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Prologo

Recuerdo el tiempo de la no existencia. Eran los primeros afnos
ochenta y ni Ernesto ni Ramoén, quienes compartian tantas cosas de
su comportamiento, de sus competencias cognitivas, de su modo de
relacionarse e incluso de su apariencia fisica, tenian el apellido X Fra-
gil’ en sus historias clinicas, no existia esa palabra en nuestra realidad
diaria ni en la mayoria de las unidades especializadas en los hospitales,
aunque ya hacia algun tiempo que se conocia en el mundo un marcador
de fragilidad en el cromosoma X que se podia obtener tras un cultivo
en un medio deficiente en acido folico. Ernesto y Ramén son hombres
ya maduros, en los que se confirmé6 anos mas tarde, ya localizado el

gen causante, la presencia del sindrome X Fragil.

Hoy, tanto tiempo después, sabemos que las personas son mucho
mas que los sindromes que puedan manifestar, que los apoyos son la
base de su desarrollo singular para una vida buena en comunidad, mas
que la losa determinista que en ocasiones pareciera ser una etiqueta
diagnostica. Hoy sabemos, quiza siempre lo supimos, que las trayec-
torias evolutivas dependen del medio ademas de la carga genética, y
que con independencia de la presencia de un mismo sindrome en dos
personas diferentes, éstas tendran procesos de desarrollo singulares,
diferentes, aun cuando también tengan rasgos de similitud y familiari-
dad, desarrollos derivados de sus experiencias vitales, de sus relaciones,
de sus oportunidades, de su vida concreta en un contexto familiar y
social concreto, también de sus genes. Hoy reconocemos también la
importancia de la investigacion y el conocimiento para poder ofrecer
informacion y apoyo preventivo a familias genéticamente vulnerables a

sindromes concretos, como es el caso del sindrome X Fragil.

En ese mismo periodo de los ochenta yo comenzaba a formar
cada ano a futuros profesionales de la psicologia, la educacion, la logo-



pedia, que venian a recibir durante todo un curso escolar un programa
de practicas en nuestro centro, practicas que se complementaban con
un programa de capacitacion teorica en autismo, en comunicacion, en
conducta... Ano tras ano, tras la seleccion de los aspirantes, yo tenia
la primera reunion con el grupo, siempre personas de gran motivacion
profesional y de no menor compromiso personal, orientados ambos,
motivacion y compromiso, a querer ayudar a nifos y ninas, adolescentes
o adultos con necesidades especiales de apoyo en muchas areas de su
vida. En nuestro centro, especifico de autismo, habia nifios con autismo
y habia otros ninos que tenian sindromes concretos y otros muchos sin
‘apellido diagnostico’ en esos tiempos. Pero todos, también Ernesto o Ra-
mon, compartian necesidades importantes de apoyo en areas tales como
la comunicacion, la conducta, el aprendizaje, la comprension social o la
autonomia personal. En esa primera reunion, que tenia algo de magico
como lo tiene todo primer momento de algo, yo comenzaba diciendo:
“cQuién ha venido aqui para aprender de autismo?”. Y naturalmente
todas las personas levantaban su mano afirmando ante esa pregunta.
Inmediatamente yo decia con total seriedad: “Pues quien haya venido
aqui para aprender de autismo ya puede marcharse y despedirse de
este programa. Aqui no se viene a aprender de autismo, aqui se viene
a aprender a ayudar a nifios y nifias con autismo y a relacionarse con
ellos, y para poder ayudarlos hay que conocer todo lo posible sobre
autismo. Tenemos que aprender de comunicacion, de competencias
sociales, de regulacion de la conducta, de autismo...”. Es muy distinto
querer conocer el trastorno del autismo que querer ayudar a personas
con autismo y para ello tener que conocer todo sobre el autismo.

Y lo mismo es en este caso, es muy distinto querer saber todo
sobre el sindrome X Fragil, o querer saber como ofrecer el mejor apoyo
a personas con sindrome X Fragil, para lo cual hay que saber todo lo
posible sobre el sindrome. Y para ello se necesitan libros como éste, que
asegura a quienes lo requieren el mejor y mas actual y eficaz conoci-
miento para ofrecer apoyos significativos a las personas con sindrome
X Fragil y a sus familias.

-4 © Publicaciones Altaria



Ese eficaz conocimiento también requiere que venga desde muy
diferentes puntos de vista. Desde la perspectiva de la practica basada
en la evidencia el mejor conocimiento tiene su origen en tres fuentes
diversas: en primer lugar, aunque esto no supone un orden jerarquico,
el conocimiento derivado de la investigacion generada con metodologias
cientificas contrastadas; en segundo lugar, el derivado de la pericia de
equipos experimentados en la practica, que son capaces, a través del
debate abierto y el intercambio de sus experiencias, de construir practi-
cas relevantes que tienen impacto positivo en las vidas de las personas;
y, en tercer lugar, el conocimiento tacito y explicito de las familias y las
propias personas para las que la investigacion y la practica trabajan.
Ciencia, experiencia y vivencia/convivencia son tres ingredientes esen-
ciales para avanzar en el conocimiento. Pero requieren de otro ingre-
diente, irrenunciable en mi opinion: conciencia/ética, pensar y aplicar el
conocimiento para el bien de la persona, para su anhelo licito de logro
de una vida buena, en un contexto de sociedad buena, justa y solidaria;
por lo tanto, el conocimiento no puede ser neutral, debe ser palanca
de compromiso con el bien de las personas y de la sociedad, y eso nos
impele a los profesionales a sentir la urgencia, nacida de las raices de
nuestra actividad que orientan al bienestar personal y social, de aplicar
buen conocimiento, buena ciencia y ética en nuestro dia a dia, desde
los laboratorios, desde los servicios de apoyo, desde la intervencion en
los contextos sociales comunitarios o familiares.

Materiales como este libro son bienvenidos, combinan compromi-
so con la ciencia desde multiples disciplinas, incluido el conocimiento

directo desde las familias, y compromiso con las personas.

Javier Tamarit Cuadrado

Diciembre de 2013
Director del Area de Calidad de Vida de FEAPS
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A quién va dirigido este libro
Este libro va a dirigido a:

e Profesionales de la salud (psicologos, psiquiatras, pediatras, enfer-
meras, fisioterapeutas y terapeutas ocupacionales).

e Profesionales de la educacion (maestros de educacion infantil,
primaria y secundaria, orientadores, logopedas).

e Profesionales de servicios sociales (cuidadores, educadores socia-
les, trabajadores sociales, psicologos).

e Padres y familias de personas con sindrome X Fragil.

e Estudiantes de titulaciones del campo de la educacion, salud y
servicios sociales.

e Personas interesadas en el conocimiento de la diversidad.

Presentacion de la obra

En los ultimos anos se ha incrementado el interés por conocer, investi-
gar y divulgar el sindrome X Fragil. Ello ha suscitado una gran voluntad
por realizar investigaciones, congresos y manuales que contribuyan a
profundizar en el conocimiento de la etiologia, los aspectos médicos, psi-
cologicos y educativos que engloban este trastorno del neurodesarrollo de
origen genético. Esta demanda procede tanto de profesionales del campo
de la salud, de la educacién, de los servicios sociales como de las familias.

El objetivo de este libro es contribuir a facilitar una visién actualizada
del sindrome X Fragil; como patologia causante de discapacidad inte-
lectual de tipo hereditario. Por otro lado, conocer la realidad a la que se
enfrentan los profesionales y las familias que cuentan entre sus alum-
nos/miembros con una persona afectada o portadora de esta alteracion
genética ligada al cromosoma X. Y por ultimo, facilitar algunas pautas
para una intervencion eficaz.

Para la realizacion de este manual se ha contado con la colaboracion
de profesionales cualificados en el conocimiento del sindrome y en las
facetas o contenidos que han debido abordar.
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[ siINDROME X FRAGIL

La obra se estructura en dos partes: la primera, constituida por seis
capitulos, se centra en aspectos médicos: diagnostico y tratamiento
del sindrome X Fragil. La segunda, se compone de siete capitulos y se
orienta a aspectos educativos, psicolégicos y familiares del sindrome.

Un acercamiento actual a los aspectos historicos y genéticos del
sindrome se recoge en el primer capitulo, de la primera parte, para
continuar en el siguiente con los aspectos médicos de los pacientes
que presentan la patologia, haciendo especial hincapié en la sintoma-
tologia que aparece en las distintas etapas del ciclo vital. En el capitulo
tres, se exponen las nuevas patologias ligadas a la alteracion genética
que causa el sindrome X Fragil, en aquella situacion en la que no se
detecta discapacidad intelectual, pero si se transmite el sindrome. La
importancia de una deteccion precoz es basica para la prevencion y la
intervencion, de ahi la necesidad de utilizar técnicas de diagnéstico y
de prevencion adecuadas y certeras, capitulo cuatro. A nivel médico,
el tratamiento farmacolégico esta dirigido a suprimir los sintomas,
por lo que la realizacion de estudios e investigaciones que analicen y
establezcan los tratamientos psicofarmacologicos mas eficaces para
cada paciente, son una necesidad. Una relacion de estos estudios y
sus conclusiones se especifican en el capitulo cinco. Para finalizar este
bloque, en el tltimo capitulo se recoge la necesidad de llevar a cabo
una intervencion multidisciplinar integrada, en la que profesionales
implicados y familia trabajen de forma conjunta tanto en el diagnostico
como en la intervencion.

La segunda parte, centrada en aspectos educativos, psicologicos y
familiares, se inicia con un capitulo donde se analizan de manera por-
menorizada las caracteristicas del fenotipo conductual que define a las
personas con este sindrome, facilitando sugerencias para la interaccion
social y el manejo de estas conductas. El capitulo ocho se centra en
el desarrollo del lenguaje y la comunicacion, ya que una intervencion
temprana, especifica y continuada mejora la integracion escolar y la
participacion social de este colectivo. Sobre el proceso de integracion
de los nifios con el sindrome X Fragil se habla en el capitulo nueve. En
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Guia para profesionales y familiares |

€l se analizan los retos a los que se enfrentan los padres y los ninos-
jovenes con el sindrome en el curso de su vida. En el siguiente capitulo,
se realiza un repaso de las fases por las que pasan los padres a lo largo
del ciclo evolutivo del hijo y como debe ser el manejo de los sentimientos
que afloran en el sistema familiar. A continuacién, se relata en primera
persona, la vision sobre el tema y la experiencia personal y familiar, de
un padre. Posteriormente se describen los trastornos psicopatolégicos
y el fenotipo cognitivo que se presenta con mayor prevalencia en las
personas afectadas por el sindrome. La segunda parte concluye con
una investigacion llevada a cabo para detectar adultos varones con la
alteracion genética, en centros de atencion a personas con discapacidad
intelectual. Al final del libro se puede consultar un glosario de abrevia-
turas y términos que facilitan la comprension del texto y las referencias
bibliograficas que aparecen a lo largo de todo el texto.
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