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Niñas y mujeres con
Síndrome X Frágil en

España. Estudio sobre
sus necesidades y las de
sus familiares

Introducción

El Síndrome X Frágil (SXF) es la causa más común de disca-

pacidad intelectual hereditaria y una de las enfermedades
genéticas más frecuentes. La principal mutación que produ-
ce dicho síndrome es una expansión anómala de un trlplete
(CGG) del gen FMR1 en la región Xq28 del cromosoma X. La
transmisión de esta afectación es compleja: aunque inicial-
mente considerada como recesiva ligada al X (sólo varones
afectos y mujeres trasmisoras), hoy dfa se sabe que no es asf
ya que existen tanto mujeres como hombres portadores,
tanto hombres como mujeres afectadas (con mutación com-

pleta) con discapacidad intelectual. (Asociación GIRMOGEN,

2006). ,

Hasta ahora los estudios sobre el SXF se han centrado
mayoritariamente en los varones, pues suelen presentar un

mayor nivet de afectación. En las mujeres con mutación

completa, entre un 30 y un 50% presentan algún grado de

deficiencia intelectual, con retraso situado entre los niveles
leve y lImite. Alguna mujer presenta un retraso más grave

pero éstas son minorfa. El resto de mujeres con la muta-

ción completa presentan inteligencia normal, aunque la

mitad de ellas puede presentar alteraciones del aprendizaje
(especialmente en el área de matemáticas) y problemas

emocionales y de relación social. (Hagerman y Hagerman,

2002).

Esta gran variabilidad de presentación de la patologfa, unido
a la menor severidad del sfndrome, ha sido la razón de
detectar una importante falta de información tanto en familia-
res, profesionales, como en la sociedad en general, sobre las
repercusiones de ese trastorno en las mujeres, asf como
acerca de sus necesidades en distintas áreas.

Parecía clave conseguir información directa de las madres y
padres de las afectadas sobre cuáles son los problemas a
los que se enfrentan sus hijas. Son quienes más claro tienen
cuáles son las áreas de apoyo que funcionan y cuáles no,
quienes mejor conocen las carencias en los servicios actua-
les y quienes tienen más que decir respecto a qué áreas se-
rian prioritarias para mejorar la calidad de vida e integración
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de las niñas y mujeres con SXF. Son quienes mejor conocen
sus propias necesidades de atención y de apoyos corno cui-
dadores. Por todo ello se realizó este estudio.

Objetivos

- Conocer cuáles son las necesidades de esas nlnas o muje-

res afectadas, según la experiencia y percepción de los pro-
pios padres y madres,

- conocer las características psico-sociales de este colectivo,

- conocer cuáles son las necesidades específicas de los

padres y madres de las afectadas,

- conocer su nivel de satisfacción con los apoyos sociales
existentes y sus peticiones a las administraciones públicas.

Se ha realizado una encuesta a padres y madres de las niñas
y mujeres afectadas, afiliados a alguna de las asociaciones
reunidas en la Federación Espaflola de Asociaciones del srn-
drome X Frágil.

La encuesta se elaboró y distribuyó con la colaboración del
Presidente de esa Federación y se incluyeron en ella tanto
preguntas con respuestas cerradas como de respuestas
abiertas, para posibilitar aportaciones libres por parte de los
encuestados.

En relación a las necesidades de las niñas y mujeres afecta-
das, habfa preguntas sobre: Integración escolar; necesidad
de apoyo psicológico fuera del colegio; integración en activi-
dades sociales; formación profesional e integración laboral;
preocupaciones respecto al Muro; la atención sanitaria; la
prevención de abusos; peticiones a las administraciones
públicas.
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En lo referente a las necesidades de los padres, habla pre-
guntas sobre: repercusiones del diagnóstico del trastorno
de la hija; el asesoramiento o consejo genético; la planifi-
cación familiar; necesidad de apoyo psicológico; ayudas
económicas y sociales; peticiones a las administraciones
públicas.

En total, aceptaron participar 36 familias, a las que se les
envió la encuesta y una serie de cuestionarios clfnicos estan-
darizados (para fndice de nivel socioeconómico el Hollings-
head; para función ejecutiva la versión espanola de Capde-
vila y Migas del BRIEF; para conducta el CBCL Achenbach;
para trastornos emocionales relacionados con la ansiedad el
SCARED de Birmaher), asf como un sobre ya franqueado
con la dirección para remitir la respuesta.

Asimismo, se realizó una encuesta a 14 profesionales espa-
ñoles, expertos en el SXF en alguna o varias de sus distintas
áreas: asistencia, diagnóstico e investigación.

A continuación se presentan los principales resultados, refle-
xiones y conclusiones derivadas de este estudio.

Resultados

Se recibieron 28 encuestas contestadas por los padres (78
%). En 6 casos eran familias con dos niñas afectadas. De las
familias que contestaron a la encuesta, en 14 casos lo hacía
la madre, en 2 casos el padre, en 11 casos contestaban
ambos y en 1 caso no respondieron a la pregunta.

La edad actual de las niñas o mujeres con Sfndrome X Frágil,

medida como MOS cumplidos, variaba en un rango amplio

entre 4 y 39 anos, con media de 20,4 anos. En cuanto a la

edad a la que fueron diagnosticadas, variaba entre los O

MOS, en casos de diagnóstico prenatal o recién nacidos,
hasta un máximo de los 25 anos, con media de 12,2 MOS.

Hubo respuestas de personas de 8 comunidades autóno-
mas: Aragón, Canarias, Castilla y León, Cataluna, Comuni-
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dad Valenciana, Comunidad de Madrid, Murcia y Pais

Vasco.

Las necesidades de las niñas y mujeres afectadas por
elSXF

1. Un porcentaje importante de niñas y mujeres con Sín-

drome X Frágil tiene repercusiones relevantes para su

vida personal y su integración social

Los datos en que nos basamos para afirmarlo son los
siguientes:

- Sólo el 26% de las niñas/mujeres afectadas no tenfan difi-
cultades para realizar actividades cotidianas, mientras que en
el 6% el nivel de dificultad era severa, el 24% media, yel

44% leve o moderada,

- cerca de dos tercios de las afectadas

oficial de minusvalia o discapacidad,

- más de dos tercios de las niñas han recibido apoyo psIco-
lógico o de salud mental fuera de los centros escolares; s610
menos de un tercio manifestaron que sus hijas no necesita-
ron ese tipo de apoyo,

- las respuestas a los cuestionarios estandarizados para

explorar la situación clinica de las mujeres con mutación
completa muestran porcentajes significativos de niñas
afectadas en varias áreas: 25% en nivel de ansiedad,
32% en trastornos de conducta y 18 % en la función eje-
cutiva,

- las respuestas de la encuesta a expertos, donde mani-
fiestan que las mujeres con SXF tienen problemas especi-
ficos en el área psicológica, con repercusiones como baja
autoestima y depresión y que han sido corroboradas con
las conclusiones que se obtuvieron en los cuestionarios.

(Ver gráfico 1).
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relaciones2. El área de la integración social y las
les es clave y no está bien atendida

Muchas de las chicas y mujeres afectadas tienen problemas
psicológicos y de conducta que dificultan su integración
social. Este problema es más marcado a partir de la adoles-
cencia.

Un elevado porcentaje de ellas presenta problemas de ansie-

dad, especialmente en el área de ansiedad social (un 36%

de las encuestadas).

También se observan dificultades en otros aspectos neuro-
psicológicos que pueden estar incidiendo en esta área: aten-
ción, planificación y control emocional. (Ver gráfico 2).

Cerca de un tercio de los padres y madres afirman que sus
hijas no participan en actividades sociales en la escuela.
barrio O pueblo. (Ver gráfico 3).

Asimismo, un 90% de los padres y madres manifiestan estar
muy poco o nada satisfechos con los servicios de ocio y vida
social existentes para apoyo a la Integración de niñas o
mujeres con SXF: (Ver gráfico 4).

tienen un certificado

3. Hay un problema de infradiagnóstico y de diagnóstico
tardro de la afectación por Srndrome X Frágil en mujeres

El 70% de las mujeres con SXF (24 de las 34), fueron diag-
nosticadas tras confirmarse la alteración genética en algún
familiar cercano.

Esta situación refleja el efecto de distintas variables seliala-
das por padres y expertos: desconocimiento sobre la exis-

tencia del Srndrome X Frágil, tanto en la población, como en

muchos profesionales. y la creencia de que el SXF es un pro-

blema fundamentalmente de varones.

Además, muchas de las niñas afectadas tienen unos niveles
de afectación que no repercuten de manera muy llamativa
durante anos en su funcionamiento escolar o su Integración
en las actividades propias de su edad. Es sólo a partir de los
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10 u 11 años cuando se hacen más
de la niña.

Varios padres y expertos señalan que la falta de diagnóstico
o su retraso en algunos casos genera problemas añadidos a
los propios de la afectación:

- las niñas o chicas son sometidas a presiones y exigencias
que les generan tensión, y que al no poder cumplir minan su
autoestima y en casos conducen a la depresión,

- al no realizarse el diagnóstico temprano, algunas familias
han realizado un largo peregrinar a distintos profesionales
sanitarios, con el estrés que supone,

- no se han instaurado de manera precoz intervenciones que
podfan ser de ayuda para esas ninas y para sus familiares.

Los expertos encuestados sef\aJan el diagnóstico precoz
como una de las prioridades de investigación, concretamente
en segundo lugar, y lo sitúan como segunda área para la que
piden más recursos públicos a las autoridades.

4. Los padres y madres consideran necesarios

recursos públicos en educación, en integración
en investigación

Esas tres áreas son las consideradas prioritarias por parte de
los padres a la hora de pedir más recursos a las admlnlstra-
ciones públicas.

Los padres expresan un alto nivel de satisfacción con la
atención que reciben o han recibido sus hijas en los centros
escolares. Sólo poco más del 10% manifiesta estar poco o

nada satisfecho. No obstante, al poner la educación en pri-

mer lugar parece que la consideran clave para el bienestar y
futuro de las niñas y que los recursos actuales son insufi-
cientes.

los expertos encuestados también sitúan el área educativa
como la primera para la que dedicar más recursos públicos
en la atención a mujeres con Síndrome X Frágil.
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los problemas de recursos es la rela-La segunda área prioritaria de petición
cionada con la integración laboral.

patentes

Se constata por las respuestas a la encuesta que en los casos
en que la chica era mayor de 16 años. en menos de la mitad
hablan recibido algún tipo de asesoramiento sobre formación
profesional y laboral, siendo por otra parte muy alto el nivel de
satisfacción de quienes hablan recibido ese tipo de apoyo.

La tercera área de petición prioritaria por parte de los padres
es la investigación, que en algunos casos se expresa como
peticiones concretas relacionadas con mejoras en el área de
diagnóstico.

Por su parte los profesionales expertos encuestados piden

más recursos públicos para las siguientes áreas, por orden
de preferencia: apoyo psicológico a las afectadas, detección

y diagnóstico, integración laboral, integración social y ocio.

Se preguntaba a los padres por el orden de preferencia entre
distintas opciones de apoyo social en el caso de que su hija
en la edad adulta tuviera una discapacidad por la que no
pudiera llevar una vida Independiente (en pareja, con familia
propia, o sola) sin apoyos. La opción preferida por los padres
es que sus hijas adultas dependientes pudieran vivir en un
piso, individual o compartido, con apoyo social; la segunda
sería disponer de ayuda social para estar en casa de los
padres o de otro familiar y como tercera opción, una residen-
cia. (Ver gráfico 5).

más

laboral y

5. Son mayoría los padres y madres que manifiestan no
haber recibido una información clara sobre las repercu-

siones futuras de que su hija sea Síndrome X Frágil

Cerca de dos tercios de los padres consideran que no ha-
bían recibido información clara sobre las posibles repercu-
siones que puede tener su hija por el hecho de tener el
SXF. De hecho, en varias respuestas se recoge expresa-
mente el desconocimiento por parte de algunos profesiona-

les sanitarios, tanto del Slndrome X Frágil en general, como
de su posible existencia y repercusiones en las mujeres en

particular.
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6. Hay un porcentaje relevante de padres y madres a los
que el diagnóstico del Srndrome X Frágil en su hija supo-
ne problemas que podrlan mejorar con ayudas y servi-
cios de apoyo especfficos

Las áreas en que refieren mayor Impacto negativo personal
por el diagnóstico de SXF en su hija son principalmente las

siguientes:

- problemas de tipo psicotógico Pef'SO"aJ (angustia, senti-
mientos de culpa,...). Cerca de la mitad de las personas
mencionaban que necesitaron apoyo psicológico en ese
momento, aunque una cuarta parte de ellos no lo recibieron,

- problemas laborales (cambiar, dejar o disminuir horas de
trabajo) tras el diagnóstico, que afectaban a cerca de una
cuarta parte de padres y madres. En tres casos dicen que
les generó problemas graves; en un caso se menciona el
abandono de la actividad profesional por parte de la
madre,

- gastos económicos extras, que en tomo al 20 % catalo-

gaban como graves para sus economras. Poco más del
10 % manifestaba estar satisfecho con las ayudas econ6-
micas existentes para personas con este tipo de dlscapacl-

dad, estando el resto o poco o nada satisfechos. De hecho,

la Petición de más ayudas económicas y más recursos a las

familias es la que concentra más peticiones a las adminis-
traciones públicas, para mejorar la calidad de vida de los
padres de las ninas y mujeres con Sindrome X Frágil.

7. En el área sanitaria se detectan como áreas de mejora

en la atención a los padres el consejo genético y el ase-
soramiento sobre planificación familiar

Ambas son áreas en las cuales quienes han tenido acceso a

esos servicios se muestran satisfechos, pero que no han esta-

do diSpOnibles para la mayoría de las familias. Dos tercios de
las familias no twieron acceso a consulta de asesoramiento o

consejo genético antes de las pruebas genéticas. En cuanto al

asesoramiento sobre planificación familiar, no tuviefOn .:ceso
al mismo el 80% de quienes hubieran deseado tenerlo.

18

Desconocemos en qué medida las personas que han res-
pondido la encuesta y sus hijas son representativas del con-
junto del colectivo de afectadas por el Sfndrome X Frágil en
España. Por todo ello los resultados de este estudio se
deben considerar como exploratorios de la situación de esas
mujeres y sus familiares.

Creemos, no obstante, que este estudio proporciona infor-
mación válida para conocer de primera mano la percepción
de los padres y madres tanto de las necesidades de sus
hijas, como las suyas propias en relación al problema del
Sfndrome X Frágil en mujeres.

Es además el primer estudio en nuestro entorno sobre las
necesid,des de mujeres con Sfndrome X Frágil y de sus cui-

dadores Y creemos que servirá para orientar prioridades y

objetivos de posteriores estudios.

Conclusiones

La creencia de que la repercusión de la afectación por Sfn-
drome X Frágil es poco Importante en el caso de las mujeres

afectadas no se confinna con los datos de este estudio. Un

porcentaje importante de niMs y mujeres con SXF tiene

repercusiones relevantes para su vida personal y su Integra-
ción social.

El área de la integración social y las relaciones sociales es
clave y no está bien atendida.

Ellnfradiagn6stico y el diagnóstico tardfo de la afectación por
SXF en mujeres genera problemas &nadidos a los propios de
su afectación: no se Instauran de manera precoz int8fVencio-
nes que podfan ser de ayuda para esas nlnas y para sus fami-
liares; las nlnas o chicas son sometidas a presiones y exigen-
cias que les generan tensión, Y que al no poder cumplir minan
su autoestima y en casos conducen a la depresión.
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Los ~ y madres CXX18Ideran necesarios más ~

públicos M educación, en integración 1aba'aJ y en investigación.

Son mayoria los padres y madres que manifiestan no haber
recibido una información clara sobre las repercusiones Mu-
ras de que su hija tenga el Sindrome X Frágil y detectan
como áreas de mejora en la atención a los padres el consejo
genétlco y el asesoramiento sobre planificación familiar.

Hay un porcentaje relevante de padres y madres a los que
el diagnóstico de SXF en su hiJa supone problemas de
tipo psicológico, laboral o económico, que podrían mejo-
rar con ayudas y servicios de apoyo especlficos para
ellos.
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