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Resumen

Este estudio analiza mediante una revision sistemdtica, el bienestar psicolégico y familiar de
las familias con hijos con sindrome X frdgil. Se llevé a cabo una bisqueda en diferentes bases de
datos, encontrando 35 articulos potenciales, de los cuales doce cumplieron criterios de inclusion
en este estudio. Los resultados indican que la adaptacion parental al sindrome es una experiencia
tnica para cada familia y aunque la mayoria vivencia una adaptacion positiva, algunos padres estdn
en riesgo de tener problemas de salud mental, principalmente si el hijo presenta conductas prob-
lemadticas. Realizar investigaciones en paises latinoamericanos, ayudard a mejorar la labor orienta-
dora de los profesionales al responder a necesidades reales de estas familias.

Palabras clave: Sindrome X Frdgil, Discapacidad Intelectual, Adaptacién Familiar; Salud Mental.

Abstract

This study analyzes, through a systematic review, psychological and family well-being of families
with children with fragile X syndrome. A search was carried out in different databases, finding 35
potential articles, of which twelve fulfilled inclusion criteria in this study. The results indicate that
parental adaptation to the syndrome is a unique experience for each family and although most of
them experience a positive adaptation, some parents are at risk of having mental health problems,
especially if the child presents with problematic behavior. Conducting research in Latin American
countries will help improve the guiding work of the professionals in responding to the real needs
of these families.
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INTRODUCCION

El Sindrome X Fragil (SXF) es un trastorno de ori-
gen genético que constituye la primera causa cono-
cida de Discapacidad Intelectual (DI) hereditariay la
mas frecuente en el autismo (Artigas-Pallares, 2011).
Se origina por una mutacién producida en el gen
FMR1, debida a una expansién de repeticiones de Ci-
tosina-Guanina-Guanina (CGG) en el brazo largo del
cromosoma X. Dependiendo del nimero de repeti-
ciones se establecen tres formas de presentacion de
la alteracion genética: normal (entre 6-55), premu-
tacion (55-200) y mutacion completa (expansiones
superiores a 200). Las personas con la mutacion
completa presentan DI de leve a severa y muestran
una amplia gama de comportamientos disfunciona-
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les tipicos que incluye, entre otros: evitacién social,
pobre contacto ocular, hipersensibilidad sensorial,
ansiedad social, conductas estereotipadas, hiperac-
tividad y dificultades lingtisticas (Medina, 2014;
Sterling et al., 2008). Ademas, entre el 25-45% de
los afectados es diagnosticado dentro del espectro
autista y puede mostrar formas graves de los com-
portamientos disfuncionales sefialados anterior-
mente (Bailey, Hatton, Tassone, Skinner y Taylor,
2001). La prevalencia estimada del sindrome es
1/2500-4000 varones y 1/4000-8000 mujeres (Fer-
nandez-Carvajal et al., 2009; Hagerman, 2008).

La mayoria de las familias con hijos con DI en-
frenta a lo largo de su vida numerosos retos que
pueden alterar el bienestar familiar y la salud de los
padres, debido en parte, a los problemas de apren-
dizaje y de comportamiento presentes en el hijo,
pero también, al estrés asociado que implica la bds-
queda de servicios y recursos apropiados que den
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respuesta a sus necesidades (Abbeduto et al., 2004;
Franco y Apolonio, 2002). Las familias con hijos con
SXF deben afrontar los mismos retos que cualquier
otra familia, pero, ademas, se enfrentan a desafios
Gnicos diferentes a los abordados en otras causas
conocidas de DI, ya que existe una circunstancia es-
pecifica en estas familias que es la heredabilidad
genética del sindrome. Este hecho implica que las
familias deben comprender informacion genética
complicada que a menudo tienen que explicar a
otros familiares y al mismo tiempo, especialmente
las madres, pueden cargar con la responsabilidad
o culpa de haber transmitido, sin saberlo, la altera-
cién genética a su descendencia (Bailey, Raspa y
Olmsted, 2010). Los estudios indican que una de
cada 149/250 mujeres es portadora de la permuta-
cion (repeticiones de CGG entre 55y 200) (Fernan-
dez-Carvajal et al., 2009; Hagerman, 2008). Como
consecuencia, estas madres pueden manifestar pa-
tologias asociadas como es la insuficiencia ovarica
prematura (FXPOI) antes de los 40 anos (Fernan-
dez-Carvajal y de Diego, 2014) y otros familiares,
como los varones permutados pueden presentar
temblor ataxico (FXTAS) a partir de los 50 afos (Ha-
german, 2004).

El estudio del impacto de la Dl en la salud de los
padres y en el funcionamiento familiar tiene toda-
via muchas lagunas. Algunas familias pueden verse
desbordadas por la situacion, apareciendo sinto-
matologia relacionada con una adaptacion nega-
tiva, para otras por el contrario, tener un hijo con
DI tiene un impacto positivo, ya que ayuda a dar
significado y sentido a su vida (Skinner, Bailey, Co-
rreay Rodriguez, 1999).

El estudio de las dimensiones que pueden estar
influyendo en la adaptacion familiar a la DI alin no
han sido abordadas suficientemente o si se ha hecho
los resultados no son concluyentes. Uno de los as-
pectos mas estudiados por su importancia ha sido
la relacion marital, ya que, segln la mayoria de au-
tores, contribuye al bienestar psicolégico de los pa-
dres y es un buen predictor del estrés paterno (Van
Lieshout, Meyer, Curfs y Fryns, 1998). Asi, hay auto-
res que sugieren que los padres con hijos con disca-
pacidad experimentan mas insatisfaccion marital y
separaciones de pareja que los que tienen hijos sin
DI (Friedrich y Friedrich, 1981), pero otros autores,
no hallan estas diferencias (Scorgie y Sobsey, 2000).
Otra dimension analizada es el efecto del apoyo so-
cial sobre el bienestar familiar, en este caso, tam-
poco existe unanimidad en el abordaje, por un lado
estan los autores que consideran que la disponibili-
dady el tipo de apoyo alivian el estrés parental (Ho-
dapp, 1998) y por otro, los que no encuentran una
relacion consistente (Dykens y Kasari, 1997).

S6lo recientemente, las investigaciones han co-
menzado a considerar el impacto de trastornos ge-
néticos concretos en el bienestar familiar, ya que, es
evidente que las experiencias de los padres difieren

dependiendo de la causa de la DI de sus hijos (Po-
ehlmann, Clements, Abbeduto y Farsad, 2005), uno
de estos trastornos genéticos es el SXF del que se
ha realizado alin poca investigacion (Cherubini. Bosa
y Bandeira, 2008). Por ello, este estudio busca ana-
lizar mediante una revisién sistematica la bibliogra-
fia cientifica que aborda las respuestas de las
familias con hijos SXF en el cuidado y atencién de
sus descendientes, valorar si la salud mental de los
padres se ve afectada, cual es la percepcion sobre
el bienestar psicolégico y como afecta la presencia
del SXF al bienestar familiar.

METODO

Estrategias de biisqueda y criterios de seleccion

Este estudio es una revisidn bibliografica acerca
de la adaptacion familiar de los padres con hijos con
SXF, a partir de articulos cientificos encontrados en
las bases de datos: EBSCO host, CSIC, PubMed,
Psyke, PubPsych, ERIC, Scopus, WOS y en otras
fuentes publicados entre enero de 2006 y diciembre
de 2016. Se utilizaron los descriptores: “sindrome x
fragil” combinado con “familias”, en espafiol, portu-
gués e inglés, obteniéndose un total de 86 referen-
cias. Para la seleccion de los estudios se sigui6 el
diagrama de flujo de Moher, Liberati, Tetzlaff, Alt-
many y The PRISMA Group (2009) (ver figura 1) .

En un primer momento se excluyeron los articu-
los duplicados, posteriormente a partir de la infor-
maciéon contenida en el titulo, el resumen y las
palabras clave se eliminaron las referencias que ha-
cian alusién a otro tipo de etiologias o hablaban de
la DI en general y los que se centraban exclusiva-
mente en las caracteristicas fenotipicas del SXF.
También se excluyeron las referencias que no per-
mitian el acceso al texto completo desde las bases
de datos consultadas. Tras el primer filtro, el na-
mero de articulos potencialmente relevantes escru-
tados para su posible inclusién en este estudio
fueron 35. Se eliminaron en una segunda fase,
aquellos que se centraban en el estudio de la in-
fluencia de la familia en el desarrollo del nifio y los
que hacian referencia a la heredabilidad del SXF. Fi-
nalmente, fueron doce los estudios elegidos, en al-
gunos de ellos se compararon las respuestas de los
padres con hijos con este sindrome con las de otros
padres con hijos sin DI o con otro tipo de etiologias
asociadas a la discapacidad.

RESULTADOS

A continuacion, se recoge la informacion obte-
nida a partir del analisis de los doce articulos se-
leccionados, en la Tabla 1 se ofrece un
cuadro-resumen de la informacion y los principales
resultados obtenidos. De los articulos analizados
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once estaban escritos en inglés, uno en portugués
y ninguno en espanol.

Participantes y caracteristicas de los hijos

En los doce estudios los tamafios de la muestra
oscilaron entre 18 y 1099 participantes: dos contaron
con mas de 1000; uno entre 1000 y 150; cinco entre
150 y 100, Yy cuatro menos de 100. En el 58,34% de
los trabajos, se analiz6 el impacto del cuidado del
hijo con SXF sobre la salud de la madre, el 8,34% se
centrd en los progenitores varones y el 33,34% con-
sider6 como objeto de estudio a los dos padres. En
los estudios en que se especifica la edad de los pro-
genitores, ésta estuvo entre los 35,5 vy l0s 54,4 anos
(en dos no se refleja expresamente).

El 66,67% de los estudios incluyd exclusiva-
mente participantes con hijos con SXF, los padres
con hijos con Sindrome de Down fueron con mayor
frecuencia el grupo comparativo (n=3), seguidos del
grupo sin DIy autismo (n=2), y finalmente, el grupo
de comorbilidad SXF y autismo. El 25% de los estu-
dios analiz6 las aportaciones de padres con hijos en
edad infantil, el mismo porcentaje de adolescentes,
el 8,34% incluyé a nifos y adolescentes vy, por dl-
timo, el 16,67% abarc6 desde a padres con hijos
desde la infancia a la edad adulta.

Método: diseiio y analisis de los resultados de
los estudios revisados

Dos de los estudios fueron longitudinales y en
ambos se contempld la salud de las madres de ado-
lescentes con SXF. En uno, se compard las dolen-
cias fisicas verbalizadas durante una semana por
madres con hijos con este sindrome con las de ma-
dres con hijos con funcionamiento tipico o autismo
(Smith, Barker, Seltzer, Abbeduto y Greenberg,
2012). En el otro, se estudi6 la relacion entre la
salud mental materna y la presencia de conductas
problema en los hijos durante un ano (Hauser,
Kover y Abbeduto, 2014).

En casi todas las investigaciones se realiz6 un
analisis descriptivo de la informacion facilitada por
los padres: en el 58,93% de las ocasiones los datos
se obtuvieron tras la aplicacién de pruebas estanda-
rizadas, en el 16,07% de cuestionarios o entrevistas
y en el 25% exclusivamente a través de entrevistas.
Aunque todos se centraron en examinar el bienestar
parental, el 33,34% estudidé Gnicamente aspectos
centrados en la salud de los progenitores, principal-
mente en la madre, el 50 % analizd la salud mental
de los padres y su relacién con otras variables y el
16,67% profundiz6 en aspectos especificos que in-
fluyen en el bienestar familiar. De los estudios que
analizaron el impacto en la salud de los padres: el
75% profundizé en la relacién de la presencia de
conductas problema en el hijo con la depresién o la
ansiedad materna: en uno de estos estudios se ob-
servé si la influencia era diferente en funcién de si el
hijo tenia el sindrome o no y en el otro, se comparé

la sintomatologia fisica materna autoinformada de
madres con hijos con SXF, autismo o funcionamiento
tipico. De los que examinaron las variables que in-
fluyen en la salud mental de los padres: cuatro con-
sideraron la vision sobre el futuro, dos la relacién
marital, la calidad de vida y la conexion en la familia
nuclear, y uno la influencia del apoyo social perci-
bido, el autoconcepto parental y las estrategias de
afrontamiento al estrés utilizadas por los padres
para hacer frente a las situaciones. En cuanto a los
aspectos especificos que repercuten en el bienestar
familiar: uno se centr6 en analizar siete dimensiones
implicadas en la adaptacion familiar (conocimiento
de los padres, apoyo social, vida social, impacto fi-
nanciero, bienestar general, calidad de vida e im-
pacto global) y el otro prest6 especial atencién al
impacto econémico de las consecuencias de la dis-
capacidad en el sistema familiar y las repercusiones
en el empleo de los padres (ver Tabla 1).

Resultados generales: Salud de los progenitores

En el estudio de Hall, Burns y Reiss (2007) se
compar6 en 150 familias el impacto de los comporta-
mientos problematicos de hijos con y sin SXF en el
bienestar psicol6gico materno. Los resultados indi-
caron que los problemas de conducta de cualquiera
de los hijos parecen tener efectos modestos sobre la
angustia materna (r = 0,22) y no se encontraron co-
rrelaciones entre el tamano de repeticiones de CGG
y la depresion o la ansiedad de la madre (r = 0,13 y
r= 0,11 respectivamente). Estos hallazgos indican que
estas madres son igualmente sensibles a los compor-
tamientos de los hijos tengan o no SXF.

Posteriormente, Baker, Seltzer y Greenberg,
(2012) realizaron un estudio con 115 madres de ado-
lescente y adultos con SXF con el objeto de relacio-
nar los comportamientos problematicos de los hijos
con su salud mental (depresion y ansiedad) y el bien-
estar familiar (satisfaccion marital y cohesion fami-
liar). Encontraron que los problemas de
comportamiento se correlacionaron positivamente
con los sintomas ansiosos y depresivos de la madre
(r=0,27yr=0,21, p = 0,005), tanto los comporta-
mientos como los sintomas maternos se relaciona-
ron negativamente con la satisfaccion marital (r =
-0,22,p=.1yr=-0,39, p>0,0001) y con la cohesion
familiar (r = -0,31, r = -0,41, p = 0,001), no hallaron
relacion significativa entre las conductas de los hijos
y el bienestar familiar. Por lo tanto, los resultados de
este estudio sugieren que las conductas problema
de los hijos con SXF pueden afectar directamente en
la salud materna, pero no tienen por qué hacerlo en
otros aspectos del funcionamiento familiar.

Mas recientemente, Hauser et al (2014) efectua-
ron un estudio longitudinal durante un afio con 18
madres de jovenes con SXF para examinar la relacién
entre el estado de salud mental de la madre y el
comportamiento desafiante del hijo, y como estas
dos variables influian en el ambiente familiar. Los re-
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sultados indicaron que el estado de salud de la
madre no afecta el comportamiento habitual del
joven [F (3,14) = 2,42, p = 0,110, I = 0,34], pero a
largo plazo, la depresién materna mejora y los sen-
timientos de cercania hacia el hijo se acrecientan si
se observaba un incremento de la conducta des-
afiante en los jévenes [F (2,15) = 5,63, p = 0,015, I =
0,43]. Segln estos autores, altas tasas de compor-
tamientos problematicos en los hijos traen consigo,
por un lado, que las madres dediquen mas tiempo a
su cuidado vy, por otro, que dispongan de mayor
apoyo por parte del padre, otros familiares o profe-
sionales, lo que contribuye a disminuir la carga emo-
cional de la madre.

Por otro lado, Smith, Seltzer y Greenberg, (2012)
llevaron a cabo un estudio en el que compararon la
salud fisica y las reacciones afectivas de madres con
hijos con SXF (n = 112) con funcionamiento tipico (n
= 230) 0 con autismo (n = 92), a partir de las res-
puestas a un cuestionario telefénico que se realiz6
diariamente durante una semana. Los resultados in-
dicaron que las madres con hijos con discapacidad
informaron al menos de un sintoma en aproximada-
mente tres cuartas partes de los dias en los que se
llevé a cabo el estudio, lo que sugiere que la mayoria
de las madres con hijos con DI lidian habitualmente
con sus propias dificultades de salud. En cuanto a
las reacciones afectivas, las madres de personas con
autismo manifestaron significativamente niveles
mas alto de afecto negativo (M = 6,93, DT = 0,12)
que las madres con hijos con SXF (M = 6,47, DT =
0,11) y que las madres con hijos con funcionamiento
tipico (M = 5,66, DT = 0,08). Respecto al afecto po-
sitivo no hubo diferencias entre las madres del
grupo SXF y funcionamiento tipico (M = 17,01, DT =
0,37y M =17,38, DT = 0,26).

Resultados generales: Bienestar psicolégico y
otras variables

El estudio realizado por Lewis et al., 2006 per-
siguié dos objetivos. El primero consiste en deter-
minar si existian diferencias en el bienestar
psicolégico en 19 madres de adolescentes con sin-
drome de Down, 19 con SXFy, 9 con SXF y autismo.
Los autores no hallaron diferencias entre los tres
grupos en depresion (F = 0,71, p = 0,50) ni en sa-
tisfaccion general con la vida (x2 = 3,21, p = 0,20).
El segundo objetivo sirvio para conocer el efecto de
la sintomatologia del autismo sobre el bienestar
psicolégico materno, encontrando que las madres
de hijos con SXF con y sin autismo fueron mas pe-
simistas sobre el futuro de sus hijos (F = 6,16, p <
0,01) e informaron de mas conflictividad familiar
que las madres del grupo sindrome de Down (F =
4,77, p < 0,01). Estos hallazgos sugieren que el au-
tismo no confiere carga adicional a las madres mas
alla de la asociada con tener un hijo con SXF.

McCarthy, Cuskelly, Van Kraayenoord y Cohen
(2006) examinaron el estrés y el funcionamiento fa-

miliar en una muestra de 39 madres y 28 padres de
40 familias con hijos con SXF entre los 4 y los 18
afios. Se les pregunt6 acerca de las caracteristicas
de su hijo, los apoyos familiares, el estrés psicol6-
gico, la relacion matrimonial y el estrés familiar. Los
resultados indicaron que los padres no tenian nive-
les clinicos de estrés personal, aunque existia alto
riesgo en el 53% de las madres y en el 67% de los
padres. Ambos conyuges estaban satisfechos con
la relacién de pareja y con el apoyo social. Los pa-
dres varones indicaban que el comportamiento y
las caracteristicas del hijo eran los factores que in-
fluian en el nivel de estrés familiar y en cambio, las
madres apuntaban a la satisfaccion marital. Estas
diferencias sugieren la existencia de experiencias
distintas ante la discapacidad en funcion del sexo
de los padres.

Bailey, Sideris, Roberts y Hatton (2008) realiza-
ron un estudio con 108 madres con hijos con SXF
para evaluar tanto aspectos negativos (estrés, de-
presion, ira y ansiedad) como positivos (calidad de
vida, esperanza y optimismo) en la adaptacion a la
DI. La mayoria de las madres puntuaron en el rango
no clinico en las medidas individuales realizadas, in-
cluso informaron de una media o alta calidad de
vida, esperanza y optimismo. Sin embargo, el 43%
obtuvo puntajes clinicamente significativos en es-
trés, el 25% en dos de las variables estudiadas y el
14% en tres. Se correlacionaron todas las variables
entre si, obteniendo que las asociaciones observa-
das mas fuertes (p < 0,001) fueron entre los sintomas
depresivos y la ansiedad (r = 0,65), la esperanza y
la calidad de vida (r = 0,64), los sintomas depresivos
y la calidad de vida (r = 0,62), y el optimismo y la ca-
lidad de vida (r = 0,59). Ante estos datos, los autores
indicaron que la adaptaciéon materna es un fené-
meno multidimensional vivenciado de manera Gnica
por cada madre y aunque la mayoria experimenta
una adaptacion positiva, un subconjunto parece ser
mas vulnerable, especialmente si tienen hijos con
problemas de conducta.

Wheeler, Skinner y Bailey (2008) estudiaron en
101 madres si en la percepcion de su calidad de vida
influye la esperanza hacia el futuro de su hijo, el es-
trés parental y el apoyo social percibido. A 53 de las
madres se les pidié informacién adicional en una en-
trevista estructurada de los datos obtenidos en las
pruebas estandarizadas administradas. Encontraron
que la percepcién de las madres con hijos con SXF
sobre su calidad de vida no difiere de la que tiene
las madres en poblacién general. También hallaron
que las madres optimistas hacia el futuro perciben
que su calidad de vida es mas positiva que las pesi-
mistas (r = 0,60, p = 0,001) y afirmaron sentirse fuer-
tes y apoyadas para enfrentarse a los retos de la
vida. Como era de esperar, el aumento de conductas
problema de los ninos y la reduccién de apoyo social
se relaciona significativamente con mayor estrés (r
=0,32yr=0,33,p< 0,001) y, por lo tanto, con una
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percepcidn mas negativa de su calidad de vida.

Cherubini, Bosa y Bandeira (2008) estudiaron el
estrésy el autoconcepto (personal, somatico, social
y ético) en 9o padres y madres con hijos con SXF, sin-
drome de Down y sin DI. Los resultados no revelaron
diferencias significativas en estrés entre los dos pro-
genitores del grupo SXFy tampoco entre los tres gru-
pos comparados. Estos autores encontraron
correlacién entre el estrés paterno y el hecho de re-
cibir asesoramiento profesional (X2 = 10,36, p <
0,002). De tal manera que, existen menos estrés en
los padres que reciben asesoramiento, las madres
de los grupos SXF y sindrome de Down sienten
menos apoyo de la pareja o la familia y menor ase-
soramiento de profesionales o asociaciones que los
varones. En lo referente al autoconcepto, los resul-
tados revelaron diferencias significativas entre ma-
dres del grupo SXF y sin DI en el autoconcepto
personal [F (2,87) = 5,137, p = 0,008], pero no con
el sindrome de Down, ni con los padres del sexo
masculino, ni en el resto de tipos de autoconcepto
(somatico, social y ético), Entre los padres varones
no se observaron diferencias significativas.

El estudio de Hartley, Seltzer, Head y Abbeduto
(2012) incluia exclusivamente a padres varones de
adolescente con sindrome de Down, autismo o SXF.
En los 135 participantes se examind el bienestar psi-
colégico a partir de sintomas depresivos, el pesi-
mismo sobre el futuro del hijo y el estilo de
afrontamiento al estrés. Hallaron que el 30,4 % de
los padres de adolescentes con autismo tenian mas
sintomas depresivos que los del grupo SXF (15,9%)
y sindrome de Down (6,8%). Los del grupo sindrome
de Down eran menos pesimistas (4,3%) que los pa-
dres con hijos con SXF (5,7%) y con autismo (6,4%).
No encontraron diferencias entre los padres de los
tres grupos en el estilo de afrontamiento al estrés.

Resultados generales: Aspectos especificos y
bienestar familiar

Raspa, Batley, Banny Bishop (2014) encuestaron
a 1099 familias con un hijo con SXF (M de edad =
18,1, DT = 12,6) para examinar la adaptacion a través
de siete dimensiones: conocimiento de los padres,
apoyo social, vida social, impacto financiero, bien-
estar psicolégico, calidad de vida e impacto global.
La mayoria mostré una adaptacion positiva, tenia su-
ficientes conocimientos sobre el sindrome y sabia
cdmo ayudar a su hijo en su desarrollo. El 67% apre-
ci6 tener suficiente apoyo social y el 78% tener
buena o muy buena calidad de vida. Los padres in-
formaron que las mayores dificultades eran: saber
cémo ayudar a su hijo a comportarse adecuada-
mente, encontrar servicios apropiados o conocer sus
derechos. En cuanto a los signos de adaptacion ne-
gativa: al menos un tercio habia sido tratado por de-
presién, el 50% manifestd alteraciones en la
realizacién de actividades familiares conjuntas y el
47% inform6 de un impacto global negativo en su

vida. Concluyeron que las caracteristicas del hijo y
de la familia juegan un papel importante en la adap-
tacion, siendo los recursos familiares y el apoyo so-
cial los principales reguladores de la calidad de vida,
el bienestar y el impacto global.

El estudio de Ouyang, Grosse, Raspa y Bailey
(2010) analizé las repercusiones del impacto en el
empleo y la carga econdmica de la discapacidad en
1019 familias de nifos con SXF. Los resultados indi-
caron que el 47% considerd soportar una excesiva
carga financiera. Los efectos econémicos adversos
estaban relacionados con el ndmero y el sexo del
hijo afectado, oscilando entre el 34% en aquellos
que s6lo tenian nifias y el 60% de los que tenian dos
0 mas hijos con SXF. El 62% se habia visto obligado
en alguna ocasién, a cambiar horas en el trabajo, a
rechazar o dejar un empleo.

DISCUSION

De los resultados del estudio se desprende que
la mayor productividad cientifica sobre la adaptacién
de las familias a la presencia del SXF se produce en
inglés, siendo muy escasa, practicamente inexis-
tente en portugués o espafiol. Algunas explicaciones
a este hecho podrian ser el desconocimiento que
aln existe sobre este sindrome en algunos paises, a
la poca investigacion y/o divulgacion internacional
de estudios realizados en contexto no angléfonos.
Es importante el estudio de las familias con indivi-
duos con este sindrome dada la incidencia de la al-
teracion genética, las patologias asociadas y su
relacién con el autismo.

En los cuatro de los estudios que utilizan grupos
control para contrastar el bienestar paterno: parece
que la etiologia de la DI influye en el bienestar psi-
colégico de los padres, no es lo mismo que el hijo
tenga SXF, autismo o sindrome de Down. La mayoria
de los estudios confirman que las madres de perso-
nas con SXF son mas sensibles a la depresion y an-
siedad que otras madres (Bailey et al., 2008; Baker
et al., 2012; Hall et al., 2007; Hartley et al., 2012;
McCarthy et al., 2006) e incluso verbalizan peor
salud que las del grupo sindrome de Down (Smith et
al., 2012). Estos resultados no son coincidentes con
los de Cherubini et al. (2008) que no observan dife-
rencias en cuanto al estrés de las madres en funcién
de la etiologia, probablemente porque estas madres
utilizan estrategias de afrontamiento similares para
lidiar con el estrés (Abbeduto et al., 2004).

Un aspecto a destacar es que la mayor sintoma-
tologia clinica parece estar relacionada con la pre-
sencia y severidad de conductas problema en el hijo
(Bailey et al., 2008; Baker et al., 2012; Hall et al.,
2007; Hartley et al., 2012; Lewis et al., 2006). Estos
resultados estan en consonancia con la idea de que
el estrés parental esta mas asociado a las dificulta-
des en el manejo comportamental que a los déficits
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intelectuales (Baker, Blacher, Crnic y Edelbrock,
2002). Seg(n Hall et al. (2007), las conductas pro-
blema no tienen por qué ser exclusivas del hijo con
la alteracion genética, de hecho, la salud materna
se verd influenciada por el comportamiento proble-
matico de los hijos, independientemente de si tiene
o no SXF. Paralelamente algunos autores (Hall et al.,
2007; Hauser et al., 2014) constatan como la angus-
tia materna parece no afectar a las conductas pro-
blematicas de sus hijos. Estos hallazgos apoyan la
idea de la necesidad de un doble enfoque en la in-
tervencidn, por un lado, las conductas problema de
los hijos, tenga o no SXF, y por otro, la salud mental
de la madre. El comportamiento no tiene por qué ser
la Gnica causa del estrés de los padres, pero es un
claro predictor (Baker et al. 2012).

El bienestar psicolégico de los padres varones se
ha estudiado menos que el de las madres, solo Har-
tley et al. (2012) consideran exclusivamente a los pa-
dres como objeto de estudio frente a ocho estudios
que se centran en las madres, probablemente por-
que tradicionalmente ellas han asumido el cuidado
de los hijos. En la actualidad, las practicas de crianza
estan cambiando y los padres varones estan asu-
miendo cada vez mas responsabilidades en la edu-
cacion de los hijos, hecho que no les hace inmunes
a los problemas de sus descendientes, de tal manera
que llegan incluso a manifestar mayor nivel de estrés
psicolégico que las madres, principalmente cuando
existen comportamientos problematicos (Hartley et
al., 2012; McCarthy et al., 2006).

Los resultados de los distintos estudios arrojan
evidencia de una considerable variabilidad en la
salud de madres con hijos con SXFy aunque parece
que, el principal predictor del bienestar de las ma-
dres son las conductas problema del hijo, no es el
Gnico. Algunos aspectos que repercuten en el nivel
de estrésy en el bienestar psicolégico de estas ma-
dres son: la percepcién de contar con apoyo fami-
liar en el cuidado del hijo, la cohesién familiar en la
realizacién de tareas y responsabilidades, el dispo-
ner de orientacion profesional en el manejo de las
conductas del hijo y la satisfaccion con las relacio-
nes maritales.

Como se ha expuesto, el vinculo entre los proble-
mas de conducta de los nifios y la salud materna
esta relativamente bien establecida, en cambio se
ha investigado con menor frecuencia el grado en que
la conducta y la mala salud materna puede afectar
en aspectos mas amplios del funcionamiento fami-
liar. Bailey et al. (2008) y Hall et al. (2007) no encon-
traron vinculos significativos entre los problemas de
conductay el funcionamiento familiar en general. En
esta misma linea, McCarthy et al. (2006) hallaron
matrimonios razonablemente satisfactorios y con
una buena calidad de vida en padres con hijos con
SXF, de manera similar a lo encontrado en poblacién
general. El hecho de que este sindrome sea heredi-
tario, tiene el riesgo adicional de tener mas de un

hijo con la alteracion genética, el cuidado de mdlti-
ples ninos con DI ha demostrado tener un efecto ne-
gativo sobre el bienestar de los padres (Hartley et
al., 2012). Pero, ademas, Ouyong et al. (2010) mos-
traron que estas familias tenfan mayor carga econ6-
mica e impacto en el empleo que otras familias. Los
efectos fueron mas altos cuando tenfan mdltiples
hijos afectados por el SXF.

Otro de los temas abordados en las investigacio-
nes son la esperanzay el optimismo hacia el futuro
(Hartley et al., 2012; Lewis et al., 2006; Raspa et al.,
2014; Wheeler et al., 2008). Algunas familias pueden
ver el sindrome como un desafio casi insuperable,
sin saber qué hacer frente a las dificultades funcio-
nales y emocionales. Los altos niveles de pesimismo
paternal pueden ser problematicos porque pueden
contribuir al estrés de los padres, servir como ba-
rrera en la evolucion positiva del nifio y hacer menos
uso de los servicios terapéuticos disponibles (Abbe-
duto et al., 2004). Otros, por el contrario, pueden ver
el futuro de su hijo de forma positiva, con esperanza
y optimismo, lo que repercute en un estilo de crianza
mas calido, un entorno familiar mas cohesionado, el
uso de estrategias de adaptacion mas adecuadas y
una mejor salud psicolégica en los padres (Hartley
etal., 2012; Raspa et al., 2014; Wheeler et al., 2008).
Estos resultados ponen en evidencia la necesidad de
hacer consciente a los profesionales e instituciones
gubernamentales de las implicaciones concomitan-
tes al hecho de tener esta alteracion genética que
puede afectar de distinta manera, a distintos miem-
bros y al sistema familiar en su conjunto, incluida la
familia extensa. Por lo tanto, son necesarios mas es-
tudios que busquen la manera de mejorar los efec-
tos de este trastorno en las familias en funcién de
sus necesidades.

Al margen de los resultados, es importante se-
nala que en los estudios revisados se ha encontrado
una serie de limitaciones que se enumeran a conti-
nuaciény que se han de tener en cuenta a la hora de
interpretar los resultados.

En primer lugar, en casi todos, el tamafio de la
muestra es bastante pequefio, a pesar de que la al-
teracion genética es responsable del 30-40% de los
casos con diagndstico de DI (Bailey, 2012). Elincre-
mento del nimero de participantes en los estudios
podria aportar conclusiones mas concluyentes en
los resultados.

Segundo, en muchos de los estudios se han uti-
lizado datos facilitados por medidas del autoinforme
que arrojaron estimaciones bajas de la consistencia
interna, lo que significa que podrian no ser las me-
didas méas apropiadas para evaluar a los miembros
de estas familias, con caracteristicas, como se ha co-
mentado, particulares. Incluir informantes externos
u otros familiares en los estudios ayudaria a aclarar
muchos interrogantes.

Tercero, solo dos estudios son longitudinales. La
gran variabilidad individual, los cambios evolutivos
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en las caracteristicas del sindrome, los retos relacio-
nados con el cuidado y la educacién de los hijos y la
necesidad constante de acceso a mliltiples servicios
hacen pertinente el estudio del funcionamiento fa-
miliar a lo largo de la vida, por lo que, estudios lon-
gitudinales seran de gran interés para analizar
dimensiones de la adaptacién de la familia todavia
no abordados en profundidad.

Finalmente, otra limitacién es el participante
sobre el que se centra alguna de las investigaciones.
En unos casos, se circunscribe a un miembro espe-
cifico del sistema familiar, generalmente la madre,
olvidando que tanto la madre como el hijo forman
parte de un sistema familiar mas amplio. En otros,
porque no cuentan con un grupo control, por lo no
se puede determinar, en concreto, cdmo determina-
das variables afectan a madres de nifios con SXF de
manera diferente a otras madres con hijos con dis-
tinto desarrollo.

La revision realizada nos permite decir que la
adaptacién al hecho de tener un hijo con una disca-
pacidad como el SXF es un fenémeno vivido y expe-
rimentado de manera (inica por cada padre o madre.
La mayoria de las familias experimentan una adap-
tacion positiva que no esta exenta de retos y dificul-
tades, maxime cuando el hijo presenta conductas
problema o hay mas miembros afectados por la al-
teracién genética, pero que se afronta mejor con
apoyo social y buenas relaciones maritales. Es de
vital importancia seguir investigando sobre este
tema ya que un mayor conocimiento ayudara no sélo
a entender las potencialidades y capacidades de
estas familias para hacer frente a las adversidades,
sino también a otras personas en situaciones simi-
lares. Realizar investigaciones en otros paises con
otro tipo de caracteristicas socioculturales, como
pueden ser los latinoamericanos y publicar trabajos
como este en idiomas en los que existe poca infor-
macion, ayudara a mejorar la labor orientadora de
muchos profesionales al responder a necesidades y
expectativas reales de las familias con SXF.
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Figura 1. Diagrama de flujo segin Moher et al (2009)

Registros identificados Registros identificados

con las bases de datos por otros medios
(n=80) (n=6)

| |

Registros duplicados
(n=18)

Estudios excluidos (n=23)
Influencia de la familia en el desarrollo y conductas de sus hijos (n=17)

Heredabilidad del sindrome (n=6)

Estudios sometldos a criterios
de seleccion ( —35

Registros excluidos (n=33)
[ Registros examinados Discapacidad en general u otras etiologias (n=11)
(n=68) Diagnoéstico y caracteristicas del SXF (n=18)
No acceso completo (n=4)

Estudios incluidos en la revision
(n=12)

REVISTA ARGENTINA
Vol. XxVIIl @ DICIEMBRE 2019 | DE CLINICA PSICOLOGICA



BEGONA MEDINA-GOMEZ Y VITOR FRANCO

(s)aiped :d ‘(s)aipep ;I ‘(ooidn ojjouesaq o) 0o1d]| ojusiweuolounS ;| 4 ‘elsiny oJjoads3 [ap oulojsel] 3| ‘UMoQ 8p swolpulsS (S ‘[IBel4 X swolpulS :4XS ‘BloN

‘(098 A [e100S ‘00NRWOS)
s0}deouooojne ap 0jsal |8 Us IU 4 SO| U0D Selousisjip Us)sIXa ON

(9'7)5 6€ 21pEN

(8')5 ey aiped

14

628 (G114 (el oyaipen

*as odnub |ap se| uod ou olad ‘| 4 uod soliy Sepsol  oAEURG £ |eSIaASUBL | (ev)g8 (51)as  (£9), vy aiped (06) 800Z “Ie1
“" gp o)deouooone A sensy  oAejuen) o e alpew A aiped  ‘luigniay)
ap se| anb |euosiad oydeouoooine J0ad ususl} 4XS UOD SOUIU ap |\ SeT (cg)g1L  (g)) 4XS as
'sodnib sel} SO| 8138 SelOUBIB)IP US)SIXS OU S311$8 |8 UJ (0°8)1°9¢ 81pe\
(8'8)G'6€ @Iped
4XS
‘I Se| ep so.s8
G [e100s ojusiwelsie A - “
&) .:m afnjul ofly |ap eonpuod | A |eos okode ap pepijiqiuodsip e S1156 ‘QUnIny [0 BI0EY B2 onjeyena A EsioAsuRl]  (sh4)vz9 xS (g'g)5'g¢ (101) seipep 8002 “Ie
eAisod epi ap pepijeo eun ap ugiodsoiad e us aAnjul owsiwpdo |3 j OAlB}IUEND) salpe|\ EREIEETY
. s -ueladse ‘epiA ap pepijeD
|esauab uoioejqod e| us anb [enfi epia ap pepi[ed ns ap uglpdaoiadoiny
“BJONPUOD 8P Seuws|qold uoo soulu uood sejjenbe sjuswiepadse  “(owsiwido ‘ezueledsa
‘enpebau uoioeidepe eun e sjqeseuna sew Jes ddaled odnibgns  ‘epia ap pepijed) eAlysod e o
; . (8'9)5'G¢ 800C le
un osad eaysod ugioeidepe eun uejuswiiedxe |\ se| ap euoAew e uoloejdepe A (el ‘pepals  OAjeJjUBND  [BSIBASEL] (v)9 4XS ot (801) salpely o Kot
‘I eped Jod eojun eisuew ap -Ue ‘ugisaidap ‘sousa) PEN 1o feled
OPIAIA [eUOISUSWIIPINLU OUSWOUS) Un Jas a0aled eulsjew ugloejdepe e enjebau uope)depy
'sofly so| ap ojusiw
'solly so| ap ojusiwenodwod  -epoduwiod |8 Us eulslew oo
[0 us Ssejesned so8le Jaus) sosled ou eulsjew ensnbue e ensnbue e| ap ojoedul - ze)zu 14 . (0s1) 1002
. neyuenD)  [esisnsel] il ouewIsH (6'%)0 81pEIN .
eUIs)eW pepaisue 0 ugisaidap | 81qos 0j08)e |8 A eulsjew ensnbue | (ze)eolL alpew Aaiped  “|e18 ||BH
Jaus} usdaled 4xS UIs 0 U0 Solly SO| 8p BjoNpuUod 8p sews|qoid SO  Us Soulu Sof ap ews|qold X8
SEJoNpuoo se| ap ojoedw|
‘ellew uoioeal el ap pepljed | ap |\ se| A ofiy [op seonsiiajoelen (leluowiyew ugioeyal
Se| 8p PBIOUBNJASUOD SO Iejiwe) Salsa [@ anb UBIOpISUOD d SO £ |e1oos okode) Jejjiwe} e (£°6)g'6€ Solpen (o¥) 900z “le1e
‘|e1oos okode openoape A [eLew UQIooe)siles euang  ojusiweuoiouny A (1eijiwey onjeueny isastell (9B X8 (69)5'Ly seuped  saipew A saiped  ‘AypeDop
‘oBsall ap S8|aAIU SO} U0D anbune ‘leuosiad sa.sa ua sopejsnle |\ A d £ jeuosiad) sans3
XS U092 sofly ap |\l se| anb ofiy ns ap evo.doal BIUBDISD SOUSW UBIJUSS e
Vv31+4XS odnib |op |y se| oiad [euoioipe efiied aiayuoo ou owsine (3 _ mmw___wu_m_ﬁ _MMM_NM 62679} (61) mwv (e N:Am.v mw Wi
"BPIA B| U0 [eIBUSD UQIddBJSIieS US |U Uoisaidap _ mo.“mp ——— w_v OAjejuUeN) |esiaAsuel]  (#'Z)9l 6 Levy (L¥) sa1pey owm_msm_
Us Sejoualajip uajsixa oN S solly uoo | se| anb salejjiwe) sojolyuod o~ _ooﬂ. ¥ mw_“m._ (re)gsl ,.\Am._.w“_xw W Wﬁ._.ixw o sima
sew ap uewdojul ‘sejsiwised sew y3| uis A uoo 4xS sofly uoo | 109|00lSd eseualg 61)4XS VoI9EY XS
sopejnsay sepezjjeue sajqeLEA mwn_vmu_w_w:,w ouasiq s_ﬁwmum_ moM_:-N._w (La)w pep3 -Eh%mmoo._w”““.m"_ —
N ¥
sopejnsay Opol3N soly soj ap sojuedioijued At

seoljsiiaoeIe)

633

SOpEeUOIDD3]9S SOIPN}Sa ap sopejnsal A ugidew.iojul g ap uswinsal-olpend | ejqel

CA PSICOLOGICA

REVISTA ARGENTINA
DE CLINI

Vol. XXVIIl @ DICIEMBRE 2019 |



