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Caminos y trayectorias de los niños con síndrome X Frágil
y sus familias
9.1 La esperanza de las familias, de la genética a las relaciones
Cuando hablamos de discapacidad, o bien cuando nos referimos a una enfermedad o un trastorno específico del desarrollo, nos encontra- mos con una gran diversidad de situaciones y condiciones. Todos los niños y todas las familias son diferentes. Sin embargo, la situación de las personas con discapacidad es frecuentemente abordada a partir de su etiología o su descripción sindrómica. Los padres y los profesionales quieren saber, en primer lugar, lo que provocó el trastorno, la forma en que se va a manifestar y, especialmente, lo que va a suceder en el futuro.
En el caso concreto del SXF, esto nos lleva a la importancia de su origen genético y a la descripción del fenotipo, es decir, a las caracte- rísticas evidentes y comunes de los portadores de esta patología. Por lo tanto, en éste y muchos otros libros, artículos e investigaciones existe la preocupación de describir lo que es el síndrome y lo que caracteriza a los niños y jóvenes que lo presentan. La variabilidad entre los indi- viduos y las familias con el síndrome es muy grande en relación con tres aspectos fundamentales:
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a. Las diferencias entre individuos y cómo las características del sín- drome están presentes, puesto que no hay ninguna característica fenotípica, ya sea morfológica, psicológica o de comportamiento que esté presente en el 100 % de los individuos con mutación completa (Hagerman, 2004, 2011; Hagerman y Hagerman, 2002).
b. La funcionalidad de cada persona (o familia) no sólo depende de sus características, sino también de las variables del contexto, y representa la manera en que se interrelacionan los dos aspectos en su vida cotidiana.

c. El modo en que estas personas y familias viven en un momento y lugar determinado, ya que las variables espacio-temporales son cruciales para entender el bienestar de las personas y sus nece- sidades, especialmente en un mundo que cambia rápidamente.

Desde el descubrimiento y la descripción inicial de SXF, la investi- gación biológica y genética ha sido muy fructífera y prometedora y, en general, más desarrollada y abundante que la que se produce en las áreas de la educación, la familia y la inclusión (Carmona y Franco, 2012). Este interés se debe en gran parte a la importancia de algunas de las características específicas de este síndrome, lo que ha permitido conocerlo cada vez mejor a partir de los años 80. Siendo el SXF, una alteración que resulta de la modificación de un único gen y afecta a la producción de una proteína específica. Este hecho ha suscitado mucho interés entre los investigadores, ya que permite:
a. Un gran y profundo conocimiento sobre las bases genéticas y neu- ropsicológicas, lo que permite investigar la relación entre genes, cerebro y comportamiento.

b. Ayudar a entender otras patologías con una mayor participación de otros genes (o variables genéticas), ya que tienen aspectos co- munes con el SXF, como el autismo.

c. El conocimiento de otros trastornos ligados al SXF: FOP, FXTAS, y también sobre los portadores del síndrome, que conduce a que el SXF sea visto como un trastorno de espectro (Bailey, 2013).
d. La esperanza y grandes expectativas en la producción de medi- camentos, ya que existe información sólida acerca de la forma en
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que se han constituido y funcionan los mecanismos biológicos responsables de este síndrome y es posible centrarse en la inves- tigación farmacológica utilizando modelos teóricos, animales y la experimentación en humanos.
Todas las familias quieren algo mejor para su hijo con un trastorno o alteración del desarrollo y para sí mismas. El impacto emocional que representa el nacimiento (o diagnóstico) de un niño con SXF u otro trastorno grave del desarrollo, cuestiona y desafía a la familia en su evolución. El proceso de adaptación pasa por retomar el desarrollo per- sonal de todos sus miembros, posiblemente interrumpido o bloqueado por la noticia.
Por lo tanto, no se trata de aceptar de forma pasiva o resignada la existencia del SXF en la familia. En ese proceso de adaptación, el conoci- miento del niño y el reconocimiento de las cualidades, las competencias y los recursos son fundamentales, así como la creación de un vínculo afectivo con el niño, sin negar las capacidades reales y la importancia que puedan tener.

Pero la adaptación no es sólo aceptar la situación. Hablar sólo de aceptación es muy pobre para comprender los profundos desafíos a los que se enfrentan las familias. La adaptación es algo emocional y cognitivamente dinámico, tanto desde un punto de vista pragmático como desde el punto de vista de los sentimientos y de la salud mental.
En el proceso de mirar hacia el futuro, la esperanza es un factor de motivación fundamental para los padres que buscan que sus hijos tengan un mejor presente y un mejor desarrollo. La naturaleza de esta esperanza es el elemento determinante y diferenciador. Siendo el SXF un síndrome genético claro, lo más frecuente es que la esperanza co- mience a ser experimentada en este nivel, lo que obviamente tiene gran ventaja y suscita fundadas esperanzas y expectativas en las familias en relación con la curación y el tratamiento farmacológico.

Sin embargo, al centrar en la curación todas las esperanzas, la fa- milia corre el riesgo de dejar de hacer todo aquello que sabemos que es posible, deseable y fundamental para que estos niños potencien su desarrollo. La esperanza o la perspectiva de futuro es una dimensión fundamental en la unión y establecimiento del vínculo con el niño, sobre
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todo si no está al servicio de la negación ni supone menos implicación de la familia en los procesos educativos y de desarrollo y en la toma de buenas decisiones (Franco, 2009).
Entonces surge el problema de lo que puede ser designado como la ilusión de la curación. Sabiendo que, en el estado actual de la ciencia, no existe una cura conocida, hay dos aspectos que con el tiempo pue- den convertirse en un obstáculo para el desarrollo de la familia y cómo ésta se hace cargo de su hijo, si no están debidamente equilibrados: la ilusión de los ensayos clínicos y la expectativa de los medicamentos para el tratamiento de los síntomas característicos.

Los ensayos clínicos son extremadamente importantes en la inves- tigación aplicada. Se hacen precisamente porque no se sabe si esas sustancias o fármacos tienen, en realidad, el efecto beneficioso que se desea. Muchos padres piensan que, puede que sí o que no, traen la curación o mejora que ansían. Sin embargo, la participación en ensayos clínicos debe entenderse más desde la perspectiva de la colaboración en el descubrimiento científico de la curación, que puede ser más un deseo de que esto ocurra que una realidad. En primer lugar, porque si el pro- ducto está en estudio es porque aún no hay suficiente evidencia de su bondad, aunque hay una teoría que lo sustente y ya se esté probando en animales. En segundo lugar, a pesar de las muchas precauciones que se utilizan en estos ensayos, también sirven para poner a prueba los efectos secundarios indeseables, por lo que no están libres de ries- gos de diferentes tipos. En tercer lugar, sabemos que en los ensayos en que hay un grupo control o placebo, algunos de los participantes no están realmente haciendo el tratamiento, pero ayudan a clarificar las diferencias entre los que están tomando el fármaco y los que no. Por lo tanto, la mitad de los niños van a ser parte del grupo, sin saberlo, que no está sujeto a la medicación. Para aclarar esta ilusión, podemos concluir con cuatro puntos muy importantes para la gestión de la es- peranza y la participación de la familia:
a. La importancia fundamental de los ensayos clínicos para el pro- greso científico y farmacológico y para que, en el futuro, el SXF y otras situaciones y patologías puedan ser curadas con tratamien- tos adecuados.
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b. La motivación para la participación debe exceder los límites del deseo individual de ver resultados para su hijo o hija, debe pri- mar el deseo de ayudar a todos, especialmente a los que, en el futuro, podrían beneficiarse de lo que los actuales no tienen a su disposición.
c. Las expectativas sobre la curación o mejoras significativas, de- rivadas de la participación en las pruebas, no son la forma más eficaz de afrontar el futuro del niño, ni agotan de alguna manera lo que la familia puede hacer para cuidar de sí misma y de su hijo.
d. El futuro de cada niño depende de lo que los padres, la familia, la escuela y la comunidad hagan de manera efectiva con él y en la promoción de su desarrollo: desde el diagnóstico, la intervención temprana, la educación inclusiva y la promoción de la autonomía y la inclusión social.
Por lo tanto, podemos decir que tenemos que promover un despla- zamiento de la esperanza desde la genética hasta las relaciones y los contextos. Pero los contextos de la vida del niño y de la familia son diversos, por lo que el desarrollo no sólo está determinado por el sín- drome genético, sino por el proceso inclusivo, es decir, la forma en que los demás y la sociedad se hace cargo de él. Más aún, este proceso está situado temporalmente y su éxito depende de la situación política, social, cultural, económica de ese contexto. El proceso de desarrollo de los niños con SXF, aunque no hay curación total que elimine la enfermedad o sus efectos, ha de centrarse en el conocimiento de cómo estas variables se transmiten y esto va a depender de la participación de la familia y del trabajo de los profesionales de los servicios y de la comunidad.

Si miramos sólo los síntomas de un niño con SXF, de manera frag- mentada, es muy probable que centremos nuestra atención en ellos y va a ser mayor nuestro deseo de resolverlos, de curarlos. Esta manera de entender a los niños y jóvenes con SXF no nos permite hacer todo lo que es posible. Por el contrario, a menudo va a golpear con lo que no es posible y con la frustración por la falta de respuestas, sean de tipo milagroso (que de forma inesperada y total resuelva todo), o se derive
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de la creencia en la ciencia (que proporcione plena y completa cura al problema o para alguno de los síntomas).

Este enfoque no se adapta a los principales aspectos de la diversidad individual y de la vida de cada una de las personas con SXF, no explica por completo dónde están los problemas que tienen implicaciones en la vida cotidiana ni lo que pueden hacer los padres, familiares y los educadores que trabajan diariamente con cada niño.
9.2 Curso de vida y la inclusión
La descripción funcional de la situación de cada niño o joven con SXF (estrechamente vinculado a su desarrollo) es esencial cuando se quiere pensar en medidas educativas, de salud o de apoyo social. Esta funcionalidad no puede aislarse de los factores espacio-temporales del contexto en el que se produce, por lo que para entender a las perso- nas con SXF tenemos que mirarlas en un momento determinado de su desarrollo que está marcado por eventos, condiciones y personajes que son sus agentes y actores.

El objetivo final de cualquier intervención es lograr la mayor inser- ción de las personas con discapacidad en sus contextos, alcanzando también su máximo desarrollo. Por lo tanto, nos enfrentamos a la historia de vida como un desarrollo que comienza en el nacimiento y se va construyendo a lo largo del tiempo. Este punto de vista, y para comprender mejor lo que sucede en la vida de las personas y familias con SXF, la perspectiva del curso de la vida (Life Course Perspective), es especialmente útil, ya que está interesada “en las intersecciones de los factores históricos y sociales con la biografía personal” (George, 1993:358), en la conexión entre la vida de las personas y el contexto socio-económico. El curso de la vida es entendido como “la secuencia de eventos y roles definidos socialmente que el individuo asume a lo largo del tiempo” (Giele y Elder, 1998:22)
Este concepto de curso de vida es diferente de los conceptos de ciclo de vida (life-span) o etapa de desarrollo, y “implica la diferenciación de los fenómenos sociales en función de la edad [...] acentúa la importancia del tiempo, contexto, proceso y dirección para el desarrollo humano y la vida de la familia” (Bengtson y Allen, 1993:472). Esta perspectiva se
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ha utilizado cada vez más para entender lo que sucede con las condi- ciones de salud y el desarrollo individual, basándose en cuatro grandes principios señalados por Bond (2012):

a. La importancia del tiempo histórico y de los acontecimientos vi- vidos a lo largo de la vida.

b. El impacto en el desarrollo de una sucesión de transiciones y eventos depende del momento en que se producen en la vida de una persona.
c. Las vidas son vividas de forma interdependiente y las influencias socio-históricas se manifiestan a través de una red de interrela- ciones.

d. Las personas participan en la construcción de su propio camino a través de elecciones, decisiones y acciones, de acuerdo con las oportunidades y obstáculos que las circunstancias históricas y sociales les presentan.
Algunos conceptos (Hutchinson, 2011) son fundamentales para en- tender el curso de vida de las personas con SXF:
1. Cohorte. Se refiere a un conjunto de personas que tienen en común un acontecimiento vivido en un mismo período, que comparten las mismas características durante un cierto período de tiempo, o bien que viven en un momento cultural y político en particular, con legislación y normas específicas, reguladoras de los sistemas educativo, servicios sociales y salud. Esto es importante para entender, por ejemplo, cómo una legislación determinada sobre la inclusión en las escuelas tiene un impacto en las vidas y la integración social efectiva de las personas con SXF, lo que deter- mina que los niños que hoy tienen “x” años tendrán un desarrollo diferente de los que tenían la misma edad en los años 70, 80 o 90.
2. Transiciones. Son los cambios que se producen en el papel y esta- tus de la persona con SXF a lo largo del tiempo y las expectativas resultantes que tienen que afrontar. Estos cambios pueden ser continuos, esperados e inevitables (por ejemplo, cuando el niño se mueve de una etapa escolar a otra) o pueden ser resultado de acontecimientos imprevistos y puntuales. Las transiciones
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plantean desafíos de adaptación y ponen a prueba los procesos de desarrollo que se han ido construyendo en un período deter- minado, habiendo, en cada edad, nuevos desafíos que derivan de las transiciones que inevitablemente ocurren.

3. Trayectorias. Son patrones de estabilidad y cambio a largo plazo, pudiendo incluir múltiples transiciones. No son lineales, aunque tengan una cierta continuidad. Se pueden considerar diferentes trayectorias en el curso de la vida de una persona: familiares, educativas o profesionales, y la trayectoria de cada niño va a ser diferente, no habiendo por eso soluciones iguales.

4. Acontecimientos de la vida. Son hechos significativos que marcan un momento particular de una trayectoria de vida, y que pueden estar relacionados con la dinámica familiar, las condiciones de salud o la historia escolar. Estos eventos son los factores que ocu- rren, pero también pueden ser el inicio de un período específico o de un nuevo proceso en el ámbito del ciclo de vida. El nacimiento de un hijo con SXF, por ejemplo, es un momento excepcional en la vida de la familia, pero a lo largo de la vida del niño habrá otros que serán igualmente decisivos.
5. Puntos de cambio (o puntos de ruptura). Son acontecimientos particularmente importantes que cambian significativamente la trayectoria de la vida y que tienen consecuencias tanto inmediatas como a largo plazo (por ejemplo, recibir el diagnóstico de una grave alteración del desarrollo). Estos momentos representan verdade- ras crisis en la vida de los individuos y de las familias, y siempre requieren de algún tipo de ajuste y adaptación. “La mayor parte de los cursos de vida incluyen múltiples puntos de cambio, algu- nos que hacen a las trayectorias de vida salir del camino y otros cambios que traen a las trayectorias de vida de vuelta al camino” (Wheaton y Gotlib, 1997:4).
Si queremos conocer mejor a las personas con SXF tenemos que valorar los acontecimientos vividos por ellas, en un tiempo y contexto específicos. Aunque las características del síndrome sean las mismas, los acontecimientos clave de la vida de cada uno son diferentes y no generalizables a otros contextos o momentos. Las familias, además de
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compartir un acontecimiento (tener un hijo con SXF), comparten un tiempo histórico o un macrosistema, con las respectivas leyes, valores, sistemas y servicios, pero después difieren en otros aspectos de su en- torno relacional y social. Las rutas o trayectorias de salud fluctúan a lo largo del ciclo de vida, aunque podemos encontrar patrones para las poblaciones y las comunidades, basadas en las condiciones sociales, económicas y ambientales a las que están expuestos y que experimentan (Kotelchuck y Fine, 2010).
La historia familiar y el desarrollo individual también están íntima- mente relacionados, y para comprender la vida de un niño con SXF tenemos que valorar la presencia y los papeles desempeñados tanto por la familia como por los iguales. Por otra parte, algunas transicio- nes importantes en el transcurso de la vida también dependen de las decisiones individuales y familiares.
Lo que nos lleva a destacar la importancia del impacto acumulativo de los distintos factores críticos para la comprensión de un camino. “Aunque episodios individuales de estrés pueden tener un impacto mínimo en una trayectoria que sería positiva, el efecto acumulativo de múltiples factores de estrés en el tiempo, puede tener un impacto directo y profundo en la salud y el desarrollo, y un impacto indirecto a través de cambios en los sistemas de salud” (Fine y Kotelchuck, 2010:3). Por lo que si tenemos en cuenta todo el proceso de inclusión (y no sólo los aspectos de salud), el impacto acumulativo se concreta en la forma en cómo diferentes acontecimientos, momentos o procesos contribuyen a la inclusión o a la exclusión. Es decir, la inclusión puede ser un proceso en el que se añaden e interactúan los efectos de diferentes variables: unas individuales y relativas a las personas (como, por ejemplo, los aspectos biológicos o fenotípicos), otras relativas a las interacciones in- trafamiliares y otras relativas a las interacciones con el contexto social.
Lo que sucede en la vida de los individuos con SXF y sus familias no es sólo una suma de eventos o fenómenos puntuales, podemos en- tenderla como un itinerario. Esta metáfora de la vida como un camino es especialmente útil, porque podemos mirar el itinerario de vida de una persona como un camino recorrido desde el nacimiento hasta el final de la vida, que no es lineal, pero está marcado por continuidades
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así como  discontinuidades, momentos de vuelta, desvíos, obstáculos, retornos y avances.
El concepto de inclusión como trayectoria o ruta diversificada está presente en la declaración de la Unesco (2005:12) que define la inclu- sión como “un enfoque dinámico para responder positivamente a la diversidad de los alumnos y ver las diferencias individuales no como problemas sino como oportunidades de enriquecimiento del aprendizaje”. Sin embargo, la inclusión no es simplemente un cambio técnico y orga- nizativo, sino también un movimiento que tiene una filosofía subyacente y es un proceso, lo que significa que debe ser vista como una búsqueda continua de mejores formas de responder a la diversidad. “Se trata de aprender a vivir con la diferencia y aprender de la diferencia. En este sentido, las diferencias acaban por ser vistas más positivamente como un estímulo para aprender más” (Unesco, 2005).
Este itinerario inclusivo no se limita a la escuela o cualquier otro con- texto relacional o social, sino que engloba todo el ciclo de vida de cada persona y comprende todos sus contextos. Es un camino que conduce a la inclusión o exclusión de una persona con SXF, y en el que todos los pasos son importantes.

9.3 Los grandes hitos en la vida de los niños y sus familias y respectivos retos
En un estudio realizado recientemente con familias portuguesas (Fran- co, 2013) tratamos de entender cómo se produce, en un determinado contexto, el proceso inclusivo de niños y jóvenes con SXF, es decir:
a. La inclusión familiar: la forma en que la familia ve al niño a lo largo del tiempo, cómo se adapta a la discapacidad, las dificultades que enfrenta y los apoyos que recibe.

b. La inclusión educativa: la forma en que la escuela se organiza para recibir, cuidar, educar y promover el desarrollo del niño.
c. La inclusión social: cómo la comunidad y la población en general
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se relacionan con el niño y la familia en las diferentes áreas y contextos.

Se utilizó un enfoque cualitativo (Grounded Theory) para entrevistar a familias e identificar y caracterizar cuáles eran, partiendo de su opi- nión, los momentos más significativos de la vida de los niños y jóvenes con SXF, habiendo encontrado seis grandes categorías de análisis que corresponden a etapas de la vida.

La figura 1 muestra cómo los datos obtenidos de los relatos de los padres se pueden situar de acuerdo con el momento en que acontecen y en función de su efecto facilitador o perturbador del proceso inclusivo.
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Figura 1. Línea de tiempo del curso de la vida y del camino inclusivo (Franco, 2013)

Esta imagen tiene una utilidad descriptiva, pero también permite or- ganizar los conceptos teóricos, ayudando a localizar la importancia de los diferentes elementos y categorías en relación con el constructo de itinerario inclusivo: tenemos una línea temporal, central, que corres- ponde a la edad del niño, en función de la que se marcan los 6 grandes períodos o categorías temporales. Para cada uno de estos momentos es
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posible determinar los factores que contribuyen a una buena inclusión o itinerario inclusivo (representado por flechas colocadas en la mitad superior del gráfico) y factores, variables o eventos que tienen un papel negativo o son un obstáculo para ese proceso, por tener un carácter contrario a la inclusión (flechas en la parte inferior). Será la unión y el efecto acumulativo de esos factores lo que va a aproximar el itinerario de vida a la línea más inclusiva o a la que indica menor inclusión.

Esto sirve como modelo para situar los resultados de la investigación y percibir lo que está sucediendo globalmente con los niños y jóvenes con SXF, pero también podemos utilizarlo para entender un itinera- rio individual. Ciertamente las variables ambientales serán diferentes de acuerdo con el país, región o contexto que estemos considerando, pero es la comprensión de su efecto combinado, lo que permitirá a los profesionales caracterizar y comprender el itinerario, y puede permitir a las familias identificar barreras, desafíos y necesidades desde una perspectiva abierta al futuro.
La organización de un relato sobre el curso de la vida, con perspectiva temporal, es importante, porque da sentido y coherencia a la manera en cómo los padres ven el desarrollo de los hijos con SXF y les permite evaluar los avances y la situación actual en relación con un proceso, es decir, lo que ha ocurrido hasta hoy y lo que se espera del futuro. Permite estar preparados para hacer frente a las fases futuras y los desafíos que plantean, suponiendo que no hay profesionales en que pueden poner toda la esperanza, ya que en todos los momentos hay muchos más factores implicados y, en todos ellos, los padres son el elemento fundamental de la definición del camino y de la buena gestión de los recursos y respuestas que estarán disponibles.
Desde esta perspectiva de inclusión del niño con SXF podemos dife- renciar y agrupar las seis categorías, o etapas, en dos grandes líneas: la del diagnóstico y la del progreso en la escuela. La primera, la del diagnóstico, define un itinerario que va de las primeras señales y sos- pechas de los padres hasta el efectivo diagnóstico del SXF. Desde el punto de vista de la inclusión, éste es un período esencial en el proceso de inclusión familiar, es decir, en la forma en cómo la familia se va transformando y adaptando a la existencia y desafíos de una alteración grave del desarrollo en uno de sus miembros. La inclusión familiar es
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la base emocional sobre la que se pueden construir los momentos in- clusivos siguientes, y que puede garantizar que la familia va a cuidar de su propio desarrollo teniendo en cuenta la información sobre la si- tuación de su hijo. En este proceso, la confrontación con el diagnóstico es decisiva, no sólo para la adaptación familiar sino para el itinerario inclusivo que entonces se inicia.

9.3.1 Los primeros signos
Los primeros signos y sospechas de que algo no está bien son, para todas las familias, un cambio profundo y un punto de inflexión en su curso de vida. Sentir que algo no está bien en el desarrollo del niño es un momento o período especialmente importante para los padres, y su brevedad y la posibilidad de llegar más rápidamente a un diagnóstico traerá las ventajas de una mayor claridad sobre la situación y una atención temprana de acuerdo con las necesidades.
Desde un punto de vista emocional, este período exige mucho de los padres y los lleva a buscar respuesta a sus inquietudes. Sin embargo, en demasiados casos, las preocupaciones familiares no tienen el aco- gimiento adecuado por parte de los profesionales o de los servicios de salud, y esa respuesta no es lo suficientemente rápida en la orientación a otros servicios o para la realización de una evaluación que permita la adecuada comprensión diagnóstica.
Encontramos, en este período, tres situaciones diferentes: una menos frecuente y marcada por algún tipo de problema neonatal, razón que no facilita la llegada a un diagnóstico de SXF, pareciendo funcionar hasta como un obstáculo, pues los primeros síntomas tienden a esconderse bajo el diagnóstico genérico de Retraso Generalizado del Desarrollo y a ser atribuido a lesiones perinatales. Un segundo perfil está marca- do por sospechas tempranas, generalmente de las madres, que sien- ten que algo es raro o no está bien y se cuestionan sobre lo que está ocurriendo. Las sospechas relativas a alteraciones autísticas son aquí comprensibles, pero el caminar hacia el diagnóstico genético es lento. Un tercer perfil diferenciado comienza más tarde, pues se trata de niños con adquisiciones realizadas dentro del plazo habitual de hasta los 3
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años, momento en que se vuelven notorias las dificultades cognitivas, en el lenguaje o de comunicación.
Hay gran variabilidad tanto en las primeras preocupaciones como en la determinación de la existencia de un retraso en el desarrollo. La literatura acentúa que esa variabilidad en cuanto a la identificación de los primeros signos depende tanto de las variables del niño como de las variables de la familia (Bailey, Skinner, Hatton y Roberts, 2000). Las de los niños son la gravedad del retraso, comportamientos y per- sonalidad. Las variables de la familia son la edad y la escolaridad de la madre, hermanos y apoyo social, a lo que se añaden, inevitablemente, las respuestas de los servicios de salud y la forma en cómo se responda a la problemática. Esas respuestas de salud son realmente diferentes en cada uno de estos grupos, aunque tengan en común la tendencia a retrasar el diagnóstico: el fracaso en la detección de las señales o desvalorización de los síntomas detectados, atribución a las madres de perspectivas erróneas y justificación de las señales como simples variaciones entre niños o diferencias de género. Se encontró que en los casos en que hubo un rápido encauzamiento hacia el diagnóstico, se debió principalmente a la persistencia de los padres, que a veces tenían que encontrar formas alternativas y buscar apoyo en otras personas.
9.3.2 Diagnóstico
El diagnóstico del síndrome es generalmente un proceso largo y do- loroso, trayendo consigo una verdadera crisis, intensa y significativa. Como hemos dicho, después de las primeras sospechas, cada familia ini- cia el proceso de búsqueda de un diagnóstico adecuado y definitivo. La comprensión de esta etapa y sus vicisitudes puede ayudar a encontrar los primeros elementos que se deben trabajar para la mejor integración de los niños y mejor proceso adaptativo de los padres.
Los datos obtenidos confirman lo que sabemos de la literatura cien- tífica: la realización del diagnóstico es decisiva para el futuro del niño y de la familia, en primer lugar porque posibilita el consejo genético, evitando muchas veces embarazos no deseados, y permite la interven- ción precoz que, tanto a nivel de la familia como del niño, parece tener un efecto claramente favorable.
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Sin embargo, la realización de un diagnóstico esclarecedor en cuanto a la existencia de SXF y a su etiología siempre depende del encauzamiento hacia la evaluación genética. Para que eso ocurra lo más pronto posible, hay dos posibilidades o procesos: el rastreo general o sistemático (Hill, Archibald, Cohen y Metcalfe, 2010) o la remisión por los pediatras para la realización de pruebas genéticas debido a la existencia de signos en el nivel de desarrollo del niño. En ausencia de procedimientos de rastreo general aparecen muchos problemas relacionados con el diagnóstico. El período entre las primeras señales y el diagnóstico se ha descrito como una “Odisea diagnóstica”, ya que la familia termina por estar involucrada en un gran número de consultas y evaluaciones antes de llegar a la evaluación genética.

En lo que se refiere al impacto del diagnóstico en la familia, debemos considerar que éste no es sólo un problema técnico de cómo se hace o quién lo hace, aunque sólo sea un problema clínico, es decir, relati- vo a la forma de comunicarlo y lo que ello representa en cuanto a la presencia de una alteración, síndrome o enfermedad. Es también un problema psicológico, emocional, social y educativo. La existencia o no de un diagnóstico pone en cuestión el dinamismo para el desarrollo de un conjunto de personas, comenzando por los niños y su familia, y el respectivo bienestar emocional y la calidad de vida. De este modo, el apoyo a la familia, antes y después de la identificación del síndrome, es un aspecto importante, siendo fundamental la preparación de los profesionales de la salud para proporcionar información adecuada so- bre el síndrome, enmarcada en la comunicación del diagnóstico. Esta transmisión de información debe ser convenientemente preparada para hacerlo de un modo que pueda promover el desarrollo de los padres y no reforzar los sentimientos de confusión, culpa o desamparo.
9.3.3 Educación preescolar
Los demás momentos de desafío inclusivo se organizan principalmen- te alrededor del marco del sistema educativo. Teniendo en cuenta las particularidades de cada sistema educativo es de esperar que los retos y las dificultades también varíen. La legislación relativa a la inclusión de los niños con SXF, u otros trastornos, en los centros ordinarios es la primera gran diferencia.
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En los contextos en los que todos los niños deben obligatoriamente frecuentar la escuela ordinaria junto con el resto de niños, verificamos que hay diferencias, incluso rupturas, en la forma de organizar cada ciclo educativo, desde la educación infantil hasta la salida de secun- daria, que colocan, cada dos o tres años, nuevos momentos de claro desafío para los padres, nuevos obstáculos y búsqueda de nuevas so- luciones médicas, psicológicas, educativas y sociales. Estos momentos o períodos, son independientes de las características del niño o de la severidad de sus limitaciones; sin embargo, las intervenciones dependen necesariamente de esa variabilidad individual y familiar, en concreto del grado de sus competencias cognitivas, y de sus habilidades de relación interpersonal, así como de los recursos familiares (incluidos los cultu- rales y económicos) y del acceso que la familia tiene a los recursos de la comunidad, en particular, de su mayor o menor aislamiento social o geográfico.

Generalmente, se plantea el problema de la comprensión del niño en cada etapa educativa (y de la organización del sistema educativo) para responder a sus necesidades de desarrollo. Lo que significa que lo que tiene buen efecto en una etapa, por ejemplo, en la intervención temprana, deja de tener sentido en etapas posteriores. Sería un error mirar todos los desafíos del desarrollo a la luz, por ejemplo, de tera- pias motoras específicas y puntuales; será necesario responder a las necesidades del niño, en diferentes áreas del desarrollo, en función de sus características personales y de las tareas psicosociales que necesita realizar.

En el período preescolar, la atención temprana es mucho más im- portante para estos niños, que deberían beneficiarse de ella de modo frecuente, sistemático y substancial. El apoyo a los padres y a su pro- ceso de adaptación es crucial para evitar sentimientos de aislamiento y condiciones emocionales destructivas y bloqueadoras de su desarrollo. La facilitación de formas de apoyo social, formal e informal, debe estar considerada en los diferentes servicios de salud, sociales y educativos.

La integración en la edad infantil es habitualmente el mejor período de la inclusión educativa en contextos exteriores a la familia y parece depender, principalmente, de la existencia de buenos educadores, con o sin especialización en Educación Especial.
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9.3.4 Educación Básica Obligatoria
La entrada en la escolaridad básica (en la escuela normal) es una preocupación enorme para los padres. La buena inclusión en esta eta- pa está relacionada principalmente con las competencias sociales del niño, las características inclusivas de la escuela y la dedicación de los maestros.

La falta de pedagogía diferenciada sitúa la intervención más al nivel de las medidas de apoyo individual en aula, o bien en el énfasis en salas especializadas en “multidiscapacidad”.

El tema de la inclusión educativa de los niños y jóvenes con SXF me- rece un estudio profundo y medidas educativas adecuadas al contexto de cada sistema educativo, pero que no vamos a abordar ahora.

9.3.5 Transiciones escolares
Las transiciones escolares en los diferentes ciclos (2.º ciclo, 3.º ciclo y enseñanza secundaria), cada uno con sus diferentes modelos de orga- nización, expectativas en cuanto a la inclusión y problemas concretos, representan otros elementos llamativos en el proyecto de vida. Cada una de esas transiciones puede ser considerada como un nuevo desafío, pero encontramos fundamentalmente la recapitulación de las problemáticas adaptivas e inclusivas en cada cambio de ciclo, cuestionando tanto las características del niño como las de la escuela.

Generalmente las transiciones acentúan la importancia del contacto con los otros y de las buenas competencias interpersonales, incluso cuando los aprendizajes escolares no están a la altura de lo que los padres podrían desear, bien por limitaciones de la escuela, bien por las dificultades cognitivas inherentes al síndrome. Todas las transicio- nes traen nuevas ansiedades a los niños con SXF y a sus familias, y dependen de la forma en cómo son preparadas, incluso los cambios de clase, y del modo en cómo la nueva escuela va a abordar la presencia del nuevo niño o joven con SXF. En las escuelas no preparadas para la inclusión, o bien en las que los profesores (de la clase ordinaria y de Educación Especial) no tienen una perspectiva inclusiva, cada nuevo cambio va normalmente en el sentido de la exclusión.
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9.3.6 Salida de la escuela
La salida del sistema educativo es un momento de transición muy importante, en el que la falta de alternativas puede poner en peligro la integración profesional y social. Se trata de un momento en que se cuestionan las diferentes dimensiones de la organización de las rutinas y ocupaciones diarias y en el que adquiere gran importancia la auto- nomía y el hacer frente al futuro.

La salida de la escuela es una de las mayores preocupaciones de los padres de los niños mayores. Tanto para las familias como para los jó- venes es otro hito importante y difícil. Para las familias, porque no hay muchas alternativas a nivel de servicios y de respuesta social ajustadas a la continuidad del proceso inclusivo iniciado en la escuela y para los jóvenes, porque a falta de alternativa profesional o ocupacional corren el riesgo de quedarse aislados en casa.

La cuestión de la inclusión social no se resume, por lo tanto, en la ocupación de los jóvenes a partir del momento en que salen de la es- cuela. Ésta es simultánea al proceso educativo, pues es durante ella cuando se pueden crear las condiciones para la máxima autonomía y también porque tiene que ver con diferentes áreas, frecuentemente subvaloradas: área cultura, tanto en lo que se refiere al disfrute como a la expresión; lúdica y deportiva.
El camino de cada niño, joven y adulto con SXF es un tiempo largo de desafíos, dificultades, alegrías, conquistas, expectativas, victorias, frustraciones, ilusiones y acciones. La inclusión nunca está completa- mente realizada, es un desafío permanente que sólo las familias pueden gestionar en su globalidad y continuidad. No podemos “colocar” esta tarea en manos únicamente de profesionales, hay que aprovechar el apoyo de todos y buscar la propia red formal e informal de apoyos que permitan también a los padres crecer, desarrollarse y progresar en su propio curso de vida.
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