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L acomunicacion del diagnéstico alasfamilias afectadas
por €l sindrome X fragil

M. Carrasco

INFORMING MEMBERS OF FAMILIES AFFECTED BY FRAGILE X SYNDROME OF THISDIAGNOS S

Summary. Fragile X syndrome (FXS) is a genetic disorder that may seriously affect the development of patients. One of the
hardest tasksfor the professionals of medicineisto tell the parentsthat their child is suffering a seriousillnessthat may cause
some permanent handicap. This normally implies drastic changes in live projects and expectations for the parents. The
knowledge of diagnosis and the supply of information to the parents give rise to an important emotional impact on both
parents and the rest of the family. In general terms, the patient implies more than a single ill person —a genetic illness such
as FXS which causes serious cognitive and behavioural disturbances, implies three situations that the family has to face:
on one hand, the family has to accept a new world that had never been known; a son or daughter with a genetic disorder
unknown not only for them, but also for most of the professionals they have visited before having a diagnosis, and in many
cases with special needs and serious behavioural disturbances. On the other hand, the family must accept that the diagnosis
may not be restricted to the patient, because some other members of the family could be suffering from the same illness.
Finally, they have to face the fact that one of the parents has transmitted the illness, that is, ‘the genetic guilt’ in the illness

of their son or daughter. [REV NEUROL 2001; 33 (Supl 1): S37-41]
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INTRODUCCION

El sindromedel cromosomaX fréagil (SXF) eslacausaprincipal
deretraso mental hereditario envarones|[1], asi comodeotros
trastornospsi copatol 4gicos.

El estudiocromosdmicoapartir decélulassanguineasfueel
métodomasutilizadoapartir delosafios 70 paradiagnosticar el
SXF, cuando se conocié lafragilidad de éste como marcador
citogenético. Duranteesosprimerosarios, hastaprincipiosdelos
90, el diagnéstico del SXF serealizabaconlosdatosclinicos
comprobadosenel |aboratoriodecitogenéticao medianteprue-
basindirectasdeanalisisdepolimorfismoscercanosalazona
fragil [2].

El descubrimientodelamutaci dndel gen causantedeeste
sindrome, el genFMR1 (eninglés, Fragil Mental Retardation),
situadoenel sitioXq27,3del cromosomaX, sucediéen1991.
Estosupusoungranavanceenlacomprensiondesufisiopato-
logiay abrid nuevasperspectivasparasu prevencion[3]. Con
estedescubrimiento han podido generarse sondasquepermiten
un andlisisdirecto delazonadel ADN donde se observala
mutaci én caracteristicadeestospacientes, asi comoundiag-
nostico certero.

Enlaactualidad, el diagndsticodelapresenciademutacion
genéticao depremutacién serealizacon técnicasdebiologia
mol ecular, estudiando directamente por PCR oSouthern-blotla
zonadelos CGG del gen FMRL, en unapreparacién de ADN
extraidodecélulassanguineas[4].

Enel SXF, losvaronesheredan el alelo expandido deuna
premutaci 6n o deunamutaci on—siempredesumadre, queasu
vezlohaheredado desupadreodesumadre—. Enel casodelas
muj eres, el cromosomaX , premutadoomutado, puedeheredarse
tantodel padrecomodelamadre.
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El objetivodeestearticul oesproponer unosprincipiosy una
estructurabasi caparal aentrevistaqueseestabl ece, necesaria-
mente, conlasfamiliasafectadaspor el SXF paralacomunica-
ciondel diagndsticogenéticoy susimplicaciones, delaposibili-
daddequeexistanotrosmiembrosdelafamiliaafectados, y de
|asconsecuenciasclinicasderivadasdelamutaciéngenéticay la
afectaciongravedel desarrolloneuronal desuhijoohija. Inten-
taremosanalizar lasdificultadesy preocupaci onesquepueden
darse, tanto paral ospadresconhijosafectadospor el sindrome
y susfamiliares, como parael personal sanitarioencargadode
comunicarlo.

El tipo deentrevistaméasadecuado enquesecomparten|os
resultadosdel estudiogenéticorealizadonosepuededefinir de
formaestandarizada.

Tantolaprimeraentrevistacomolasposterioressondecisi-
vas, yaquetodalainformacién quesetransmiteal ospadresy
familiarestieneimportantesimplicacionesparal asactividades
deprevencion, detecci 6ndeportadoresy portadoras, consejo
genético, diagndsticoprenatal y tratami entoindividualizadocomo
prevenciondelamorbilidaddel sindrome.

El enfoquequedebepreval ecer conlafamiliadel afectado
por el SXFesmultilateral [5]; debecomprender unaconciencia-
ciéndel personal sanitarioacercadelasposiblespreocupacio-
nesy conflictosquepuedengenerarse, y undiagndstico que
considereal mismotiempolossentimientosdelafamilia. La
prognosisdel SXFnoessolodeindolebiol 6gicaomédica, sino
multiprofesional.

LA FAMILIA DEL NINO O NINA CON SXF

L osprofesional esdel asal ud deben comprender quel osnifiosy
lasnifiascon SXF no pueden estudiarseotratarse separadamente
desufamilia.

Normalmente, el diagndsticoinicial del nifiocon SXFsuele
ser detrastornodel desarrolloneuronal, conretrasoenlaadqui-
siciéndel lengugjey trastornosdeconducta. Enmuchasocasio-
nes,lospadres, trasel traumay el desconciertoinicialesal recibir
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€l diagndsticoclinico, luchanpor sucuentaconel findeconocer
lacausadel trastorno. Enestesindrome, masqueenotros, seda
esteprocesoporqueel desconciertoinicial esimportanteparal os
padres, quienesantel aaparentenormalidad del embarazoy la
ausenciadetodaevidenciadetrastornoenlaprimerainfancia
paralosmédicosquelosasistieron, secuestionan: ¢por quéel

trastornodesuhijoohijahapodido pasar desapercibidoy nose
hadiagnosticado atiempo parauntratamiento precoz?Esto con-
Ilevaquelafamiliareaccionenegandoel trastorno clinicodel

sindromepor unaparte, y por otra, conel recel oy ladesconfianza
haciael clinicoquelescomunicalapresenciadedichotrastorno.

L osantecedentesfamiliaresenel SXFnosiempresonreco-
nocibles, yaquelapresenciadepremutadoso premutadasenuna
familia puede ser mayor que lade mutados o mutadas con el
sindromey conhistoriaclinicamanifiesta.

El proceso deinformaciénrelativoa SXF, generalmente,
comienzaantesdequelafamiliahayatenidolaoportunidaddeser
informadaadecuadamentesobree sindromey larespectivaadap-
taciénal diagnostico, yaqueel especiaistainformaacercadeesta
posibilidadbasandoseenel andlisisclinicoy enlaspruebasge-
néticasqueconfierenundiagndsticodecerteza.

El impactodel diagndsticoacercadeun hijo af ectado por
unaenfermedadincapacitante, en mayor o menor grado, pro-
vocaunaprofundacrisisenlafamilia. Enmedicina, el término
‘crisis’ seutilizacon dosacepciones: por unaparte, puede
significar salud, como resol ucion de un problemamorboso;
por otra, designael acmédel proceso patol 6gico, sin que se
prejuzguesobresuevolucion[6]. Enel caso quenosocupa, el
conocimientodelarealidad del diagnésticogenético produce
el acmédel proceso debusquedadelacausalidad delo que
ocurreasuhijoohija, quepuedellevar aunaintervenciony
tratami ento adecuados; simultaneamente, el diagnésticode
certezadel trastorno genético del SXF representael acmédel
proceso patol gico.

El componenteemocional familiar enlacomunicaci 6ndel
diagnésticodel SXFesuncompl gjoinherenteatodaslasenfer-
medadescroéni casy discapacitantesquedificultasu compren-
sion[6].

El conocimientodel diagndsticoconllevainevitablemente
unacascadadepreguntassobreel sindrome, alascual esel mé-
dicodebeestar preparado paracontestar, evitando crear masin-
certidumbreounempeoramientodel estadoemocional. Loque
nosesabeo no seconocefomentalaimaginacién, y esto consti-
tuyeunafuentedeansiedad paralafamilia. Hay queser sinceros,
clarosy precisos.

Laaceptaciondel diagnosticodelaafectacidndesuhijoohija
y delatransmision delaafectaci 6n esun proceso querequiere
tiempoantesdequel ospadresl ogrenadaptarseal mismo. Estos
puedenmanifestar locontrarioenlaentrevistaapesar dequeno
Ileguenaaceptar larealidad como es. Sussenti mientospueden
ser diversos: € portador olaportadorapuede sentirseresponsable
delaafectaciondesuhijoohija, puedesentir cul pabilidadgené-
ticadelaenfermedad, sentir unagrantristezaal ser portador de
unosgenesdefectuosos, y tambiénsentiriraorabiaal nohaber
tenido conocimientoparapoder evitarlo[7]. Paraobviar estos
senti mientosdecul pabilidadhay queexplicar comosehaprodu-
cido el proceso o cémo sehallegado aproducir laafectacién,
explicédndoloensuevolucionnatural , esdecir, como pasadeser
unapremutaci énaunamutaci éncompl etaenlasdivisionessu-
cesivasdel cigotounavezfecundadoel 6vulo.

Entonces, quedajustificadoquel asentrevistasconlospadres
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yfamiliaresdel osafectadostieneunrel evanteval or enel proceso
deadaptacional SXF,enel diagndstico, prevencionytratamiento
del mismo.

LA COMUNICACION DEL DIAGNOSTICO

Lacomunicacién alospadresdel diagnéstico delamutacion
genéticadeunhijoesunactoespecia mentedelicadoquerequie-
reunascondi cionesdepreparaciény depredisposi cién por parte
dequiendeberealizarla[5].

El usodel tel éfonoparaconcertar laentrevista, comounpri-
mer contacto con lafamilia, puede ser (til paraestablecer un
vinculopreliminary conocer el nivel deansiedady deconcien-
ciaciondelospadresy familiaresdelaenfermedad, y el gradode
conocimientoquetienendeésta. Sinembargo, noserecomienda
€l usodel tel éfono paracomunicar €l diagnéstico; deberealizarse
laentrevistadeformapersonal.

El primer mandamiento decual quier entrevistaesquehay
guetener unmensaj eatransmitir, unaideabasi caquejustificael
encuentro, en estecaso, conunospadresmuy preocupados. Pese
aqueposteriormentepuedahaber entrevistassucesivasprogra-
madas, el buen desarrollo delaprimeraentrevista, cuando se
producelacomunicaciéndel diagnostico, escrucial. Alrededor
delamismasurgirdn unaserie deideasy cuestiones, perolos
padrestienen que salir delaentrevistacon laideamuy clara
acercadeloqueleocurreasuhijoohija[8].

Trasconocer el diagndsticoesprobablequelospadresdutili-
cen mediosformativosy deinformacién acercadel sindrome,
comolnternet olaspublicacionesexistentessobreéste, sinduda
degranvalor cientifico. Sinembargo, enmi experienciaprofesio-
nal y de asesoramiento, he encontrado que familias con gran
cantidad dedocumentaci oncientificay descriptivadel SXFno
habianentendidoohabianinterpretadomal lainformacionquese
contenia.

Seriadtil tener unaplanificaciondel desarrollodelaentrevis-
tay sugerimosquepuedeser lasiguiente:

¢Cudl esel objetivodeestaentrevista?

Aunqueresulteobvio, esunaadecuadacomunicacion parael
diagndstico genético del SXF alos padresy alafamilia. Sin
embargo, hay queestar preparadosparaunacascadadepreguntas
inevitabl es, relacionadasdirectaoindirectamenteconel diagnés-
tico, entreellas: el futuroolaprogresiéndelaenfermedad (qué
estao puedeestar ensusmanosparaayudar asuhijoohija)yla
preocupaci On por otrosmiembrosdel afamiliaquepudieranestar
afectados. Hay quesaber encauzar y dar soluciones, estonoquie-
redecir queasumamoslatareadetransmitir todasl asintervencio-
nesarealizar, pero no olvidemosque constituye un sindrome
complejoqueafectaamuchasareasdel desarrolloy delavida
misma, loqueasuvezimplicaamuchosprofesional es. Setrata
deinquietudesquepodran contestarseenotrasentrevistaspro-
gramadas, peroquienestadel antedelafamiliaenesosinstantes
esustedy hadesaber asesorar anteesacascadadepreguntasde
formaadecuaday coherente.

¢Quiéndebedar lainformacion

del diagndsticoalafamilia?

Unavez completado el andlisisdelaboratorio, el resultadode
dichoanalisispuedecomunicarseal asesor genético, al pediatra
hospitalario, al neurélogo, al pediatrao al médico defamilia,
dependiendodel oshospital esodel serviciodesdedondeseso-
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liciteel estudioy delazonageogréficadondeseubiquelafamilia.
El resultado secomuni camedianteuninformeelaboradopor el
responsabledel |aboratoriodondesehanrealizadolosandlisis.
Esteinformeesindividualizadoy confidencial; siempreincluira
nombrey apellidos delapersonaalaque corresponde dicho
andlisis, presenciao ausenciade lamutacion, categoriadela
mutaci én(premutaci 6n, mutaci 6ncompletaoambas, enel caso
delapresenciademosaicismo) y el nUmeroderepeticionesde
CGG. También puedeincluirseel estado demetilaciéndelas
mutacionescompletas[9]. El pacienteolafamiliatienenderecho
aposeer unacopiadel informe.

Lasfamiliaspuedenvivir aisladasenzonasrural esapartadas
otener pocosrecursosecondmicosparadespl azarseal hospital y
asesorarse. Enestassituaciones, |asasociacionesdel SX Fdesem-
pefianun papel fundamental asesorandotantoal osmédicosque
desconocenel SXFcomoalasfamiliasconestaproblematica. No
esrecomendabl ed enviodel informepor correosinunaentrevis-
tapreliminar. Lainformaci dnquesetransmitealafamiliadebe
serunénimeparanoinducir confusién.

¢Quiéndeberecibir lainformacion del diagndstico?
¢Quiénacudealaprimeraentrevista?
Esimportanteconsiderar quesetrata, por unaparte, deunainfor-
macionconfidencial,y por otra, quetransciendeal propioafec-
tadodetectado. Enunprincipio, enlacomuni caciéndel diagnos-
ticodebenestar presentestantoel padrecomolamadredel af ectado,
aungueposteriormentepuedan acudir otrosmiembrosdelafami-
lia; enlasentrevistasprogramadasparael consej ogenéticopuede
ser Util queasistanlosabuel oso alglnrepresentantequehaya
consensuadoel restodelafamilia[10]. Peseaqueenocasiones
puedehaber excusaspor partedeal gunodel ospadres, al egando
cuestiones detrabajo o deotraindole, nadadebejustificar la
ausenciadeunodel ospadres, por dosmotivosfundamental es: el
primero, queambosrecibenlamismainformaciony éstanose
distorsionaal transmitirsedeunoaotro; el segundo, quelares-
ponsabilidadpor €l hijoohija, lasdecisioneseintervencionesson
deambos. Esimportanteenunprincipio, yaseatel ef onicamente
cuandoseconciertalaentrevistaoal comenzar ésta, explicaralos
padresacercadeloqueselesvaainformar.

¢Cuandodeberealizarselaentrevista?

Deberealizarseloantesposibl e, trasconocerseel resultadode
certezaproporcionado por el laboratorio, y hadecomunicarsea
lafamilia, tantosi el resultadodel andlisishasidopositivocomo
negativo.

¢Dondeserealizalaentrevista?

Laconsultao salaadecuada, sin ser unlugar especial, debeser
tranquilay sinlaposibilidad deinterrupciones, tanto por partede
otrospacientescomo por partedel personal sanitario. Resultaria
incomodoy hariamasdificil laasimilaciondel diagnéstico por
parte del afectado o lafamiliasi no se pudieran expresar 10s
sentimientosy lasemaociones.

¢Cémosedebedeexpresar?

Lainformaciondebeser directa. Por éstaentendemosunatrans-
misionoral quecompl etelainformaci6n proporcionadaenlos
informesquesedan por escrito[9].

El contenidodel mensajedebetener unsignificadoclaropara
lafamilia, y debeser conciso. Posteriormenteexplicamoslain-
formacion guehemosdado, con el minimolenguajemédicoo
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técnico. Aunguenolocreamos, |osmédicostendemosaser con-
fusoscuandolasnoticiasquedamossonnegativasy aellocon-
tribuyeel usodeunvocabulariomuy técnico, einfraval oramos
el impacto emocional de éste enlafamilia[8]. El familiar se
cuestionaque, cuando noenti endeuntecnicismo, esposibleque
loqueel médicoestédiciendoseagrave. Algunospadrespueden
ser asertivos, eincluso se atreven ainterrumpir al médicoo a
interrogarloal final delaentrevistaparaquevuelvaaexplicar
aquelloquenohanentendido; otrosnoasimilaranel diagnéstico
hastapasadosunosdias. Seriarecomendabl edarl eslaoportuni-
daddequesi lessurgendudasfueradelaentrevista, loanoteny
puedan concertar otra.

Laexplicaciondel procesodecdémosehaproducidolamu-
taci ondebeser defécil compresi dnparaminimizar el sentimiento
deculpabilidaddel ospadres.

¢Quéinformacion debemosdar?

Lainformacionquehadedarsetantoal pacientecomoalafamilia
cuandoexistepresenciademutaci éncompl etadebesel eccionar-
secuidadosamente. Estonoquieredecir queseoculteinforma-
¢ion, sinoquetodaaquel laqueseaaccesoriapuededejarsepara
otraentrevistay asi dar mastiempo paraquel ospadrespuedan
adaptarseemocional mentey no sedendistorsionescognitivas
quedificultenlacomprensidondeloqueexpliquemos. Entérmi-
nosgeneral es, debemosdestacar lavariabilidadclinicadel sin-
dromey no centrarnosexclusivamenteenel diagndsticogenéti-
co. Lapresenciademutaci oncompletanosignificalapresencia
del SXF. Esteesundiagndsticoclinicoy comotal necesitade
sintomasy signosclinicoscaracteristicosdel sindromequeno
siempresepresentan. Enloscasosenqueel pacientesediagnos-
ticaaunaedad avanzada, estossintomaspueden ser evidenteso
estar yaestabl ecidos. L aausenciadeéstosnosignificaqueexista
unerror enel diagndstico genético.

Unavez queseentregael informedel osresultadoshay que
interpretarlosy comentarlosconlafamilia. Comenzaremosin-
formandodelapresenciadeunamutaci 6ncompletay delacon-
dicion de portador o portadorade unapremutacién. Siempre
debemosindicar el nimeroderepeticionesde CGG deunamu-
taci 6no premutaci 6n, inclusocuandoseencuentraentérminos
normal es. Explicaremosquénimero derepeticionesesel mas
frecuenteenlapoblaciéngeneral enlaquenosencontramosy
quepuedenexistir ligerasdiscrepanciasenel nimeroexactode
repeti cionesdeterminado paraunapersonaentrediferentes|a-
boratorioso entretestsrepetidospor el mismolaboratorio[9].
Podemostambiéninformar sobreel estado demetilaciondela
mutaci 6ncompletaenlascélulasestudiadassi el laboratorioha
proporcionadoesedato. Enlamayoriadel oscasos, lasmutacio-
nescompl etasestdn metiladasentodaslascélulasestudiadas.
Sinembargo, en casosrarospuededarseunametilacionincom-
pletaoparcial. Unametilaci 6nincompl etadeunamutaciéncom-
pletapuedetener importanciaprondsticaenrelacionconlaclini-
cadel sindrome[11].

Unavezqueselescomunicael diagnésticohay querespetar
lasituaciony dar el tiempoy el apoyo quelafamiliaprecise.
Pueden producirseenlospadres, simultdneamenteenamboso
por separado, reaccionesafectivasdellanto, irritacion, ira, con-
fusidnotristeza. Cadaunodeestossenti mientostienenunorigen
cognitivoy escondeunapreguntaquel ospadresdeseanformular.

Unerror muy frecuenteenel quepodemoscaer | osprofesio-
nal esdelasal ud esdar unainformaci6n exhaustivasinapenas
escuchar alapareja, centrarnosenel contenidoy lainformacion,
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excluyendo el proceso deadaptacidny lossentimientosdelos
padres[12].

Existen sentimientosdecul pabilidadnosdlohaciaellosmis-
mos, como describimosanteriormente, sinotambiénhaciaotros
compafierosmédi cosconlosgquehayan consultadoantesincluso
delaconcepcidndel paciente. Surgenpreguntascomo: ‘ ¢podia
haberseevitado? ,‘ ¢mi ginecdlogoteniaquehabermeinformado
dequeexistian pruebasespecificasparadetectar si el padreoyo
éramosportadoresdeunapremutacién? ,‘ scomoesposibleque
nosedetectaranadasi mi embarazofuenormal ? .

CONSEJOGENETICO

L afinalidad delacomunicaciéndel diagnésticonoesmeramente
informativa. El diagnosticoy deteccidngenéticaenel SXFsirve
pararesponder al osinterrogantesdepadresy familiaresquehan
experimentado otienen el riesgodepadecer el SXF, yaqueellos
mismos pueden estar af ectados o pueden tener hijos af ectados.
Detectadalafamiliaconunindividuoomésconel sindrome, seréa
convenienteanalizar, seginlaposi ciénenel genograma, quéindi-
viduosdelafamiliaconriesgodehaber heredadoel cromosomaX
conlapremutaci nolamutacincompl eta—enalgunoscasossin
rasgosclinicosdel apatol ogiacaracteristicadel sindrome—presen-
tanunaprobabilidadaltadetener hijosonietosaf ectados[10].

L osavancesenlagenéticamoleculary suaplicacional diag-
nosticoprenatal permitenalafamiliaconocer el diagnosticoge-
néticodesuhijoohijay decidir enconsecuencia. Esnecesario
explicar el patronhereditarioy el tipodeanalisiso pruebasque
deberanrealizarseal osmiembrosdelafamilia. El consgjogené-
ticopermiteconocer € riesgo, entérminosdeprobabilidades, de
heredar el cromosomaX alteradoy aconsejar alafamiliaacerca
delasposibilidadesexistentesenlaactualidad detener descen-
denciasana, realizandounenfoquepreventivodelapatol ogia.
Losmétodosmasutilizadosactual mentesonel andlisisdemues-
trasobtenidasdel liquidoamniético, vell osidadescoridnicaso
sangrefetal, y el diagndstico preimplantacional —serealizanlas
pruebasmol ecul aresenlosembrionesobteni dospor fertilizacion
invitroy soloseimplantanlosquenohayanheredadoel cromo-
somamutado o premutado.

El asesorami entogenéticoesimportanteparatodasaquellas
familiasafectadas, tanto si tienen un hijo o hijacon mutacion
completao con premutaci6n, como si son familiares de éstos.
Muchospadresdenifiosy nifiascon SXF desean planificar un
segundoembarazoy el genetistapuedeexplicarl etodasl asopcio-

nesdeprevencionposiblesenlaactualidad, asi comosusdificul-
tadesy beneficios[13].

CONCLUSIONES

Enlaprimeraentrevistadeberiaponerseénfasisenlossiguientes
puntos:

1. Elestudioohistorianatura del desarrollooafecciondel SXF,
independientementedelaedad (nifio, adultooanciano) ala
gueserealiceel diagndsticogenético—adiferenciadeotros
sindromes, enlosqueel diagnostico suelerealizarseen el
reciénnacidooenlosprimerosafios—. Hay unaenormevaria-
cionenlapenetranciay expresionclinicadel osgenesmutan-
tesy enlamayoriadel osafectadospor el SXFlascorrelacio-
nesgenotipo-fenotiponosonpredecibles.

2. Losprocedimientostécnicoseimplicacionesdelaspruebas
paraladeteccion deportadorespremutadoso premutadas.
Cuandoenunafamiliasediagnosticaunindividuoconel
SXF, laetapasiguiente esestudiar aotrosmiembrosdela
familia. Si el diagnésticosehahechoenunvarén, seevalua
ranenprimer lugar losfamiliaresdel ladomaterno. Trazarla
historiafamiliar esel método méseficaz paradeterminarlos
familiaresderiesgo. Aunquelalabor essencillaenteoria, se
necesitahabilidad, experienciay persistencia.
Despuésdelocalizar por genogramao sintomasclinicosal os
posiblesenfermosy portadores, el médi co, psicologooespe-
cialistadebeinformar deladisponibilidad depruebasespeci-
ficasdelaboratorioqueconfirmenel diagndstico.

3. Diagnéstico preciso: el diagndstico contécnicasdebiologia
molecular. C ualquierindividuoquehayasidoanalizadopor
citogenéticapreviamenteparaestudiar el SXFdebeser estudia-
dodenuevoconlosmétodosdeestudiodirectodel ADN, yaque
conestemétodosonfrecuentesl osfal sosnegativosenpremuta
dosopremutadasy enindividuosconmutaciéncompl eta.

L asfamiliasdepositan suconfianzay su salud ennosotros, como
cientificosy como médicos; debemostener concienciadeesta
responsabilidad.

L osprinci pi oséticosnuncadebenviol arse; podemospropor-
cionar unainformaciongenética, peroladecisioncorrespondea
lasfamilias.

Nodebemosinvadir laintimidad delasfamiliasni debemos
estigmatizarlas, yaquelaafectaciondelamutaci 6ngenéticade
ungennoimplicapadecer |laenfermedadni implicaaotrosgenes.
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SXF.CARACTERISTICASCONDUCTUALESY TERAPIASCONVENCIONALES

LA COMUNICACION DEL DIAGNOSTICO A LASFAMILIAS
AFECTADAS POR EL SNDROME X FRAGIL

Resumen. El sindromedel cromosoma X fragil (SXF) esuntrastorno
genético, que puede afectar gravemente al desarrollo de los sujetos
afectados. Una de las tareas més dificiles para el profesional dela
medicinaesdecir alospadresquesu hijo sufreunaenfermedad seria
y que puede producir algun tipo de discapacidad para toda su vida.
Paralospadresesun cambio cruel en susproyectosdeviday en sus
expectativas. Compartir € diagnostico y aportar informacién a los
padres sobre este sindrome desencadena un importante impacto
emocional tanto en suspadres, como paratodalafamilia. Engeneral,
el paciente siempre va mas alla del individuo enfermo, pero en una
enfermedad genética como & SXF, que produce grave disfuncion cog-
nitiva y conductual, presenta connotaciones especificas que la familia
hadeafrontar: asumir, por unaparte, unmundo desconocido hastaese
momento para ellos, un hijo o una hija con una patologia genética
desconocida no solo para ellos sino también para muchos delospro-
fesionales de la salud consultados hasta realizar un diagndstico de
certeza; por otra, unas necesidades educativas especiales, y un trata-
miento especifico para los trastornos del desarrollo, en su mayoria
graves. El diagnéstico no acaba con € sujeto afecto, ya que pueden
haber otros hijoso miembrosdelafamilia afectados; por Gltimo, los
padres sienten la denominada ‘ cul pabilidad genética’ enla enferme-
dad de su hijo o hija, ya que uno de ellos ha transmitido dicho tras-
torno. [REV NEUROL 2001; 33 (Supl 1): S37-41]

Palabras clave. Crisis. Diagnostico. Entrevista. Familia. Genética.
Sindrome X frégil.
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A COMUNICACAO DO DIAGNOSTICO ASFAMILIAS
AFECTADAS PELA SNDROMA DO X FRAGIL

Resumo. A sindroma do cromossoma X fragil (SXF) é uma doenca
genética que pode afectar gravemente o desenvolvimento dos
individuos afectados. Uma das tarefas mais dificeis para o clinico &
dizer aos pais que a sua crianca padece de uma doenca grave que
pode produzr algumtipo deincapacidade por toda a suavida. Para
os paisconstitui uma mudanca cruel dos seusprojectosdevida edas
suas expectativas. Partilhar o diagnéstico efornecer informagéo aos
pais sobre esta sindroma desencadeia um importante impacto
emocional tanto para os pais como para toda a familia. Emgeral o
pacientesemprevai maisalémdoindividuo doente, masnumadoencga
genéticaqueproduzumagravedisfuncao cognitivaecompor tamental
como a SXF, apresenta trés soluges que a familia deveré encarar.
Emprimeirolugar, afamiliadeveassumir, por umaparte, ummundo
para el es desconhecido até esse momento, umfilho ou umafilhacom
uma alteracao genética desconhecida ndo so para el es, como também
para muitos profissionais de salide entre os que nos consultaram até
fazerem o diagndstico, com umas necessidades especiais e alguma
perturbacfes comportamentais, na sua maioria graves. Por outro
lado, que o diagndstico ndo termina no individuo afectado, uma vez
que podem haver outros filhos ou membros da familia envolvidos, e
por Ultimo a * cul pabilidade genética’ na doenca do seu filho ou filha
por partedospais, umavezqueumdel estransmitiuareferidadoenca.
[REV NEUROL 2001; 33 (Supl 1): S37-41]

Palavras chave. Crise. Diagnostico. Entrevista. Familia. Genética.
Sindroma X fragil.
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