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ResuMeN: El objetivo del estudio fue identificar los tipos de estudios y las tematicas
mds investigadas en poblacién con sindrome de Down en Chile y describir el tipo de
muestra utilizada y el rango de edad durante el periodo de 2011 a 2020. Se efectué un
estudio documental (revision sistematica). Se utiliz6 la base de datos Scopus para la bus-
queda de informacidn. Las palabras claves utilizadas fueron: Sindrome de Down y Chi-
le. El periodo fue 2011 a 2020. La informacidn se registré en una ficha de observacién. Se
identificaron 30 estudios. E1 56,7 % (n = 17) son estudios descriptivos (transversales), el
10,0 % (n = 3) experimentales. Las temdticas de estudio en su mayoria abarcan tematicas
sociales (8 estudios) y aspectos antropométricos (7 estudios), seguidas de variables fisio-
l6gicas, psicoldgicas, hematolégicas, biomecdnicas, pruebas prenatales y trastornos del
suefio. El rango de edad de la muestra que utilizan los estudios va desde la etapa prenatal
hasta 28 afios y el tamaiio de la muestra va desde uno hasta 1922 participantes. Los resul-
tados del estudio sugieren la necesidad urgente de desarrollar estudios experimentales y
longitudinales, la inclusion de adultos de edad media y avanzada, asi como muestras en
periodo prenatal, que permitan explorar tematicas relacionadas con variables fisiol6gi-
cas, psicolégicas, hematolégicas, biomecdnicas y pruebas de diagndstico prenatal, puesto
que son relevantes para la independencia y autonomia de las personas con sindrome de
Down.

PaLABRAS CLAVE: sindrome de Down; Chile; tipos de estudio.

AsstrACT: The objective of the study was to identify the types of studies and the
most investigated topics in the population with Down syndrome in Chile and to de-
scribe the type of sample used and the age range during the period from 2011 to 2020. A
documentary study was carried out (systematic review). The Scopus database was used
to search for information. The key words used were: Down Syndrome and Chile. The
period was 2011 to 2020. The information was recorded on an observation sheet. Thirty
studies were identified. A total of 56,7 % (n = 17) were descriptive (cross-sectional)
studies, 10,0 % (n = 3) were experimental studies. The study topics mostly cover so-
cial issues (8 studies) and anthropometric aspects (7 studies), followed by physiological,
psychological, hematological, biomechanical, prenatal tests and sleep disorders. The age
range of the sample used by the studies ranges from prenatal to 28 years and the sample
size ranges from one to 1922 participants. The results of the study suggest the urgent
need to develop experimental and longitudinal studies, the inclusion of middle-aged and
older adults, as well as prenatal samples, to explore issues related to physiological, psy-
chological, hematological, biomechanical variables and prenatal diagnostic tests, since
they are relevant to the independence and autonomy of people with Down syndrome.

Keyworps: Down sindrome; Chile; study types.

1. Introduccién

L SINDROME DE DOWN (SD) es la anomalia congénita no letal y de discapacidad
mental mis frecuente en el ser humano, también conocido como trisomia del
par 21, que corresponde a una alteracién genética producida por la presen-

Ediciones Universidad de Salamanca / CC BY-NC-ND
Siglo Cero, vol. 52 (4), 2021, octubre-diciembre, pp. 155-172

-156 -



SINDROME DE DOWN:
REVISION SISTEMATICA SOBRE ESTUDIOS EFECTDUADOS EN CHILE
M. COSSIO, R. VIDAL, J. SULLA, C. URRA, C. ACUNA, M.? DIAZ, T. GARRIDO, D. HERRERA Y R. GOMEZ

cia de un cromosoma extra en dicho par (Leonard, 2002; Eisermann, 2003; Parker,
2010; Dutta, 2012). Presenta un conjunto de caracteristicas fisiolégicas-anatémicas
particulares como la hipotonia, hiperlaxitud articular y déficit sensorial que influyen
en un retraso del desarrollo motor (Cabeza-Ruiz, 2016). Este sindrome requiere de
prevencién, diagnéstico, tratamiento oportuno e intervencién en la salud en general.

Su incidencia a nivel internacional es 1/700 nacidos vivos. En Latinoamérica, la
incidencia reportada de SD alcanza 1,88 casos por 1.000 nacidos vivos (Nazer y Ci-
fuentes, 2011). En Chile se ha observado un cambio demogrifico importante, carac-
terizado por un aumento de los nacimientos en mujeres de més de 40 afios (Donoso,
2002), lo cual podria estar dado por la postergacion de la maternidad y la ausencia
de prictica del aborto eugenésico (Nazer, 2005) y un envejecimiento de las mujeres
chilenas en edad fértil (Donoso y Carvajal, 2009).

Esto expone a un mayor riesgo de malformaciones congénitas y de hijos con
sindrome de Down, llegando a una poblacién de 25 nifios con SD por cada 10.000
nacidos vivos, segin los resultados del Estudio Colaborativo Latino Americano de
Malformaciones Congénitas-ECLAMC1 (Nazer y Cifuentes, 2014).

Esta situacién ubica a Chile como el pafs con mayor tasa de nacimiento de nifios
con esta condicién en la regién (Nazer y Cifuentes, 2011), a diferencia de paises con
alto diagnéstico prenatal y leyes de finalizacién del embarazo, donde la prevalencia ha
disminuido en forma sostenida (Roizen y Patterson, 2003; Morris y Alberman, 2009;
Cocchi et al., 2010).

El aumento de la poblacién con SD en Chile es una orientacidn para los investiga-
dores, por la importancia médica y social que esto conlleva, siendo una preocupacién
permanente de los diferentes programas de registro y monitoreo dedicados a estudiar
este problema (Nazer y Cifuentes, 2011).

Esta situacién genera un motivo para estar siempre alertas a cualquier cambio que
se pueda producir en las prevalencias de nifios, jévenes y adultos con SD, por lo que
es importante sistematizar los estudios primarios que se han efectuado en Chile, cuya
informacién puede ayudar a profesionales e investigadores a identificar rangos de
edades, temidticas de estudios y generar nuevas ideas de investigacion para el beneficio
de la poblacién con SD en Chile.

En ese contexto, esta investigaciéon documental prevé sistematizar las investigacio-
nes que se han efectuado en nifios, j6venes y adultos con sindrome de Down y especi-
ficamente en la poblacién chilena. Por lo que la informacidén recabada podria ayudar
a los investigadores e instituciones publicas y privadas a contextualizar, sondear y
proyectar futuras investigaciones en temdticas y grupos etarios poco explorados.

Por lo tanto, el objetivo de esta investigacion es identificar los tipos de estudios
y las temdticas mds investigadas en poblacién con sindrome de Down en Chile, asi
como describir el tipo de muestra utilizada y el rango de edad durante el periodo de
2011 a 2020.
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2. Metodologia
2.1. Tipo de estudio

Se efectud una investigacién documental (revision sistemdtica) que permitio el es-
tudio, la evaluacidn critica y la sintesis de evidencias de investigaciones originales que
se han desarrollado en Chile en nifios y jévenes con SD. Se adoptaron las recomen-
daciones propuestas en la guia Preferred Reporting Items for Systematic Reviews and
Meta-Analyses (PRISMA), siguiendo los pasos: establecimiento del tema u objetivos
de la revision; establecimiento de los criterios de inclusién y exclusién de los articulos
(seleccion de la muestra); categorizacién de los estudios; andlisis de los resultados;
discusion y presentacion de los resultados (Mendes et al., 2008). El periodo de bus-
queda de informacién se desarrollé entre enero a marzo del 2020.

2.2. Tema y objetivos de la investigacion

Para poder describir los componentes relacionados con el problema identifica-
do, se ha estructurado la siguiente pregunta de investigacion: ¢ Qué tipo de estudio,
muestra y rango de edad incluidos en los estudios, y temdticas son consideradas en
las investigaciones sobre el sindrome de Down en Chile? Como objetivos especificos
esta revision pretende caracterizar y analizar, de forma critica y reflexiva, los tipos de
estudio, la cantidad y rango de edad de la muestra y las temdticas estudiadas.

2.3. Criterios de inclusion y exclusion

Tras la lectura del texto completo, se seleccionaron los articulos segun los criterios
de inclusién: publicaciones a texto completo referidas a estudios primarios; publica-
ciones en inglés y espafiol; estudios que fueron efectuados en el modelo humano. Se
excluyeron los estudios que no cumplian los criterios anteriores, asi como las revisio-
nes bibliogrificas, los comentarios, los resimenes de conferencias y las disertaciones.
Se afadirdn, como criterios de exclusidn, los estudios que incluyan como muestra a
modelos animales.

2.4. Estrategia de investigacion

Se efectud la busqueda de informacion en la base de datos Scopus, cuya tematica
estd asociada al campo de las ciencias de la salud, educacidn, psicologia y ciencias so-
ciales. Fueron consideraron estudios publicados desde los afios 2011-2020 en idioma
inglés y espaiiol. Las palabras clave utilizadas fueron: Down’s Syndrome (sindrome
de Down) y Chile.
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(TITLE-ABS-KEY (“Down’s Syndrome”) AND (LIMIT-TO (AFFILCOU-
NTRY, “Chile”)) AND (LIMIT-TO (PUBYEAR, 2020) OR LIMIT-TO (PUB-
YEAR, 2019) OR LIMIT-TO (PUBYEAR, 2018) OR LIMIT-TO (PUBYEAR,
2017) OR LIMIT-TO (PUBYEAR, 2016) OR LIMIT-TO (PUBYEAR, 2015) OR
LIMIT-TO (PUBYEAR, 2014) OR LIMIT-TO (PUBYEAR, 2013) OR LIMIT-TO
(PUBYEAR, 2012) OR LIMIT-TO (PUBYEAR, 2011)).

2.5. Procedimiento de seleccion del estudio

El procedimiento de seleccion de estudios permite reducir los sesgos y los posi-
bles errores humanos, asegurando que todos los articulos se seleccionan de la misma
manera y garantizando la validez y veracidad de los resultados (Liberati et al., 2009).
En la primera etapa se seleccionaron las publicaciones con titulo, resumen o cuerpo
de texto relacionados con el tema del presente estudio y se eliminaron 13 publicacio-
nes: 4 con un idioma diferente al definido en los criterios de inclusién, 6 por no ser
estudios en Chile pero inclufa un autor chileno y 3 por no permitir el acceso al texto
completo. Después, se ley6 cada publicacion y se eliminaron 15 publicaciones segtin
los criterios de elegibilidad de PRISMA descritos. De este anélisis se seleccionaron
30 publicaciones. La Figura 1 muestra el diagrama de flujo que describe las fases del
proceso de seleccidn segtin el método PRISMA (Liberati er al., 2009).

Los principales motivos de la exclusién fueron no considerar el modelo humano
en los estudios, no tener referencia de la edad de la muestra participante y ser una re-
visién de literatura. En el andlisis de cada estudio fue recolectada informacién relativa
al tipo de estudio utilizado, la cantidad de la muestra incluida, la edad de la muestra
participante del estudio, asi como el registro de la temdtica de estudio relacionada con
el SD. La principal razén de exclusién fue el haber desarrollado el estudio en modelos
animales.

Todo este procedimiento estuvo a cargo de dos investigadores del estudio, los que
analizaron las 4 etapas por separado; finalmente, se llegé a un consenso para identifi-
car los 30 estudios.
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FiGura 1. Diagrama de flujo PRISMA para sistematizacion
de articulos originales 2011-2020
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2.6. Analisis de estudios

El andlisis de la sintesis de la revision sistematica se bas6 en procedimientos cuan-
titativos y/o cualitativos. En el primer caso se organizaron los datos por medio de fre-
cuencias, rango, porcentajes (%) y en el segundo por medio de andlisis de contenido
de los indicadores considerados en la ficha de registro de informacién para analizar
de forma interpretativa.

3. Resultados

En la Tabla 1 se muestran las caracteristicas resumidas de los estudios sistemati-
zados. Se han identificado un total de 30 estudios entre 2011 a 2020, de los cuales 14
son en inglés y 16 en espaiiol. Todos fueron digitados segin el idioma, afio y titulo
de publicacién. Fue durante el afio 2018 donde se identificaron la mayor cantidad de
estudios publicados (n = 5).
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TasLA 1. Investigaciones originales que se han efectuado en sindrome
de Down en Chile durante el periodo 2011- 2020

N.° Autor Afos Titulo Idioma
1 | Sabat, C. et al. 2020 | Different abilities needed at home and school: The rela- | Inglés
tion between executive function and adaptive behavior in
adolescents with Down syndrome
2 | Gro,F.etal. 2020 | Hyperthyrotropinemia is common in preterm infants | Inglés
who are born small for gestational age
3 | Guzmaén, E. 2019 | Anilisis de los sistemas sensoriales que contribuyen al | Espafiol
etal. control postural en personas con sindrome de Down
4 | Sabat, C. et al. 2019 | Adaptive Behavior and Intelligence in Adolescents With | Inglés
Down Syndrome: An Exploratory Investigation
5 | Linn, K. et al. 2019 | Development of communicative abilities in infants with | Inglés
Down syndrome after systematized training in gestural
communication
6 | Génova, L.etal. | 2018 | Good health indicators in children with Down syndrome: | Inglés
High frequency of exclusive breastfeeding at 6 months
7 | Gémez, A. etal. | 2018 | Efecto de una intervencién basada en realidad virtual so- | Espafiol
bre las habilidades motrices basicas y control postural de
nifios con Sindrome de Down
8 | Gatica,P.etal. | 2018 | Predictores de adiposidad corporal en jévenes con sindro- | Espafiol
me de Down.
9 | Arango, P.etal. | 2018 | Developmental trajectories of children with Down syn- | Inglés
drome by socio-economic status: the case of Latin Ame-
rica
10 | Vega, V. et al. 2018 | Autodeterminacién: Explorando las autopercepciones de | Espafiol
adultos con sindrome de Down chilenos
11 | Guzmin-Mu- 2017 | Control postural en nifios, adolescentes y adultos con sin- | Espafiol
floz, E. et al. drome de Down
12 | Dela Piedra, M. | 2017 | High frequency of dyslipidemia in children and adoles- | Inglés
et al. cents with Down Syndrome
13 | Donoso, E. ezal. | 2016 | Aumento de la mortalidad infantil en nifios con sindrome | Espaiiol
de Down: Chile 1997-2013
14 | Cardenas, A. 2016 | Perfil de morbilidad en adolescentes chilenos con Sindro- | Espafiol
etal. me de Down
15 | Brockmann, P. 2016 | Sleep-disordered breathing in children with Down syn- | Inglés
et al. drome: Usefulness of home polysomnography
16 | Paul, M. et al. 2015 | Perfil de morbilidad otorrinolarigolégica en nifios con | Espaiiol
sindrome de Down
17 | Venegas, E. et al. | 2015 | Evaluacién nutricional e indicadores de grasa visceral y | Espaiiol

subcutdnea en nifios con Sindrome de Down
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18 | Jiménez, L. et al. | 2015 | Malnutricién por exceso: alta frecuencia de sobrepeso y | Espafiol
obesidad en escolares chilenos con sindrome de Down

19 | Lizama, M. et al. | 2015 | Morbimortalidad hospitalaria en nifios con Sindrome de | Espafiol
Down

20 | Sirlopt, D.eral. | 2014 | Actitudes implicitas y explicitas hacia personas con sin- | Espafiol
drome de Down: un estudio en colegios con y sin progra-
mas de integracion en Chile

21 | Cresp-Barria, M. | 2014 | Correlacién de variables antropométricas como predictor | Espafiol
et al. de salud, en una poblacién de nifios y adolescentes con
sindrome de Down de Temuco, Chile

22 | Paul, M. A.etal. | 2013 | ;Cémo reciben los padres la noticia del diagnéstico de su | Espaiiol
hijo con sindrome de Down?

23 | Pérez, C. et al. 2013 | Esotropia surgery in children with Down syndrome Inglés
24 | Gonzilez, R. 2013 | Frontonasal Fold Thickness-to-Nasal Bone Length Ra- | Inglés
et al. tio as a Prenatal Sonographic Marker for Trisomy 21 in a

Low-Risk Population

25 | Cataldn, J.etal. | 2012 | De Novo COL7A1 mutation in a patient with trisomy | Inglés
21: coexistence of dystrophic epidermolysis bullosa and
Down syndrome

26 | Mosso, C.etal. | 2011 | Evaluacién de una intervencién en actividad fisica en ni- | Espafiol
fios con sindrome de Down

27 | Wong, A.etal. | 2011 | Patientand provider attitudes toward screening for Down | Inglés
syndrome in a Latin American country where abortion
is illegal
28 | Grinspon, R. 2011 | Early onset of primary hypogonadism revealed by serum | Inglés
etal. anti-Miillerian hormone determination during infancy

and childhood in trisomy 2

29 | Nazer, J. et al. 2011 | Estudio epidemioldgico global del sindrome de Down Espaiiol

30 | Ojeda,R.ezal. | 2011 | Correlacién entre el Indice de Masa Corporal y Circunfe- | Inglés
rencia de Cintura en una Muestra de Nifos, Adolescentes
y Adultos con Discapacidad de Temuco - Chile

En la Tabla 2 se observan los tipos de estudio y las temdticas publicadas en la base
de datos Scopus. Se identificé que la mayoria de las investigaciones (56,7 %) fueron
estudios descriptivos (trasversales) (17 estudios), seguidos de los estudios experimen-
tales (3 estudios), que representan el 10,3 %. Las tematicas preferidas por los inves-
tigadores, en su mayoria, abarcan temdticas sociales (8 estudios, que representan el
26,7 %), aspectos antropométricos (6 estudios, representando el 20,0 %), seguidas de
variables fisiolégicas, psicoldgicas, hematoldgicas, biomecdnicas, pruebas prenatales
y trastornos del suefio.
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TaBLA 2. Tipos de estudios y tematicas desarrollados en Chile
en nifios y jovenes con sindrome de Down 2011-2020
Tipos de estudio
Temiticas

Experimental | Transversal | Longitudinal | Ex-Pos-Facto | ~ Otros Total
Antropométricos - 4 (13,3 %) - 13,3 %) 1(3,3 %) 6 (20,0 %)
Fisiolégicos 163%) | 2(67 %) - 1(3,3 %) - 4(13,3 %)
Hematoldgicos - 2 (6,7 %) - - 1(3,3 %) 3 (10,0 %)
Biomecénicos - 3(10,3 %) - - - 3 (10,0 %)
Psicolégicos (neu- o o B B o o
rocomtived) 163%) | 163%) 2067%) | 4(133 %)
Sociales 163%) | 40133%) | 163%) 163%) | 133%) | 8(267 %)
T. suefio - 1(3,3 %) - - - 13,3 %)
Pruebas prenatales 1(3,3 %) 1(3,3 %)
Total 30100%) | 17(567%) | 1(33%) | 3(100%) | 6(200%) | 30 (100 %)

En relacién con el rango de edad y el tamafio de la muestra, organizados por auto-
res, se pueden observar en la Tabla 3. Se identificé que el rango de edad de la muestra
que utilizan los estudios oscila en sujetos desde el nacimiento hasta los 28 afios, ade-
mds de una investigacién que investigd en el periodo prenatal a mujeres gestantes que
fueron sometidas a exdmenes ecograficos. Con respecto al tamafio de la muestra, los
estudios consideran entre uno hasta 1.922 participantes. Excepto un estudio que optd
por efectuar una investigacidon con una base de datos de recién nacidos en hospitales
chilenos extraida del Instituto de Estadistica.
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N.° de publicacién Autor n Edad

1 Sabat, C. et al. 36 12 a 17 afos

2 Gro, F. et al. 122 prematuros neonatos

3 Guzmain, E. et al. 104 6 a 28 afios

Sabat, C. et al. 53 12 a 17 aflos

5 Linn, K. et al. 24 18 a 22 meses

6 Génova, L. et al. 87 6 meses a 2 afios

7 Gémez, A. et al. 16 3210 aflos

8 Gatica, P. et al. 67 jévenes 10y 25 afios

9 Arango, P. et al. 105 nifios entre 15 y meses

10 Vega, V. et al. 9 22 a 26 afios

11 Guzmén-Mufioz, E. etal. |69 6 a 25 afios

12 De la Piedra, M. et al. 218 2 a 18 afios

13 Donoso, E. et al. Base de datos 7 dias a 11 meses
14 Cirdenas, A. et al. 67 pacientes 10 a 20 afios

15 Brockmann, P. et al. 44 entre 0,1-10 afios
16 Paul, M. ez al. 134 pacientes 6 meses a 15 aflos
17 Venegas, E. et al. 40 3213 afios

18 Jiménez, L. et al. 81 6 a 8 afios

19 Lizama, M. et al. 116 Menores de 15 afios
20 Sirlopt, D. et al. 80 11 a 15 afios
21 Cresp-Barria, M. ez al. 42 3 a16afios
22 Paul, M. A. et al. 345 No especifica
23 Pérez, C. et al. 44 8 meses a 17 afios
24 Gonzilez, R. et al. 1.922 16y 32 semanas (prenatal)
25 Cataldn, J. et al. 1 15 afios
26 Mosso, C. et al. 18 5a9 afios
27 Wong, A. et al. 107 No especifica edad de gestantes
28 Grinspon, R. et al. 117 2220 afios
29 Nazer, J. et al. Indeterminado Recién nacidos

30 Ojeda, R. et al. 123 hombres y 65 mujeres | 3 y 25 afios
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4. Discusién

Los resultados de la revision sistemdtica han evidenciado que durante el periodo
2011 a 2020 las temiticas preferidas por parte de los investigadores fueron en su ma-
yoria las relacionadas con aspectos sociales y antropométricos; ademds, los tipos de
estudios que mds destacan son los descriptivos transversales.

Estos hallazgos hacen reflexionar que las temdticas que implican variables fisiol6-
gicas, psicoldgicas, hematoldgicas, biomecdnicas y pruebas prenatales ain son muy
poco exploradas. Tal vez esta situacion se deba a multiples aspectos, entre los que se
considera la falta de viabilidad en término de recursos financieros (Correa-Garcia et
al., 2012) que garanticen materializar los costos en el tiempo para desarrollar estudios
en esas temidticas. Por ejemplo, el no contar con instalaciones y personal adecuada-
mente capacitado (Dubs de Moya, 2002) para el uso de equipos sofisticados, ademds
de las limitaciones de tipo ético, que muchas veces conllevan la manipulacién de varia-
bles y el incumplimiento de las directrices clinicas y de salud (Cummings et al., 2003),
que posteriormente impiden la publicacién de los resultados.

Asimismo, a pesar de ser solo un estudio identificado que aborda la temitica es-
pecifica relacionada con la aplicacién de pruebas en periodo prenatal, resulta ser atin
un tema poco explorado en Chile, sobre todo, si consideramos los hallazgos de un
reciente estudio de revisidn a nivel internacional que analizé la tendencia demogra-
fica mundial del SD (Huete-Garcia y Otaola-Barranquero, 2021), entre 1960 y 2019,
donde muestra evidencia que existe una disminucién de la incidencia de SD, que fue
observada a través de la tasa de natalidad descendente, que se explica debido a que
fueron aplicadas pruebas de deteccién prenatales realizadas por los diferentes siste-
mas de salud.

En cuanto a los tipos de investigacidn, se destaca que el mayor porcentaje de in-
vestigaciones en Chile en SD son las investigaciones descriptivas (transversales), pro-
bablemente esto se deba a que tienen como ventajas ser relativamente econémicas y
requieren poco tiempo para obtener resultados razonables a corto plazo (Alvarez-
Herndndez y Delgado-De la Mora, 2015). Estos estudios son muy ttiles en la planea-
cién y evaluacién de intervenciones de la salud publica (Enarson et al., 2004; Hernan-
dez-Avila et al., 2003; Levin, 2006). A su vez, enfrentan pocas dificultades éticas, dado
que no existe una exposicion deliberada por parte del investigador, en razén a que no
se realiza un seguimiento de pacientes a lo largo del tiempo (Alvarez-Hernindez y
Delgado-De la Mora, 2015).

Asimismo, los estudios trasversales también presentan algunas limitaciones, que se
explican debido a que la exposicién y el resultado son examinados al mismo tiempo,
existiendo una ambigliedad temporal en su relacidn, consecuentemente es dificil esta-
blecer inferencias causa-efecto (Aschengrau y Seage, 2003), por lo que, si se examina a
la misma poblacidn en otro momento, los resultados obtenidos pueden ser diferentes,
generando un “sesgo de memoria”, especialmente si los datos cuestionados no son
recordados con seguridad (Enarson et al., 2004; Hernindez-Avila et al., 2000; Mann,
2003; Levin, 2006).
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Por el contrario, los estudios experimentales implican un disefio de investigacién
que aporta la mejor evidencia para determinar si una intervencidén terapéutica, pre-
ventiva o educativa es eficaz o efectiva (Zurita-Cruz et al., 2018). Esto se puede con-
seguir cuando se cuenta con la subvencién necesaria para el desarrollo de estudios, en
razén al costo elevado que implica la propia rigidez de la intervencidn, sin dejar de
lado las limitaciones de tipo ético y responsabilidad en la manipulacién de variables.

Entre las principales desventajas de los estudios experimentales, se destaca que la
poblacién de estudio debe ser muy especifica y definida (Manterola ez al., 2019); ade-
mds, en cuanto al control de las fuentes de invalidacién interna, se destaca el riesgo de
pérdida de muestra, debido a la adherencia de los participantes y la pérdida de interés
y motivacién durante la intervencion.

Asimismo, en el caso de las investigaciones longitudinales, que incluye la existen-
cia de medidas repetidas (mds de dos) a lo largo de un seguimiento (Delgado Rodri-
guez y Llorca-Diaz, 2004), implican un mayor tiempo para su ejecucion, teniendo
que prestar mayor atencién al control de calidad durante su ejecucion, con el riesgo
de producirse pérdida o abandono de muestra durante el seguimiento.

En suma, varios estudios trasversales, tras alcanzar sus resultados, sugieren la rea-
lizacién de investigaciones longitudinales y experimentales para confirmar sus resul-
tados (Izquierdo-Gémez et al., 2017; Donoso y Vera, 2016; Gémez Alvarez et al.,
2018). Pues las falencias y/o limitaciones encontradas pueden ser subsanadas en este
tipo de investigaciones (longitudinales y experimentales). Esto podria ayudar a es-
tudiar de una manera mds amplia y concisa las temdticas, especialmente si se trata de
verificar las relaciones de causa y efecto.

En cuanto a la muestra y el rango de edad que se han considerado en las investi-
gaciones, podemos destacar que la mayor cantidad de estudios han incluido muestra
desde el nacimiento, pasando por la infancia, adolescencia y juventud. Se identifica-
ron estudios que incluyen como edad maxima los 28 afios, ademds de un estudio que
abarca el periodo prenatal. De hecho, al no haber estudios en Chile que abarquen
edades superiores y solo uno en diagndstico prenatal, se abren nuevas perspectivas
para proyectar investigaciones en edades adultas en poblacién con SD, asi como en
estudios en etapa prenatal que ayuden a conocer variables que podrian influir en la
demografia del SD en Chile.

Cabe destacar que todas las etapas de la vida son relevantes para ser investigadas,
sin embargo, en este estudio, la sistematizacién ha demostrado que se incluye en ma-
yor porcentaje a menores de 28 afios, pese a que, en los dltimos afios, las investiga-
ciones a nivel mundial han demostrado que la poblacién con sindrome de Down ha
incrementado su promedio de vida (Saucedo-Rodriguez et al., 2017), estimandose por
encima de los 60 afios (Down Espafia, 2011).

Estos cambios, tanto en la estructura como en el tamafio de la poblacién de adulto
mayor, generan mayores exigencias en su atencion, especialmente hacia el desarrollo
de estrategias que les permitan mejorar su calidad de vida; es asi que las investigacio-
nes realizadas hasta el momento son un punto de partida para estar preparados para
enfrentar este nuevo desafio del incremento de la expectativa de vida.
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La evidencia mostrada en un estudio reciente (Huete-Garcia y Otaola-Barran-
quero, 2021) sustenta la necesidad del registro especifico de defectos congénitos, que
se pueden conocer a través de la realizacién de pruebas prenatales, que ayudaria a
reducir la poblacién con SD, fundamentidndose en la asociacién consistente que se en-
contr6 entre el diagndstico prenatal y la tasa de natalidad. En ese sentido, aumentar las
investigaciones en Chile, donde se registren pruebas prenatales, podria ser un camino
para desarrollar la evaluacién demogrifica del SD en futuros estudios comparativos
y de largo plazo.

En general, a pesar de que se han reflejado algunos estudios en poblacién con SD
durante el periodo 2011 a 2020, se destaca que estas investigaciones atin no son su-
ficientes para atender la demanda del incremento de esta poblacién en Chile, puesto
que las temdticas mds investigadas son desarrolladas en estudios transversales, centra-
dos mds en aspectos sociales y antropométricos.

En esencia, respecto a los resultados obtenidos en esta revision, no fue posible
encontrar similares estudios que permitan confrontar los hallazgos obtenidos con
otros paises y/o regiones, sin embargo, una revision sistemdtica reciente que estudié
la intervencién temprana en SD (Robles-Bello y Sanchez-Teruel, 2019) resalt6 que la
mayoria de los estudios fueron realizados en América del Norte y en Europa en rela-
cién a otras regiones, ademds, las publicaciones son en idioma inglés y los disefios mds
utilizados fueron los estudios transversales. Estos hallazgos demuestran, de alguna
forma, que Chile estd en un proceso de crecimiento en investigaciéon en poblaciones
con SD, lo que puede servir de base para sensibilizar no solo al Gobierno, sino tam-
bién a los investigadores.

En consecuencia, a través de los resultados obtenidos, es necesario desarrollar mas
investigaciones en Chile, especialmente, las que impliquen relaciones de causalidad.
Por ejemplo, son escasos los estudios experimentales y longitudinales en relacién a
los disefios trasversales (17 estudios), por lo que estas evidencias deben ser elementos
importantes para establecer prioridades entre los investigadores y para proponer ob-
jetivos y metas en la agenda del Gobierno e incorporar mecanismos que posibiliten el
desarrollo de proyectos, investigaciones y politicas equitativas en todo el pais.

Estudios futuros deben interesarse en desarrollar investigaciones que incluyan to-
das las fases etarias, con el intuito de generar estrategias que garanticen su atencién y
participacion hacia los problemas relacionados con su discapacidad; a lo que se suma
la necesidad de que el Gobierno también promueva la formulacién y el desarrollo
de proyectos de investigacion en beneficio de la poblacién con SD en las diferentes
temdticas y edades poco exploradas. Todo esto, debido a que, en paises como Chile,
se presenta una gran necesidad de buscar conocimiento sobre el SD, pues, a pesar de
ser un asunto estudiado por los cientificos en algunas dreas, en la gran mayoria esos
descubrimientos no llegan de forma correcta a aquellos profesionales que trabajan en
el ambiente escolar y en las instituciones de salud.

De hecho, actualmente la nueva Ley de Inclusion en Chile (n.° 20.845), promul-
gada en el 2015 (MINEDUC, 2015), estd mucho mds alineada con los principios de la
educacién inclusiva que sus leyes antecesoras, lo que permite aparentemente una edu-
cacién inclusiva de calidad para todos los nifios, j6venes y adultos, respectivamente.
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Es necesario destacar algunas limitaciones del estudio, puesto que se utiliz6 una
sola base de datos y fueron considerados estudios publicados tinicamente en inglés y
espafiol, por lo que, al adicionar otras bases de datos e idiomas, es posible que se en-
cuentren mayor numero de estudios y otras temdticas no identificadas en este estudio.
También, es necesario resaltar que es el primer estudio efectuado en Chile con estas
caracteristicas, lo que puede contribuir al planteamiento de nuevas lineas de investi-
gacion en poblaciones con SD.

5. Conclusién

Este estudio concluye que durante los afios 2011 a 2020 en la base de datos Scopus
se identific un elevado niimero de investigaciones descriptivas (transversales) que
consideran el estudio de poblacién con SD en Chile. Las temdticas mds investigadas
estdn relacionadas con aspectos sociales y antropométricos enfocados sobre todo en
poblacién con menos de 28 afios, asi como en el periodo prenatal a través del estudio
de mujeres gestantes entre 12 a 32 semanas. El tamafio de la muestra considerado en
los estudios va desde uno hasta 1.922 participantes. Excepto un estudio que opté por
efectuar una investigacién con una base de datos extraida del Instituto de Estadistica.

Estos resultados sugieren la necesidad urgente de desarrollar estudios experimen-
tales y longitudinales, y la inclusion de adultos jovenes y mayores en sus muestras, asi
como informacién sobre datos en etapa prenatal. Por otro lado, se deben explorar te-
maticas relacionadas con variables fisioldgicas, hematoldgicas, biomecdnicas, pruebas
prenatales y psicoldgicas, puesto que podrian ayudar a conocer cémo otras variables
y factores podrian impactar en la demografia del SD en Chile y son relevantes para la
independencia y autonomia de las personas con sindrome de Down.
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