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RESUMEN

El sindrome de Down es una entidad clinico-genética cuyo impacto familiar tiene su origen desde la notificacion del diagnostico. La
manera como se imparta esta noticia y el afrontamiento por parte de los padres pueden definir la aceptacion del nifio con esta condicion.
Objetivo: Evaluar las circunstancias de notificacion del diagnostico del sindrome de Down y precisar las actitudes, reacciones,
conocimiento y preocupaciones de los padres, en relacion a la condicion de su hijo.

Pacientes y Métodos: Se realizd un estudio observacional, descriptivo y transversal, en el cual se aplicé una encuesta validada
previamente por expertos, a 30 padres cuyos hijos presentan el diagnostico de sindrome de Down.

Resultados: El diagnostico de sindrome de Down se realizd en etapa postnatal en 93,33% de los casos. El escenario de comunicacion
del diagnostico fue en un ambiente tranquilo y privado en 86,67%, con participacion de las madres con bebé en brazos en 76,67%. Ante
la noticia, se identifico 60% de apoyo de la pareja y 66,67% del grupo familiar.

Discusion y conclusion: La notificacion del diagnéstico del sindrome de Down a los padres cumple en la mayoria de los casos con las
condiciones ideales descritas en la literatura. Se debe promover el diagnostico prenatal en aquellas embarazadas con riesgo de tener hijos
con sindrome de Down, para que se promueva una aceptacion temprana y lograr el apoyo familiar y médico adecuado
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PARENT’S REACTION TO THE COMMUNICATION OF THE DIAGNOSIS OF A CHILD WITH DOWN SYNDROME.

SUMMARY

Down syndrome is a clinical and genetic entity whose family impact originates from the notification of the diagnosis. The way in which
this notice takes place and coping by parents can define the acceptance of children with this condition.

Objective: To evaluate the circumstances of notify the diagnosis of Down syndrome and clarify the attitudes, reactions, knowledge and
concerns of parents regarding their child's condition.

Patients and Methods: A descriptive, observational and transversal study, in which a poll previously validated by experts was, applied
30 parents whose children have diagnosis of Down syndrome.

Results: The diagnosis of Down syndrome was performed in postnatal stage in 93,33% of cases. The communication scenario of
diagnosis was in a quiet and private environment in 86,67%, with participation of mothers with baby in arms in 76,67%. At the notice
were identified 60% of partner support and 66,67% of the group family.

Discussion and conclusion: Notification diagnosis of Down syndrome to parents comply in most cases with the ideal conditions
described in the literature. Should promote prenatal diagnosis in those pregnancies at risk of having children with Down syndrome, early
acceptance to be promoted and achieve family support and adequate medical.

Key Words: Down syndrome, Diagnosis, Communication, Parents, Family.

ARTICULO ORIGINAL

INTRODUCCION

El sindrome de Down (SD, OMIM 190685) es una alte-
racion clinico-genética, producida por un cromosoma extra
en el par 21, presentando 47 en lugar de los 46 normales (1).
El tinico factor de riesgo hasta ahora documentado es la edad

1. Estudiante del Quinto Afio de Educacion Media. U.E. Teresa Titos.
Meérida.

2. Pediatra Puericultor. Profesor del Departamento de Puericultura y
Pediatria. Universidad de Los Andes. Servicio de Neuropediatria.
Instituto Autonomo Hospital Universitario de Los Andes. Mérida.

3. Pediatra Puericultor. Pediatra del Ambulatorio Urbano III Venezuela.
Profesor invitado del Departamento de Puericultura y Pediatria.
Universidad de Los Andes. Mérida.

4. Profesor Asistente de la Unidad de Genética Médica. Departamento
de Puericultura y Pediatria. Universidad de Los Andes. Mérida,
Venezuela.

3er lugar trabajo Libre Jornadas Andinas de la SVPP. San Cristobal
Tachira 2013.

Autor corresponsal: Janeth Calderén. E-mail: janethcalde@hotmail.com

materna avanzada, el cual se incrementa notablemente a par-
tir de los 35 afios (2). E1 SD es la alteracion cromosdémica mas
viable y con frecuencia puede ser diagnosticada en primera
instancia en base del conjunto de sus rasgos clinicos (3).
Segun el Estudio Colaborativo Latinoamericano de
Malformaciones Congénitas, la incidencia en nuestro pais es
de 1,49 por 1.000 y en Latinoamérica de 1,88 por 1.000 naci-
dos vivos, estudio que evidencia una tendencia al aumento de
este trastorno en la region (4).

Al nacer un niflo, se conjugan una serie de elementos bio-
logicos, psicoldgicos y sociales que hacen que este momento
esté lleno de grandes expectativas. El parto y el alumbra-
miento son momentos de gran ansiedad por el riesgo a que se
someten la madre y el hijo, sin embargo para los padres esto
tiene una grata recompensa que es el nacimiento de un nifio
saludable. Muchas veces esta recompensa no es la esperada,
viéndose afectada por el diagndstico de una alteracion con-
génita (5). Cuando una familia recibe la informacion que el
nifio que espera o al momento de nacer presenta el SD, se

ARCHIVOS VENEZOLANOS DE PUERICULTURA Y PEDIATRIA 2014; Vol 77 (2): 71 - 74

71



Reaccion de los padres ante la comunicacion del diagnostico de un hijo con Sindrome de Down.

puede afectar la estabilidad de la pareja, como el de su entor-
no familiar. Por otra parte, el estado de salud del nifio, puede
alterar este importante periodo, por lo que el equipo de salud
perinatal debe elaborar anticipadamente las estrategias que
faciliten y refuercen, al momento del diagnostico, el apego y
la vinculacion afectiva, especialmente luego del parto (6). Es
fundamental emplear un lenguaje adecuado al momento de
impartir alguna informacion y respetar las etapas por las cua-
les atraviesan los padres, cuando su nifio nace visiblemente
distinto de los demas, pues ello influye inevitablemente en la
capacidad de integracion en la familia y en la sociedad.

Torres et al (7) investigaron la percepcion de las madres
referente al contenido de la informacion del diagnéstico de
SD desarrollado en la Universidad Federal do Rio Grande do
Norte, en Brasil. A través de un cuestionario semi-estructural
se encontrd que 90% de las madres recibieron el diagndstico
de SD después del parto y fueron comunicados por el médico
pediatra en 75%. Este estudié concluyd que las madres per-
ciben el diagnostico de forma tardia, inadecuada e insufi-
ciente, lo que generd sentimientos de negacion, tristeza, ira,
adaptacion y reorganizacion. Por lo general, el diagnostico
posparto desencadena tension, angustia y estrés, junto con
shock, ira, e incluso miedo (8,9), por ende el procedimiento
mas adecuado es dar la noticia lo mas pronto posible. El pre-
sente estudio pretende describir la percepcion de los padres
ante la comunicacion y confirmacion del diagnéstico de un
hijo con SD en la Unidad de Genética Médica de la
Universidad de Los Andes.

METODOS

Se realizo un estudio observacional, descriptivo y trans-
versal, el cual se aplico una encuesta a 30 padres de nifios
con diagndstico clinico y citogenético de SD durante el peri-
odo enero-marzo de 2013, evaluados en la Unidad de
Genética Médica de la Universidad de Los Andes.

La encuesta presentd preguntas abiertas y cerradas, la
cual fue validada por tres expertos en el area, siendo realiza-
da previo consentimiento informado. Este instrumento per-
mitié determinar datos como la edad materna y paterna al
momento de concebir al nifio con SD, procedencia y estrato
socioeconomico segun el método Graffar modificado por
Meéndez Castellano (10), antecedentes familiares con esta
condicion genética y datos inherentes a la percepcion y ac-
titud de la notificacion del diagnostico, asi como el conoci-
miento y preocupaciones en relacion a su hijo. Para el anali-
sis descriptivo de las variables se utilizaron frecuencias ab-
solutas y porcentajes.

RESULTADOS

Para el momento de la comunicacion del diagnoéstico las
madres presentaron un rango de edad de 16 a 48y los padres
de 18 a 60 anos. La poblacion encuestada fue proveniente del
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estado Mérida en 70,00%, estado Tachira en 20,00%, estado
Barinas 6,67% y region del Sur del Lago, estado Zulia en
3,33%. Desde el punto de vista socioeconémico de acuerdo
con el método Graffar modificado por Méndez Castellano, la
poblacion se clasifico en estrato IV (pobreza relativa) en
40,00%, estrato V (pobreza critica) en 23,33%, estrato II
(clase media alta) en 16,67%, en estrato III (clase media
media) en 13,33% y en estrato I (clase alta) en 6,67% (Tabla
1). Solo en dos casos se indicaron un antecedente familiar
con SD, de los cuales uno es un tio materno y el otro es un
primo hermano paterno.

La comunicacion del diagndstico clinico de SD se realizo
en 93,33% en la etapa postnatal y so6lo en 6,67% en el perio-
do prenatal por estudio de amniocentesis. Se comunicé in-
mediatamente después del nacimiento en 20 casos, después
del alta hospitalaria en 4 casos y en igual nimero mucho des-
pués del nacimiento. La comunicacion fue hecha por perso-
nal médico en 100%, sin embargo so6lo se realizd por perso-
nal médico especializado en 16,67%.

La comunicacion del diagnostico confirmatorio con estu-
dio citogenético se realiz6 en 73,33% en reunion con el mé-
dico genetista. Las entrevistas para las notificaciones se rea-
lizaron en un ambiente privado y tranquilo acorde a la cir-
cunstancia en 86,67%, y de acuerdo a la apreciacion parental
se dedicé tiempo suficiente para la notificacion del diagnos-
tico en 76,67% de los casos.

Las condiciones en las cuales se dio la noticia del diag-
néstico clinico de SD, fue dada a la madre con su hijo en bra-
zos en 76,67%, a ambos padres con su hijo en 16,67%, y
madre con algun otro familiar y el hijo en 6,66%. La actitud
del comunicador del diagnoéstico fue percibido como cola-
borador y sensible en 53,33%, atento y comunicativo en
36,67% e indiferente o desinteresado en 10%.

Las actitudes de los padres ante la notificacion del diag-
néstico del SD se resumen en la (Tabla 2). Las preocupacio-
nes de los padres con un hijo con SD, se relacionan sobre su
salud en 33,33%, desarrollo educativo en 30%, aceptacion
social en 20% y su incorporacion al ambito laboral y profe-
sional en el futuro en 16,67%.

DISCUSION

Hasta el momento, el tinico factor de riesgo en la apari-
cion del SD corresponde la edad materna avanzada (2), no
obstante, esta entidad puede aparecer a cualquier edad. La
mayoria de los encuestados recibieron el diagnostico en la
etapa postnatal. Bryant et al (11) recomendaron el diagndsti-
co prenatal independientemente de la edad materna, y
Abdelmoktader et al (12) sefalaron la preferencia que las ma-
dres deben ser informadas lo mas tempranamente posible. De
acuerdo a la Declaracion del Consenso sobre el diagndstico
prenatal del SD (13) y Bryant et al (11) concluyeron que el
diagnoéstico temprano permitiria a los padres reunir mas infor-
macion, prepararse personalmente y a los familiares acoger el




Tabla 1. Edades, procedencia y estrato socioecémico segun el método
Graffar modificado por Méndez Castellano de los padres encuestados.
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Tabla 2. Actitudes parentales en relacién a la
notificacion del diagnéstico del SD.

Edad Materna Edad Paterna Procedencia Estrato Actitud del receptor de la noticia
Numero (afios) (afios) (estado) socioecomico N )
1 26 32 Mérida 1\ N o
2 16 18 Mérida v Aceptacion 16 53,33
3 45 52 Mérida v Negacién 1 36,67
4 48 53 Tachira Il Indiferencia 3 10
5 39 60 Mérida W, Total 30 100
6 36 38 Mérida | Emociones del receptor al conocer diagnéstico
7 27 32 Mérida I Aceptacion 12 40
8 38 29 Tachira I Temor: 9 30
9 39 45 Mérida v Angustia 8 2667
10 22 24 Tachira W, Rabia 1333
11 28 31 Mérida W Total 30 100
12 32 29 Mérida I Reaccion de la pareja
13 45 51 Mérida v Eegac'oﬁ 15 50
14 41 53 Mérida v ceptacion 9 30
15 37 42 Tachira Y, Indiferencia 6 20
16 18 21 Barinas M Total 30 100
17 22 27 Zulia Vv Actitud de la pareja
18 19 20 Mérida Y, Apoyo constante 18 60
19 36 34 Mérida i Sin apoyo 1240
20 34 36 Mérida I Total 30 100
21 27 29 Barinas v Reaccion de resto de familiares ante la noticia
22 35 41 Mérida v Aceptacion 20 66,67
23 41 43 Mérida Y, Negacién 6 20
24 37 39 Mérida v Indiferencia 4 13,33
L. Total 30 100

25 % 34 Mérida I Fuente: Ficha de recoleccion de datos.
26 36 43 Mérida 1
27 28 40 Mérida | por su pareja, como debiera ser fomentado. En
28 37 42 Tachira \Y la consulta se debe ofrecer informacion actua-
29 44 49 Mérida Vv lizada sobre el SD, resaltando los aspectos po-
30 19 22 Téachira v sitivos, asi como enfrentar los diversos proble-

Fuente: Ficha de recoleccién de datos.

nacimiento del niflo, recomendar el tipo y lugar apropiado
para el parto, e incluso preparar al personal sanitario para que
actue en funcion de las necesidades del neonato.

Por su parte, las madres prefieren que la persona encar-
gada de notificar el diagnostico sea dada por un médico
(12,13), tal como ocurrié en esta investigacion. Segun
Krahnet et al (14) el diagnostico debiera ser comunicado por
un profesional que conociera a los padres, cuidando el ritmo
de la conversacion para que pueda ser seguido por los mis-
mos.

Al analizar el escenario en el cual fue comunicado el
diagndstico clinico, la mayoria de las madres contaban con
la presencia de su bebé en brazos, en ocasiones acompafiada

mas que se pueden presentar. Ademas, se en-
frenta el duelo entre la idea del hijo deseado y
el hijo real y se encaran sentimientos de frustracion, rabia y
decepcion, asi como lo descrito por Skotko& Canal (15).
Ha sido comentada la actitud ineficiente y no profesional
con la que se trasmite el diagndstico de SD a los padres (7).
Esta situacion es contraria a la percibida por los encuestados,
quienes consideraron la actitud del comunicador del diagnos-
tico como sensible y muy profesional, ajustadas a lo reco-
mendado. Las actitudes y reacciones de los padres se deriva
en parte, de la manera como se trasmite la noticia. Las infor-
maciones inadecuadas agravan las conductas de afrontamien-
to y pueden generar concepciones erroneas. En cambio, una
orientacion adecuada y constructiva sobre la entidad, hacen
que la inseguridad se reduzca y que las madres pasen a buscar
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otras alternativas (7). Posterior a la comunicacion del diag-
noéstico viene la etapa de adaptacion en la cual, el apoyo de la
pareja y la aceptacion de la familiar es un factor determinante
pues se esta generando la vinculacion con el nifio (16).

Referente al estrato socioecondmico del grupo familiar,
la poblacion estudiada estd compuesta por 63,33% por fami-
lias en estrato IV y V (pobreza relativa y critica), en las cua-
les pueden presentarse menos expectativas para sus hijos.
Por otra parte, las familias con mejores estratos tienden a
planificar en forma mas ambiciosa y concreta el desarrollo
de sus hijos (17).

Dentro del proceso de duelo se alcanza la etapa de adap-
tacion, el cual se comienzan a preguntar qué va a ser de su
hijo, se exponen las preocupaciones de los padres, el cual se
distinguen las asociadas a la salud y la atencidn pertinente, el
desarrollo educativo desde edades tempranas y el soporte en
centros de estimulacion, y posteriormente la posibilidad de
autogestion e insercion social y laboral (18).

Finalmente, el presente estudio permitié describir las cir-
cunstancias y caracteristicas que rodean la notificacion del
diagnoéstico de SD en la muestra estudiada. Se puntualiza la
realizacion del diagnostico lo mas precoz posible que bene-
ficia el afrontamiento positivo de los padres y favorece la
atencion médica pertinente para cada caso. Se debe por ello,
preparar y sensibilizar al personal médico y especializado
para proporcionar la informacion y el diagnostico de esta
como cualquier otra entidad genética de la mejor manera, y
de esta forma sea asimilado de modo positivo por los padres.
Esta informacion debe ser trasmitida de forma comprensible,
asi como mostrarse abiertos a cualquier interrogante de los
padres ante el proceso de notificacion del diagndstico.
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