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INTRODUCCION.

Es facil entender que en un campo interdisciplinarultidimensional, como es
la Atencion Temprana (AT), encontremos una enornagieslad de lineas de
investigacion que pueden resultar interesantess aiktintos profesionales que en él
desarrollan su trabajo. Asi podemos hablar de digemerales, como la eficacia de la
intervencién o ciertos aspectos epidemioldgicosresda poblacion atendida, que
pueden o deberian interesar a todos los profes®iisda cual sea su formacion de base
y la especialidad que desarrollen). Pero obviam@mién encontraremos problemas y
lineas de investigacion que pueden interesar deaf@specifica a los distintos perfiles
profesionales e intereses personales que conflpgesarrollan su labor en el campo de
la AT.

Como es logico, no es viable desarrollar aquigdde posibles temas o lineas
de investigacidbn que interesan en AT y, menos aumuisiéramos atender a las
distintas sensibilidades profesionales e intergsasiculares que encontramos en
nuestro campo. Pero si podemos sefalar algunaas lide investigacion, las mas
relevantes y de interés mas general. Empezaremuaankda de la importancia de
profundizar en el estudio de la eficacia de larirgacion y otras actuaciones que suelen
desarrollarse desde AT. Continuaremos sefalandoadgde las muchas cuestiones que
aun quedan por dilucidar, a través de la investigacdesde el campo de la
epidemiologia y etiologia de la discapacidad. Yrdhemos también algunas de las
lineas de investigacion que mas volumen de pulidicas estd produciendo a nivel
internacional en algunos de las patologias y pmélieas que con mayor frecuencia
encontramos en los servicios de AT.
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EFICACIA DE LA INTERVENCION Y DE LAS DISTINTAS ACTUACIONES EN
ATENCION TEMPRANA.

Sin duda alguna, el estudio de la eficacia datkervencion es una de las lineas
de investigacion que mas suele interesar en ATa Berentrada hemos de sefalar que
es también una de las lineas que mas problemagrrepara su desarrollo, por la
incidencia en ella de distintos limites metodolégicy éticos que le afectan: alta
heterogeneidad inter e intragrupo en las muedtiia, de especificidad diagndstica en
las edades tempranas con las que trabajamos, Evolugpida de los curricula,
imposibilidad ética de asignacion al azar de Igetes a grupos de control o distintos
grupos experimentales, aproximaciones conceptdalessas, multidimensionalidad en
los resultados a observar, etc. En trabajos préneasos hecho el esfuerzo de resumir y
explicitar todas estas problematicas (Garcia Sandg98, 2002a) e incluso empezar a
aportar posibles soluciones (Caballero, Garcial&fmg Martinez Segura, 2003).

En décadas anteriores fue ampliamente desarrodladbjetivo de demostrar la
eficacia, en general, de la intervencion. No enoyaiempre se ha dicho que el gran
problema de la AT, cuando hay una deteccion prgcana eficacia real, es que el
problema del nifio puede pasar desapercibido panaaldres que, por ello, no valorarian
el trabajo realizado. Pero este enfoque hoy esal@nsidera superado, buscandose por
tanto el desarrollo de aproximaciones que perngd&dimitar qué enfoques concretos de
intervencion son los mas eficaces, en qué condisiocon qué intensificacion y para
gué poblacion (Andreu, 1996, Dunst, Snyder y Mamkjrl989, Guralnick, 1988, 1989,
1991, 1993, 1997, 1998, Guralnick y Bennett, 198atris, 1993). En este sentido, se
exigen estudios que den un rotundo paso adelameapprten informacion valida para
guiar la direccién de programas especificos devateion. Todo ello a un nivel que
sea util para las actividades diarias de terapeotascos y educadores, y para las
familias. Estas nuevas investigaciones deben detarngué tipo de intervencion es
mejor para quién, bajo qué condiciones y con quesfo metas.

Es en este sentido en el que Guralnick (1993, )188F proponia una segunda
generacion de investigaciones sobre eficacia d&Tlalas cuales deben responder a
estas cuestiones y, en buena medida, aun estdeghaar. Investigaciones que deben
estar basadas en modelos conceptuales concretdssdetollo infantil, en los que se de
una importancia capital a los aspectos ecologicas gstablecimiento de adecuados
vinculos padres-nifio. E investigaciones que tengarcuenta las influencias, en la
familia y en la evolucién del nifio, de multiplestiares de estrés, tanto generales como
especificos del mundo de la discapacidad. Estassiigaciones sobre eficacia de la
intervencion, ademas, deben estar siempre orgaszatbsde una perspectiva
multidimensional: se deben analizar las caraciesistde los programas y su relacion
con una mayor o menor eficacia, pero también lescteristicas del propio nifio y de su
familia, asi como de las metas y resultados espesibuscados por los programas de
intervencion.

Como ya desarrollamos en otro lugar (Garcia San@@2a) y siguiendo a
Guralnick (1993, 1997), en cuanto a las caraciesist de los programas de
intervencion, la investigacion demandada sobreaefic deberia preocuparse por
identificar qué caracteristicas especificas desgstogramas se asocian con resultados
Optimos para los nifios y sus familias. Es necesasponder asi a cuestiones como qué
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aproximaciones curriculares son mejores, con guiéleéa deben iniciarse los servicios a
nifios y familias, con qué intensidad y grado deuetira, cudndo deben enfatizarse
modelos relacionales o modelos educativos, comerdehplicarse las familias, en qué

extension contribuyen o influyen los sistemas deyapsocial a los resultados

evolutivos del nifio, etc.

En cuanto a las caracteristicas del nifio y de sulifa también en este campo
encontramos factores especificos que deben sestigados, tanto por si mismos como
en sus interacciones con las caracteristicas derémgamas que acabamos de apuntar.
Es necesario establecer como influye la severidath dliscapacidad o la situacion de
riesgo del nifio en los posibles resultados de tervancion. Dentro del colectivo de
nifios en situacion de riesgo, debemos plantearstosliar posibles diferencias en la
eficacia de los planteamientos de intervencion segjdipo de riesgo o la combinacion
de factores de riesgo (lo que implica también enhento de factores de estrés
asociados), los cuales podrian tener un impactmaletivo sobre el desarrollo. Dentro
del colectivo de niflos con discapacidad ya estaldees necesario aumentar nuestro
conocimiento sobre su evolucion, su desarrollo s nconcretamente, sobre las
diferencias de la evolucion del nifio en distinip®g de discapacidad; lo que podria
hacer emerger estrategias de intervencion cora@sgiecificidad para cada etiologia o,
al menos, permitirnos conocer las caracteristieatos programas de AT que pueden
ser diferencialmente efectivas para cada tipo gdeagacidad o incluso, dentro de cada
una de ellas, segun el grado de afectacion.

Con referencia a la familia o a las caracteristdada familia del nifio con
discapacidad y su relacion con la eficacia de fognamas de AT, el panorama es adn
mas complejo y con mas posibilidades. Hay que ese aqui la relacion entre el
nivel de riesgo social que vemos en la familia yelspuesta a la intervencion. Por otro
lado, es necesario estudiar en profundidad lasaict@nes que se establecen entre
riesgo familiar (o social) y riesgo biolégico. BEodb caso, estas interacciones hacen
aumentar la complejidad de la situacion de riesgpogden moderar profundamente la
efectividad de la intervencion. Por otro lado, tanaeptualizacion de la familia como
“cliente” de los servicios de AT nos planea nuewe®s. Para empezar es necesario
entender también como eficacia de la intervencédsdtisfaccion de las necesidades
planteadas por ese cliente (FEAPS, 2001, Garcieah®an2002b, 2003a, 2003b) y por
ello incluir esa variable en los estudios a realszibre eficacia de la intervencion o de
los servicios de AT.

Por ultimo, teniendo en cuenta los resultados oasnetstablecidos para la
intervencion, el juicio sobre la efectividad deaéptiede variar de forma importante
segun el tipo de medida de resultados que se em@egun el dominio que evaluemos;
lo cual ha de ser tenido en cuenta a la hora dpitar los resultados. La clasica
evaluacion de resultados en funcion del desarrdéb nifio en las areas motora,
cognitiva, del lenguaje, etc., ha de dejar pasoewvas enfoques de investigacién que se
planteen, como dominios a evaluar, otros aspecio® @l desarrollo del nifio a nivel
afectivo, a nivel de su competencia social, lasomasjde su estado de salud, etc. Mas
aun, la nueva generacion de investigacion debetgalese, a la hora de evaluar la
eficacia de los programas, sus efectos sobre ldidadel nifio con discapacidad en
funcién de variables como cohesion familiar, adaipthad, sistemas de opinion,
creencias 0 expectativas, habilidades para laigsolute problemas relacionados con la
evolucion del nifio o para el afrontamiento de dias fuentes de estrés, sobre el nivel
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de confianza de la familia en sus propias capaegladtc. De alguna forma, es el
cambio de una perspectiva centrada meramente esfidacia de los programas,
servicios y actividades, a otra centrada en losn@& en la calidad de vida de la
persona con discapacidad y los que la rodean (‘gerdl©97). Todo ello sin olvidar
qgue el concepto de calidad también tiene sus Eqmespectivas: la del cliente, la del
profesional y la del gestor; las cuales deberam@esideradas en su justo término para
acceder a una calidad total.

Ademas de todo lo dicho, la concepcién ampliaodgule es y no es AT, con la
gue trabajamos en la actualidad (Grupo de Aten€&mprana, 2000, Garcia Sanchez,
2002b, 2002c, 2003b), hace necesario distinguerelites niveles de actuacién en
nuestra disciplina: prevencion primaria, detec&dntervencion propiamente dicha. La
busqueda de eficacia que hemos comentado hasta sdhoentra fundamentalmente en
el dltimo nivel de actuacion: la intervencién diesobre el nifio, su familia y su
entorno. Aunque no se considere tarea directa si@rofesionales de los Centros de
Desarrollo Infantil y AT (CDIATS) el llevar acab@d actuaciones de prevencion
primaria y deteccion precoz de las necesidadesIgéndy debemos entender que éstas
también forman parte de esa concepcion ampliaddodgue es AT y que los
profesionales de los CDIATs estan indirectamentglicados en ellas a través de la
coordinacién de recursos y sus responsabilidaded agesoramiento técnico de otros
profesionales (Garcia Sanchez, 2002b, 2002c, 2@&tzja Sanchez y Mendieta, 1998,
Mendieta y Garcia Sanchez, 1998). Por todo ellfytlzra investigacion sobre eficacia
de la AT, y especialmente aquella que vaya encatainanalizar la calidad total de los
servicios, debera incluir también la valoracioredtas actuaciones.

EPIDEMIOLOGIA Y ETIOLOGIA DE LA DISCAPACIDAD EN EDADES TEMPRANAS.

El conocimiento de la epidemiologia y etiologidaldiscapacidad en las edades
tempranas en las que nos movemos es, sin dudaaalguma de las lineas de
investigacion que debe preocupar e interesar a plagesionales de la AT.
Especialmente 0 aln mas, desde el momento en g apuntdbamos mas arriba,
empezamos a entender con claridad que es unantasegue incumbe o preocupa a los
equipos de AT, el velar por la prevencion primariéa deteccidon precoz como dos
niveles de actuacion previos a la intervencion iemisma. Y es evidente que ambos
requieren, necesariamente, conocer con precisiGetiddogia, el origen ultimo que
desencadena las distintas discapacidades condasecguele trabajar en AT.

Y lo cierto es que el conocimiento de la etiolodéala discapacidad dista aun
mucho de ser completo. Pongamos por ejemplo, & dat Retraso Mental (RM)
severo, que logicamente es el grado de RM mas décdetectar de forma temprana,
precisamente por su severidad. A principios deétzada de los 90 podiamos encontrar
en textos como el de Lyon y Evrard (1990) una estiom del origen del RM profundo
en la que el 30% se consideraba de etiologia desittan (aunque un 20% de esa
etiologia desconocida se presumiese de origen taienBorcentaje que se elevaba a
casi el 60% si hablamos de retraso mental ligeids dkrcano a nuestros dias, el estudio
de Murphy, Boyle, Schendel, Decouflé y Yeargin-afip (1998) comienza sefialando
la variedad de estimaciones que sobre este asgaciontramos en la literatura
cientifica. Asi, en la bibliografia por ellos reai®, en el caso de RM severo, las
estimaciones de etiologia desconocida variabaninsagtores, desde el 30% hasta el
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57%; mientras que para el RM de tipo medio se @uanun desconocimiento de la
etiologia en una estrecha orquilla de elevadisipoosentajes que apenas iban del 76 al
80%. Ya en el afio 2002, el estudio de revisionizadd por Leonard y Wen (2002),
revisando las investigaciones a este respectogaalals a lo largo de la década de los 90
y primeros afios del siglo XXI, sefiala que, a pesdrcrecimiento exponencial del
namero de laboratorios y de investigaciones didpes) se sigue desconociendo la
etiologia definitiva de entre el 32 y el 75% de to8os con RM. Estos datos siguen
sefialando la necesidad de que la epidemiologimaiffesarrolle protocolos basados en
la evidencia, los cuales permitan alcanzar de faméa eficiente diagndsticos optimos.
Y todo ello sin olvidar que sélo conociendo todas ¢dausas del RM vy la discapacidad
se podria plantear una verdadera labor de prevee&aativa.

Pero no son las lagunas en nuestro conocimieriboe sla etiologia de la
discapacidad el Unico aspecto que aqui podemostapu@on respecto a la
epidemiologia y con claras implicaciones practidasara a la intervencion, debemos
mencionar la necesidad de profundizar en el corientm y delimitacion de los
multiples problemas que con frecuencia asocia @talqgia principal. A partir de los
datos aportados por Murphy y cols. (1998) podeneocémo el RM de grado medio o
severo aparece asociado a otras problematicas &da 1). Pero no es soélo el RM el
gue se asocia a otros problemas o discapacidadéss Eltimos afios, se ha insistido en
hacer ver que la Paralisis Cerebral no es un trastmotor sin mas (Garcia Sanchez,
1999, Ponces, 1997), ya que en unos porcentajes eteurpdos de casos, junto al
problema motor encontramos epilepsia, déficits @@aies, problemas perceptivos,
alteraciones de la alimentacion y, por supuestiicidecia mental (véase, por ejemplo,
las series de Hagberg, Hagberg y Olow, 1975, 19843, Hagberg, Hagberg, Olow y
von Wendt, 1989, 1996). Y no son los Unicos ejesiglee podriamos poner.

mFZhélio SSVI\gro RM
Epilepsia 4-7% 20-23% —
Paralisis Cerebral 6 - 8% 30% —
Defic. sensoriales 2% 11% —
Autismo — —  9-20% S eavers
Desorden desarrollo — — 11%

Tabla I.- Porcentajes estimados de asociacion tlasteMental (RM) a distintas patologias y
problematicas especificas. Adaptado a partir deolluy cols. (1998).

En todo caso, conocer las patologias asociadaada discapacidad y su
distribucion y comportamiento, es un problema apid®gico que requiere de
investigacion especifica que vaya profundizandoserresolucion. Pero es también
especialmente interesante en AT ya que determinadpectos de la intervencion
pueden organizarse a partir de este conocimienttemmldgico, lo que nos puede
permitir desarrollar mas eficazmente una actuacifen prevencion secundaria,
facilitando la deteccidn precoz de esas patologpaiadas o anticipandonos a su posible
aparicion en algunos casos.
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Otro problema epidemioldgico interesante en naesaampo de trabajo es la
incidencia diferencial de las discapacidades em c&xo. Desde hace varias décadas
diversos autores han sefialado la desventaja del m@sculino en las edades mas
tempranas para muchos problemas de salud (Naewe VIBught, Blane y Tatter, 1971,
Karlberg, Golding y Bolander, 1990, Taylor, 1981int&r, 1972). En el mismo sentido,
estudios acerca de la prevalencia y epidemiologidigtintos problemas asociados con
necesidades de AT o necesidades educativas eggedi@n sefialado también una
mayor prevalencia en el sexo masculino de trassomoialmente no ligados al sexo,
como la pardlisis cerebral (Kiely, Lubin y Kiely984, Murphy, Yeargin-Allsopp,
Decouflé y Drews, 1993), la hidrocefalia (Fernélagberg, Hagberg y von Wendt,
1986), los traumatismos craneoencalicos (Goldstdiavin, 1987), o las disabilidades
motoras (Rumeau-Rouquette, Mazanbru, Mlika y Degd882).Tradicionalmente se
viene aceptando la existencia de una incidenci&ktieentre 1.4 y 1.9 veces mayor en
el varébn que en la hembra (Leonard y Wen, 2002, plry cols., 1998), y
especialmente en edades tempranas, ya que admttiradolescencia incluso algunos
autores dejan de encontrar diferencias entre sexogjéndose después los porcentajes
por la mayor longevidad del sexo femenino (Leoryavden, 2002).

El factor bioldégico que explica parte de esta rdifiee distribucion de la
discapacidad por sexos es, l6gicamente, la varieldadondiciones discapacitantes
asociadas al cromosoma X (Chelly y Mandel, 2001tjriRgion y col., 2000, Tariverdian
y Vogel, 2000). Entre ellas encontramos, por supyds anomalia genética que
conocemos como Sindrome X-fragil, distintos errocesgénitos del metabolismo,
varias formas de distrofias musculares (entre 8lashenne), etc., pero también deben
existir otras condiciones ligadas al cromosoma X raal identificadas. A estos factores
biolégicos debemos unir una estadisticamente deatlasmayor mortalidad e incluso
morbilidad en el sexo masculino durante las primesdades e incluso la etapa
intrauterina (ver Leonard y Wen, 2002 para unasiéride los estudios mas recientes).
Pero a pesar de todas estas justificaciones baalsgiiertos resultados apuntan a que,
después de realizar los ajustes pertinentes sadimlegéa ligada al cromosoma X y
distintas variables relacionadas, los varones miguesentando una mayor tendencia a
desarrollar retrasos evolutivos y a presentar mé@ess educativas especiales (ver por
ejemplo, Gissler y cols., 1999).

Hace unos afios tuvimos la ocasion de comprobaanalizar la poblacion
atendida en un CDIAT durante sus diez afios de duaaniento, tanto la mayor
densidad de varones en la poblacion atendida, ¢@masible interferencia de variables
sociales que podrian influir diferencialmente erbassexos (Jappain, Garcia Pifero,
Garcia Sanchez y Peral, 1999). De los 156 nifi@géamlidos en el CDIAT de Aguilas
(municipio costero de la Comunidad Autbnoma de yycdesde 1988 hasta 1997, 109
fueron nifios y solo 47 nifias. Ello supone que ehsi0% de la poblacién atendida
habian sido varones. O lo que es lo mismo, en B4ATC se acogieron a 2.3 nifios por
cada nifa (ratio 2.3:1, a favor del sexo masculino)

Este resultado apoyaba el obtenido por estudiokgienismas caracteristicas
realizados en otros CDIATs de la Region de Mure@. ejemplo, la poblacién atendida
desde 1981 hasta 1994 por el Centro de AT de ASHRAP (Asociacion para el
Tratamiento de personas con Paralisis Cerebrad,agpesar de lo que puede hacer
pensar su hombre atiende todo tipo de patologiashién fue predominantemente del
sexo masculino. En concreto, en ASTRAPACE, el 3%.6de los 307 nifios/as
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atendidos por el servicio de AT de la Asociaciondeho periodo de tiempo fueron
varones, por solo un 40.39% de niflas (Garcia SancBaballero, Mendieta y
Castellanos, 1994). Sin embargo, aunque en ASTRAPW#@&Gbién se observd un sesgo
por el mayor numero de nifios varones atendidastia apenas alcanzaba a ser 1.5:1.
La diferencia entre ambas ratios es ya interessintaemos en la cuenta de que en el
CDIAT de Aguilas encontramos un porcentaje muy aléo poblacion atendida por
problemas o retrasos en la adquisicion del lenguaje

Ademas de este dato analizamos también la posiittencia de diferencias
entre los dos sexos en las edades de inicio dahtr@nto en AT, su duracion, edad de
baja en ese tratamiento o edad de la consultanextealizada (casos, estos ultimos, en
los que se consider6 suficiente abordar el probl@gehaifio a través de un programa de
seguimiento). Como vemos en la Figura 1, si bietiex$o que, en general, el inicio del
tratamiento de AT y la edad de baja en dicho tregatm suelen ser mas bajas en las
nifias, solo en el caso de las consultas externagreeian diferencias estadisticamente
significativas (F[1,98]= 12.16, p=.001), con una a@d media de consulta
significativamente mayor en los nifios (media= 5%r&kes de edad, SD= 17.03) que en
las nifias (media= 41.77 meses de edad, SD= 20U84. interpretacion de este
resultado podria estar en la influencia de las e@miones socialmente atribuidas a
cada sexo. Asi, los padres del varén esperan miaas@n mas la consulta), ¢ quizas por
gue les cuesta mas asumir una posible deficiencexesidad en su hijo varén?.
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Figura 1.- Diferencias de sexo en la edad mediaab y cese de la experiencia de
Atencion Temprana y en la duraciéon media del prograde tratamiento
(Jappain, Garcia Pifiero, Garcia Sanchez y Pef@9) 19

Esta ultima idea ha de ser presentada en tonordgéate, no como una
conclusion del estudio, ya que no se aportaronsdat@ la avalen directamente. No
obstante, si parece importante sefialarla y pldateamo un objetivo de investigacion
en si mismo, especialmente si tenemos en cuefauladancia de datos aportados por
otros autores acerca de la importancia de la etucan la familia y de las diferentes
expectativas para cada sexo en la génesis def@asndia de sexo que luego van a
poder constatarse. En este mismo sentido, Leon®ery (2002) concluyen su analisis
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de las diferencias de sexo encontradas en diferesteidios epidemiolégicos con la

afirmacion de la posible existencia de determirasteiales en las diferencias de sexo
observadas sobre las que seria potencialmentéléldiintervencion desde el sistema
educativo.

Podriamos seguir enumerando lineas de investigacio futuro dentro de este
apartado sobre epidemiologia y etiologia de laaghacidad: investigaciones sobre
nuevas causas de discapacidad, nuevos factoreticgeng su modo de actuacion,
determinacion de la importancia de las infeccioné®uterinas asintomaticas para la
embarazada en la génesis de distintas condiciamesuysan con discapacidad (RM,
paralisis cerebral, prematuridad); conocer la griltia de los malos tratos fisicos y
psiquicos en el mundo de la discapacidad, tantoocfsmtores asociados en su
incidencia, como posible factor etioldgico; etmtdua estos problemas de investigacion
podriamos apuntar otras muchas lineas interesastéesonadas con la epidemiologia y
etiologia de la discapacidad:

* Mejorar los programas de vacunacion (incluyendainas para nuevas
enfermedades infecciosas y ampliando su radio déraentre grupos
humanos que se escapan: inmigrantes, minoriaagfmtc.).

 Identificar métodos para definir grupos homogéngas permitan, a su
vez, identificar causas de RM. Por ejemplo, comidioaniveles de RM
con presencia de otras condiciones neurolégicagupando individuos
por necesidades de apoyo.

» Estudiar la relacion entre factores socioeconémicasros factores de
riesgo: ¢ Cuanto RM medio asociado a factores somi@enicos covaria
también con factores conocidos pre-, peri- y pdates?.

» Conocer cuanta prevalencia de RM asociada a asp&icidgicos (pre- o
perinatales) se debe a diferencias en la calidadadatervencion
sanitaria y al ambiente postnatal.

 |dentificar los factores ambientales (incluyendbideal de cuidados) que
se asocian con buenos resultados o evolucion Oplin@ifio.

INVESTIGACION EN PROBLEMATICAS Y PATOLOGIAS ESPECIFCAS.

Para cada uno de los problemas o patologias gndeahos en servicios de AT
podriamos plantear interrogantes que suponen hagigtineas de investigacion de
interés en nuestro campo. Como es imposible abtodas las posibilidades, optaremos
por plantear algunos de los interrogantes que estmdo abordadas entorno a las
problematicas que con mas frecuencia encontram83 en

RETRASO MENTAL — DISCAPACIDAD INTELECTUAL.

Ademas de los aspectos a investigar sobre RM capleidad intelectual ya
comentados en el apartado de etiologia y epidegiml@odemos sefialar algunas otras
lineas de investigacion demandadas en los Ultifios an la literatura internacional o
ya clasicas en nuestros campos de interés.
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Este ultimo es el caso de los problemas con lstsumentos de medida. Sigue
siendo necesario validar y mejorar los instrumemtesmedida que se utilizan para
valorar el estado del nifio y detectar sus defitéano necesidades. Especialmente
aquellos que utilizamos desde el ambito de la fxit@ o de la educacion. Cuanto
menor edad tiene el nifio, disponemos de instrursanemos validos o mas cargados de
cierta subjetividad. Ademas, la valoracién se cdeaplcuando hay patologias o
discapacidades asociadas (trastorno motor, defieiensensoriales) dificultando
enormemente establecer cual es el nivel de RMekest

A este problema clasico se une en la ultima détzlderivados de las nuevas
definiciones de RM, y ahora Discapacidad Inteldctpeopuestas por la Asociacion
Americana de RM (AAMR) (Luckasson y cols., 199202 Evidentemente, recurrir a
definir el RM en funcion de un Cociente de Intetiga (CI) cuantificable puede
parecer lo mas facil, aunque pueda no ser lo mésuado (especialmente en casos de
nifos pequefios o de plurideficiencias, por los lerobs de los instrumentos de
medida). Por ello, en 1992 la AAMR propuso rompan esta practica (Luckasson y
cols., 1992), incluyendo en la definicion de RMdéficit en dos o mas de una lista de
diez conductas adaptativas y haciéndose hincadet mecesidad de valorar el grado de
RM en funcion de los niveles de apoyo requeridos2@2 se modifican algunas de las
propuestas iniciales propulsando el cambio al qmocee Discapacidad Intelectual
aungue se mantiene el paradigma general (Luckassois., 2002). Estas propuestas
han sido criticadas por no ser compatibles con tfadicionales aproximaciones
biomédicas (Accardo y Capute, 1998). El problemairmdestigacion esta claro: es
necesario validar la nueva clasificacion de lodgsade RM, entre otras cosas para
convencer al colectivo médico acostumbrado al datmérico. Y en este sentido es
necesario conseguir instrumentos que evallen deafedlida la mayoria de las areas
de funcionamiento adaptativo que se proponen enuasas definiciones y permitan,
asi mismo, la valoracion y determinacién de lansigad de los apoyos.

Ademas de estas cuestiones, un andlisis de laiqriga cientifica internacional
(Murphy y cols., 1998), nos hace ver la demandafuferas investigaciones que
permitan profundizar en nuestro conocimiento dénfluencia de factores de riesgo
social en la génesis del RM de tipo medio y ligel®Jas distintas causas genéticas de
RM, de la relacion entre RM y la conducta materneadte el embarazo y la posible
exposicion de la embarazada a factores de riesgtuyendo el tabaco, ademas del
alcohol), de la influencia de las infecciones iatesinas asintomaticas para la
embarazada en la génesis del RM, de la influeneiacandiciones perinatales,
especialmente la prematuridad y el nacimiento @a peso y su relacién con distintos
grados de RM. Igualmente interesan las nuevas ipdaides técnicas para el
diagndstico prenatal, por ejemplo a través delisisale células fetales en la sangre de
la mujer embarazada o del volumen de actividad, fea distintas condiciones que
conllevan RM; e incluso de nuevas terapias génigss podrian llegar a utilizarse
intradtero (Alexander, 1998, Ye, Mitchell, NewmaBgtshaw, 2001).

BAJO PESO Y PREMATURIDAD.

La prematuridad y el bajo peso en el nacimientodas condiciones que aun no
siendo excesivamente frecuentes en el volumendetaifios nacidos, si lo son entre la
poblacién de nifios que acuden a los servicios dePafa empezar, el mero hecho del
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nacimiento del nifio con muy bajo peso supone yasiinacion estresante especial para
la familias y la madres, siendo conocido que al@dd de ese nifio estd con frecuencia
marcado por su temperamento problematico, su r@auesponsividad, sus problemas
de alimentacion y su llanto muchas veces dificilimkerpretar. Muchas veces esa
prematuridad y/o bajo peso neonatal aparece aso@aémas con RM, lesiones
neurolégicas que desencadenan problemas neuromotizie tipo de la Paralisis
Cerebral o meros retrasos del desarrollo. ElI voturde publicaciones en revistas
especializadas que tengan por protagonista estkgnmp infantil es enormemente
amplio. En las ultimas décadas se han producidsiderables avances en la atencion y
cuidados dispensados a estos nifios, lo cual hacrgg® en una mejora de sus
posibilidades de supervivencia, aunque aun no teagaontrol sobre muchas de las
causas desconocidas que desencadenan un partdycemal nacimiento de un nifio
con bajo peso. En cualquier caso, esa mayor sweecia ha conducido a un aumento
del interés por conocer como se van desarrollastls enifios; y no sélo aquellos que
guedan con graves secuelas.

Estos mismos estudios han ido sufriendo una enoiwc lo largo de las dltimas
décadas. En los afios 80 los estudios realizadas sbliema solian lleva a cabo un
seguimiento de los nifios durante los dos primeias @e vida o poco mas. Ademas
estaban especialmente centrados en analizar las d¢&s mortalidad y de problemas
mayores en esta poblacion de riesgo. Poco a pecorfisurgiendo estudios que hacian
un seguimiento de los nifios hasta la edad escBlapropio paso del tiempo fue
permitiendo a los equipos de investigacion mantexieseguimiento de muestras
concretas (Achenbach, Howell, Auki y Rauh, 1993)étbach, Phares, Howell, Rauh y
Nurcombe, 1990, por ejemplo). Ademas, los invedigas empezaron a preocuparse
por una morbilidad cada vez mas sutil. Asi ha emgeza buscarse la posible
correlacion de las condiciones de prematuridad jp lpeso con dificultades de
aprendizaje, resultados académicos, integraciéornastora, habilidades linguisticas,
anomalias neuroevolutivas menores, retraso psi@aymgroblemas de conducta,
déficits de atencion, déficits neuropsicologicopeesficos, etc. (Aylward, 2002) Todo
ello en nifios que presentaban un Cl en la medsa gblacion o cercano a ella.

En los ultimos afios se ha ido demandando un séutionde estas poblaciones
cada vez a mas largo plazo, superandose ya Id® &ips de edad e incluso llegando a
la adolescencia (Foulder-Hughes y Cooke, 2003,0Faidlein, Minich y Hack, 2000).
Todavia en estas edades se siguen encontrandasdastis de problemas sutiles del
aprendizaje que parece asociarse a la prematuddadio peso (Msall y Tremont,
2002), aunque empiezan a plantearse otras varigbtepodrian servir para diferenciar
entre prematuros con mas o menos probabilidadeseptar, a largo plazo, este tipo de
secuelas de su condicion original (Bohm, Katz-SalamSmedler, Lagerevantz y
Forssberg, 2002). Evidentemente, en el futuro inatedun es necesario continuar con
estas lineas de investigacion abiertas, tantorpajarar nuestro conocimiento sobre las
posibles secuelas de la condicién perinatal inidamo para depurar el colectivo de
riesgo dentro de esa poblacion que requiere un nesjoerzo desde AT.

Desde mitad de la década de los 80 disponemostul@ies que han demostrado
la eficacia de la intervencién en AT sobre estd®sinacidos prematuros o con bajo
peso (Blair y Ramey, 1997), especialmente cuanddrageba de una intervencion
intensiva, que comienza lo mas temprano posiblabjesdo que estd moderada por el
nivel de educacion materna y el peso del nifio aimmanto. Aun asi, siguen
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demandandose estudios que mejoren nuestro conotimgmbre la eficacia de la
intervencion en varios campos:

» la eficacia de programas ecologicos que primen lamastervencion de los
padres que la de los profesionales sobre los nifios,

» la eficacia de programas de intervencion que teegacuenta las habilidades
intelectuales que se observan afectadas mas taréé aprendizaje de esta
poblacion,

* la eficacia combinada de programas de intervenci@lucativos que
comiencen en la unidad de cuidados intensivos ma&ipneon programas
centrados en los padres y en una intervencion gicalo

» lainfluencia de las caracteristicas de la fangjlia desembocan en una mayor
o menor eficacia de la intervencion, etc.

PARALISIS CEREBRAL Y OTROS TRASTORNOS NEUROMOTORES.

También en el terreno de la Paralisis Cerebra) @@ multiples los campos de
investigacion que pueden interesar a los profekerde la AT. Para empezar es esta
una patologiaui genereya que no responde a un factor etiolégico congrestio cuadro
clinico presenta una enorme variedad intersujetdd®i, Watson, Petterson, Blair,
Slee, Haan y Stanley, 1998, Hagberg y Hagberg, ,188&ia Sanchez, 1999, Kuban y
Leviton, 1994). Ello contribuye a que el avance ldemedicina y el continuo
descubrimiento de nuevas etiologias especificastp@stornos y problemas hasta ahora
no filiados, pueda llevar a una disminucién arificde las tasas de incidencia de la PC:
los problemas seguirian existiendo pero ahora lsordrariamos bajo distintos
nombres (Badawi y cols., 1998).

Igualmente, la PC es una patologia caracterizadssgr un problema motor,
pero que suele aparecer asociado a otras diferpatefogias y probleméticas: RM,
crisis epilépticas, problemas perceptivos y seak®mi No hace mucho, nosotros
mismos pudimos comprobar como en nifios pequefioprtddemas de refraccion, a
veces muy graves, estaban presentes. Y lo estaltadas las formas de PC, no sélo en
las de mayor afectacion motora; e incluso aparetdambién en otras patologias
neuromotoras que guardan ciertas afinidades (autaquigién diferencias importantes)
con la PC (Sobrado, Suarez, Garcia Sanchez y U889). Igualmente hemos tenido
oportunidad de constatar como muchos de los pr@senedicos asociados a la PC (y a
otras patologias como Sindrome de Down) condicioaarias primeras edades de la
vida, el seguimiento de un programa de interven@on AT (Garcia Sanchez y
Caballero, 1998, 1999).

También resulta de sumo interés, tras las ultidégsadas de publicaciones que
han ido desligando la PC de la anoxia o hipoxianat como causa desencadenante
principal (empezando quizas por los trabajos desdwely Ellenberg, 1985, 1986), los
resultados de investigaciones que abren nuevapaiagrevenir el problema o nuevas
modalidades de tratamiento (Pettersen y Palmerl)208si, en el campo de la
prevencion resulta interesante observar como henmspasando de detectar una
practicamente no evolucién de los datos sobre [mesia de la PC en mas de 40 afios
(Blair y Stanley, 1997, Boyle, Decouflé y Yeargitisbpp, 1994, Hagberg y Hagberg,
1993, Kavi¢ y Perat, 1998, Kuban y Leviton, 1994, Murphy yscoll993, Rumeau-
Rouquette y cols., 1992), a empezar a estudiangataente posibles relaciones causales
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(Pettersen y Palmer, 2001) entre PC y embarazastgsomultiples, la relacion de la
trombofilia en la madre, feto o bebé con complicaes durante el embarazo que
incluyen preclampsia, pérdida fetal, infarto plaeein y PC, etc. Ilgualmente resultan
muy interesantes los avances en la comprensiéasdpdsibles consecuencias de las
infecciones del tracto uterino y las infecciondslés como origen de cuadros de PC o
de otras problematicas como la prematuridad, tabmo se recoge en el reciente
monografico sobre el tema editado por Nelson y &/ghby (2002). O las nuevas
posibilidades de tratamiento preventivo duranteerebarazo e incluso de la lesién
cerebral a nivel perinatal (Volpe, 2001). Asi colm®resultados obtenidos por nuevas y
ya no tan nuevas intervenciones y posibilidadesptarticas como la toxina botulinica,
donde se demandan estudios que, ademas de valoeéecto sobre el tono muscular,
valoren también resultados mas funcionales e iaclassatisfacciéon de los padres
(O’Donell y Armstrong, 1997), o la rizotomia posterselectiva (Hays y cols, 1997,
McLaughlin y cols, 2002).

En cuanto a la eficacia de la intervencion solste eolectivo, seguimos
careciendo de estudios que maticen como influysrcdaacteristicas del nifio y de su
familia en el éxito del tratamiento. Por otro ladonque existen diferentes escuelas o
tendencias que defienden una intervencion fisicea paodificar las alteraciones
resultantes del dafio cerebral, la efectividad €ifeial de cada una de ellas sigue sin
estar claramente establecida. Incluso varias mwsi sobre el tema (Harris, 1990,
1997, Horn, 1991, Palmer, 1997, Tirosh y Rabino8919Turnbull, 1993), aun no
rebatidas, han cuestionado abiertamente la consecde los objetivos buscados de
normalizacion y mejora de la calidad de los movittie en estos nifios, resaltando la
confusién de resultados reinante. En algunos casoglefiende la necesidad de
profundizar en modelos de intervencion orientadtzseas que enfaticen la adquisicion
de habilidades especificas, mas que el aumenta dmlidad de los movimientos
(Harris, 1997). Igualmente, es necesario en eseetoa incluir, al hablar de eficacia,
la evaluacion de los resultados de programas ckrgran el cliente, en adaptaciones
funcionales, o programas recreativos basados eprntainidad y en la filosofia de la
inclusion.

SINDROME DE DOWN.

La investigaciéon sobre Sindrome de Down (SD) és, duida, un campo
ampliamente desarrollado. No en vano, SD ha pero@medurante mucho tiempo
como la causa individual mas frecuente de RM. A sk une el hecho de que, al
identificarse tempranamente, puedan plantearsefadhdad estudios acerca de la
contribucion de influencias genéticas y biolégicare la conducta (Cicchetti y
Beeghly, 1990). Ademas, desde hace tiempo sabem®seig las personas con SD
encontramos una relativa uniformidad anatomopatcdogn la alteracion de su sistema
nervioso, el cual combina problemas funcionales yesarrollo en las primeras edades,
con problemas degenerativos mas tarde (Chursch&888, Epstein, 1986, Kemper,
1988). Todo ello, unido a su alta incidencia, alnoe hasta la instauracion de
procedimientos de deteccién prenatal y normatigallsobre aborto eugenésiso, ha
llevado a que SD sea uno de los problemas que wanws en AT al que se ha
dedicado un mayor volumen de publicaciones cieasfy de literatura de todo tipo.
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Es mucho lo que se ha avanzado en su estudioogiooiento, siendo hoy en dia
areas aun de interés (Roizen, 1996a, 2001):

* la investigacion sobre modelos animales del SD t@dwn, Epstein y
Mobley, 1996), que ayuden a comprender la patogdeiasindrome, los
rasgos de su fenotipo, e incluso puedan contréouiisefiar estrategias para
prevenir problematicas asociadas, por ejemploevdducion de su sistema
nervioso,

* la investigacion encaminada al desarrollo de nu&@scas de diagnostico
prenatal, donde una de los ultimos ejemplos decavlnencontramos en las
posibilidades de diagnéstico a través de céluladee en la sangre materna,
o las posibilidades de diagndstico a través detpau@olar o antes de la
implantacion en técnicas de fertilizacién in vi(Rose, 1996, Roizen, 2001),

* la investigacion encaminada al aumento de nuesimoamiento y control
sobre las diferentes y frecuentes problemas médasuxiados al SD
(Roizen, 1996Db),

* la investigacion sobre psicofisiologia de la respude orientacion en SD
(Martinez Selva y Garcia Sanchez, 1992, MartindzaS&arcia Sanchez y
Florit, 1995, Schafer y Peeke, 1982), siendo esapmente interesante
desarrollar una investigacion que permita estuthaevolucion de estos
indices psicofisiolégicos en SD y otros pacientes RM de otras etiologias,

* la profundizacién en el conocimiento de las habhdes neuropsicolégicas
afectadas en el SD (por ejemplo, el déficit dethkrtan memoria auditiva
verbal a corto plazo), que podria tener clarasigaplones de cara a una
intervencion preventiva desde AT en estos nifias,(@tang, 1996).

También son muchos los estudios ya realizadosestdbreficacia de los
programas de AT sobre este colectivo (Spiker y Hopm1997). Aun asi, quedan aqui
también temas pendientes, muchas veces debidotiéidacion de muestras pequefas o
de metodologias de actuacion muy variadas queuldit la comparaciéon de los
resultados obtenidos. En cualquier caso, pareaabesprofundizar aqui en cuestiones
como la mejor forma de llevar a cabo programasodeuaicacion prelingtistica en este
colectivo, los cuales tengan en cuenta las diféasrindividuales en la adquisicion del
lenguaje; delimitar caracteristicas familiares,urgleza y extension de la implicaciéon
de los padres y factores asociados al nifio (hipatgroblemas de salud, etc.), que
pueden incidir en la mayor o menor eficacia dentarvencién; e investigaciones que
aborden simultaneamente cuestiones la intensiddaksdaogramas, los requerimientos
de entrenamiento especializado para intervencigragtculares y los objetivos y
posibilidades de implementacion de modelos de sn@u

TRASTORNOS GENERALIZADOS DEL DESARROLLO.

En el campo de los Trastornos Generalizados dshifb@lo, sigue pendiente
determinar la etiologia ultima del problema (Martberente y Gonzalez, 2001), algo
que seguramente solo los avances en investiga@dra psolucionar. Entre ellos, y
ademas de la genética (Cook, 1998), son cruciaksvances en neuroimagen, en la
comprension de las implicaciones neurofisioldgigamuroanatémicas de la migracion
neuronal y de la génesis de otras alteracionesisteima nervioso central (Rumsey y
Ernst, 2000).
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Al igual que ocurria con Sindrome de Down, la gisstologia de la respuesta de
orientacion estudiada en poblaciéon con esta prditieen demostré, hace décadas
(Barry y James, 1988, James y Barry, 1980, 198dmayne y Barry, 1990), un patron
bastante especifico de comportamiento en distinttises psicofisiol6gicos. Su estudio
seria interesante que fuera retomado, comparangtosuafectados por diferentes
patolégicas y a la luz de las nuevas posibilidaéesicas hoy en dia disponibles.

Como siempre, es interesante la investigacion reimgala a demostrar la
eficacia de diferentes metodologias de intervenafendiendo a las diferencias
individuales que en este trastorno pueden ser ratgdas (Dawson y Osterling, 1997).
Y en el caso de los Trastornos Generalizados dshibalo, encontramos también
resultados sobre el funcionamiento neuroquimicsweistema nervioso central, los
cuales podrian abrir ciertas posibilidades dermrgato farmacoldgico: por ejemplo, los
resultados del estudio de las implicaciones de nmigt@s serotoninérgicos en la
sintomatologia de estos pacientes (DeLong, Teagu&aynran, 1998), o la
comprobacion de patrones alterados de gangliogdas sistema nervioso central del
nifio y joven autista (Nordin, Lekman, Johanssoadfran y Gillberg, 1998).

Recientemente Farger-Flusberg, Joseph y Fols28) resumieron algunas de
las direcciones mas actuales de la investigacionagiismo, y de su resumen
entresacamos, por su interés, la mencion al estledlas diferencias entre los subtipos
de autismo que se engloban en el espectro autispecialmente entre sindrome de
Asperger y los autismo de alto-rendimiento; lagr@igancias entre Cl verbal y espacial
en estos sujetos; y las causas ultimas del auneenta prevalencia del trastorno que al
parecer estamos viviendo y que, aunque se han gstipgausas fisicas y bioldgicas,
podria tener también en sus origenes los cambitssaendencias de diagndstico y la
popularizacion de la idea de espectro autista.

Precisamente en relacion con esta idea de la Ilpreva del trastorno puede
estar la preocupacion de los profesionales espesdals en el mismo por disefiar y
estandarizar protocolos eficaces que permitan tecdién cada vez mas precoz de los
Trastornos Generalizados del Desarrollo (Barand®99, Baron-Cohen, Allen y
Gillberg, 1992, Filipek y cols., 1999; Herrero Nawa 2001, Osterling y Dawson,
1994, Robin, Fein, Barton y Green, 2001, Stone,, l&shford, Brissie, Hepburn,
Coonrod y Weiss, 1999), un objetivo en el que, devn, investigaciones futuras
tendran la dltima palabra.

FENOTIPOS CONDUCTUALES Y COGNITIVOS DE DESORDENEEBETICOS

Desde que a finales de los afios 50 y principidesi€0 el avance en el estudio
celular permitié el descubrimiento y la descripcadimica de la mayoria de las grandes
cromosomopatias (Sindromes de Down, Edwards, Péliaefelter, Turner...), mucho
se ha avanzado hasta nuestros dias. Sin embaagoesar de que efectivamente se han
ido descubriendo y etiguetando muchas entidadesdsmcas con base genética, las
cuales van engrosando esa enorme proporcion déeprad genéticos que ocasionan
RM, sélo en los ultimos afios hemos empezado aavamliferacion de investigaciones
que, sin olvidar los aspectos genéticos y biomédiban hecho un mayor énfasis en
aclarar sus correlaciones con rasgos psicolégicagewropsicologicos, cognitivos,
conductuales, linguisticos, etc.
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Asi, el estudio de la conducta de estos paciemiemieza a ser una clara
preocupacion en muchas de las investigaciones gueatizan sobre estas entidades
sindrémicas. Ejemplo de ello es, sin duda, los mammonograficos que recientemente
revistas comdMental Retardation and Developmental DisabilitiessBarch Reviewg
American Journal on Mental Retardatioman dedicado al tema de los fenotipos
conductuales (Denckla, 2000 y Dykens, 2001, reg@eunente).

Esta corriente de investigaciones, que es de degga desarrollandose en el
futuro inmediato, empieza a dar respuesta a unamgantradicionalmente expresada
por los profesionales del campo de la psicologia gducacion. Dichos profesionales
siempre han echado en falta, junto a las abundaetssipciones biomédicas de los
cuadros clinicos, datos mas cercanos a la esferductual, cognitiva y
neuropsicolégica. Hoy encontramos, ya con ciedeuiencia, investigaciones tendentes
a describir el fenotipo conductual de problemadbase genética especificos, como el
Sindrome de Prader-Willi, el de Smith-Magenis, elWilliams, el de Smith-Lemli-
Opitz, formas de Neurofibromatosis, etc. Y juntellas, como no, otros mas frecuentes
como el Sindrome del cromosoma X-fragil, Down, Kfglter, Turner, etc. En cualquier
caso, esta prometedora linea de investigacion &wsepuertas a colaboraciones
interdisciplinares entre profesionales de la medicde la psicologia y de la educacion,
en donde AT también tiene mucha informacion quetapdel camino empezado habra
de:

e« Aumentar nuestro conocimiento sobre las capacidadgosibilidades de
desarrollo de los mas de 750 trastornos con dis@gmh intelectual de origen
geneético.

 Trasladar la creciente informacion sobre posibieta y limitaciones
conductuales asociadas a etiologias concretas grapmas de intervencion
especificos.

» Evaluar si programas de intervenciones en AT basauhala etiologia del
trastorno gozan de una mayor eficacia practica.

CONCLUSIONES.

Las lineas de investigacion que pueden despeatienes en el campo de la AT
son multiples y variadas, como mudltiples y variadas las disciplinas implicadas en
AT. Y su futuro resulta claramente prometedor. Brestro pais, por ejemplo, el
paulatino acercamiento de la Universidad a esteipdiisa tradicionalmente aplicada
garantiza, precisamente, el fomento de investigesioque esperamos sean también
aplicadas.

El desarrollo de lineas de investigacion sobreaefa de los programas de
intervencion esta practicamente asegurado en urofatcorto y medio plazo. Futuro en
el cual se va a ir imponiendo, necesariamente;utitra de la calidad”. Dentro de ella,
demostrar la eficacia de los distintos programamugvencion sera siempre un indice
mas de calidad. A la vez, esa misma cultura deala@axl habra de matizar lo que
entendemos por eficacia, obligandonos a incorporsvas dimensiones para su
evaluacion, asi como las distintas perspectivasatisfaccion del cliente en los futuros
estudios tendentes a demostrar la eficacia dedevencion.
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Indudablemente, también ha de ser una linea dsstigacion floreciente, en el
futuro aquella encaminada a profundizar en el comeato de las causas de la
discapacidad en la infancia temprana. Por muchea®f que logremos en los
programas de intervencion, y por mucho que matiseesa eficacia incluyendo nuevas
dimensiones que busquen valorar la calidad dededas nifios con discapacidad y sus
familias, siempre seran niflos con discapacidadaYadica forma de contrarrestar
definitivamente esa discapacidad es a través daawedficaces de prevencién primaria
que eviten su aparicion. Por ello, debemos tendaiahun futuro en el que la
investigacién sobre etiologia de las distintas apscidades y la investigacion sobre
eficacia confluyan en programas cada vez mas ws@lieados de prevencion primaria.
Programas que busquen contrarrestar y evitar telnefecto de factores biol6gicos
desencadenantes de la discapacidad, como factsresegucativos. Estos ultimos,
aungue no ocasionen graves discapacidades, eslamase de problemas en la calidad
de las interacciones entre padres e hijos que amgien el desarrollo infantil
favoreciendo problemas de conducta y otras almasi de origen psicoafectivo que
empiezan a proliferar en la infancia de nuestraesad de consumo y estrés y, como
reflejo de ello, empiezan a llegar a nuestros smwvide AT.
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