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RESUMEN

Introduccion. El Sindrome de Down es una condicion genética causada por la trisomia del cromosoma
21, que ocurre por un error de disyuncion durante la meiosis, siendo el principal factor de riesgo la edad
materna. En la poblacion hay poca informacion sobre el Sindrome de Down, por esta razon se decide
realizar el presente estudio, para medir el nivel de conocimiento sobre el Sindrome de Down de la
poblacién femenina en edad fértil de la ciudad de La Paz y El Alto.

Meétodo. Tipo de estudio descriptivo transversal, en el que participaron 302 mujeres en edad fértil entre
los 15 y los 45 afios, residentes de la ciudad de La Paz y El Alto, a través de una encuesta, previo
consentimiento informado.

Resultados. El 59 % desconoce qué es el Sindrome de Down, 8 % indic6 que va relacionado con retraso
mental y la edad materna fue reconocida como factor de riesgo en un 15%. A pesar del conocimiento
sobre Sindrome de Down, el 60% se harian pruebas durante el embarazo para saber si su hijo tendria
Sindrome de Down y el 20 % optaria por interrumpir su embarazo en caso de su diagndstico en edad
gestacional.

Conclusiones. La mayoria de la poblacion femenina estudiada, desconoce la etiologia y el principal
factor de riesgo ademas de otros aspectos asociados al Sindrome de Down. La poblacion encuestada
muestra predisposicion a aceptar socialmente a las personas con Sindrome de Down.
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ABSTRACT

Introduction. Down syndrome is a genetic condition caused by trisomy 21 of chromosome 21, which
occurs due to a disjunction error during meiosis. The main risk factor is maternal age. There is little
information about Down syndrome in the general population, which is why the decision was made to
conduct this study to measure the level of knowledge about Down syndrome among women of
childbearing age in the cities of La Paz and EI Alto.

Method. A descriptive, cross-sectional study was conducted, in which 302 women of childbearing age
between 15 and 45 years of age, residents of the cities of La Paz and EIl Alto, participated through a
survey, with prior informed consent.

Results. 59% were unaware of Down syndrome, 8% indicated that it is associated with mental
retardation, and maternal age was recognized as a risk factor in 15%. Despite awareness of Down
syndrome, 60% would undergo testing during pregnancy to determine whether their child had Down
syndrome, and 20% would choose to terminate their pregnancy if diagnosed at gestational age.
Conclusions. The majority of the female population studied is unaware of the etiology and main risk
factor, as well as other aspects associated with Down syndrome. The surveyed population shows a
willingness to socially accept people with Down syndrome.

Keywords: Down syndrome, education, diagnosis, knowledge, trisomy.

INTRODUCCION

El sindrome de Down es una condicion genética
causada por la trisomia del cromosoma 21 (1). Se
caracteriza por retraso mental, facies dismorfica,
talla baja, mayor riesgo de cardiopatia congeénita,
entre otros. La gravedad de estos problemas varia
de un nifio a otro. Es una de las malformaciones
congénitas genéticas mas comunes que tiene una
incidencia de 1/650-750 recién nacidos (2-3).

La esperanza de vida ha ido aumentando
considerablemente en los Gltimos afios y esta muy
relacionada con el éxito del tratamiento de la
cardiopatia (3-4).

Este sindrome a lo largo del tiempo ha presentado
una gran aceptacion a nivel familiar y social,
dejando de lado el tabl que esta generaba. A pesar
de esto aquella persona que nace con esta
alteracion, repercute en el ambito social,
economico, cultural y de salud en cada familia que
asume la responsabilidad de su cuidado para asi
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brindarle la crianza y educacion necesaria para un
buen desarrollo (4).

La trisomia 21 por lo general se produce por un
error en la disyuncion de los cromosomas durante
la meiosis (3,5). En un porcentaje menor de los
casos puede deberse a una translocacion
robertsoniana que involucra al cromosoma 21
(5,6).

El principal factor de riesgo para tener un hijo con
sindrome de Down es la edad materna al momento
de la concepcion (4). No hay datos suficientes para
demostrar que los factores ambientales, agentes
nocivos como el alcohol, tabaco y demés drogas
puedan condicionar al desarrollo del SD (7).

La trisomia 21 puede ser diagnosticada en el
embarazo, a través del cariotipo de células
presentes en el liquido amnidtico, para obtener
estds células es necesario realizar la
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amniocentesis, que es un procedimiento invasivo
que conlleva un riesgo de aborto durante o después
del procedimiento (8). En los ultimos afios
también se ha desarrollado un método diagnostico
que analiza el ADN fetal libre presente en la
sangre materna, esta técnica tiene la ventaja de no
ser invasiva y de ser cada vez mas precisa (9).

Después del nacimiento, el diagnostico se realiza
mediante el cariotipo de linfocitos de sangre
venosa.

El manejo clinico del SD es multidisciplinario y
tiene el objetivo de prevenir las complicaciones y
mejorar la calidad de vida del paciente (2,4). Los
nifios con SD a menudo se pueden beneficiar de la
terapia de fonoaudiologia, terapia ocupacional y
ejercicios para ayudar a mejorar sus habilidades
motoras. También podrian ser ayudados por la
educacion especial (10).

Las carreras universitarias de las ciencias de la
salud, priorizan en su pensum el estudio de
problemas de salud con alta prevalencia en la
poblacion, dejando de lado, en muchos casos
condiciones poco frecuentes como el SD. A nivel
de la poblacién general e incluso entre el personal
de salud suelen transmitirse conocimientos
errados 0 poco precisos sobre el diagndstico, la
historia natural, el tratamiento y en general la
problematica que rodea al SD (1).

La poblacion femenina en particular debe estar
informada acerca de la problematica, ya que son
ellas quienes al tener la posibilidad de que su hijo
tenga SD sepan sobrellevar la situacion clinica de
sus hijos (20).

No existen datos, estadisticas o trabajos de
investigacién a nivel de la regién acerca del
conocimiento que posee la poblacion sobre el SD,
situacion que dificulta a los paises, alcaldias,
gobernaciones poder identificar puntos clave para
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crear programas de ensefianza, prevencion y
promocion de lo que es el SD.

Este trabajo intenta hacer énfasis en el grado de
conocimiento que tienen la poblacion femenina en
edad fértil de la ciudad de La Paz y El Alto sobre
diferentes aspectos del SD, incluido el aborto.

MATERIALES Y METODOS

Se ha llevado a cabo un estudio de tipo descriptivo
transversal, con muestreo aleatorio estratificado,
como unidad de estudio se tomaron 302 mujeres
de la poblacién en general en edad fértil (15-45
afios) residentes de la ciudad de La Paz y el Alto
en 2022. El criterio de inclusion fue de mujeres
que se encuentren entre los 15 - 45 afios, tomando
en cuenta que en este rango de edad las mujeres
estan en edad fértil que son madres o formaran una
familiay estarian mas conectadas a la sociedad
diariamente. Se  aplicO6 una encuesta de
elaboracion propia en base a los objetivos del
presente trabajo, la cual fue previamente realizada
a estudiantes de Medicina. Esta encuesta consta de
2 secciones; la primera de datos generales y la
segunda seccién de 12 preguntas abiertas acerca
del SD, previo consentimiento informado.

RESULTADOS

Se realizd la encuesta a 302 mujeres en edad fértil
de los cuales 237 residentes de la ciudad de La Paz
(78%) y 65 en la ciudad de EI Alto (22%).

El nivel de educacion estaba representado de la
siguiente manera: estudios superiores (173
mujeres: 57 %); bachillerato (49 mujeres: 16 %);
primaria y secundaria (80 mujeres: 26 %). Con
respecto a la ocupacion, 162 son estudiantes (54
%), 38 realizan labores de casa (13 %) y 21
personal de salud (7 %), 59 tiene otro tipo de
ocupacién (20 %) y 22 comerciantes (7 %). En
relacion al estado civil, 92 viven dentro de un
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matrimonio (30 %), 186 solteras (62 %), 16
divorciadas (5 %), 5 viudas (2 %) y 3 permanecen

en union estable (1 %) (Tabla 1).

Tabla 1. Caracteristicas generales de las participantes mujeres en edad fértil de las ciudades de La
Paz y El Alto 2022

Caracteristica Categorias Frecuencia %
Afos en edad 20-30 154 51
31-40 142 47
41-50 5 2
Mayor 50 1 0
Numero de hijos 0 143 47
1-2 142 47
3 0 mas 17 6
Grado de escolaridad Primaria y secundaria 80 26
Bachillerato 49 16
Estudios superiores 173 57
Ocupacion Estudiante 162 54
Labores de casa 38 13
Comerciante 38 7
Personal de salud 21 7
Otros profesionales 59 20
Estado civil Casada 92 30
Soltera 186 62
Divorciada 16 5
Viuda 5 2
Unidn estable 3 1

Fuente: Elaboracion propia

Los resultados obtenidos sobre el conocimiento
basico del SD en las mujeres incluidas en la
muestra fueron: 58 % desconoce qué es el SD, el 9
% lo relaciona con una discapacidad, el 8 % lo
asocia con retraso mental, el 8 % indica que es un
trastorno genético hereditario, el 6 % lo considera
una enfermedad congénita y un 10 % asimila que
se debe a una alteracién cromosémica. Dentro de
los factores de riesgo, se obtuvo que el 15 % de las
mujeres identifican a la edad materna como factor
de riesgo, el 24 % a las drogas, el 1 % a la
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alteracion genética y un 61 % no sabe sobre los
factores de riesgo (Tabla 2).

En la prevencion del SD el 15 % elige el control
prenatal, el 75 % no sabe como prevenir, el 5%
dice que no se debe tener hijos en edad avanzada,
el 1 % menciona al consumo de &cido félico como
una medida de prevencion, mientras que el 4 %
considera que se debe evitar el uso de farmacos o
practicar la abstinencia. En relacién al tratamiento
médico del SD el 81 % desconoce sobre el
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tratamiento, el 7 % responde que deberian ir a  de tratamiento y el otro 6 % que si hay terapias,
centros especiales, el 6 % piensa que no hay forma  pero no indica cuales (Tabla 2).

Tabla 2. Frecuencia de respuestas sobre conocimientos basicos de las mujeres encuestadas sobre el
Sindrome de Down, ciudades de La Paz y El Alto 2022

Pregunta Opciones de respuesta Frecuencia %
¢ Qué es el Sindrome de Down? No sabe 178 59
Trastorno genético hereditario 25 8
Enfermedad congénita 18 6
Retraso mental 25 8
Discapacidad especial 26 9
Alteracién cromosémica 16 5
Trisomia del par 21 14 5
¢ Cudles son los factores de riesgo? Edad materna 45 15
Drogas 71 24
Alteraciones genéticas 3 1
No sabe 183 61
¢ Como se puede prevenir el Sindrome de Down?  Control prenatal 46 15
No sabe 224 75
Edad avanzada 16 5
Acido félico 2 1
Evitar farmacos en el embarazo/ 12 4
abstinencia
¢Cual es el tratamiento del Sindrome de Down?  Desconoce 244 81
Centros especiales 20 7
No hay tratamiento 19 6
Terapias 19 6
¢Puede trabajar una persona con Sindrome de Si, normal 34 11
Down? Si, pero con dificultades 136 45
No sabe 76 25
Depende del grado de dificultad 26 9
Hacer manualidades 21 7
Auxiliar administrativo 9 3
¢Puede asistir a una escuela normal? Si, acepta 212 70
No aceptaria 57 19
No sabe 33 11

Fuente: Elaboracion propia.
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Otros factores considerados en la encuesta fueron
los relacionados al aspecto social, se preguntd si
las personas con SD pueden trabajar, los
resultados mostraron que el 11 % responde que
pueden trabajar como personas normales, 45 %
que son capaces, pero con dificultades, 25 % no
saben, 9 % indican que depende del grado de
dificultad del trabajo a realizar, 7 % pueden hacer
manualidades y en un 3 % que pueden realizar un
trabajo administrativo (Tabla 2).

En relacion a la inclusion de los nifios en las
escuelas, el 36 % de las mujeres encuestadas
acepta que los nifios con SD pueden asistir a una
escuela normal, el 33 % prefiere que vayan a
centros especiales y un 15 % no estd segura de
donde deben estudiar.

Sobre la pregunta de que si su hijo estudie en la
misma escuela con un nifio con SD el 70 %
aceptaria, 19 % no aceptaria y el 11 % no esta
segura (Tabla 2).

En relacion a la pregunta de los métodos de
deteccion durante el embarazo el 60 % si se
realizaria pruebas durante el embarazo para
detectar si su hijo tendria SD, el 30 % no se
realizaria pruebas durante el embarazo y 10 % no
estd segura de realizarse una prueba durante el
embarazo.

Asi también se preguntd si conocian algiin método
para realizar el diagnostico de SD durante el
embarazo y el 63 % no sabe como diagnosticar, 2
% recurriria a un analisis genético, 4 %
amniocentesis, 27 % ecografia y 4 % respondio
otras opciones no relacionadas. Por ultimo, sobre
la opcion de interrupcion del embarazo en una
gestacion cuyo producto tiene trisomia 21: el 67 %
de las mujeres no interrumpiria su embarazo,
mientras que el 19 % si interrumpiria su embarazo
y un 14 % no esta segura.
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DISCUSION
El SD es una condicion genética relativamente
frecuente. Todas las personas tienen la

probabilidad de tener un hijo o un pariente con SD,
del mismo modo todos podriamos conocer a una
persona con SD. Por estos motivos es importante
que la poblacion general conozca las
caracteristicas generales del SD, de este modo se
pueden evitar conceptos errados, ideas
preconcebidas erroneas y demas situaciones que
puedan ir en desmedro de este grupo de personas
0 sus familias.

Entre los resultados de este trabajo, es resaltable
que la poblacién demuestra una buena intencion de
aceptacion en el entorno social y laboral hacia las
personas con SD, deberian crearse politicas de
promocion y prevencion activa para reforzar el
conocimiento prevaleciendo la buena intencion de
aceptacion por parte de esta poblacion.

La falta de conocimiento sobre el SD podria causar
rechazo y malos tratos hacia estos pacientes, por lo
tanto, es importante estructurar politicas y mejorar
la calidad de vida de estas personas, sancionando
los malos tratos y defendiendo los derechos de
estos pacientes.

Los resultados muestran un gran desconocimiento
de la poblacion sobre las posibilidades
diagnosticas prenatales del SD, este vacio deberia
incentivar a que las autoridades de salud, elaboren
programas de difusion sobre esta tematica entre la
poblacién en edad fértil.

El trabajo en general, llama la atencion sobre la
falta de conocimiento sobre el SD en la poblacién
femenina e invita a que este tema sea incluido en
los programas de estudios escolares y también
dentro del plan de estudios de las carreras
universitarias de las ciencias de la salud.



Es importante que toda la sociedad colabore para
lograr que las personas con SD sean aceptadas y
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