de la recap- 

tación de serotonina (p. ej., la sertralina, o la 

paroxetina, especialmente si hay pérdida de ape- 

tito). En algunos adultos con síndrome de Down, 

el TOC parece adoptar una naturaleza psicótica, 

en cuyocaso puede resultar beneficioso utilizar 

una dosis pequeña de un antipsicótico. 

Puede haber casos más difíciles. Será preciso 

identificar los posibles estresores, trabajar con 

el apoyo de los familiares y ofrecer psicoterapia 

cuando las habilidades cognitivas y de lenguaje 

lo permitan: 

Un paciente varón de unos 27 años con síndro- 

me de Down realizó una terapia exitosa para 

combatir un TOC. De su tratamiento extraemos 

algunos datos claves. Alrededor de los 8 años 

nace su hermano y pierde a su abuela, a la que 

estaba muy unido. Tiene varios ingresos hospita- 

larios por neumonías durante su niñez. Desde el 

último ingreso tiene miedos. Hacia los 10 años 

se muestra bastante autónomo, sabe que tiene 

síndrome de Down y que presenta dificultades 

de aprendizaje y de lenguaje. Realiza un buen 

juego simbólico, sabe lo que quiere y puede ele- 

gir. Su rendimiento corresponde a una discapa- 

cidad intelectual ligera. Sin embargo, la entrada 

en la adolescencia le produce una crisis que se 

traduce en poco interés en comunicarse y una 

búsqueda de contacto de manera muy adhesiva 

que genera rechazo (él mismo se rechaza). No 

quiere crecer, aparecen manifestaciones sexua- 

les bizarras y tiene problemas con los amigos. El 

paciente se muestra muy afectado y pide ayuda 

psicológica. Coincidiendo con graves problemas 

familiares comienzan a aparecer rasgos obsesi- 

vos, pero, como siempre ha sido muy ordenado, 

no se le da importancia: 

- ordena la ropa en exceso 

- toca los objetos muchas veces 

- nose mete dentro de la cama para no 

deshacerla 

- llegó a perderse partidos de fútbol por orde- 

nar los cajones de la habitación. 

Se inicia una psicoterapia semanal y se trabaja 

el tema de los amigos, de la enfermedad y de la 

muerte. La sintomatología, en ese momento se 

caracteriza por la realización de inventarios de 

todos los objetos de la habitación a diario y por 

un orden y un control excesivo, de los que no 

puede prescindir. Explica que el orden le rebaja 

el nivel de angustia. 

Trae a las sesiones el inventario de los objetos de 

la habitación y verbaliza que no puede soportar 

la angustia de ver las cosas desordenadas. Tras 

varias sesiones, asocia con la idea de que lo que 

en realidad le angustia es la muerte. Piensa mu- 

cho en la muerte de los padres y en el miedo que 

le daría quedarse solo. En su cuarto, ordenado, 

no tiene miedo. Asimismo, puede hablar abierta- 

mente de sus sentimientos: celos, rabia, miedos. 

Derivado al psiquiatra, le medica con sertralina 

y aconseja seguir la psicoterapia. 

El orden le produce tranquilidad: “yo soy un 

enfermo del orden” (plenamente consciente de 

su trastorno) ¿Quieres dejar de serlo? No. 

Al cabo de 8 meses de terapia comunica que ya 

no ordena cajones. “Me levanto, me ducho, hago 

la cama y me voy”. Y vuelve a hacer su vida y 

a salir con los amigos. Al año, tras una buena 

evolución recibe el alta terapéutica y se inicia 

seguimiento mensual. 

6. La lentitud obsesiva 

El cuadro denominado lentitud obsesiva fue des- 

crito por primera vez por Rachman en el año 

1974, que observó que sus pacientes pasaban 

horas enteras dedicados a realizar sus rutinas 

diarias: bañarse, vestirse y comer, e identificó 

determinados comportamientos rituales. Pero lo 
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que más llamaba su atención era la lentitud con 

la que se desarrollaban estas actividades. 

La lentitud obsesiva es una forma de trastorno, 

que puede incluirse dentro de la patología ob- 

sesiva que, en el síndrome de Down, se da con 

mayor incidencia en varones. Podríamos descri- 

birla como una manera de realizar determinadas 

actividades con excesiva lentitud (por ejemplo 

para ducharse o vestirse pueden invertir muchas 

horas), mientras que otro tipo de actividades las 

llevan a cabo con una velocidad normal. La per- 

sona no lo vive como algo que le crea malestar. 

Suele aparecer al inicio de la vida adulta y tiene 

un curso crónico. Parece surgir como defensa 

ante el estrés, pues la lentitud, cuando se ins- 

taura, calma la ansiedad y el paciente no solo 

no ve que sea un problema sino que no quiere 

dejar de ser lento. 

Para tratar este trastorno, lo primero que hay 

que hacer es apoyar a la familia para que acep- 

te que el paciente tiene necesidad de moverse 

más lentamente y entienda que probablemente 

no volverá a ir a la velocidad anterior. Se han de 

calmar las expectativas ya que insistir en aumen- 

tar la velocidad puede ser contraproducente y 

causar más estrés, angustia y mayor lentitud. 

Las intervenciones de tipo conductual ayudan a 

mejorar el problema. Así, marcar un tiempo — 

con un reloj— para algunas actividades, puede 

dar buenos resultados. Puede mejorar la velo- 

cidad cuando una actividad no estresa o gusta y 

luego permanecer. 

También resulta positivo realizar algún cambio 

en el entorno, como, por ejemplo, cambiar de 

puesto de trabajo. 

La medicación no es muy eficaz en este proble- 

ma (se prescriben antidepresivos). 

La psicoterapia en personas con un buen nivel 

de expresión y de comunicación ayuda a enten- 

der el problema. 
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Un joven de unos 25 años, con una buena evolu- 

ción, cuya trayectoria iba encaminada a la inclu- 

sión laboral, al integrarse en un Centro ocupa- 

cional como paso previo al trabajo normalizado, 

se estresó, se bloqueó, por la excesiva exigencia 

y comenzó a enlentecerse de una manera muy 

intensa (interfería sus actos cotidianos), a hablar 

bajito y a realizar rituales: miedo a pisar las 

hojas, contar las hojas del suelo, doblar la ropa 

muy bien, guardar todo simétrico. 

Se inicia un trabajo terapéutico, al que el pa- 

ciente no se opone, pero tampoco pide realizar 

y, durante varias sesiones se trabaja la deman- 

da. Una vez solicitada y aceptada, se inicia una 

psicoterapia 

Extraemos algunas frases significativas: 

¿Sabes que es una psicóloga? Sl 

¿Sabes que tienes síndrome de Down? Sl 

¿Qué te parece? Me gusta. También me gusta 

ser lento. Estoy tranquilo. 

Todo el mundo está pendiente de ti si eres len- 

to..+ Si 

¿A la gente le gusta que seas lento? NO. Yo voy 

a mi ritmo. 

¿Te gusta hablar bajito? Sl 

Cuesta oírte... Sl 

¿Tienes amigos? SI 

¿Te oyen tus amigos cuando les hablas? NO 

¿Hablas mucho con ellos? A veces. Con ellos hablo 

un poco más fuerte. Yo no quiero ir más rápido 

¿Te da miedo ir más rápido? SI 

¿De qué tienes miedo? No sé 

¿Crees que ir lento y hablar bajito es un pro- 

blema? NO 

¿Conoces gente con el síndrome de Down? Si, 

los conozco pero no hablo con ellos 

¿No te gustan? NO. Me caen mal. 

Quiero ir al psicólogo pero no quiero dejar de 

ser lento. 

(No habla espontáneamente, pero contesta a 

las preguntas que se le hacen). 
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¿Ya sabes a qué vienes? SI. A hablar contigo 

¿De qué? De lo que me pasa 

Del taller. ¿Te gusta ir? Si, un poco. La cocinera 

me quita la fruta 

¿Por qué? Porque soy el último. 

¿Te gustaría comer más rápido? No pasa nada. 

Sí pasa: te quitan la fruta. 

¿Te da rabia que te quiten la fruta? No. 

Le digo que yo creo que sí le da rabia, pero que 

le asusta tener rabia. Dice que SÍ 
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¿Sí qué? Las dos cosas. No les gusta que seas 

lento. Cuando eres lento, todo el mundo está 

pendiente de ti, pero la cocinera, no. “Eso es”. 

La lentitud, en estos casos, preserva de la an- 

gustia. Por eso, los tratamientos no son muy 

eficaces, aunque hemos comprobado mejorías. 

Este paciente, aunque no volvió a ser tan rápi- 

do como era, experimentó una notable mejoría 

tras dos años de psicoterapia, medicación y una 

importante respuesta de la familia, que entendió 

el problema y colaboró mucho. 

II, TRASTORNOS DEL COMPORTAMIENTO 

|. Trastornos del sueño 

Es creciente el interés por conocer, diagnosticar 

y tratar las alteraciones del sueño que aparecen 

en las personas con síndrome de Down. Ello se 

debe a que son cada vez más frecuentes las con- 

sultas sobre dichos problemas por varias razo- 

nes: la conciencia generalizada de su frecuente 

presencia, apreciada fundamentalmente por los 

padres; el trastorno que generan en los ritmos 

y rutinas de la vida cotidiana de los afectados y 

de sus padres; y las consecuencias deletéreas 

que se observan en la actividad psicocognitiva y 

académica: menor atención y concentración en 

las tareas, somnolencias diurnas, etc. (Hoffmire 

et al., 2014; Churchill et al., 2015). 

Con frecuencia, a partir del primer año de vida, 

las personas con síndrome de Down muestran 

un sueño alterado: resistencia para irse a acos- 

tar, tardanza en iniciar el sueño, interrupciones 

por despertares más o menos bruscos, a veces 

levantándose y paseándose despiertos por la casa, 

movimientos del cuerpo que les hacen cambiar 

de posturas o incluso caerse de la cuna o de la 

cama, posiciones raras (sentados, con las piernas 

dobladas y la barbilla sobre las rodillas), intran- 

quilidad y fragmentación del sueño, ronquidos de 

intensidad variable, pausas respiratorias de lon- 

gitud variable (apneas e hipopneas) que pueden 

llegar a durar más de un minuto. Algunas de es- 

tas irregularidades en el dormir a veces carecen 

de trascendencia, aunque no dejan de resultar 

molestas para el interesado o para sus padres y 

familiares por la atención que les obligan a prestar 

o porque interfieren con su propio sueño. Pero 

con frecuencia pueden significar, como mínimo, 

que la persona no descansa bien y lo suficiente 

como para rendir bien al día siguiente. Y esto 

tiene mayor trascendencia por cuanto se trata 

de personas cuyas habilidades psicocognitivas 

(atención, motivación) tienen un nivel más bajo 

y exigen de ellas un mayor esfuerzo. Otras veces 

traduce un problema subyacente como puede ser 

una estrechez de las vías respiratorias desde las 

fosas nasales hasta la tráquea o los bronquios. 

Otras veces el problema se convierte en una 

fuente de complicaciones, como puede ser el 

caso de la apnea obstructiva del sueño (AOS). 

Los problemas del sueño se deben, en ocasiones, 

a malos hábitos familiares; es decir, no se deben 
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propiamente al síndrome de Down sino a una 

mala práctica en relación con el sueño infantil. 

Es lo primero que se debe averiguar porque: el 

niño se acuesta cuando quiere, o permanece en 

la habitación de los padres, o cuando se despierta 

durante la noche termina durmiendo en la cama 

de sus padres. Ante tales casos, más frecuentes 

de lo que se piensa, recomendamos recurrir a un 

aprendizaje sistemático de los hábitos adecuados 

(Pearce, 2006). 

Es posible que las dificultades de los padres 

para poner límites tengan que ver, a su vez, con 

la carga de angustia que generan los problemas 

inherentes al síndrome de Down. Un niño con 

una cardiopatía o con problemas respiratorios 

graves necesita una mayor atención y genera una 

angustia añadida en los padres, que le vigilan en 

exceso, lo cual puede producir problemas de sue- 

ño en el niño. En estos casos, un trabajo familiar 

breve puede resolver el conflicto. 

Ante una situación que, pese a todo, no puede 

ser controlada, es aconsejable recurrir a especia- 

listas de sueño que analizarán la situación en su 

globalidad a través de los datos que el interesado 

y sus familiares ofrecen, y a través del estudio 

polisomnográfico que ofrecerá el perfil de la ar- 

quitectura del sueño del interesado. Cada caso 

es distinto; se deben considerar las circunstan- 

cias de la edad, de posibles conflictos personales 

puntuales o persistentes, de miedos y ansiedad, 

ingesta de estimulantes, etc., que pueden exigir 

el recurso de una psicoterapia individual con o 

sin medicación coadyuvante. 

Dejamos aparte la presencia de causas físicas, 

en especial las hipopneas y apneas (paradas res- 

piratorias, AOS) que ocurren durante el sueño, 

debidas a obstrucciones parciales o totales de 

las vías respiratorias. Los síntomas iniciales son 

los ronquidos que deben alertar a los familiares 

para estudiar con más atención el comporta- 

miento de la persona en tales situaciones. Las 

AOS son claramente más frecuentes en el sín- 

drome de Down. Su presencia no se limita a la 
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edad infantil, como inicialmente se pensaba, sino 

que se extiende a la edad adulta en porcentajes 

muy elevados (Trois et al., 2009). Su diagnósti- 

co y tratamiento no son propios de esta obra, 

pero debemos insistir en que las AOS pueden 

producir alteraciones de conducta, falta de aten- 

ción, hiperactividad e, incluso, agresividad. Y esta 

sintomatología podría diagnosticarse y tratarse 

como si se tratase de un trastorno psicológico, 

sin serlo. Por este motivo, es preciso incorpo- 

rar siempre la evaluación del sueño dentro de la 

historia clínica de cada paciente. 

2. Trastornos de conducta: 
conductas disruptivas o 
maladaptativas 

Son varios los nombres que reciben estas formas 

de conducta: conducta problemática, (McGuire 

y Chicoine, 2010), conductas disruptivas o con- 

ductas maladaptativas (Patterson, 2004; Capone, 

2007). El término trastorno de conducta contem- 

pla un patrón persistente de conducta antisocial, 

observable y distinta a la rebeldía o a las travesu- 

ras, capaz de desorganizar las actividades inter- 

personales y las de grupo. Entre los problemas de 

conducta se encuadran los siguientes: agresiones 

físicas o verbales; conducta de oposición, desa- 

fiante o desobediente; conducta que se descarga 

sin pensar; conducta antisocial (mentira, robo, 

conducta sexual inapropiada, intencionadamente 

lesiva para los demás). Estos problemas se dan 

con menor frecuencia en el síndrome de Down 

que en otras formas de discapacidad intelectual, 

pero aparecen con mayor frecuencia que en la 

población general. 

2.1. Niñez y adolescencia 

A la hora de abordar los problemas de conduc- 

ta, es conveniente considerar el factor edad. En 

la niñez y adolescencia existen elementos pro- 

pios del desarrollo. Es una etapa de formación 
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en la que el sujeto siente la transformación de 

su personalidad y de su voluntad, está someti- 

do a unas normas de formación e intervención, 

frente a las cuales puede reaccionar o rebelarse 

de manera imprevisible. Por eso es importante 

distinguir a los niños activos de los que muestran 

un patrón persistente de descontrol conductual 

que provoca alteraciones sociales. No todo niño 

con una conducta inapropiada tiene un trastor- 

no de conducta, como tampoco una conducta 

problemática en un adulto podemos calificarla 

de “trastorno de conducta” sin analizar bien el 

contexto del paciente. 

Se estima que la prevalencia de los trastornos 

de conducta disruptiva es del 8-12%, sustancial- 

mente mayor que el 3-4% que se aprecia en la 

población general. Las causas residen tanto en 

el propio niño como en las circunstancias de su 

entorno (v. revisión de Ruiz, 2015). Los factores 

que pueden predisponer a que los niños con 

síndrome de Down muestren una conducta dis- 

ruptiva pueden ser los siguientes: 

+ Exigencias poco realistas basadas en las ex- 

pectativas del desarrollo (habla, lenguaje, 

cognición, autoayuda) 

* Falta de atención por parte del maestro 

e Ansiedad recurrente, frustración 

+ Órdenes inmediatas que exigen interrum- 

pir una actividad preferida o abandonar un 

ambiente 

. Desajuste temperamental entre los padres 

y el niño 

+ Descontrol de los impulsos 

e Un estilo cognitivo rígido e inflexible 

e Una conducta aprendida para llamar la aten- 

ción social o para escaparse 

Los niños que tienen un trastorno cognitivo son 

muy capaces de utilizar conducta disruptiva para 

manipular a sus cuidadores y para establecer un 

patrón de conducta aprendida, nada deseable, 

que es difícil de cambiar. Por eso es tan impor- 

tante realizar un cuidadoso análisis de por qué 

y en qué circunstancias surge dicha conducta. 

Hay también ciertas alteraciones de carácter mé- 

dico que pueden predisponer a individuos pre- 

viamente vulnerables: dolor físico no detectado, 

hipertiroidismo, trastornos del sueño, trastornos 

visuales o auditivos que pasan desapercibidos, 

efectos secundarios de alguna medicación. 

Existen aspectos educativos que constituyen la 

base de futuros problemas de conducta (Ruiz, 

2006, 2015). La tendencia a colmar cualquier 

petición, a evitar frustraciones, a que siempre 

se cumpla el deseo, a no exigir responsabilida- 

des, generan, poco a poco, una baja tolerancia 

a la frustración y una tendencia a la descarga de 

impulsos cuando no se consigue lo que se desea. 

También afecta a la impaciencia y a la espera. Un 

niño “mimado y consentido” devendrá un adulto 

caprichoso, poco tolerante y con actitudes de 

conducta desadaptadas. La sociedad está llena 

de normas que hay que cumplir y una educación 

exclusiva no favorece la inclusión. Otro aspecto 

educativo, que deberíamos evitar porque tam- 

bién produce conductas desadaptadas, tiene que 

ver con los mensajes contradictorios y ambiva- 

lentes; si le estamos diciendo a un joven que no 

haga tonterías porque ya es mayor y, a la vez, se 

le está abrochando la chaqueta o diciéndole lo 

que tiene que hacer a cada instante, no podemos 

esperar una respuesta coherente. Muchas madres 

son tremendamente activas en cuanto al control 

y constantemente vigilan, valoran, juzgan... y no 

permiten al hijo que se equivoque, que ensaye, que 

se frustre o que se aguante. Esta actitud también 

provoca conductas poco adaptadas. 

El niño con síndrome de Down presenta unas 

características en su conducta que conviene 

conocer para no «patologizar» algo que es in- 

herente a su manera de funcionar. Cuando se le 

define como terco o tozudo, se está haciendo 

referencia a la rigidez de su pensamiento y a la 

poca flexibilidad para aceptar los cambios. De la 
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misma manera, las dificultades de atención, los 

soliloquios, la desobediencia o la escasa conducta 

social no deben clasificarse como un trastorno 

de conducta en este colectivo. 

El diagnóstico de conducta disruptiva exige una 

atenta observación en casa y en la escuela: 

e Analizando el ambiente social del niño a la 

búsqueda de los hechos que las desencade- 

nan y de las consecuencias que se derivan de 

esa conducta 

e Haciendo que los padres, profesores o tera- 

peutas dispongan de listados completos sobre 

la conducta y escalas de puntuación 

+ Realizando una evaluación médica para buscar 

factores fisiológicos que sugieran un compo- 

nente médico o psiquiátrico en la base del 

problema 

e  Efectuando una evaluación del desarrollo para 

determinar el nivel actual de las habilidades 

relacionadas con la cognición, el habla y len- 

guaje y la autoayuda. 

Siguiendo a Capone (2007), pueden confundirse 

las conductas disruptivas con otras condiciones 

o alteraciones: 

e Enlos casos de niños preescolares, puede que 

se haya dicho a los padres que la conducta 

disruptiva representa simplemente una etapa 

normal del desarrollo del niño a esa edad, o 

que es un atributo normal de los niños con 

síndrome de Down. 

e Con frecuencia se olvidan de los factores de 

carácter médico. Por ejemplo, si el niño mues- 

tra un alto grado de hiperactividad e impul- 

sividad, se le da simplemente el diagnóstico 

de trastorno de hiperactividad con déficit de 

atención (v. más adelante). Pero es preciso te- 

ner en cuenta también si hay hipertiroidismo, 

o trastorno del sueño, o efectos secundarios 

de algún medicamento. 
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e Sólo suelen reconocerse ciertos aspectos del 

complejo sintomático conductual. Y así, mien- 

tras que se identifican fácilmente las conductas 

agresivas o disruptivas, pueden olvidarse de 

otros síntomas fisiológicos como son la aver- 

sión sensorial, la ansiedad, la rigidez cognitiva, 

la irritabilidad, el humor fluctuante. 

+ Además de la capacidad disruptiva, algunos 

padres pueden ver rasgos del trastorno de 

espectro autista en sus niños (p. ej., la ten- 

dencia a repetir, la aversión sensorial, la esca- 

sa habilidad para juegos sociales, la regresión 

del desarrollo), lo que les lleva a concluir que 

su hijo tiene autismo. Pero puede no serlo. 

Sin embargo, incluso si el autismo no es el 

diagnóstico primario, esos rasgos complican 

el diagnóstico y el tratamiento de los niños 

con conducta disruptiva. 

Si no se abordan adecuadamente, las conduc- 

tas disruptivas pueden ocasionar problemas a 

largo plazo: 

* El niño puede sufrir fracaso escolar, rechazo 

social o ser ubicado en un lugar de la clase 

más restrictivo. 

* Riesgo de que se lesione a sí mismo o a otros. 

*  Laexistencia de otros trastornos psiquiátricos 

como son la ansiedad, el trastorno obsesivo- 

compulsivo, el trastorno del ánimo, que estén 

aún por manifestarse. 

+ Dificultades para someterse a intervenciones 

médicas (ciertas exploraciones) o dentales. 

+ Aparición de problemas crónicos de conduc- 

ta “aprendida”. 

e Fracasos en la respuesta, a pesar de los in- 

tentos realizados con buena voluntad de in- 

tervención médica/conductual/comunicación 

funcional. 

* Los cuidadores pueden terminar frustrados, 

ansiosos, deprimidos, y pueden originar pro- 

blemas de familia y matrimonio. 
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2.2. Edad adulta 

En los adultos, los problemas de conducta que 

son susceptibles de ser clasificados como tras- 

tornos, serían las conductas de oposición o de- 

safiante ante personas que ejercen una autoridad, 

las agresiones físicas, la impulsividad que lleva a 

una actuación irreflexiva y descontrolada (Mc- 

Guire y Chicoine, 2010). Estas conductas, aunque 

se dan menos en el síndrome de Down que en 

otras discapacidades, también pueden aparecer 

en este colectivo. Hemos de recordar que, con 

frecuencia, los problemas de conducta se deben 

a las limitaciones de adaptación y de lenguaje 

expresivo que dificultan la conceptualización 

y la comunicación de sus problemas. Aunque 

esto puede ser más evidente en los adultos con 

limitación de sus habilidades verbales, también 

se Observa en quienes tienen mejor lenguaje ex- 

presivo porque no son capaces de conceptualizar 

sus pensamientos y sentimientos, incluido el do- 

lor físico que puedan sentir. Descargan con sus 

conductas la frustración y consiguen que se les 

preste atención. 

Cuando aparecen, es muy importante intentar 

determinar el origen, empezando por posibles 

problemas médicos y/o ambientales. A veces, la 

conducta agresiva aparece en determinadas cir- 

cunstancias solamente. Si investigamos, pode- 

mos comprobar que ocurre cuando el paciente 

ha dormido mal o cuando padece algún tipo de 

dolor. La detección del problema mejoraría el 

éxito del tratamiento. Los trastornos epilépticos, 

el TDAH (téngase presente que el TDAH no es 

exclusivo de la infancia), los problemas de tiroi- 

des, la ansiedad y otras patologías orgánicas pue- 

den conllevar desorganización de conducta, que 

se resuelve o aminora, tratando la enfermedad. 

2.3. Tratamiento general de los trastornos 

de conducta 

Para el tratamiento de los trastornos de con- 

ducta es necesaria la intervención de varios 

profesionales y, además, que trabajen coordina- 

dos (Patterson, 2004; Díaz-Caneja y Flórez, 2006; 

Ruiz, 2015). El modelo de intervención ha de estar 

centrado en la persona y diseñado por los pro- 

fesionales y las personas que van a intervenir en 

él. La conducta problemática afecta a la familia 

y a los profesionales y no puede ir cada uno por 

su lado aplicando fórmulas de manera aleatoria. 

El médico y el psicólogo atienden al paciente 

de manera periódica, pero son el educador y la 

familia quienes mantienen un contacto directo 

con el paciente, contacto que genera múltiples 

emociones y mucho desgaste. Por tanto, se de- 

ben establecer criterios de actuación comunes 

y trabajar en equipo para abordar este tipo de 

trastornos (Lorenz, 2004; Edmonton y Turnbull, 

2005; Feeley y Jones, 2007; Capone 2007; Capo- 

ne et al., 2007). 

En un niño con síndrome de Down en edad 

preescolar o escolar, éstas son las intervencio- 

nes más esenciales para manejar una conducta 

desorganizadora: 

+ Cuando no hay lenguaje o no es funcional para 

la comunicación, asegurar que se dispone de 

un sistema funcional de comunicación, basado 

en la visión, como puede ser un tablero con di- 

bujos u otro que permita cambiar fotografías. 

+ Determinar y establecer expectativas que 

sean firmes, constantes, realistas, así como 

los procedimientos y prácticas de disciplina. 

El definir “las reglas” con anticipación ayuda 

tanto al hijo como a los padres. 

e Desarrollar un plan de apoyo positivo para 

manejar la conducta, mediante el reforzamien- 

to proactivo de las conductas que se desean, 

y ayudar a manejar las conductas que sean 

agresivas o disruptivas. Tanto los profesores 

como los padres habrán de ser entrenados 

para conseguir esto. 

* Proporcionar tratamientos basados en la es- 

timulación sensorial para reducir las hiperres- 

puestas a los estímulos ambientales, evitando 

los estímulos sensoriales que resulten lesivos; 
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manteniendo un ambiente que sea predecible 

y no confuso; y utilizando técnicas que calmen 

y relajen al niño. 

* Considerar la posibilidad de recurrir a la 

medicación para reducir ciertos síntomas fi- 

siológicos diana que puedan estar presentes: 

trastornos del sueño, irritabilidad, ansiedad, 

conductas repetitivas, hiperactividad, impul- 

sividad, pérdida de atención, desorganización 

cognitiva. 

Los padres que estén decidiendo si probar o no 

la medicación, deberán considerar varios facto- 

res como son la gravedad y duración de los ras- 

gos fisiológicos; el grado en que estos rasgos o 

conductas interfieren con el progreso en el de- 

sarrollo, en la vida académica y en la vida social; 

su impacto en las relaciones sociales y familiares. 

Considerar también el impacto directo de con- 

ductas peligrosas no controladas (agresión, auto- 

lesión) sobre la seguridad y la salud del individuo 

y de quienes le rodean. Pero incluso cuando se 

emplee medicación, es esencial disponer de un 

plan de tratamiento conductual y poner a punto 

una buena estrategia de comunicación funcional, 

con el fin de asegurar las mayores posibilidades 

de éxito a largo plazo. 

2.4. Tratamiento conductual 

Ante una auténtica conducta de oposición, o 

agresión, o dificultad para controlar los impul- 

sos, u Otras conductas anteriormente descritas, 

bien se trate de una persona mayor con síndro- 

me de Down que ha comenzado a golpear a sus 

ancianos padres, o de un alumno de enseñanza 

media que se salga de la clase y se escape del 

colegio es muy importante, como mínimo: a) 

realizar una evaluación para detectar las po- 

sibles causas físicas subyacentes, b) evaluar el 

contexto social de la conducta, y c) emplear un 

tratamiento de enfoque múltiple, con especial 

énfasis en los tratamientos psicológico, social y 

farmacológico. 

El tratamiento conductual puede consistir en es- 

tablecer sistemas de recompensa, en procurar 

reconducir la conducta, y en ofrecer modelos 

de comportamiento adecuado y de respuesta 

ante situaciones estresantes. Será preciso bus- 

car a un profesional experto en salud mental y 

especializado en terapias conductuales, para que 

ayude en el tratamiento de estas conductas (v. 

revisión de Ruiz, 2015). 

Sistemas de recompensa. Se pueden utilizar 

como parte del plan de tratamiento para una 

amplia variedad de los problemas que presentan 

las personas con síndrome de Down. Este tipo 

de terapia conductual suele ir dirigida solamente 

a responder a la presencia (o a la ausencia) de 

una conducta no deseada. Es preciso cerciorar- 

se, en primer lugar, de que la persona no esté 

siendo recompensada inadvertidamente a causa 

de conductas inapropiadas. Si la persona lo que 

de verdad está buscando es una mayor atención 

por parte del personal, la atención que recibe 

cuando es agresiva puede resultarle mucho más 

gratificante que la recompensa que se la pueda 

dar. De modo que el programa conductual puede 

en realidad estar recompensando el comporta- 

miento que pretende erradicar. El momento y 

la oportunidad de la recompensa son otros as- 

pectos importantes del programa conductual. 

Un premio que vaya a entregarse al cabo de 

tres o cuatro días puede tener muy poco efec- 

to en algunas personas con síndrome de Down. 

Su período de atención puede ser demasiado 

limitado, o la recompensa puede aparecérseles 

muy remota en el futuro como para que puedan 

relacionar su conducta con el premio. Para al- 

gunos adultos, las recompensas que se dan con 

una frecuencia mayor, basadas en periodos más 

cortos de conductas adecuadas, probablemente 

tengan más significado. 

Prevención de problemas. El factor preven- 

tivo significa analizar primero los hechos que 

suelen provocar el problema de conducta, y des- 

pués averiguar qué es lo que la persona consigue 

con su conducta (¿Recibe atención? ¿Se libra de 
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hacer algo que no quiere hacer?) Después pue- 

den probarse diversas estrategias para evitar 

que se produzca la conducta. Por ejemplo, si se 

descubre que una conducta está desencadena- 

da aparentemente por un determinado hecho, 

podría intentarse evitar que se produzca ese 

hecho. O si puede preverse el hecho que suele 

desencadenar la conducta, podría reconducir- 

se a la persona, antes de que ésta comience a 

adoptar la conducta en cuestión. Además, si se 

descubre que la conducta guarda relación con 

las dificultades que tiene el adulto para pedir un 

descanso, podría enseñársele una forma diferente 

de comunicar ese mensaje. 

El proceso sistemático de determinar la función 

de una conducta, analizando los antecedentes 

(qué sucede antes de la aparición de esa conduc- 

ta), y las consecuencias (qué sucede después de 

esa conducta), se denomina “evaluación funcional 

de la conducta”. Para hacerlo bien es preciso ser 

conocedor de esta técnica que, por lo general, 

exige el recurso a profesionales especializados 

capaces de llevar a cabo un análisis funcional de 

la conducta. 

El análisis funcional de la conducta intenta averi- 

guar los factores responsables de la producción 

o mantenimiento de los comportamientos califi- 

cados como alterados o disruptivos y la relación 

de contingencias entre ellos establecida. Para 

una intervención eficaz que se base en un análi- 

sis funcional de la conducta es preciso comenzar 

por definir con claridad y de forma observable 

la conducta que se quiere variar. 

Hay que estudiar los antecedentes y los conse- 

cuentes de la conducta, siguiendo la secuencia 

lógica “antecedentes — conducta — consecuentes” 

(Feeley y Jones, 2007). Para ello, se plantearán 

las preguntas: ¿qué ocurrió antes? (¿cuándo 

ocurrió la conducta?, ¿dónde?, ¿quién estaba 

presente?, ¿qué hacían las demás personas antes 

de que ocurriera?) y ¿qué ocurrió después? 

(¿cómo reaccionó cada persona a la conducta 

del niño?). 

Entre los antecedentes se incluyen los internos, de 

la propia persona, y los externos, de la situación 

y las personas presentes. Algunos antecedentes 

internos que pueden explicar las conductas anó- 

malas pueden ser (Ruiz, 2006, 2015): 

+ Estado de salud: malestar, catarro, infección, 

dolor no manifestado, apnea del sueño, hipo- 

tiroidismo, medicación, ... 

+ Cansancio, hambre, falta de sueño. 

* Dificultades sensoriales: problemas de visión 

o audición. 

e Capacidad de comunicación limitada 

+ Carencia de habilidades sociales básicas, 

+ Causas psicológicas: egocentrismo, etapa de 

negativismo, adolescencia, reacción ante el 

nacimiento de un hermano, aceptación del 

síndrome de Down, conocimiento de sí mis- 

mo, baja autoestima, etc. 

e Problemáticas añadidas al propio síndrome 

de Down (trastorno de hiperactividad con 

déficit de atención, autismo). 

Algunos antecedentes externos: 

* Las demandas de la situación: exigencia ex- 

cesiva en casa, en el colegio, en la empresa, 

peticiones que desbordan al individuo, au- 

sencia de normas, estilo educativo rígido e 

inflexible, etc. 

+ El comportamiento de los compañeros, los 

hermanos en casa, otros familiares o vecinos 

o los propios padres, son antecedentes ex- 

ternos que pueden explicar en muchos casos 

la conducta inadecuada. 

e Variaciones en su vida: cambio de tareas, de 

etapa, de compañeros o de domicilio, salida de 

casa de sus hermanos, pérdida o ausencia de 

un familiar, estado de salud de los padres, etc. 

La intervención sobre esos ámbitos es la primera 

estrategia útil de prevención para evitar la apari- 

ción de la conducta inadecuada y para corregirla 

cuando ha surgido. Un estudio riguroso de los 
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posibles antecedentes que están provocando el 

comportamiento del niño nos proporcionará va- 

liosas ideas para realizar una intervención efectiva. 

Los consecuentes son los resultados que la con- 

ducta del individuo produce en el ambiente. La 

probabilidad de aparición de una respuesta está 

en directa relación con sus consecuencias inme- 

diatas. Habitualmente la conducta se mantiene 

cuando se obtiene algún tipo de refuerzo de ella, 

por lo que es preciso preguntarse qué beneficio 

está obteniendo esa persona. El reforzador más 

importante suele ser la atención de quienes le 

rodean, por lo que puede llegar a portarse de 

forma inapropiada exclusivamente por obtener 

esa atención. Por tanto, la intervención se ha de 

dirigir a variar las consecuencias, introduciendo 

otras diferentes dirigidas a modificar la conducta. 

Tras realizar la evaluación de la conducta pro- 

blema, definiéndola de forma operativa y regis- 

trar y analizar todos los datos, antecedentes y 

consecuentes, se formula una hipótesis funcional, 

un juicio en el que se especifican las variables 

del problema y su relación con la conducta. La 

hipótesis de intervención es una predicción en 

términos operativos acerca de la probabilidad 

y dirección del cambio que podríamos obtener 

en la conducta problema si provocamos cambios 

en las variables que la están manteniendo. En el 

caso de los niños, si un niño se tira al suelo, ha- 

ciendo una pataleta, se varía la reacción habitual 

hasta ese momento; ya nadie se enfada, ni le gri- 

ta, sino que todo el mundo sale de la habitación, 

sin hacerle caso (retirada de atención). Cuando 

no recoge sus juguetes, la madre no le riñe y los 

recoge ella, sino que se sienta a su lado y se los 

hace recoger, felicitándole efusivamente cuando 

termine (reforzamiento de conductas incompa- 

tibles). Cuando tira del pelo a la hermana, ya no 

se le da un azote, sino que no se le habla y se le 

sienta en la “silla de pensar” durante unos mi- 

nutos (refuerzo negativo). 

Es fundamental la selección de los reforzadores 

más eficaces para los fines de la modificación. 

Sindrome de Down: Neurobiología, neuropsicología y salud mental 

Los diversos objetos y acciones adquieren su 

condición de reforzador solamente cuando he- 

mos verificado su eficacia modificadora, por lo 

que no se puede determinar a priori qué premio 

va a producir efectos. Se ha de tener en cuenta 

que una recompensa o una consecuencia válida 

para una persona, no siempre produce el mismo 

efecto en otra, lo que obliga a variar la estrategia 

cuando no se consiguen resultados observables. 

Para seleccionar los posibles reforzadores o pre- 

mios podemos utilizar la observación objetiva, el 

ofrecimiento de alternativas de refuerzo o pre- 

guntar directamente al niño sus gustos e intereses. 

Los resultados de una intervención basada en un 

análisis funcional de la conducta, solamente po- 

drán ser valorados tras una aplicación sistemática 

y constante. Cuando se alcancen los resultados 

apetecidos y se establezca la conducta apropiada, 

se ha de retirar paulatinamente el programa de 

intervención, para que las consecuencias natu- 

rales del medio en que habitualmente se lleva a 

cabo la conducta y los reforzadores intrínsecos 

del niño, la mantengan en el futuro. 

Es importante saber que la prevención puede ser 

más difícil cuando existen problemas del control 

de los impulsos. En el caso de los problemas del 

control de los impulsos, no suele haber un an- 

tecedente claro que desencadene la conducta. 

Por lo tanto, prevenir el problema puede resultar 

difícil porque éste surge “de la nada”. A veces, sin 

embargo, hay hechos previos o antecedentes de 

los que no nos damos cuenta. Suele merecer la 

pena observar varias veces una situación para ver 

si existe algo que pueda estar provocándola. 

Reconducción. La reconducción funciona cuan- 

do una persona puede cambiar satisfactoriamente 

una emoción o una conducta negativa por otra 

emoción u otra conducta positivas. Uno de los 

principios esenciales del tratamiento conduc- 

tual es que las personas no podemos tener dos 

emociones contradictorias al mismo tiempo. Si 

las personas se sienten tranquilas y contentas 

no pueden experimentar al mismo tiempo las 



Capítulo 18. Principales trastornos mentales en el síndrome de Down. Parte ll 467 

emociones negativas de la rabia, la tristeza, etc. 

Siguiendo este principio, la meta del tratamiento 

consiste en identificar las fases tempranas de una 

emoción y una conducta negativas para ayudar 

a reconducir a la persona a un estado de ánimo 

positivo y a una conducta positiva. (Para un ma- 

yor análisis de estos procesos, véase McGuire y 

Chicoine, cap. 19). 

Conductas violentas. Ante la presencia de 

conductas extremadas airadas y violentas, en las 

que la oportunidad para desviar la conducta ha- 

cia algo positivo ya ha pasado, es preciso actuar 

de inmediato y con criterio. Se ha de valorar el 

grado del enfado y, en función de su intensidad, 

adoptar una serie de normas y estrategias que 

pueden encontrarse en textos especializados 

(v. el citado cap. 19 de McGuire y Chicoine). En 

cualquier caso, el cuidador ha de procurar man- 

tenerse calmado y controlar su propio enfado, 

si es que lo tiene, porque el enfado del cuidador 

sólo servirá para incrementar el nerviosismo de 

la persona con síndrome de Down. 

Evaluación de las causas de una conducta 

extrema. Una vez superada la crisis de un inci- 

dente extremadamente agresivo, se han de eva- 

luar con rigor las posibles causas del problema. 

Si se intenta comenzar un tratamiento sin haber 

realizado previamente esta evaluación puede 

desembocarse en el fracaso, porque probable- 

mente no lleguen a identificarse ni a resolverse 

las causas reales que están provocando las ex- 

plosiones de ira. Con frecuencia, una vez que se 

trata la causa de los problemas, la conducta se 

vuelve más manejable. 

La conducta puede deberse a un excesivo es- 

trés ambiental; esto es más posible si no hay 

historia previa de estallidos de ira. La conducta 

puede ser una llamada de atención para que el 

personal caiga en la cuenta de que algo serio le 

está ocurriendo. Como ya se ha indicado an- 

teriormente, los problemas de salud pueden 

producir molestias o dolor extremos, y pueden 

contribuir a, o ser causa de, cambios extremos 

de conducta. Siempre que haya cambios en la 

conducta, deberá llevarse a cabo un minucioso 

examen físico, especialmente cuando se trate de 

cambios más extremos. 

La conducta extrema también puede guardar 

relación con un problema de salud mental. Un 

problema de salud mental puede aflorar como 

un cambio de conducta extremo. Por eso, si el 

problema de la conducta agresiva del individuo 

no obedeciera al estrés ambiental, a alguna enfer- 

medad médica, ni a ningún otro tipo de trastorno 

conductual (trastorno de la conducta, trastorno 

de oposición desafiante, etc.), sería recomendable 

consultar con un profesional de la salud mental. 

3. Trastorno por déficit de atención 

3.1. Diagnóstico y causas 

Los trastornos por déficit de atención (TDA) 

tienen los siguientes síntomas nucleares: falta 

de atención, conducta impulsiva y tendencia a la 

distracción. Existe un tipo de trastorno en el que 

solamente aparecen estos síntomas, el TDA-in, 

mientras que el tipo hiperactivo muestra los sín- 

tomas anteriores y, además, un síntoma nuclear 

adicional: la hiperactividad. Es el llamado TDAH 

(McGuire y Chicoine, 2010). El TDAH es uno de 

los trastornos neurológicos más comunes diag- 

nosticados en los niños de la población general, 

con una prevalencia entre el 4 y el 10%. Pero, 

como se explica ampliamente en el capítulo 9, 

la sintomatología relacionada con problemas de 

atención y de la función ejecutiva, propios del sín- 

drome de Down, aparece en mayor proporción 

en los niños con síndrome de Down. Algunos, 

elevan el porcentaje hasta un 50%. Sin embargo, 

existen muchos falsos diagnósticos por descono- 

cimiento del perfil neuropsicológico de los niños 

con síndrome de Down. 

En este trastorno el niño presenta dificultades 

para mantener la atención, parece que no escucha 
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cuando se le habla, no obedece, se distrae fácil- 

mente, está inquieto, no atiende y tiene manifes- 

taciones de hiperactividad o impulsividad caracte- 

rizadas por inquietud, exceso de acción (correr o 

saltar) en situaciones inadecuadas e incapacidad 

para permanecer sentado. Todo ello conlleva un 

deterioro en el funcionamiento social y en el ren- 

dimiento escolar. Un 75% de estos niños presenta, 

además, conducta agresiva y desafiante. 

Se desconoce la causa del TDAH y en su apari- 

ción pueden estar implicados diversos factores: 

genéticos, lesiones cerebrales, factores neuroquí- 

micos, neurofisiológicos, factores psicosociales y, 

por supuesto, emocionales (ansiedad, frustración, 

rechazo, incapacidad para contener por parte 

de los padres, etc.). La hipótesis biológica más 

razonable que explica este cuadro es la presen- 

cia de una deficiencia conjunta en los sistemas 

noradrenérgicos y dopaminérgicos centrales que 

proyectan a la corteza cerebral y a núcleos sub- 

corticales, e intervienen en el mantenimiento de 

la atención, de la función ejecutiva y de la correcta 

actividad motora. La disposición horizontal de 

sus arborizaciones monoaminérgicas en las ca- 

pas corticales, tanto de la corteza prefrontal y 

corteza cingulada como en áreas parietales de 

asociación, que son las áreas más directamente 

implicadas en los fenómenos de atención, per- 

mite que operen de forma moduladora sobre la 

actividad de los circuitos córtico-estrio-tálamo- 

corticales. Por otra parte, las áreas corticales 

ejercen una influencia moderadora sobre las 

estructuras subcorticales, por lo que, si no es- 

tán convenientemente activadas por los sistemas 

catecolaminérgicos, no podrán ejercer su función 

moderadora. Estudios funcionales de neuroima- 

gen realizados en personas con hiperactividad y 

déficit de atención confirman la existencia de un 

cierto grado de hipofunción de esas áreas corti- 

cales. Las características específicas del cerebro 

propias del síndrome de Down, pueden contri- 

buir al desarrollo de este particular trastorno. 

El niño con síndrome de Down tiene, pues, difi- 

cultades de atención; pero, además, la percepción 

del sindrome y de sus dificultades de aprendi- 

zaje en comparación con sus compañeros de 

clase puede producirle ansiedad que, a su vez, 

empeoraría su atención y le haría moverse más 

e, incluso, presentar actitudes de provocación. 

El niño hiperactivo sufre y genera un gran su- 

frimiento familiar. Sus dificultades escolares se 

agrandan, los maestros se desbordan y la pre- 

sencia del niño en la escuela se convierte en una 

fuente permanente de conflictos. Las familias 

se ven impotentes ante este tipo de problema, 

especialmente cuando el niño no está tranqui- 

lo en ningún momento y además duerme poco. 

El tratamiento de este trastorno precisa de un 

abordaje psicoterapéutico individual, atención 

psicológica a los padres, y apoyo farmacológico. 

No obstante, el TDAH es un diagnóstico que 

se “ha puesto de moda” y se realiza con bas- 

tante ligereza. Existe, en estos momentos, una 

gran cantidad de niños medicados por padecer 

un trastorno por déficit de atención que no es 

tal. Que un niño se mueva o no atienda no tie- 

ne por qué significar que padece un TDAH. La 

agitación, la ansiedad, el exceso de exigencia o 

de tiempo invertido en “terapias”, la hiperexci- 

tación, la angustia y las dificultades de los padres 

para contener las ansiedades del hijo, el rechazo 

de la escuela, etc., pueden confundirse con un 

TDAH. Como hemos señalado, los niños con 

síndrome de Down presentan alteraciones cere- 

brales que influyen por sí mismas en la capacidad 

de atención, de percepción, en los procesos de 

aprendizaje, en el procesamiento del lenguaje 

y en la capacidad para entender y almacenar la 

información y para adaptarse al entorno. Si no 

se tienen en cuenta estos factores, el tipo de 

escolarización, los procesos característicos de 

aprendizaje y las relaciones con los compañeros, 

se pueden generar situaciones de estrés impor- 

tantes que llevan al niño a oponerse, agitarse, 

provocar, no atender, no permanecer en su si- 

tio, mostrar conductas desafiantes, y toda esta 

situación podría confundirse con un TDAH, sin 

serlo, y someterlo a una medicación innecesaria. 
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Lo importante en tales situaciones es analizar 

bien el contexto general en que el niño está 

siendo educado, y a veces sobreexigido para sus 

posibilidades reales. Como venimos insistiendo, 

el diagnóstico tiene que ser preciso para aplicar 

el tratamiento adecuado. 

Aunque en la infancia el TADH ha sido identi- 

ficado desde hace muchos años, sólo reciente- 

mente se ha descubierto que afecta también a un 

considerable número de adultos. Éstos pueden 

tener los mismos problemas de desatención, 

impulsividad, desorganización y tendencia a la 

distracción que los niños, con consecuencias 

sobre su funcionamiento social, emocional, 

académico u ocupacional similares a las que 

se aprecian en los niños. Parece, sin embargo, 

que la hiperactividad es menos corriente en los 

adultos con TDAH, incluso en quienes tuvieron 

hiperactividad cuando eran niños. Aparentemen- 

te la hiperactividad va desapareciendo cuando 

maduran y se hacen adultas. se trata, entonces 

de un TDA-in; pero hay adultos que también 

muestran hiperactividad. 

Desconocemos los índices del TDA-in en los 

adolescentes y adultos con síndrome de Down. 

Así como el TDAH suele diagnosticarse en ex- 

ceso, el TDA-in suele diagnosticarse por debajo 

de lo real. La hiperactividad se aprecia fácilmente; 

la falta de atención, la especie de “ensoñación”, 

o la dificultad para concentrarse son fácilmente 

achacables al propio síndrome de Down. Mues- 

tran una historia anterior de hiperactividad con 

déficit de atención, a los que parecía habérse- 

les pasado la hiperactividad al llegar a la edad 

adulta. Al igual que los adultos de la población 

general, suelen seguir teniendo dificultades con 

la atención y la impulsividad, y por ello suelen 

beneficiarse de la medicación que les ayuda a 

controlar mejor estos problemas. Y presentan 

una especial dificultad para organizarse y entre- 

tenerse solos. 

En ocasiones se ha confundido el TDAH con tras- 

tornos de depresión bipolar o incluso de manía. 

3.2. Tratamiento del TADH 

Exige por lo general un doble abordaje: el con- 

ductual y el farmacológico. El tratamiento con- 

ductual es obligado, complejo y exigente. Ha 

de adaptarse a la sintomatología propia de cada 

persona, y requiere la dirección y el apoyo del 

psicoterapeuta. 

En el farmacológico se utilizan tres tipos de psi- 

cofármacos: a) los estimulantes adrenérgicos y 

dopaminérgicos: metilfenidato, dexanfetamina; b) 

la atomoxetina; y c) estimulantes de receptores 

0.2-adrenérgicos: clonidina, guanfacina. Su efica- 

cia es parcial en cuanto que hay personas que 

responden mejor que otras, y es visible tanto en 

niños como en adultos. Ahora bien, su eficacia 

parece ser menor, o parece ir acompañada de 

mayores problemas, en las personas con defi- 

ciencia mental McGuire y Chicoine, 2010). Ello 

puede deberse a que estas personas tienen una 

atención excesivamente concentrada y limitada 

que dificulta la capacidad para diferenciar estí- 

mulos y señales del entorno externo e interno, 

tanto más cuanto menor sea su cociente inte- 

lectual. Por otra parte, los fármacos actúan en 

áreas de la corteza prefrontal y frontal; al ser las 

más frecuentemente afectadas en personas con 

síndrome de Down, los fármacos carecerían del 

adecuado sustrato para poder ejercer su acción. 

Su utilización ha de ser dirigida por un médico 

especializado; en cualquier caso, psicoterapeuta 

y médico han de actuar de manera estrictamente 

coordinada (Edvardson et al., 2014). 

4. Mutismo selectivo 

El mutismo selectivo es un trastorno grave de la 

conducta que se caracteriza por una selectividad, 

de origen emocional, en el modo de hablar, de 

tal forma que, en algunas circunstancias, apare- 

ce lenguaje y en otras, definidas y previsibles, 

no. El lenguaje se presenta, evita o inhibe de 

manera persistente en situaciones sociales que 
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inicialmente son específicas y que progresiva- 

mente pueden irse generalizando hasta terminar 

en el mutismo total, es decir, en la evitación o 

inhibición del habla ante cualquier persona y en 

cualquier situación. En la mayoría de los casos, el 

comienzo de la inhibición del habla suele coincidir 

con un cambio más o menos abrupto y prolon- 

gado o con una situación frustrante en que los 

niños pasan de un medio conocido y seguro (el 

familiar) a otro desconocido e incierto (jardín de 

infancia, parvulario, escuela, ingreso hospitalario 

prolongado, cambio de lugar de residencia, etc.). 

Se acompaña de ansiedad social, retraimiento, 

negativismo y comportamiento oposicionista. La 

psicoterapia individual y el apoyo a los padres ha 

dado buenos resultados. 

Una adolescente de 16 años con una buena evo- 

lución a nivel de desarrollo, consulta porque no 

habla fuera de casa (mutismo selectivo). Acude a 

una escuela especial desde los 8 años. Definida 

por sus padres como alegre, feliz y algo tímida, 

es bastante autónoma para su aseo personal y 

capaz de realizar pequeños encargos. No pre- 

senta alteraciones de sueño ni de alimentación. 

Dejó de hablar en situaciones sociales. En la 

escuela habla con las compañeras, pero no con 

los profesores. En casa habla con normalidad. 

Empezó a dejar de hablar coincidiendo con el 

cambio a la escuela especial. Comienza a leer 

con interés. No tiene amigas y sale siempre con 

los padres. En la escuela el mutismo ha ido en 

aumento y solo habla con las compañeras en 

situaciones de descanso (ocio). La profesora no 

la ha oído hablar nunca. 

El neurólogo le da medicación (motivan), pero 

los padres no están de acuerdo y consultan con 

psicología. Durante las sesiones de exploración, 

permanece sentada y con la cabeza baja. No ha- 

bla y no contesta a ninguna pregunta. La actitud 

es triste; no hay provocación. A la pregunta de si 

tiene algún amigo, responde negativamente mo- 

viendo la cabeza. Se muestra totalmente pasiva. 

No hay demanda ni deseo de comunicarse. Mira 

al terapeuta para comprobar si el terapeuta le 

mira ella. No tiene iniciativa alguna. 

En las sesiones no habla, pero dibuja y va con- 

testando a preguntas con monosílabos; comienza 

a dibujar para explicar cosas: 

Mediante este dibujo explica que estuvo en un 

río y después hicieron una barbacoa. 

A lo largo de las sesiones va hablando. Su tono 

de voz es bajo, pero va expresándose. Al año 

de tratamiento sufre una pequeña intervención 

quirúrgica, realiza una regresión y se encierra 

en sí misma. En casa habla menos e inicia un 

tartamudeo. A los pocos meses, en Navidad, 

muere su abuela. Al salir de la sesión escribe: la 

abuela está en el cielo. "Estoy llorando por ti” 

La paciente era tímida e inhibida desde pequeña. 

Los padres centran el inicio del mutismo hacia 

los 8 años, etapa que coincide con el cambio de 

escuela a la escuela especial donde toma con- 

tacto con niños con discapacidad. Esta podría 

ser la situación estresante que desemboca en 

una fobia social en la etapa adolescente. Hay una 

base común que toma formas diferentes. Como 

explican Olivares et al. (1994), la fobia social y el 

mutismo selectivo pueden compartir el supuesto 

de estar definidos por patrones de respuestas 

de ansiedad y constituir el mutismo un factor 

de vulnerabilidad en relación con la fobia social. 
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Los criterios del DSM-IV para el diagnóstico de 

mutismo selectivo son: 

* Incapacidad para hablar en situaciones so- 

ciales especificas a pesar de hablar en otras 

situaciones. 

* Interferencia en el rendimiento escolar. 

* Duración de al menos un mes. 

* La incapacidad para hablar no se debe a falta 

de capacidad o de conocimiento. 

* No hay un trastorno de comunicación, ni es- 

quizofrenia ni trastorno psicótico 

Antes pueden haber presentado timidez excesi- 

va, tartamudeo, negativismo, etc. 

5. Estereotipias motrices 

En niños con síndrome de Down pueden apare- 

cer estereotipias motrices, es decir, movimientos 

motores repetidos, que no tienen una finalidad 

concreta. Pueden tener base orgánica o psico- 

lógica. Á veces generan un efecto sedante, pero 

habitualmente las estereotipias tienden a aislar 

o a desconectar al sujeto del medio social, y a 

llevarle a un estado de ensimismamiento. 

1. TRATAMIENTO PSICOTERAPÉUTICO Y FARMACOLÓGICO 

Las personas con síndrome de Down, como he- 

mos visto, padecen trastornos emocionales que 

son susceptibles de tratamiento y de mejoría. Pero 

también es cierto que el concepto de discapacidad 

está cargado de connotaciones negativas (incapa- 

cidad, deficiencia, patología mental) y de prejuicios 

que dificultan el acercamiento a la persona y la 

comprensión de sus sentimientos y deseos; y este 

desconocimiento puede llevar a falsos diagnósticos 

y a tratamientos desacertados y, por consiguiente, 

a no proporcionar la ayuda adecuada. 

Tras la valoración diagnóstica, y según la patología 

detectada, se debe elaborar el plan terapéutico 

para el tratamiento más adecuado, que va desde 

la psicoterapia individual (breve o prolongada), 

al seguimiento del caso, pasando por el asesora- 

miento, apoyo o rehabilitación a nivel individual 

o grupal según las necesidades. Un apoyo que in- 

cluye de manera decisiva el que se ha de prestar 

a las personas que atienden al individuo. También 

se prescribe el tratamiento farmacológico en el 

caso de que sea estrictamente necesario. 

|. El valor de la psicoterapia 

Sigue existiendo aún una cierta desconfianza hacia 

las psicoterapias. El hecho de que las personas 

con síndrome de Down presenten dificultades 

de expresión (a veces cuesta mucho entender 

el lenguaje), fallos en la capacidad simbólica y 

dificultad para construir pensamientos parece 

que imposibilita el abordaje psicoterapéutico. En 

bastantes ocasiones esto es así; pero en otros, 

la persona con síndrome de Down es capaz, 

siempre que perciba que se le escucha y que se 

le quiere entender, de expresar sus conflictos y 

sus preocupaciones y, de esta manera, solicitar 

y colaborar en el trabajo terapéutico con bue- 

nos resultados. 

La Federación Española de Asociaciones de Psi- 

coterapeutas (FEAP) define la psicoterapia como 

“todo tratamiento de naturaleza psicológica que 

a partir de manifestaciones psíquicas o físicas de 

malestar humano, promueve el logro de cam- 

bios o modificaciones en el comportamiento, la 
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adaptación al entorno, la salud física y psíquica, 

la integridad de la identidad psicológica y el bien- 

estar bio-psico-social de las personas. Compren- 

de las actuaciones a todos los niveles de edad”. 

Esta definición también es válida para las perso- 

nas con síndrome de Down; sin embargo, con 

las terapias ocurre, en general, lo mismo que 

ocurría con el diagnóstico: se abordan a partir 

del síndrome y se altera su significado. Enricco 

Montobbio explica que si un niño sin discapa- 

cidad va al gimnasio, se dice que está haciendo 

gimnasia; pero, si quien quiere hacer gimnasia 

tiene una discapacidad, decimos que hace psico- 

motricidad; igual ocurre con la musicoterapia, 

la hipoterapia, etc.; es decir, se enfoca la ayuda 

a las personas con discapacidad desde el déficit, 

no desde un problema de salud mental. En este 

sentido, “necesitan y realizan «terapias» para todo 

y son «pacientes» siempre, aunque no tengan un 

trastorno mental” (Gallart, 2007). Es muy impor- 

tante salir de este bucle y tener muy claro que 

la psicoterapia está encaminada a conseguir una 

mejoría o una curación de un trastorno o de un 

malestar. Las personas con síndrome de Down 

necesitan terapeutas plenamente cualificados. 

Sólo porque sus pensamientos y sentimientos 

pudieran parecer menos complicados que otros 

de su misma edad no significa que alguien que no 

es un terapeuta profesional sea suficiente” para 

asesorarles (McGuire y Chicoine, 2010). Al con- 

trario, su discapacidad intelectual y su recorrido 

personal pueden ocultar una mayor necesidad de 

ser realmente comprendidos en toda la extensión 

de su personalidad. Ese es el reto del terapeuta. 

En la psicoterapia, además de tratar una sintoma- 

tología, se ayuda al sujeto a construir su identidad 

y a descubrir su propio deseo. Como dice Mc- 

Cormack (1992): “en psicoterapia hay oportuni- 

dad de establecer un discurso sobre el significado 

de la deficiencia... el discurso establecido con el 

terapeuta puede permitir al paciente con disca- 

pacidad intelectual soportar este conocimiento 

y establecer un discurso con su propia historia 

pasada y con la presente y, por tanto, ser capaz 
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de recobrar parte de lo que le ha sido negado 

por su discapacidad”. 

En cuanto a la técnica, la base de una relación 

terapéutica es la comunicación, teniendo en cuen- 

ta que la comunicación que se establece entre 

paciente y terapeuta no pasa solamente por el 

lenguaje verbal. El psicólogo tiene que saber in- 

terpretar el lenguaje no verbal, las expresiones, 

las miradas, los gestos, el dibujo. El objetivo es 

entender al paciente. Á veces hay que hacer en- 

trar al familiar que acompaña al paciente para, 

con el permiso del interesado, preguntar o aclara 

algún concepto. 

Un chico de 18 años pidió tener unas sesiones 

de logopedia para poder expresarse mejor y 

que su psicóloga le entendiera porque era muy 

importante hablar con ella. 

Una psicoterapia está basada en una relación de 

confianza y existe un pacto, por parte del pro- 

fesional, de mantener en secreto el contenido 

de las sesiones. Debemos respetar esta norma. 

Está demostrado que, sin demanda del intere- 

sado, no se puede realizar un trabajo psicotera- 

péutico. Por tanto, el psicólogo debe reformular 

con el paciente el motivo de consulta, que sepa 

a qué viene y que esté dispuesto a tratarse. Hay 

que explicarle qué es un psicólogo y cuál es su 

función. En muchos casos de personas con sín- 

drome de Down esta regla básica no es respe- 

tada. El profesional a veces explica el contenido 

de una sesión o lo que el paciente le ha contado 

y la familia puede decir: “¿ya le has explicado a la 

psicóloga lo que pasó ayer?», sin tener en cuen- 

ta para nada el secreto profesional. Este hecho 

delata una total falta de respeto por el paciente 

y puede terminar con la confianza previamente 

establecida. 

Una psicoterapia es un proceso, no es algo está- 

tico y tiene momentos difíciles en los que apare- 

cen resistencias a continuar. Existen situaciones 

dolorosas, como el rechazo a la discapacidad, que 

hay que afrontar para poder aceptarla. 
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Las personas con síndrome de Down se preo- 

cupan y hablan de lo mismo que el resto de la 

población, pero lo hacen con mayor dificultad, 

por su falta de simbolización y por sus dificulta- 

des de comunicación. Aun así, pueden expresar 

su angustia: 

“Pienso a ver si tengo amigos, pero estoy solo”. 

Un varón de 38 años, con un trastorno ansioso- 

depresivo, que se descompensó en una Semana 

Santa, decía: 

“vi unos capuchinos y pensé qué tendrían dentro, 

pero antes también me pasaba. Me hago venir 

los vómitos en los restaurantes y en las bodas”. 

A partir de ahí pudo hablar de las bodas de sus 

hermanos y de cómo él permanecía soltero. “En 

la iglesia todos me miran y en la fiesta mayor 

también, no tengo ninguna defensa”, dijo en 

otra ocasión y pudo asociar con los nazarenos 

de la semana santa la idea de si, ellos, bajo el 

capirote, podían esconder el síndrome de Down. 

La psicoterapia individual permite el abordaje de 

muchos problemas de origen emocional. Y, si se 

está dispuesto y preparado para escuchar y en- 

tender, la psicoterapia se convierte en un buen 

instrumento de resolución de conflictos. 

La frecuencia de las sesiones, para poder hacer 

un trabajo eficaz, es semanal. Pero también se 

puede trabajar con sesiones quincenales y obte- 

ner buenos resultados. 

Hay pacientes, sin dificultad para verbalizar, que 

explican así esta situación: 

“A veces lo paso mal con la gente por la ca- 

lle” —decía una chica con 18 años— “Estoy 

mal de la cabeza. Tengo que afrontar las cosas. 

Quiero estar con chicos y chicas mayores y nor- 

males”. Así expresaba su deseo de crecer y 

su rechazo a la discapacidad. 

Otro chico decía: “me cuesta pensar, se me 

olvidan las cosas, estoy dispuesto a ser mayor. 

Soy tan envidioso”... 

Otro paciente, adolescente, hablando de sus 

tics, explicaba: “cuando se me mueve la cabeza, 

es que estoy muy atontado” (ejemplo claro de 

cómo meter dentro de la discapacidad — 

sentirse atontado— un síntoma: el tic, que, 

en este caso, no era producto del síndrome.) 

Estos pequeños ejemplos dan cuenta de la posibi- 

lidad de realizar psicoterapias con personas con 

síndrome de Down. Como ocurre en el resto 

de la población, una vez que realizan la demanda 

y que comprenden el encuadre, la colaboración 

y el deseo de resolver problemas y de realizar 

un tratamiento es el mismo en pacientes con 

síndrome de Down que en otro tipo de sujetos. 

2. Tratamientos combinados 

En determinadas patologías, los tratamientos 

han de ser combinados, e, incluso, multidiscipli- 

nares. Como hemos visto, los trastornos afec- 

tivos pueden producir finalmente una desorga- 

nización del pensamiento y de la conducta y se 

manifiesten con síntomas psicóticos. Todos los 

estudios confirman que tanto la medicación como 

la psicoterapia pueden ser beneficiosos, pero su 

combinación es con mucho la terapia más eficaz 

a la hora de resolver este tipo de problemas y 

sus síntomas (Frank et al., 1990). 

Los pacientes con síndrome de Down suelen ser 

más sensibles a los psicofármacos, responden a 

dosis inferiores y los efectos secundarios suelen 

aparecer también con dosis menores. Además, 

en ocasiones las respuestas pueden ser algo di- 

ferentes de las que se ven en la población gene- 

ral. Por estos motivos se recomienda empezar 

los tratamientos psicofarmacológicos con dosis 

inferiores a las recomendadas para el resto de 

la población. 
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Existen ciertas enfermedades orgánicas que la 

población con síndrome de Down padece con 

una frecuencia mayor que el resto y que afectan 

al comportamiento y a la conducta, que conviene 

conocer para no confundirlas, por su sintoma- 

tología, con problemas psicológicos y errar en 

el diagnóstico. Por ejemplo, la celiaquía (intole- 

rancia al gluten) que tiene una prevalencia del 

6,5% en el síndrome de Down, genera una se- 

rie de trastornos de carácter y de personalidad 

(se ha llegado a asociar al autismo) que remiten 

cuando se tratan con una dieta adecuada. Lo 

mismo ocurre con las deprivaciones sensoria- 

les (cataratas, pérdida de audición) que pueden 

promover conductas disruptivas o depresivas, O 

las alteraciones tiroideas, que pueden producir 

hiperactividad, falta de atención, ansiedad y de- 

presión, o con la diabetes sin diagnosticar que 

produce cansancio y otros síntomas que pueden 

confundirse también con una depresión. Las ap- 

neas del sueño, tan frecuentes en este colectivo, 

producen problemas de conducta derivados de 

la falta de descanso. 

Un abordaje interdisciplinar garantizará el acier- 

to en el diagnóstico y la puesta en marcha del 

tratamiento más adecuado. 
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Capítulo 19. Epílogo 

Al concluir la lectura de los sucesivos capítulos, 

es posible que hayamos incrementado nues- 

tros conocimientos sobre los problemas que 

eventualmente pueden surgir en un ser humano 

como consecuencia de haber nacido con una 

triplicación de su gromosoma 21. Pero a los au- 

tores de esta obra nos inquieta una pregunta 

que cualquier lector responsable se puede hacer. 

¿Conocemos ahora mejor a la persona con sín- 

drome de Down? ¿No habremos analizado tan 

exhaustivamente los árboles que somos incapaces 

de disfrutar de la visión del bosque? Al exponer 

con detalle los problemas —ciertamente reales 

y ofrecidos con el deseo de ayudar a organizar 

mejor las soluciones de apoyo — ¿no habremos 

desfigurado su real imagen? 

Ya en el capítulo 13, al mostrar las caracterís- 

ticas del adulto, nos hemos esforzado por re- 

flejar la riqueza de los avances y logros alcan- 

zados durante los últimos años, que permiten 

mostrar a cada individuo la calidad de su vida 

en función de sus características personales, 

de la riqueza de los apoyos recibidos y de su 

propio esfuerzo. 

+ Estatura baja 

» Rasgos faciales “típicos” 

* Discapacidad intelectual 

» Hipotonía 

» Dedos cortos 

» Propensión a presentar comorbilidades 

+ Mayor susceptibilidad a las infecciones 

» Fertilidad disminuida 

» Mayor tolerancia al dolor 

479 

La realidad no se queda estancada; porque su- 

perado un horizonte aparecen otros nuevos. Es 

decir, la apertura a una oportunidad abre otras 

nuevas oportunidades en las que el niño, el ado- 

lescente, el joven y el adulto con síndrome de 

Down se sumergen para obtener de ellas más 

energía para innovar en su propia vida. 

Es preciso insistir en algo que ha podido aparecer 

como un leit motiv de la obra: la individualidad de 

cada vida, de cada recorrido, de cada dotación 

genética, de cada influencia. En la salud y sus con- 

dicionamientos, en las características temperamen- 

tales, en el fenotipo conductual, en el espectro de 

sus diversas inteligencias, capacidades y habilida- 

des. Todo ello condiciona el modo en que su vida 

se expresa, con su propio estilo. Por ello no nos 

puede sorprender que aparezcan artículos con tí- 

tulos como el siguiente: Tenemos tanto que apren- 

der: lo que nos enseñan las personas con síndrome de 

Down (Ruiz Rodríguez, 2011). O que, al exponer 

públicamente el fenotipo del síndrome de Down, 

un médico experimentado muestre un conjunto 

de rasgos como el reflejado en el siguiente cuadro 

(JC. Flórez, 2008): 

* Disposición agradable 

+ Gran corazón 

» Bondad 

» Amabilidad 

» Tenacidad 

» Satisfacción fácil 

* Talento musical y ritmo 

+ Gusto por la diversión 

* Lealtad 

* Felicidad por sus logros y avances 
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En cualquier caso, hemos de seguir progresando 

en nuestros conocimientos y experiencias. Y es 

bueno que lo hagamos de la mano de una neuro- 

ciencia bien entendida: que abarque y conjugue 

las aportaciones de los biólogos, los psicólogos 

y neuropsicólogos, los educadores, los terapeu- 

tas con sus perspectivas propias. Es así como la 

neurociencia se pone al servicio de las personas 

con síndrome de Down, no para segregarlas sino 

para descubrir el acervo de sus posibilidades de 

forma que queden indeleblemente inscritas y 

embebidas en la familia humana, marcada inape- 

lablemente por sus atributos y esencias, firmes 

e invariables, no supeditados a la contingencia. 

Algunos de estos atributos poseen alto significa- 

do y contenido, por ejemplo la dignidad. Otros 

conllevan riesgo, por ejemplo la fragilidad. “La 

fragilidad humana es consustancial a la vida, por 

eso la vida humana —toda ella y la de todos los 

seres— ha de ser contemplada como vida en 

precario, vida urgida por las necesidades y apre- 

miante de apoyos”. (Amor Pan, 2010). 

Es la propia biología humana, el modo en que 

se desenvuelve y expresa, la que explica, por un 

lado, su diversidad y, por otro, su vulnerabilidad. 

Es decir, diversidad y fragilidad son las dos ca- 

ras de una misma moneda. La diversidad signi- 

fica que existen en la especie humana múltiples 

posibilidades: de hablar o no hablar, de razonar 

mejor o peor o incluso de no razonar, de tener 

mayor o menor capacidad para hacer esto o lo 

otro. El lenguaje, el razonamiento, la risa, la au- 

toconciencia definen al ser humano como espe- 

cie, cualidades o dimensiones que han sido len- 

tamente generadas en el devenir evolutivo. Pero 

es en el devenir evolutivo, por su misma esencia 

biológica, en donde se ha ido desarrollando la 

diversidad y la diferencia como dimensiones in- 

eludibles de la especie, de tal modo que aunque 

un individuo carezca total o parcialmente de di- 

chas cualidades, sigue siendo miembro intrínse- 

camente constituyente de la familia humana. Al 

individuo lo define la biología heredada, con sus 

aciertos y sus fracasos, incluso si esos fracasos 

significan la devaluación de las cualidades que, 

genéricamente, dotan a la especie humana de su 

especial grandeza. Hasta el punto de que, para 

algunos, la primera nota que define a la especie 

humana es la vulnerabilidad: el ser humano es 

una estructura indigente, precaria en sí misma; 

vive en el ámbito de la insuficiencia, la fragilidad, 

la menesterosidad. Si la vulnerabilidad es consus- 

tancial a la naturaleza humana, la vulnerabilidad 

nunca puede convertirse en elemento o fuente 

o excusa de marginación, de discriminación o de 

muerte de los seres humanos (Amor Pan, 2010). 

La condición humana, pues, nos hace irremedia- 

blemente diferentes por su intrínseca fragilidad. 

Conforme nuestro conocimiento progresa —en 

un proceso que es intrínsecamente irrenunciable 

e imparable, como corresponde a nuestra especie 

inteligente—, nuestras perspectivas se amplían. 

La segregación o el rechazo que demasiado fre- 

cuentemente sufre la discapacidad intelectual, en 

general, y el síndrome de Down en particular, no 

dependen de la capacidad de diferenciar y definir 

sus peculiaridades gracias a nuestros crecientes 

conocimientos sino de la incapacidad para con- 

siderar que la diferencia es elemento esencial 

de nuestra condición humana. Conocer más y 

mejor es pertrecharse de recursos para afron- 

tar las necesidades concretas de los individuos. 

Si queremos cambiar actitudes, tenemos que 

enriquecer nuestro conocimiento. Á ello ha de 

dedicarse la neurociencia entendida en su más 

amplio sentido. “No nos olvidemos nunca que 

en el centro de nuestros esfuerzos debe estar 

el ser humano, sobre todo el más frágil y desva- 

lido” (Amor Pan, 2015). 

Habremos de empezar por aceptar al cerebro 

como el elemento originador y rector de nues- 

tro pensamiento, de nuestra capacidad cogniti- 

va, de nuestras emociones y deseos, de nuestra 

conducta. Por supuesto, en íntima comunicación 

con el resto del organismo que, por un lado, le 

informa y, por otro, le obedece; y en permanente 

interacción con el entorno sobre el cual actúa 

pero que, al mismo tiempo, le influye y modula su 
actividad. Conocer su funcionamiento es el gran 
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objeto de deseo de la ciencia y se ha convertido 

en tarea prioritaria de los programas de inves- 

tigación promovidos por entidades nacionales e 

internacionales. 

La discapacidad intelectual, por su propia natu- 

raleza, es la manifestación de la diferencia que 

la fragilidad biológica expresa en un cerebro. Las 

dificultades que una persona con discapacidad 

intelectual presenta —para razonar, o para ha- 

blar, o para leer y escribir, o para calcular, o para 

reaccionar ante una necesidad, o para planificar 

tareas y recursos, o para ejecutar las funciones 

regulares diarias, o para situarse en el espacio y 

en el tiempo, o para controlar sus emociones de 

forma aceptable, o para distinguir entre lo que 

es real y lo que es imaginado, o para adaptarse 

al entorno, etc., etc.— no surgen de la nada, de 

un vacío. Surgen de la concreta precariedad que 

aparece en alguno o algunos sitios del cerebro 

como consecuencia de la fragilidad biológica y de 

las interrelaciones entre ellos a través de sus vías 

de conexión. Eso no atañe a la dignidad ni a la 

esencia de lo humano. Surge una diferencia que 

no tenemos por qué cualificarla, pero sí identifi- 

carla, estudiarla, para prestar el máximo benefi- 

cio a la persona que lo necesita. Para limitar las 

consecuencias de la precariedad de una persona 

concreta necesitamos ponernos a su altura, adap- 

tando por una parte las exigencias del entorno 

a sus necesidades y dotándole de recursos que 

le permitan ganar en autosuficiencia. 

¿Qué hace la neurociencia en tal caso? Desen- 

trañar el problema para idear soluciones. Pero 

nada avanzaremos si negamos la mayor: «no hay 

problema en el cerebro; el problema está en la 

sociedad». La solución, pues, no está en negar 

lo evidente sino en aceptarlo como algo natural 

dentro de nuestra condición humana, y de in- 

troducir en la sociedad el respeto y actitud que 

todo ser humano merece desde su concepción. 

Aceptada sin complejos la realidad de los proble- 

mas, una neurociencia desgranada en todas sus 

disciplinas es nuestra gran arma. Tan neurociencia 

es contar neuronas y sinapsis como investigar y 
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aplicar nuevos métodos para iniciar o mejorar 

una determinada habilidad en la que una persona 

se muestra deficiente. No es ninguna frivolidad 

científica investigar el estado de una determina- 

da zona de la corteza prefrontal en un síndrome 

concreto, si con ello damos razón y explicamos a 

padres y educadores el porqué de la debilidad que 

esas personas van a tener en su función ejecuti- 

va. Con lo cual no sólo se les previene sino que 

se les anima a trabajar y promover el desarrollo 

de esa función, forzándoles a descubrir nuevos 

métodos y alternativas. 

Cuando la investigación demuestra que en un 

determinado cuadro de discapacidad hay una 

alteración neuronal, circunscrita a una región 

o generalizada por todo el cerebro, está dando 

mensajes que son clave para aplicar los apoyos 

pertinentes, con la esperanza de que dichos 

apoyos, valiéndose precisamente de la neuro- 

plasticidad cerebral, reduzcan las consecuencias 

de dicha alteración. La neurociencia, pues, es un 

instrumento al servicio del hombre en su más 

pleno sentido, porque le ofrece y proporciona 

un creciente conocimiento de lo más íntimo de 

sí mismo. Claro que consigue una nueva com- 

prensión de la discapacidad intelectual, porque 

se introduce —no sólo ella, claro está— en la 

raíz de su existencia. Para que todo ser humano, 

cualesquiera que sean las consecuencias derra- 

madas sobre él por la fragilidad y la vulnerabili- 

dad de su biología, «no sea reducido a un mero 

engranaje de un mecanismo que lo trata como 

un simple bien de consumo para ser utilizado, 

de modo que cuando la vida ya no sirva a dicho 

mecanismo se la descarta sin tantos reparos». 
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Ilustraciones 497 

ejido nervjoso/ 
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26 > 

Célula post-sinápti 

Figura 1-1. Dibujo figurativo que muestra el enjambre de neuronas y células gliales con sus prolongaciones. En el recuadro superior izquierdo, esquema 

de una sinapsis. 
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Figura 1-2. Las neuronas adoptan diversas formas, con variados árboles dendríticos y un único axón. A. Neuronas individuales teñidas. B. Neuronas 

de la corteza cerebral marcadas en su estado y ubicación naturales. (Cortesía de los profesores M. Lafarga y M.T. Berciano). 



498 Síndrome de Down: Neurobiología, neuropsicología y salud mental 

Célula horizontal 

Célula en cesta 

Célula estrellada (grano) 

Célula fusiforme 

Célula piramidal 

Célula de Martinotti 

Figura |-3. Representación esquemática de diversos tipos de neuronas de la corteza cerebral. Tomada de García-Porrero y Hurlé (2014). 

unn 

Pie de astrocito 

Pericito 
srivascular 

Figura 1-4. Células gliales. A: astrocito; B: microglía. C: oligodendrocito. D: Un astrocito emite sus prolongaciones para recubrir la pared de un vaso 
sanguíneo y reforzar la pía madre. Un oligodendrocito produce mielina con la que recubre al axón. (Cortesía de los profesores M. Lafarga y M.T. 
Berciano). 



Ilustraciones 499 

bosomas 

o de Golgi 

Figura 1-5. Imagen figurada de una neurona prototipo cuyo soma ha sido abierto para mostrar su interior (núcleo, mitocondrias, aparato de Golgi, 

retículo endoplásmico [RE] liso y rugoso, rib osomas y polirribosomas). Se muestra el rico árbol dendrítico con numerosas espinas, y el inicio del axón 

en su porción inferior. Se aprecian terminaciones axónicas de otras neuronas que contactan haciendo sinapsis en el soma o en espinas dendríticas. 
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Figura 1-6. Espinas dendríticas. A. Dibujo de Cajal que muestra la abundancia de espinas a lo largo de las dendritas. B. Tinción con el método de 

Golgi. C. Dibujo esquemático de una espina con sus componentes y su capacidad de incrementar su tamaño (a) al recibir un estimulo de carácter 

excitador (LTP) o de disminuirlo (b) al recibir un estímulo de carácter inhibidor (LTD). (A y B, Cortesía de los profesores M. Lafarga y M.T. Berciano. 

C, tomada de Tada y Sheng, 2005). 
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o o 
Transporte retrógrado Captación Liberación 
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s 
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Síntesis y tráfico de es AA O / 

vesículas y proteínas Me sd 

Transporte anterógrado 
Sinapsis 

Cuerpo celular 

Figura 1-7. Transporte de vesículas y proteínas diversas a lo largo del axón, desde el soma en donde se sintetizan a la terminación sináptica (transporte 

anterógrado) o viceversa (transporte retrógrado). (Cortesía de los profesores M. Lafarga y M.T. Berciano). 
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Figura 1-8. A. Esquema de sinapsis. B. Componentes de una sinapsis 
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Cuando una neurona presindptica excitadora 
| (roja) descarga, muestra un potencial de acción 

normal y provoca despolarización (EPSP) en la 
neurona postsináptica (amarilla). 

Registro 

presináptico 

1. 02.3. 4sS 
y 3 . ; , Tiempo (ms) 

0 Registro 

ió 
ER 

, Mea rt 
Cuando una neurona presináptica inhibidora (azul) Registró postsináptico 
Peral también un potencial de acción y 
normal, pero provoca hiperpolarización (IPSP) en Voio.34 5 
la neurona postsináptica (amarilla). Tiempo (ms) 

Figura 1-9. Cuando una neurona presináptica excitadora (en rojo) descarga, emite potencial de acción y provoca despolarización en la neurona 
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postsinptica: EPSP (en amarillo). Cuando la neurona presináptica (en azul) es inhibidora, provoca hiperpolarización en la neurona postsináptica: IPSP 

(en amarillo). 

Figura 1-10, La neurona muestra un rico árbol dendrítico que posee numerosas espinas y recibe la información (flechas verdes). Una vez procesada, la 

neurona emite su propia información por el axón (flechas rojas). (Cortesía de los profesores M. Lafarga y M.T. Berciano). 
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Neuroblasto 

Neurona 

diferenciada 

Figura 1-11. Proceso de crecimiento y diferenciación de una neurona. 
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Figura 1-12. Cono de crecimiento del axón 
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AREA DE BROCA 

Figura 1-13. A. Evolución postnatal de la arquitectura de la corteza cerebral humana durante los primeros 24 meses (m) de vida. B. Conjunto de 

unidades celulares en la corteza cerebral que conforman una microcolumna de actividad cerebral. 

Figura 1-14. Orden en el que aparece la mielinización de las áreas corticales del cerebro humano, en visión lateral (arriba) y medial (abajo). Las más 
oscuras son las más tempranas, seguidas por las de sombrado intermedio, y las últimas en mielinizarse son las blancas. Reproducida de von Bonin 

(1950). 
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Figura 1-15. Secuencia de la neurogénesis en el hipocampo del adulto 
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Figura 1-16. Esquema del cerebro y cerebelo humanos. A. Visión lateral que muestra los principales lóbulos cerebrales. El lóbulo de la ínsula está 
oculto en el fondo del surco lateral del cerebral y recorrido por surcos verticales que lo dividen en giros cortos, hacia delante, y surcos largos, hacia 
atrás. B. Estructuras específicas del cerebro en visión medial y lateral. ACC: corteza cingulada anterior; Al: ínsula anterior; ATL: lóbulo temporal 
anterior; BF: telencéfalo basal; NA: núcleo accumbens; OFC: corteza orbitofrontal; PAG: sustancia gris periacueductal; PCC: corteza cingulada 
posterior; PFC: corteza prefrontal VTA: área tegmental ventral; VMPFC corteza prefrontal ventromedial. 
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Figura 1-17. Áreas de Brodman que marcan las diferencias citoarquitectónicas de las capas de la corteza cerebral humana. A, cara externa del 

hemisferio izquierdo. B, cara interna del hemisferio derecho. Tomada de Garcia-Porrero y Hurlé (2014). 

Figura 1-18. Áreas de asociación de la corteza cerebral. En Á se muestra la cara lateral del hemisferio izquierdo; en B la cara medial del hemisferio 

derecho; y en C, una visión parcial de la cara basal de los hemisferios cerebrales. Área parieto-temporo-occipital en azul; corteza prefrontal en verde; 

corteza prefrontal dorsolateral en naranja. Tomada de García-Porrero y Hurlé (2014). 
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Figura 1-19. Flujos informativos de entrada en (esquema izquierdo) y salida de (esquema derecho) la corteza prefrontal, como base de la relación entre 

la percepción y la acción. Según Fuster (2014). 
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Figura 2-1. Cariotipo de una trisomía 21 simple. 
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Figura 2-2. Algunos de los genes presentes en el cromosoma 21 humano, y sus correspondencias en los cromosomas 16, 10 y 17 del ratón. 

El flujo de la información genética 
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Figura 2-3. Flujo de la información desde el gen a la proteína. 
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Figura 2-4. Mecanismos de codificación de una proteína. 
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Figura 2-5. Cada célula del organismo expresa una fracción limitada de los genes presentes en ella. Eso marca la especificidad de cada célula. 
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Figura 2-6. Secuencia en la formación de ARNm a partir del ADN 
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Figura 2-7, Actividad de los factores de transcripción en la codificación de una proteína. 
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Productos del HSA21 que afectan 
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Figura 2-8. Una visión general sobre los principales hitos epigenéticos y su asociación con productos del HSA21, El ADN se encuentra empaquetado 

en la cromatina, la cual consiste de nucleosomas: 147 pares de bases de ADN enrollados alrededor de un núcleo octamérico de histonas. La expresión 

de un gen depende del estado en que se encuentre la cromatina. La cromatina abierta, accesible (eucromatina) va asociada a la expresión del gen; la 
cromatina cerrada, inaccesible (heterocromatina) está asociada al silenciamiento del gen. DNMT: DNA mectiltransferasa; DSCR: región crítica del 

síndrome de Down; dgsDNA: DAN doble hélice; HAT: histona acetiltransferasa; HDAC: histona desacetilasa; me: metilación; TET: translocación diez- 

once. (Según Dekker et al., 2014). 
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Figura 2-9. Representación esquemática de los genes que se encuentran triplicados en un modelo de síndrome de Down, el ratón Tsé5Dn, y sus 
respectivos papeles en procesos celulares. Éstos genes han sido implicados en diversas anomalías del sistema nervioso central. Por ejemplo, estos 
genes codifican proteínas implicadas en la señalización de ubiquitina, en la traducción de señales, en respuestas inmunes y en el tráfico de endosomas. 
Otras proteínas son enzimas metabólicas, moléculas de adhesión celular, chaperonas, proteínas ribosómicas, citocinas, proteínas que conforman el 
andamiaje de señalizaciones, proteasas, canales iónicos, factores reguladores de cromatina y factores de transcripción. (Según Das et al., 2014). 



Ilustraciones 5 

Figura 3-1. Cortes coronales representativos de una serie de imágenes obtenidas por resonancia magnética en una persona adulta joven con 

síndrome de Down (A) y otra persona control de la misma edad y sexo (B). El valor medio del volumen de la corteza prefrontal dorsolateral (DLPFC) 

disminuyó de 20,6+4,4 cm3 en los controles a 15,1+1,8 cm3 en los adultos con sindrome de Down; el de la corteza orbitofrontal (OFC), de 5,95+1,3 

cm3 a 5,05+0,9 cm3, respectivamente; y el de la corteza cingulada anterior, de 2,68£0,74 cm3 a 0,72+0,3 cm3, respectivamente. (Según Raz etal., 

1995). 

H | : 
E - ú AN a] 

Figura 3-2. Sección transversal post-mortem del hipocampo en una persona adulta sin sindrome de Down (izquierda) y con sindrome de Down 

(derecha). DG: giro dentado. 

H: hipocampo. 
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Je 

Figura 3-3. Reducción severa del giro temporal superior en un cerebro de persona con síndrome de Down. (Según Sylvester, 1983). 
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Figura 3-4. Análisis estereológico en el giro dentado y el hipocampo de fetos con síndrome de Down en comparación con los controles. A y B: 
volumen, densidad celular (expresada en número de células por mm3) y número de células en la capa de células granulares (A) y en la de células 
piramidales (B). SD: sindrome de Down. (Según Guidi et al., 2008). 
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Figura 3-5. Reducción del número de neuronas de tipo granular en la corteza cerebral de un adulto con sindrome de Down (derecha)n en 

comparación con otro sin síndrome de Down (izquierda). 

Figura 3-6. Segmentos de dendritas apicales de neuronas piramidales de la corteza motora. En el recuadro de A, espinas de una niña de 24 meses sin 

sindrome de Down. En el resto de A, en B y en C, diversas formas de anormalidad estructural en espinas de un niño de 19 meses con síndrome de 

Down: largas y sinuosas (A), cortas (B), muy escasas (C). (Según Marin-Padilla, 1976). 
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Figura 3-7. Reducción del área dendrítica en ratones adultos Ts65Dn, en comparación con ratones normales de la misma edad. 

Figura 4-1. A. Visión transversal del cerebro mediante resonancia magnética. B. Visión longitudinal de la sustancia blanca mediante tractografía de alta 
resolución por resonancia magnética. 
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Flujo sanguíneo Utilización de glucosa Disponibilidad 
de oxígeno 

Figura 4-2. El estímulo visual indicado en a), es conducido hasta el área óptica en el cerebro, en donde puede ser evaluado por distintas técnicas de 

resonancia magnética funcional (b). 

Enunciar palabras Producción de verbos 

Figura 4-3. La resonancia magnética funcional recoge las imágenes de las respuestas a los diversos tipos de estímulos en sus correspondientes áreas 

cerebrales (según Posner y Raichle, 1994).. 
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Figura 4-4. Imágenes de resonancia magnética en cerebros: A) grupo con desarrollo ordinario de la misma edad cronológica que la del síndrome de 

Down; B) grupo con desarrollo ordinario de la misma edad mental que la del sindrome de Down; C) grupo con síndrome de Down. Las imágenes se 

presentan de acuerdo con la convención radiológica, de modo que el lado izquierdo de la imagen corresponde al hemisferio derecho del cerebro. 

(Según Jacola et al., 2013; en Flórez 2014) 

Figura 4-5. Análisis inter-grupos entre el grupo con síndrome de Down y los grupos con desarrollo ordinario de la misma edad cronológica (a) 

y de la misma edad mental (b). Las regiones en amarillo-naranja corresponden a áreas en las que el grupo con desarrollo ordinario fue activado 

más significativamente que el grupo con síndrome de Down. Regiones en azul ligero a oscuro corresponden a áreas en las que hubo activación 

significativamente mayor en el grupo con síndrome de Down que en los grupos con desarrollo ordinario. Las imágenes se presentan de acuerdo con 

la convención radiológica, de modo que el lado izquierdo de la imagen corresponde al hemisferio derecho del cerebro. (Según Jacola et al., 2013; en 
Flórez 2014) 
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Derecha Izquierda 

Figura 4-6. Las regiones amarillo-naranja corresponden a las areas en las que el grupo de desarrollo normal obtuvo una activacion significativamente 

mayor que en el grupo síndrome de Down. Las regiones azules corresponden a las áreas en la que el grupo síndrome de Down obtuvo una activación 

mayor que el grupo con desarrollo normativo. (Según Jacola et al., 2011; en Flórez 2014). 

220.000 

Ñ Padres = Profesores Terapeutas 

Figura 5-1. Si un niño se matriculara en una clase de educación especial o en un grupo de atención temprana y recibiera además terapia una vez a la 

semana, en un año los padres tendrían al menos 200.000 interacciones más con sus hijos, o 10 veces más oportunidades de influir sobre el desarrollo 

de su hijo que los maestros y terapeutas juntos. (Según Mahoney y Perales, 2012). 
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Normal Down's syndrome 

Figura 5-2. Neuronas en cultivo obtenidas de corteza cerebral de fetos control (columna izquierda) y de fetos con síndrome de Down (columna 

derecha) a los 7 y 14 días de cultivo. Las neuronas sobreviven y desarrollan bien sus prolongaciones a los 7 días; pero a los 14 días las neuronas de 

fetos con síndrome de Down muestran signos de degeneración y muerte, mientras que los controles permanecen en buen estado. (Según Busciglio y 
Yankner, 1995). 
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Figura 5-3. Cambios morfológicos obtenidos en dendritas y espinas de ratones control y ratones Ts65Dn, en situación de crecimiento normal o de 
crecimiento sometido a enriquecimiento ambiental. (Según Dierssen et al., 2003). 
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Figura 6-1. Cromosoma 2| humano (HSA21 y ubicación de genes ortólogos en regiones de los cromosomas murinos (Mmu) 16, 10 y 17. 
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Figura 6-2. Representación esquemática del HSA21 y regiones sinténicas de Mmul6, Mmul7 y Mmul0, y de diversos modelos murinos trisómicos para 
diferentes grupos de genes ortólogos con los del Hsa21. En cursiva están los genes que flanquean los límites de la región triplicada en cada modelo. 
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Figure 6-3. Correlación entre el grado de ejecución en el laberinto acuático de Morris (latencia media para alcanzar la plataforma y el número de 

células BrdU+ en el giro dentado de ratones Ts65Dn y sus hermanos euploides. (Rueda et al., resultados no publicados; Pearson's R: -0,4647; p<0.001). 
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Figura 9-|. Retraso en el desarrollo de los sistemas de la corteza prefrontal, en relación con los de los sistemas extrapiramidales/límbicos que alcanzan 
su máximo en la época de la adolescencia. 
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Área Motora Suplementaria 

Corteza Cingular Anterior 

Corteza Prefrontal 
Ventromediana 
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Amígdala 

Figura 10-1. Esquema de los centros desencadenantes de las emociones, e interconexiones entre ellos, representados en la cara medial del hemisferio 
cerebral derecho. Véase el texto para una completa revisión del sistema. Tomada de Garcia- Porrero y Hurle (2014).. 

Agenda 
Ejecutivo 

visoespacial central 
E 2] fe 

Figura 11-1. Modelo de memoria operativa (Baddeley y Hitch, 1974). 
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Figura 11-2. Modelo de memoria operativa de Baddeley (2000). 
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Figura 11-3. Clasificación de los diferentes tipos de memoria. 
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Área motora 
suplementaria 
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(Putamen) 

Corteza | 
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Memoria semántica 
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| Memoria de trabajo 
(a corto plazo) 

Figura 11-4. Memorias semántica, instrumental y operativa (a corto plazo). Los lóbulos temporales inferolaterales son importantes para enumerar 

nombres y para las tareas de categorización mediante las cuales la memoria semántica suele ser evaluada. Pero en un amplio sentido, la memoria 

semántica puede residir en las múltiples y diversas áreas de la corteza relacionadas con los diversos tipos de conocimiento. Los ganglios basales, el 

cerebelo y el área motora suplementaria son estructuras críticas para la memoria instrumental. La corteza prefrontal actúa en cualquier tipo de 

tarea de memoria a corto plazo, si bien intervendrán también otras regiones cerebrales tanto corticales como subcorticales, dependiendo del tipo y 
complejidad de la tarea que esté en juego. (Según Budson y Price, 2005). 
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Figura 11-5. Los lóbulos temporales mediales, incluidos el hipocampo y parahipocampo, forman el núcleo principal del sistema de memoria episódica. 

Se necesitan también otras regiones cerebrales para que la memoria episódica funcione correctamente. (Según Budson y Price, 2005). 
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- Giro angular 

Área de Broca 

Polo temporal Área de Wernicke 
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Figura 12-1. Representación esquemática de los centros del lenguaje hablado y las rutas de procesamiento. La vía dorsal, o de procesamiento 

fonológico, se representa con flechas negras continuas. La vía ventral o de procesamiento semántico, con flechas negras discontinuas. El área acústica, 
en amarillo. (Tomada de Garcia-Porrero y Hurlé, 2014) 
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Figura 12-2. Procesamiento lingúístico receptivo. 
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Figura 12-3. Procesamiento lingúístico productivo. 
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Figura 15-|. El exceso de actividad SODI| como resultado de la sobreexpresión del gen, provoca un aumento en la producción de H202 que no puede 
ser compensada por los mecanismos antioxidantes, y termina resultando lesiva para la neurona. 
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Trisomía 21 —> A, —> Neuroinflamación 
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Figura 15-2. Los genes triplicados del cromosoma 21 en la trisomía 21 activan la microglia con sobreexpresión de citocinas proinflamatorias, 

especialmente la IL-If, la cual, a su vez, provoca mayores aumentos de la proteína precursora APP, lo que favorece la deposición de placas de Af). 

Promueve, además, la activación de la MAPK y la subsiguiente fosforilación de proteínas tau y la formación de los ovillos neurofibrilares. (Según 
Wilcock y Griffiin, 2013). 

Figura 15-3. A. Placas de amiloide en el espacio extracelular nervioso. B. Ovillos neurofibrilares intraneuronales. 
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Figura 15-4. Cascada de la producción de P-amiloide a partir de la proteína precursora (APP). En (A) se muestran los sitios de segmentación de la APP E P p 
por parte de las secretasas. En (B) se muestra la vía de procesamiento normal y la vía de procesamiento patológica por acción de las f)- y y-secretasas, 
para originar los péptidos amiloides Af/42 y Ap 40, cuya agregación promueve la formación de placas amiloides y ovillos neurofibrilares. 











En el síndrome de Down, la presencia de un cromosoma 21 extra con sus más de 500 genes y otro material genético propio 

de ese cromosoma, introduce una modificación con consecuencias reales —aunque variables entre los distintos individuos— 

sobre la constitución del organismo humano expresada en sus múltiples órganos y sistemas. ¿Qué es lo que se modifica en 

el cerebro? ¿Cómo lo hace? ¿Qué consecuencias acarrea? Aceptada la innata diversidad de los seres humanos, ¿hay rasgos 

o perfiles que puedan ser comunes a las personas con síndrome de Down? ¿Cuál es su evolución a lo largo de la vida, cada 

vez más prolongada? ¿Cómo se relacionan la genética y el ambiente? 

El presente tratado da respuesta a estas preguntas, centrándose exclusivamente en la organización cerebral y en 

las funciones que atañen a los atributos superiores de la vida humana: 

* el conocimiento 

* la afectividad 

* la memoria y el aprendizaje 

* 'la comunicación 

» la conducta 

* la mente 

Sus páginas explican y responden a estas cuestiones, basándose en el conocimiento cada vez más profundo de la neu- 
rociencia y de la psicología. Asumen un riesgo evidente: la generalización. Porque nada hay tan impredecible en nuestra 
biología como el resultado de la actividad del material genético en su interacción con las fuerzas del ambiente. Los per- 
files y tendencias que esta obra señala se encuentran basados en evidencias propias y ajenas, bien contrastadas por la 

literatura científica. 

Los autores mantienen diariamente estrecho contacto con la realidad del sindrome de Down desde sus respectivas res- 
ponsabilidades y vivencias, lo que les permite contemplar con realismo las debilidades y las fortalezas. Por este motivo, a 
la exposición explícita de los problemas acompañan en esta obra las soluciones que la experiencia cotidiana ha mostrado 

tener eficacia. 

Jesús Flórez es Doctor en Medicina y Cirugía, y en Farmacología. Catedrático de Farmacología (retirado) en la Universidad de 

Cantabria. Presidente de la Fundación Iberoamericana Down21 y asesor científico de la Fundación Sindrome de Down de Canta- 
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