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ResuMEN: Las familias con un hijo/a con sindrome X frigil (SXF) experimentan
preocupaciones y necesidades en el momento del diagnéstico que pueden desencadenar
una crisis y afectar a la dindmica y bienestar familiar. En este estudio se analizan las pre-
ocupaciones y necesidades manifestadas por 55 padres, 69,0% mujeres y 25,9% varones,
entre los 27 y los 67 afios (M = 47,91; DT = 9,59). Se aplicé el cuestionario “Desarrollo
y Necesidades de las Familias”. Las necesidades més frecuentemente verbalizadas como
importantes o importantisimas fueron los posibles problemas de salud que pueda pre-
sentar su hijo/a, conocer el grado de dependencia que va a tener, saber qué va a suceder
en el futuro, saber dénde acudir para buscar ayuda y conocer cuéles son los servicios
maés adecuados. En contraposicidn, los items valorados como poco y algo importantes
son los que evaldan el hecho de tener que quedarse més tiempo en casa y de tener que
comunicar la noticia a otras personas. Los padres dan mds importancia a las necesidades
y los problemas relacionados con el cuidado, atencién y futuro de su hijo/a que los que
la discapacidad pueda ocasionarles a ellos o a otros miembros de la familia.

PALABRAS CLAVE: sindrome X fragil; familia; discapacidad intelectual; diagnéstico.
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AsstracT: Families with a child with Fragile X syndrome (SXF) experience concerns
and needs at the time of diagnosis that can trigger a crisis and affect family dynamics and
well-being. This study, we analyze those manifested by 55 parents, 69,0% women
and 25,9% men, between 27 and 67 years old (M = 47,91, SD = 9,59). The questionnaire
“Development and Needs of Families” was applied. The most frequently verbalized
needs as important or very important were: the possible health problems that your child
may present, knowing the degree of dependence that your child will have, knowing
what is going to happen in the future, knowing where to go for help, and know what
are the most appropriate services. In contrast, the items with values, between little and
something important, are those that evaluate the fact of having to stay longer at home
and having to communicate the news to other people. Parents give more importance to
the needs and problems related to the care, attention and future of their child than those
that the disability may cause them or other family members.

Key worbs: Fragile X syndrome; family; intellectual disability; diagnosis.

1. Introduccién

L SinpDrROME X FrRAGIL (SXF) es un trastorno de origen genético que constituye

la primera causa de discapacidad intelectual de tipo hereditario, caracterizado

por un fenotipo fisico y cognitivo conductual (Artigas-Pallares, 2011). Existen
numerosos estudios que explican las caracteristicas fenotipicas del sindrome que se
manifiesta de diferente manera a lo largo del ciclo evolutivo y en funcién del género
(Artigas-Pallares, 2011; Medina y Garcia, 2014). De hecho, el SXF no es identificable
en el momento del nacimiento, los primeros meses del desarrollo del bebé suelen ser
normales y solo mds tarde, en un alto porcentaje de afectados, aparecen comporta-
mientos disfuncionales como pobre contacto ocular, defensa tictil, conductas este-
reotipadas, hiperactividad, agresividad, ansiedad social y un limitado funcionamiento
intelectual (Artigas-Pallares, 2011; Medina, 2014).

Dado que en el momento del nacimiento no son evidentes las caracteristicas del fe-
notipo, el proceso de diagnéstico de la alteracion genética suele alargarse en el tiempo
y esta espera puede desencadenar en las familias diferentes reacciones como ansiedad,
frustracién e incomprensién por parte de profesionales (Bailey, Raspa, Olmsted y
Holiday, 2008).

El diagnéstico puede desencadenar en la familia una crisis sin precedentes y ser
una causa de estrés mantenido que puede afectar la dindmica y el bienestar familiar
(Oniate y Calvete, 2017). Tener un hijo con discapacidad todavia es considerado como
una adversidad ya que supone el enfrentamiento a una nueva y desconocida situacion,
en la que las expectativas creadas hacia el hijo deben cuestionarse en ese momento
(Blacher y Baker, 2007). La constatacién del diagnéstico conlleva, en la mayoria de
las familias, una serie de reacciones que provocan una reorganizacién de los valores,
de los objetivos y del funcionamiento familiar previos (Poehlmann, Clements, Abbe-
duto y Farsad, 2005). La superacion de la crisis que origina el diagndstico va a ser
diferente en cada familia dependiendo, entre otros factores, de la intensidad de los
acontecimientos y de los apoyos con que cuenta (Moro, Jenaro y Solano, 2015).

© Ediciones Universidad de Salamanca / CC BY-NC-ND
Siglo Cero, vol. 49 (3), n.° 267, 2018, julio-septiembre, pp. 95-108

- 96 —



EN EL MOMENTO DEL DIAGNOSTICO SON PRIORITARIAS LAS NECESIDADES
DEL HIJO CON SINDROME X FRAGIL
BEGONA MEDINA-GOMEZ Y VITOR FRANCO

En la actualidad la visidn sobre las reacciones de las familias ante el nacimiento de
un hijo con SXF ha evolucionado hacia interpretaciones mds positivas que las que se
han tenido histéricamente. A pesar del cambio, todavia las familias, y especialmente
las madres, perciben la discapacidad de un hijo como un acontecimiento estresante
(Peralta y Avellano, 2010). El estrés es consecuencia de miultiples demandas y retos
asociados a la discapacidad que varia en funcién de la etapa del ciclo vital y que se
agudiza en el momento del diagnéstico (Wehmeyer y Field, 2007).

Las familias con hijos con SXF deben afrontar a lo largo de la vida los mismos re-
tos que cualquier otra familia con hijos con discapacidad (Franco y Apolonio, 2002).
Pero, ademds, se enfrentan al desafio de la heredabilidad genética del sindrome, ya
que pueden cargar, especialmente las madres, con la responsabilidad o la culpa de ha-
ber transmitido, sin saberlo, la alteracion genética a su descendencia (Bailey, Raspa y
Olmsted, 2010) y, ademds, puede afectar a otros miembros tanto de la familia nuclear
como de la extensa (Bailey, Raspa, Bishop y Holiday, 2009).

La aceptacion del nifio, el apoyo social y la ayuda externa son las estrategias que
con mayor frecuencia dicen necesitar estas familias para poder ocuparse del cuidado y
desarrollo presente y futuro de su hijo. Estos factores se han relacionado con mayor
bienestar y con menores niveles de ansiedad y estrés en los padres (Morais y Franco,
2012). Pero, al igual que en el resto de familias, los hijos con SXF no pueden estu-
diarse o tratarse separadamente de su familia. Esta es vital para el desarrollo de sus
miembros, en especial, cuando existen hijos con algtin tipo de discapacidad. Lo que va
a influir en la vida de un nifio con discapacidad no solo depende de sus caracteristicas,
sino de la manera en que sus padres lo ven, tratan y de lo que hacen con él (Peralta y
Arellano, 2010).

Hay una considerable investigacion que analiza como afecta el cuidado y atencién
de un hijo con SXF en el funcionamiento y bienestar familiar (Bailey, Sideris, Roberts
y Hatton, 2008; Cherubini, Bosa y Bandeira, 2008; Raspa, Batley, Bann y Bishop,
2014; Wheeler, Skinner y Bailey, 2008). Los estudios se han centrado especialmente
en las madres y son mds reducidos los que analizan las consecuencias en los padres
varones. Las précticas de crianza estin cambiando y los padres varones estdn asu-
miendo cada vez més responsabilidades en la educacion de los hijos, de tal manera que
llegan incluso a manifestar mayor nivel de estrés psicolégico que las madres, princi-
palmente cuando existen comportamientos problematicos (Hartley, Seltzer, Head y
Abbeduto, 2012; McCarthy, Cuskelly, van Kraayenoord y Cohen, 2006).

Sin embargo, no hay estudios suficientes, al menos en nuestro pais, que analicen
cémo estas familias se enfrentan a un diagndstico que en muchas ocasiones tarda en
llegar. Probablemente, por la escasa atencién prestada a las familias con hijos con
SXF, si se compara con la recibida por familias con hijos con discapacidad intelectual
en general o con otro tipo de etiologia (sindrome de Down, autismo).

El acto de comunicar a los padres el diagndstico de la mutacion genética de un hijo
es un evento especialmente delicado que requiere unas condiciones de preparacién
y de predisposicion por parte de quien debe realizarlo. De hecho, la insatisfaccién
con la comunicacién del diagnéstico ha sido una de las cuestiones estudiadas en este
colectivo (Morais y Franco, 2012).
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Los padres, cuando reciben el diagnéstico de SXF en su hijo, manifiestan una serie
de preocupaciones sobre el cuidado de las necesidades de este y sobre su rol parental,
las madres van a tener mds preocupaciones que los padres. Conocer cuéles son los
problemas y necesidades autopercibidas por los padres en el momento del diagndsti-
co ayudard a descubrir qué apoyos y ayudas necesitan para poder lidiar, de la mejor
manera posible, con la crisis que puede desencadenar el diagndstico del sindrome para
toda la familia y para los descendientes en particular. Por ello, este estudio tiene como
objetivo llevar a cabo una investigacion descriptiva que permita ampliar informacién
en este sentido al analizar las necesidades y preocupaciones de los padres en el mo-
mento del diagndstico, y si existen diferencias entre padres y madres.

2. Método

2.1. Participantes

Participaron en el estudio 55 padres y madres con hijos con SXF, entre los 21 y
67 afios (M = 47,5, DT = 10,11), reclutados a través de las asociaciones espafiolas de
familiares de personas con SXF. Las edades de los hijos oscilaban entre los 3 y los 37
afios (M = 15,05, DT =7,33).

Se excluyé del estudio a tres participantes por ser hermanos de los afectados. Aun-
que inicialmente se recibieron 58 cuestionarios, Unicamente se consideraron los 55
que cumplian con el criterio de ser progenitores de personas con SXF. La Tabla 1
presenta un resumen de las caracteristicas de la muestra mas importantes. De los 55
participantes, 15 fueron hombres y 40 mujeres. El 49,1% de los participantes tenian
dos hijos (con o sin discapacidad), el 30,9% solo uno, el 16,4% tres y el resto (3,6%)
cuatro.

Con respecto a los hijos con SXF, todos tenian el diagndstico genético de la altera-
cién cromosémica. E1 80,0% eran varones y el 20,0% mujeres, el 49,1% tenia entre 11
y 20 afios y el 25,5% menores de 10 afios. Las familias indicaron que el 69,1% asistia
a algtin centro educativo, el 25,5% era usuario de otro tipo de instituciones (centros
ocupacionales, centros de dia, etc.) y el 5,5% no acudia a ninguno.

Tabla 1. Datos sociodemograficos de los participantes y de los hijos con SXF
Variable n %
Parentesco

Padre 15 | 27,3
Madre 40 72,7
Edad del encuestado
<30 2 | 36
31-40 11 20,0
41-50 20 36,4
<51 22 38,2
No especifica 1 1,7
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Tabla 1. Datos sociodemograficos de los participantes y de los hijos con SXF (cont.)
Variable n %
Numero de hijos

1 17 | 30,9
2 27 | 491
3 9 | 164
4 2 3,6
Género de los hijos con SXF
Hombre 44 80,0
Mujer 11 20,0
Edad del hijo con SXF
<10 14 25,5
11-20 27 49,1
21-30 9 16,4
>30 3| 36
Desconocido 3 5,5
Institucion educativa a la que acude el hijo con SXF
Educacién Especial 18 | 32,7
Educacién Infantil 5 9,1
Educacién Primaria 14 | 25,5
ESO 1| 18
No acude 3 5,5
Otros 14 25,5
2.2. Diserno

Se procedié al cilculo del porcentaje de respuestas en cada uno de los items para
proporcionar datos descriptivos sobre las necesidades y problemas de los padres en el
momento del diagndstico. Los porcentajes se basan en el nimero de padres y madres
que responden a cada pregunta. Para comparar si existen diferencias entre los padres
en funcién del género se utiliz6 la prueba ¢ de Studen, ya que es la practica mas general
incluso con muestras pequenas, segiin Morales (2013). Todos los andlisis se realizaron
con el paquete informdatico IBM SPSS Statistic 23.

2.3. Procedimiento

Se utilizé el cuestionario “Desarrollo y Necesidades de las Familias”, que result6
util en un estudio previo de Franco y Apolonia (2002) con padres de hijos con dis-
capacidad (ver Anexo 1). La primera parte del cuestionario la constituyen {tems que
recogen informacién sociodemogrifica sobre la persona que responde al cuestiona-
rio (parentesco, edad, ndmero de hijos) y de los hijos (género, edad, institucién). La
segunda parte estd constituida por 19 items que retinen informacién retrospectiva
sobre la importancia para el participante de determinados problemas y necesidades
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en el momento de conocer que el/la hijo/a presentaba problemas en el desarrollo. Los
items de la segunda parte se evaltian segin un rango de 1 a 5 (1 = nada importante, 2 =
poco importante, 3 = algo importante, 4 = muy importante y 5 = importantisimo). El
andlisis de la fiabilidad con alpha de Cronbach indica un valor de .946.

La recogida de datos se llevé a cabo en los meses de enero y febrero de 2017. El
equipo investigador contactd con las asociaciones espafiolas de familiares con SXF
para explicarles la finalidad de la investigacién y constatar su interés por colaborar
en el estudio. Una vez que aceptaron participar, se envid el cuestionario por internet
a todas las familias que habian mostrado interés en colaborar en el estudio, con una
breve descripcion de los objetivos, finalidad y pautas para completar las preguntas
del cuestionario. Se indicé la confidencialidad y anonimato de las respuestas y el uso
exclusivo de los datos con fines de investigacion. Ademds, se ofreci6 una direccién de
correo para ponerse en contacto con el equipo investigador en el caso de tener dudas
o necesidad de mds informacién. También se les dio la consigna de que rellenaran un
tnico cuestionario, independientemente del nimero de hijos afectados.

3. Resultados

En la Tabla 2 se recogen los porcentajes de padres y madres que respondieron a
cada una de las categorias de respuesta y de los que no contestaron a los items.

La mayoria de los encuestados manifestaron que para ellos era muy importante o
importantisimo la “salud del hijo/a” (81,8%) y “cumplir con las alteraciones de las
rutinas diarias” (76,4%).

E170,8% considerd en el momento del diagnéstico como una preocupacién muy
importante o importantisima “saber lo que iba a suceder”; el 67,3% “saber cuiles
son los servicios adecuados para el hijo/a”; el 65,5% “disponer de tiempo”; el 60,0%
“saber como actuar con el hijo/a” y “saber dénde acudir”; el 56,3% “el empleo”; el
54,3% “la dependencia del hijo/a”, y el 51,0% “estar muy nervioso”.

En cuanto a los {tems mds valorados como nada, poco o algo importantes, el
69,9% selecciond tener que “lidiar con el conyuge”; el 65,5% “las deudas y cargas
financieras”; el 61,8% (mds del 25,0% no lo considera importante) tener que “estar
encerrado en casa”; el 59,9% “estar deprimido”; el 56,4% (miés del 25,0% no lo consi-
dera importante) “cémo decirselo a las otras personas”, y el 51,0% “dificultades para
cubrir las necesidades habituales de la familia”.

De los que contestaron el cuestionario, ninguna de las agrupaciones de categorias
es seleccionada por mds del 50% de los participantes en los {tems: “hospitalizaciones
del hijo/a”, “dificultades para soportar los gastos causadas por la crianza del hijo/a” y

“como dar la atencién necesaria a los otros hijos”.

Al comparar si existia diferencias entre padres y madres en las respuestas a los
cuestionarios, no se observan diferencias significativas (p <.05) en funcién del género
de los progenitores en los items del cuestionario, salvo en “salud del hijo/a”, los pa-
dres (M = 4,341, DT = ,888) consideran que es un problema mis 1mportante que las
madres (M = 3,545, DT = 1,916) asumiéndose igualdad de varianzas (t = 2,044, gl = 53,
p =,046), aunque la significatividad estd muy préxima a ,05.

© Ediciones Universidad de Salamanca / CC BY-NC-ND
Siglo Cero, vol. 49 (3), n.° 267, 2018, julio-septiembre, pp. 95-108

-100 -



EN EL MOMENTO DEL DIAGNOSTICO SON PRIORITARIAS LAS NECESIDADES
DEL HIJO CON SINDROME X FRAGIL
BEGONA MEDINA-GOMEZ Y VITOR FRANCO

Tabla 2. Porcentaje de respuesta en cada uno de los items, media y desviacion tipica

Opciones de respuesta a los {tems
1 2 3 4 5 NC M

n n n n n n | D7)

() | (%) | (%) | (%) | (%) | (%)
La salud del hijo/a 4 2 3 18 | 27 1| 4,182
(73) | (3,6) | (5,5) | (32,7) | (49,1) | (1,8) | (1,188)
Hospitalizaciones del hijo/a 5 10| 10| 16 | 11 30| 3491
o) | 182) 182 | 29,1) | 200) | (5,5) | (1,386)
Poder cumplir con las alteraciones de las rutinas diarias 3 5 5 26 | 16 0 | 3,855
(55 [ (9.0 | 9,1) | (47,3) ] (29,1)] (0,0) | (1,113)
La dependencia del hijo/a 3 3 2 17 | 28 2| 4273
65 | 65 | 66 |09 |509) | 3.4 | (1162)
Saber lo que va a suceder en el futuro 1 4 3 8 | 36 | 3 | 4509
18) | 73) | 5.5) | (145)] (655) | (5.3) | (1,069)
Saber c6mo actuar con el hijo/a 2 2 1 17 | 32 1 | 4418
(3,6) | (3,6) | (1,8) [(30,9) | (58,2) | (1,8) | (,9%4)
Falta de tiempo 4 5 8 | 20 | 16 | 2 | 3818
(7,3) | (9,1) [ (14,5) | (36,4) | (29,1) | (3,6) | (1,263)
El empleo (no tener o tener que faltar) 7 3 1| 24 7 2] 3491
(12,7)| (5,5) | (21,8) | (43,6) | (12,7) | (3,6) | (1,275)
Estar muy nervioso 3 8 13 14 14 3 3,673
6.5 | (145) | 23.6) | 255) | 255) | (5.5) | (1.306)
Estar deprimido 8 8 17 9 11 2| 3236
(14,5) | (14,5) | (30,9) | (16,4) [ (20,0) | (3,6) | (1,414)
Como dar la atencion necesaria a los otros hijos 11 4 3 1| 20 6 | 3,782
(20,0 | (7,3) | (5,5) | (20,0) | (36,4) | (10,9) | (1,718)
Miedo a quedarse aislado en casa 14 7 13| 12 6 301 2,964
(25,5) | (12,7) | (23,6) | (21,8) | (10,9) | (5,5) | (1,527)
Tener que lidiar con el conyuge 12 7 8 13| 10 5 | 3,309
Q1) | (127)| 145) | 236) | 182) | (9,1) | (1,654)
Como decirselo a las otras personas 15 | 10 6 13 7 4 12982
@3 182 | 109 | 236) | 127)| 7.3) | (1650)
Dificultades para soportar los gastos causados 8 0] 9 5| 1 2| 3,309
por la crianza del hijo/a (145) | (182) | (164) | 27,3) | (200) | (3,6) | (1,451)
Dificultades para cubrir las necesidades habituales 5 14 9 13 12 2 | 3,346
de la familia 00 | 255 | (164) | 236) | 21.8)| G,6) | (1,404)
Las deudas y cargas financieras 9 15| 12 7 7 5 | 3,05
(16:4) | (27,3) | 21,8) | (12,7) | (12,7) | (9,1) | (1,557)
Saber donde acudir en busca de ayuda 1 1 7 13 32 1 4,400
(L8) | (1,8) [(12,7) | (23,6) | (58,2) | (1,8) | (,935)
Saber cuiles son los servicios adecuados para el hijo/a 1 2 2 13| 36 1| 4527
(1,3) | (3,6) | (3,6) | (23,6) | (65,5) | (1,8) | (,900)

Nota: 1= nada o nada importante, 2 = poco o poco importante, 3= algo importante, alguna cosa, 4 = muy
importante o mucho, 5= importantisimo o muchisimo, NC= No contesta.
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4. Conclusiones

Las investigaciones sobre las reacciones de los padres ante el diagndstico del SXF
en su hijo/a indican que es un evento critico para ellos, viviéndolo como un acon-
tecimiento especialmente estresante. Hasta el momento, el alcance de los estudios
realizados acerca de los problemas y necesidades que estos verbalizan cuando son
preguntados sobre estas cuestiones es muy limitado. Segin Fernindez, Montero,
Martinez, Orcasitas y Villaescusa (2015), si los profesionales no conocen estos aspec-
tos, dificilmente podrdn acompaifiar y colaborar conjuntamente con las familias en la
mejora de su calidad de vida. Por ello, este estudio tiene como objeto recoger cuéles
fueron los problemas y necesidades que creen tener los padres de hijos con SXF en el
momento de recibir el diagnéstico.

Es resefiable el interés de los padres por expresar sus opiniones, ya que la mayoria
contesta a todos los items del cuestionario. Este hecho podria ser un claro indicador
de cémo los padres aprovechan cualquier oportunidad para dar a conocer sus in-
quietudes, miedos, anhelos, etc. En esta linea, Rueda, Gonzilez, Garcia, Centeno y
Peral (2016) exponen c6mo las familias con hijos con discapacidad intelectual valoran
la oportunidad de abordar cuestiones que les preocupan como familia, pero que no
encuentran el momento de tratarlas.

A continuacion se resumen los principales hallazgos obtenidos, que podrian con-
tribuir a disminuir el impacto del sindrome en la vida familiar.

En el presente estudio no hay diferencias en las respuestas en funcion del género
de los progenitores, solo los varones dicen estar mas preocupados por la salud de los
hijos que las madres, pero la significatividad es mds bien leve.

Seis de los diez problemas y necesidades mds verbalizadas por un gran nimero de
padres cuando fueron conscientes de que su hijo/a tenia problemas en el desarrollo
estaban relacionados con el bienestar del hijo. As1, la salud del hijo, saber lo que va a
ocurrir, conocer cudles son los servicios més adecuados para el nifio, aprender cémo
actuar con su hijo/a, dénde acudir y saber el nivel de dependencia son preocupaciones
que en el momento del dlagnostlco de la discapacidad adquieren gran protagonismo.
Algunas de estas preocupac1ones son comparables a las halladas en un estudio previo
que expuso que saber como ayudar a su hijo a comportarse, dénde encontrar los
servicios necesarios y conocer sus derechos fueron las dreas mis desafiantes de cara a
obtener una adaptacién familiar positiva (Raspa et al., 2014). En otro estudio, padres
con hijos con parilisis cerebral manifiestan que el nifio con discapacidad es el centro
de sus mquletudes (Franco y Apolonio, 2002).

El resto de items, seleccionados por un mayor nimero de padres, estd relacio-
nado con las funciones parentales. En muchos casos se observa una fuerte sensa-
cién de impotencia para cumplir con su rol parental, manifestada por el miedo a
no saber adaptarse a las modificaciones de las rutinas diarias, no tener tiempo para
asumir sus responsabilidades y la inquietud de no poder controlar los sentimientos
que supone la nueva situacién (estar muy nervioso). Estas preocupaciones no son
diferentes a algunas de las manifestadas por otras familias en la misma situacidn.
Asi, el miedo a lo desconocido y la confusién son algunos sentimientos que pueden
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aflorar cuando la discapacidad hace presencia en la familia (Fundacién Derecho y
Discapacidad, 2015).

Aunque el empleo si es una preocupacion para muchos padres, las cuestiones eco-
némicas y financieras no eran importantes en ese momento. Sin embargo, otro es-
tudio con familias de nifios con SXF indica que el 47% crey6 soportar una excesiva
carga financiera. E1 62% se habian visto obligados a cambiar, en alguna ocasién, horas
en el trabajo, a rechazar o dejar un empleo (Ouyang, Grosse, Raspa y Bailey, 2010).
Las diferencias probablemente se deban a que a lo largo de la vida pueden surgir
dificultades que en el momento del diagndstico ain no son evidentes. Es irrefutable
que los retos en el cuidado y educacién de un hijo con SXF son diferentes en funcién
de muiltiples factores, por lo que la realizacién de estudios longitudinales permitird
concretar mds claramente cudles son las necesidades y problemas circunstanciales que
deben enfrentar cada una de las familias en funcién de sus circunstancias familiares y
las caracteristicas del hijo con discapacidad.

La relacién con la pareja no es mencionada como una fuente de preocupacién para
un grupo numeroso de padres. Estos resultados confirman los hallazgos de McCarthy
et al. (2006) al afirmar que los padres de personas con SXF estaban satisfechos con
la relacién de pareja. En estos casos, seguramente, el otro progenitor pasa a ser una
fuente de apoyo importante en el cuidado del hijo, hecho que no acontece en los casos
en que lidiar con la pareja es un problema. En este sentido, los resultados del estudio
de Raspa et al. (2014) arrojan evidencias de como la satisfaccion con las relaciones
familiares y la cohesién familiar en la asuncién de responsabilidades son factores pre-
dictores de un positivo bienestar parental.

Cabe destacar la escasa importancia que un amplio niimero de padres da a aspectos
relacionados con los contactos sociales y con la vida social (“estar encerrado en casa”,
“como decirselo a otras personas”), y a las propias necesidades (“estar deprimido™)
y/o de la familia en su conjunto (“dificultades para cubrir las necesidades habituales
de la familia”). Probablemente porque, en esta crisis, la preocupacion por el hijo/a y
c6mo desempefiar su rol parental sea més trascendental que las necesidades propias o
de otras personas proximas (Raspa er al., 2014).

Finalmente, hay algunos aspectos estudlados en esta investigacion en los que la
variabilidad de respuestas dificulta el establecer conclusiones claras sobre si son pro-
blemas para los padres en el momento del diagnéstico, bien porque atin no se ha-
bian experimentado estas necesidades, bien porque las prioridades en el momento del
diagnéstico eran otras, como son las p051bles hospitalizaciones por problemas médi-
cos del hijo; las dificultades para soportar los gastos que suponen el cuidado y la edu-
cacién del nifio, y el hecho de poder dar la atencidn necesaria al resto de hijos.

Estos hallazgos sugieren que, en el momento de recibir el dlagnostlco de la al-
teracién genética que presenta su hijo, los padres que respondieron al cuestionario
consideran que las necesidades y los problemas relacionados con el cuidado, atencién
y futuro de su hijo/a son mds importantes que los que el sindrome pueda ocasionarles
a ellos, a otros miembros de la familia o a la familia como sistema. En esta linea, un es-
tudio previo recoge que las familias siempre han dado prioridad a las necesidades del
hijo con discapacidad frente a las suyas (Fundacién Derecho y Discapacidad, 2015).
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Como consecuencia, las necesidades de los padres han estado relegadas y olvidadas
a la hora de valorar los apoyos y las intervenciones profesionales como medio para
mejorar la calidad de vida de la persona con SXF y su familia. A pesar de que en la
mayoria de los casos sea la familia la que va a asumir, sobre todo en nuestra cultura,
la atencién y cuidado de la persona con discapacidad a lo largo de toda su vida.

Cuando se comunica el diagnédstico, el proceso de aceptacién de la discapacidad
va a variar de unos padres a otros. La informacién que requieren los familiares en ese
momento de impacto debe ser un elemento crucial en el acompafiamiento y asesora-
miento a los padres. Segtin la Fundacién Derecho y Discapacidad (2015), los familia-
res demandan por unanimidad que los profesionales tengan una formacion cualificada
en temas de discapacidad, pero especialmente reclaman comprension y grandes dosis
de empatia para con la familia en el momento de recibir el diagnéstico. En funcién de
las necesidades manifestadas por las familias, la informacidn facilitada por los profe-
sionales en esa etapa critica debe ir encaminada a conocer qué es lo que sucede, qué
le puede ocurrir a su hijo en un futuro inmediato y a largo plazo y qué pueden hacer
como padres.

Al margen de los resultados, es importante sefialar que este estudio presenta li-
mitaciones a tener en cuenta en futuras investigaciones y a la hora de interpretar los
resultados. Por un lado, la muestra ha sido de conveniencia, solo se estudiaron fami-
lias que eran socios de asociaciones de padres con SXF y no aquellas que no forman
parte de esta red asociativa, ni a aquellas familias que no utilizan las tecnologias de la
informacién, ya que fue un cuestionario que se cumplimentd via online. Esta forma
de proceder coincide con la realizada en estudios similares, llevados a cabo en otros
paises (Ouyang et al., 2010; Raspa et al., 2014), ya que permite acceder a informacién
facilitada por familias en una amplia extension geogréfica.

También, se han utilizado datos facilitados por un autoinforme restrospectivo, lo
que significa que podrian no ser la medida més apropiada para evaluar los problemas
y necesidades de los padres en el momento del diagnéstico. Intentar recoger informa-
cién sobre estos aspectos en esa situacion concreta es dificil, ya que las vivencias emo-
cionales que se experimentan pueden influir en los resultados y, ademads, contribuir
a un mayor malestar de las familias. Igualmente, al ser un cuestionario cerrado, otros
aspectos no considerados en el instrumento de recogida de informacién pueden ser
factores determinantes en la aceptacién de la discapacidad.

La adaptacion familiar es un proceso mediante el cual los padres ajustan, acomo-
dan o trasforman sus roles y responsabilidades en funcién de la nueva situacion. Para
las familias con un hijo con SXF esta adaptacion comienza con el diagndstico y con-
tinda, al igual que en otras familias con hijos con discapacidad, a lo largo de la vida.
La gran variabilidad individual, los cambios evolutivos en las caracteristicas del sin-
drome, los retos relacionados con el cuidado y la educacion de los hijos y la necesidad
constante de acceso a multiples servicios hacen pertinente la realizacion de estudios
longitudinales sobre los problemas y necesidades familiares.

Es de vital importancia seguir investigando sobre este tema ya que un mayor co-
nocimiento ayudard a entender las potencialidades y capacidades de estas familias
para hacer frente a las adversidades. Este estudio ha contribuido con nuevos datos a

© Ediciones Universidad de Salamanca / CC BY-NC-ND
Siglo Cero, vol. 49 (3), n.° 267, 2018, julio-septiembre, pp. 95-108

- 104 -



EN EL MOMENTO DEL DIAGNOSTICO SON PRIORITARIAS LAS NECESIDADES
DEL HIJO CON SINDROME X FRAGIL
BEGONA MEDINA-GOMEZ Y VITOR FRANCO

que aquellos profesionales que trabajan con estas familias desarrollen estrategias de
intervencién espemﬁcas para asegurar que la adaptacién parental al hecho de tener un
hijo con SXF sea lo mds positiva posible.
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Anexo 1

Cuestionario “Desarrollo y Necesidades de la Familia”

Identificaciéon de la familia. Encuestado/a (Marcar sélo una casilla):
[ Madre
L] Padre
L] OOt et ee s eves e se s se s se s e s ee s se e sesesss s sesasesessseaeees

Residencia (Marcar sélo una casilla):

] PrOVIICIAL vereeeeee e ees e e e e e s eee e s sseseeseeee e seeseseaseessese e seeseseeseesseeesessessaseen

L] CHUAAA: e e s es s e e es s e s s e s ass s sessseseseeesses s sessessanees

Identificacién del hijo/a
¢CUANTOS RIJOS TIENE? ettt es

De estos, ¢cuantos tienen sindrome X fragil?

Fecha de nacimiento del hijo/a mas mayor con sindrome X fragil
(Ejemplo: 15 de diciembre de 2012):

Sexo (Marcar sélo una casilla):

[ ] Femenino
[J Masculino

¢Tiene diagnéstico genético del sindrome X fragil (Marcar sélo una casilla):

L] si
[] No

Educacién: ¢cuil es la institucién educativa frecuentada por el/la nifio/a o joven?
(Marcar sélo una casilla)

No acude a ninguna institucién
Guarderia o Escuela Infantil
Educacién Infantil

Educacién Primaria

Educacién Secundaria
Educacién Especial

Otros (especificar):

I
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Desarrollo y Necesidades: Cuando supo que su hijo/a tenia problemas del desa-
rrollo ¢qué importancia tuvo para usted cada uno de los siguientes problemas
o necesidades? (Marca sélo una casilla por fila)

La salud del hijo/a

Hospitalizaciones del hijo/a

Poder cumplir con las alteraciones de las rutinas diarias

La dependencia del hijo/a

Saber lo que va a suceder en el futuro

Saber como actuar con el/la nifio/a o joven

Falta de tiempo

El empleo (no tener o tener que faltar)

Estar muy nervioso

Estar deprimido

Cémo dar la atencién necesaria a los otros hijos

Miedo a quedarse aislado en casa

Tener que lidiar con el conyuge

Cémo decirselo a otras personas

Dificultades para soportar los gastos causados por la crianza del hijo/a

Dificultades para cubrir los gastos habituales de la familia

Las deudas o cargas financieras

Saber dénde acudir en busca de ayuda

Saber cuéles son los servicios adecuados para el hijo/a

Nota: 1 = nada importante, 2 = poco importante, 3 = algo importante, 4 = muy importante y 5 = Importantisimo.
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