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Ninas y mujeres con
Sindrome X Fragil en
Espana. Estudio sobre
sus necesidades y las de
sus familiares

Introduccién

El Sindrome X Fréagil (SXF) es la causa mas comun de disca-
pacidad intelectual hereditaria y una de las enfermedades
genéticas mas frecuentes. La principal mutacion que produ-
ce dicho sindrome es una expansién anémala de un triplete
(CGG) del gen FMR1 en la regién Xq28 del cromosoma X. La
transmision de esta afectacién es compleja: aunque inicial-
mente considerada como recesiva ligada al X (sélo varones
afectos y mujeres trasmisoras), hoy dia se sabe que no es asi
ya que existen tanto mujeres como hombres portadores,
tanto hombres como mujeres afectadas (con mutacién com-
pleta) con discapacidad intelectual. (Asociacion GIRMOGEN,
2006). .

Hasta ahora los estudios sobre el SXF se han centrado
mayoritariamente en los varones, pues suelen presentar un
mayor nivel de afectacion. En las mujeres con mutacion
completa, entre un 30 y un 50% presentan algun grado de
deficiencia intelectual, con retraso situado entre los niveles
leve y limite. Alguna mujer presenta un retraso mas grave
pero éstas son minoria. El resto de mujeres con la muta-
cién completa presentan inteligencia normal, aunque la
mitad de ellas puede presentar aiteraciones del aprendizaje
(especialmente en el &rea de matematicas) y problemas
emocionales y de relacién social. (Hagerman y Hagerman,
2002).

Esta gran variabilidad de presentacién de la patologia, unido
a la menor severidad del sindrome, ha sido la razén de
detectar una importante falta de informacion tanto en familia-
res, profesionales, como en la sociedad en general, sobre las
repercusiones de ese trastorno en las mujeres, asi como
acerca de sus necesidades en distintas areas.

Parecia clave conseguir informacién directa de las madres y
padres de las afectadas sobre cudles son los problemas a

los que se enfrentan sus hijas. Son quienes mas claro tienen
cudles son las 4reas de apoyo que funcionan y cuéles no,

quienes mejor conocen las carencias en los servicios actua-
les y quienes tienen mas que decir respecto a qué areas se-
rian prioritarias para mejorar la calidad de vida e integracién
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de las nifias y mujeres con SXF. Son quienes mejor conocen
sus propias necesidades de atencién y de apoyos como cui-
dadores. Por todo ello se realizé este estudio.

Objetivos

- Conocer cuéles son las necesidades de esas nifias o muje-
res afectadas, segun la experiencia y percepcion de los pro-
pios padres y madres,

- conocer las caracteristicas psico-sociales de este colectivo,

- conocer cudles son las necesidades especificas de los
padres y madres de las afectadas,

- conocer su hivel de satisfaccién con los apoyos sociales
existentes y sus peticiones a las administraciones ptblicas.

Metodologia

Se ha realizado una encuesta a padres y madres de las nifias
y mujeres afectadas, afiliados a alguna de las asociaciones
reunidas en la Federacion Espariola de Asociaciones del Sin-
drome X Fragil.

La encuesta se elabor6 y distribuyd con la colaboracion del
Presidente de esa Federacion y se incluyeron en ella tanto
preguntas con respuestas cerradas como de respuestas
abiertas, para posibilitar aportaciones libres por parte de los
encuestados.

En relacién a las necesidades de las nifias y mujeres afecta-
das, habla preguntas sobre: integracién escolar; necesidad
de apoyo psicolégico fuera del colegio; integracién en activi-
dades sociales; formacién profesional e integracién laboral;
preocupaciones respecto al futuro; la atencién sanitaria; la
prevencion de abusos; peticiones a las administraciones
publicas.
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En lo referente a las necesidades de los padres, habia pre-
guntas sobre: repercusiones del diagnéstico del trastorno
de la hija; el asesoramiento o consejo genético; la planifi-
cacion familiar; necesidad de apoyo psicolégico; ayudas
economicas y sociales; peticiones a las administraciones
publicas.

En total, aceptaron participar 36 familias, a las que se les
envib la encuesta y una serie de cuestionarios clinicos estan-
darizados (para indice de nivel socioeconémico el Hollings-
head; para funcion ejecutiva la version espafiola de Capde-
vila y Artigas del BRIEF; para conducta el CBCL Achenbach;
para trastornos emocionales relacionados con la ansiedad el
SCARED de Birmaher), asi como un sobre ya franqueado
con la direccién para remitir la respuesta.

Asimismo, se realiz6 una encuesta a 14 profesionales espa-
fioles, expertos en el SXF en alguna o varias de sus distintas
areas: asistencia, diagndstico e investigacién.

A continuacion 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 nifias afectadas. De las
familias que contestaron a la encuesta, en 14 casos lo hacia
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 nifias 0 mujeres con Sindrome X Fragil,
medida como aflos cumplidos, variaba en un rango amplio
entre 4 y 39 affos, con media de 20,4 afios. En cuanto a la
edad a la que fueron diagnosticadas, variaba entre los 0
afos, en casos de diagnéstico prenatal o recién nacidos,
hasta un maximo de los 25 afios, con media de 12,2 afios.

Hubo respuestas de personas de 8 comunidades auténo-
mas: Aragén, Canarias, Castilla y Ledn, Cataluiia, Comuni-
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Las necesidades de las nifias y mujeres afectadas por
el SXF

1. Un porcentaje importante de nifias y mujeres con Sin-
drome X Fragil tiene repercusiones relevantes para su
vida personal y su integracién social

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

- Sdlo el 26% de las nifias/mujeres afectadas no tenian difi-
cultades para realizar actividades cotidianas, mientras que en
el 6% el nivel de dificultad era severa, el 24% media, y el
44% leve 0 moderada,

- cerca de dos tercios de las afectadas tienen un certificado
oficial de minusvalia o discapacidad,

- mas de dos tercios de las nifias han recibido apoyo psico-
l6gico o de salud mental fuera de los centros escolares; sélo
menos de un tercio manifestaron que sus hijas no necesita-

ron ese tipo de apoyo,

- fas respuestas a los cuestionarios estandarizados para
explorar la situacién clinica de las mujeres con mutacién
completa muestran porcentajes significativos de nifias
afectadas en varias areas: 25% en nivel de ansiedad,
32% en trastornos de conducta y 18 % en la funcién eje-
cutiva,

- las respuestas de la encuesta a expertos, donde mani-
fiestan que las mujeres con SXF tienen problemas especi-
ficos en el drea psicoldgica, con repercusiones como baja
autoestima y depresion y que han sido corroboradas con
las conclusiones que se obtuvieron en los cuestionarios.
(Ver grafico 1).

14

2. El area de la integracion social y las relaciones socia-
les es clave y no esté bien atendida

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

Un elevado porcentaje de ellas presenta problemas de ansie-
dad, especialmente en el drea de ansiedad social (un 36%
de las encuestadas).

También se observan dificultades en otros aspectos neuro-
psicolégicos que pueden estar incidiendo en esta érea: aten-
cion, planificacién y control emocional. (Ver gréafico 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 grafico 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 integracién de nifas o
mujeres con SXF. (Ver gréfico 4).

3. Hay un problema de infradiagnéstico y de diagnéstico
tardio de la afectacién por Sindrome X Fragil en mujeres

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

Esta situacién refleja el efecto de distintas variables sefala-
das por padres y expertos: desconocimiento sobre la exis-
tencia del Sindrome X Fragil, tanto en la poblacién, como en
muchos profesionales, y la creencia de que el SXF es un pro-
blema fundamentalmente de varones.

Ademas, muchas de las nifas afectadas tienen unos niveles
de afectacién que no repercuten de manera muy Hamativa
durante afios en su funcionamiento escolar o su integracion
en las actividades propias de su edad. Es sélo a partir de los
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10 u 11 afos cuando se hacen mas patentes los problemas
de la nifia.

Varios padres y expertos sefialan que la falta de diagnéstico
0 su retraso en algunos casos genera problemas afiadidos a
los propios de la afectacion:

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

- al no realizarse el diagnéstico 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
podian ser de ayuda para esas nifias y para sus familiares.

Los expertos encuestados sefialan el diagnéstico precoz
como una de las prioridades de investigacion, concretamente
en segundo lugar, y lo sitian como segunda area para la que
piden mas recursos publicos a las autoridades.

4, Los padres y madres consideran necesarios mas
recursos publicos en educacién, en integracién laboral y
en investigacién

Esas tres areas son las consideradas prioritarias por parte de
los padres a la hora de pedir mas recursos a las administra-
ciones publicas.

Los padres expresan un alto nivel de satisfaccién con la
atencion que reciben o han recibido sus hijas en los centros
escolares. Sélo poco mas del 10% manifiesta estar poco o
nada satisfecho. No obstante, al poner la educacién en pri-
mer lugar parece que la consideran clave para el bienestar y
futuro de las nifias y que los recursos actuales son insufi-
cientes.

Los expertos encuestados también sitlan el area educativa
como la primera para la que dedicar mas recursos publicos
en la atencién a mujeres con Sindrome X Fragil.
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La segunda area prioritaria de peticién de recursos es la rela-
cionada con la integracion laboral.

Se constata por las respuestas a la encuesta que en los casos
en que la chica era mayor de 16 afios, en menos de la mitad
habian recibido algun tipo de asesoramiento sobre formacion
profesional y laboral, siendo por otra parte muy alto el nivel de
satisfaccion de quienes habian recibido ese tipo de apoyo.

La tercera area de peticién prioritaria por parte de los padres
es la investigacion, que en algunos casos se expresa como
peticiones concretas relacionadas con mejoras en el drea de
diagnéstico.

Por su parte los profesionales expertos encuestados piden
mas recursos publicos para las siguientes areas, por orden
de preferencia: apoyo psicolégico a las afectadas, deteccion
y diagnéstico, integracion laboral, integracion 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 opcién preferida por los padres
es que sus hijas adultas dependientes pudieran vivir en un
piso, individual o compartido, con apoyo social; la segunda
seria disponer de ayuda social para estar en casa de los
padres o de otro familiar y como tercera opcién, una residen-
cia. (Ver grafico 5).

5. Son mayoria los padres y madres que manifiestan no
haber recibido una informacioén clara sobre las repercu-
siones futuras de que su hija sea Sindrome X Fragil

Cerca de dos tercios de los padres consideran que no ha-
bian recibido informacién 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 Sindrome X Fragil en general, como
de su posible existencia y repercusiones en las mujeres en
particular.
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6. Hay un porcentaje relvante de padres y madres a los
que el diagnéstico del sndrome X Fragil en su hija supo-
ne problemas que podrin mejorar con ayudas y servi-
cios de apoyo especific's

Las 4reas en que refierennayor impacto negativo personal
por el diagndstico de SXFen su hija son principalmente las

siguientes:

- problemas de tipo psiccégico personal (angustia, senti-
mientos de culpa,...). Cera de la mitad de las personas
mencionaban que necesiaron apoyo psicolégico en ese
momento, aungue una curta parte de ellos no lo recibieron,

- problemas laborales (c mbiar, dejar o disminuir horas de
trabajo) tras el diagnéstio, que afectaban a cerca de una
cuarta parte de padres ymadres. En tres casos dicen que
les generd problemas gi ves; en un caso se menciona el
abandono de la activida profesional por parte de la
madre,

- gastos econémicos ex as, que en torno al 20 % catalo-
gaban como graves par: sus economias. Poco mas del

10 % manifestaba estar atisfecho con las ayudas econé-
micas existentes para pi 'sonas con este tipo de discapaci-
dad, estando el resto o | 3co o nada satisfechos. De hecho,
la peticion de mas ayud s econdmicas y mas recursos a las
familias es la que conce tra mas peticiones a las adminis-
traciones publicas, para nejorar la calidad de vida de los
padres de las nifias y m eres con Sindrome X Fragil.

7. En el drea_saniterias detectan como areas de mejora
en la a.tencién a los padres el consejo genético y el ase-
Soramiento sobre planificacién familiar

Ambas son 4reas en las cuales quienes han tenido acceso a
SSOS_ servicios se muestran satisfechos, pero que no han esta-
do disponibles para la mayoria de las familias. Dos tercios de
las familias no tuvieron acceso a consulta de asesoramiento o
consejo genético antes de las pruebas genéticas. En cuanto al
as't‘-'S.oramiento sobre planificacion familiar, no tuvieron acceso
al mismo el 80% de quienes hubieran deseado tenerlo.
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Grafico 4. Nivel de satisfaccion de los padres
| con los servicios de ocio y vida social
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Reflexiones

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 Sindrome X Fragil en
Espafia. Por todo ello los resultados de este estudio se
deben considerar como exploratorios de la situacién de esas
mujeres y sus familiares.

Creemos, no obstante, que este estudio proporciona infor-
macién vélida para conocer de primera mano la percepcion
de los padres y madres tanto de las necesidades de sus
hijas, como las suyas propias en relacién al problema del
Sindrome X Fragil en mujeres.

Es ademas el primer estudio en nuestro entorno sobre las
necesidades de mujeres con Sindrome X Fragil y de sus cui-
dadores y creemos que servird para orientar prioridades y
objetivos de posteriores estudios.

Conclusiones

La creencia de que la repercusién de la afectacién por Sin-
drome X Fragil es poco importante en el caso de las mujeres
afectadas no se confirma con los datos de este estudio. Un
porcentaje importante de nifias y mujeres con SXF tiene
repercusiones relevantes para su vida personal y su integra-
cién social.

El 4rea de la integracién social y las relaciones sociales es
clave y no estd bien atendida.

El infradiagnéstico y el diagnéstico tardio de la afectacién por
SXF en mujeres genera problemas afiadidos a los propios de
su afectacién: no se instauran de manera precoz intervencio-
nes que podian ser de ayuda para esas nifias y para sus fami-
liares; las nifas o chicas son sometidas a presiones y exigen-
cias que les generan tension, y que al no poder cumplir minan
su autoestima y en casos conducen a la depresién.
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Grafico 5. Preferencia respecto a situacion |
deseada para mujeres que no puedan llevar vida
independiente
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Los padres y madres consideran necesarios mas recursos

publicos en educacion, en integracién laboral y en investigacion.

Son mayoria los padres y madres que manifiestan no haber
recibido una informacién clara sobre las repercusiones futu-
ras de que su hija tenga el Sindrome X Fragil y detectan
como areas de mejora en la atencion a los padres el consejo
genético y el asesoramiento sobre planificacién familiar.

Hay un porcentaje relevante de padres y madres a los que
el diagndstico de SXF en su hija supone problemas de
tipo psicolégico, laboral o econémico, que podrian mejo-
rar con ayudas y servicios de apoyo especificos para
eltos.
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