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Resumen

El sindrome de Down es una condicion genética producto de una alteracion en el nimero de
cromosomas en donde existe un cromosoma 21 adicional como consecuencia de un error no
disyuncional (Moreno-Vivot, 2012). Desde el punto de vista comportamental y cognitivo, las
personas con sindrome de Down tienen unas caracteristicas que los ubican en un nivel de
desempefio inferior al de la poblacion tipo. Los perfiles de desarrollo, aunque son
caracteristicos de cada individuo tienen aspectos en comun. (Grieco, Pulsifer, Seligsohn,
Skotko & Schwartz, 2015)

El término funcion ejecutiva, se refiere a un conjunto de habilidades que permiten al individuo
adaptarse a situaciones nuevas para realizar una tarea determinada. Dichas habilidades
requieren de una serie de procesos mentales para su desarrollo (Rosselli, Jurado y Matute,
2008).

La literatura disponible permite establecer que la Funciones ejecutivas se encuentra alterada en
personas con Sindrome de Down. Estas dificultades pueden ser inherentes a la disfuncién
cognitiva que se presenta en esta poblacion. El propdsito de este trabajo es hacer una revision

centrada en los estudios realizados y el desarrollo de las Funciones ejecutivas en esta poblacion.
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Abstract

Down syndrome is a genetic condition product of an alteration in the number of chromosomes
in which there is an extra 21 chromosomes as a result of an error not dysfunctional (Moreno-
Vivot, 2012). From the point of view behavioral and cognitive, people with Down syndrome
have characteristics that placed them at a level lower than the population type performance.
Profiles of development although they are characteristic of everyone have aspects in common
(Grieco, Pulsifer, Seligsohn, Skotko & Schwartz, 2015).

Executive function, refers to a set of skills that allow the individual to adapt to new situations
to perform a task. These skills require a series of mental processes for its development
(Rosselli, Jurado and Matute, 2008).

The available literature allows you to establish that the Executive function is altered in people
with Down syndrome. These difficulties may be inherent in the cognitive dysfunction that
occurs in this population. The purpose of this work is to make a review focused on studies and

the development of executive functions in this population.
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Funcidn ejecutiva en Sindrome de Down
Introduccion

En los altimos afios se ha despertado un interés importante en conocer en qué forma las
personas con sindrome de Down (SD) se desempefian en las llamadas funciones ejecutivas
(FE). De hecho, se empiezan a conocer estudios relacionados con el desempefio de estas
funciones en los diferentes rangos de edad en esta poblacién. Si bien ya se ha caracterizado la
disfuncion cognitiva y diferentes tipos de compromiso en habilidades adaptativas, de
independencia, de comunicacion, social y todas las relacionadas con una capacidad de
aprendizaje de mayor complejidad, las denominadas FE apenas se han empezado a explorar
(Daunhauer, Fidler, Hahn, Will, Lee & Hepburn, 2014).

Existe una alta variabilidad en la presentacion de las habilidades y de las dificultades en
los individuos con SD. Estudios realizados en diferentes poblaciones reportan diferencias
importantes al punto que en algunos casos se encuentra mejor desarrollo de la memoria
visuoespacial e inhibicidn y, ademas, dificultades en memoria de trabajo y flexibilidad
cognitiva (Amadd, Serrat & Vallés-Majoral 2016).

Molero & Rivera (2013), afirma que “‘el curso evolutivo de un individuo, desde el
nacimiento hasta la vejez, depende de la integridad del sistema nervioso” que se inicia desde
la etapa prenatal, siendo esta critica para el adecuado desarrollo de este sistema. En el SD se
encuentran alteraciones a nivel de sistema nervioso central que se reflejan en el
neurodesarrollo.

Sin embargo, las personas que presentan esta condicion pueden lograr una buena
calidad de vida y desempefio en tareas basicas de la vida cotidiana hasta algun grado de
escolaridad y de desempefio cognitivo en educacién superior (Amado Serrat & Vallés-

Majoral 2016).
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El propdsito de este trabajo es hacer una revision centrada en los estudios realizados y

el desarrollo de las FE en esta poblacion.
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Sindrome de Down

El sindrome de Down (SD) es una condicidn genética producto de una alteracién en el
namero de cromosomas en donde existe un cromosoma 21 adicional como consecuencia de
un error no disyuncional, en este caso, en vez de existir 46 cromosomas el individuo tiene 47,
se caracteriza por presentar un grado variable de disfuncion cognitiva y unos rasgos
especificos que le dan a las personas un aspecto reconocible (Moreno-Vivot, 2012).

Esta condicion ocurre con una frecuencia de alrededor de 1 en 700 recién nacidos
vivos. Se ha comprobado que existe relacion entre el SD y la edad materna, un tercio de los
nifios con SD nacen de madres mayores de 40 afios. El riesgo de recurrencia aumenta de
acuerdo con la edad de la madre, entre los 15 y los 24 afios hay una posibilidad de 1/ 1.300; si
la madre tiene entre 25 a 29 afios, existe una posibilidad de 1/ 1.100; si tiene 35 afios hay una
posibilidad de 1/350, a los 40 afios la posibilidad es de 1/100 y finalmente a los 45 afios de 1/
25 que el nifio tenga SD (Keminker & Armando 2008).

La incidencia se ha reducido en los paises en los que se permite la interrupcion del
embarazo una vez se realiza un diagnéstico prenatal de SD. De esta forma en paises como
Espafia se registra un 56% menos de recién nacidos vivos (RNV) con SD. Por el contrario, en
paises latinoamericanos la incidencia es mayor (Nazer, Aguilar & Cifuentes, 2006).

La prevalencia y la incidencia del SD cambian de acuerdo con la ubicacion geogréfica.
El SD es la trisomia més frecuente en recién nacidos vivos en el mundo, su incidencia varia
entre 1/700 y 1/ 750 RNV (Gaete, Mellado & Hernandez, 2012).

Segun Retamales, Moreno, Gonzélez & Cerda (2009), el Sindrome de Down es la
anomalia cromosdmica mas frecuente en recién nacidos, presentandose en 10-14 nifios por

cada 10.000 RNV (Robert, 1999), (Pueschel, 2002).
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Datos epidemioldgicos por region. Se encuentran referencias a diferentes aspectos
epidemioldgicos asi:

Reino Unido: segun Marder, Tulloh & Pascall (2014) la incidencia del SD varia
dependiendo de la poblacion que se estudie y el impacto- efectividad de los programas de
deteccion prenatal. La tasa actual en Inglaterra y Gales es de 1,1 por cada 1.000 RNV.

Paises bajos: la mortalidad de los nifios con SD dentro de los primeros 27 dias de
nacimiento fue del 1,65% mientras que en la poblacién general fue de 0,36%. La mortalidad
después del primer afio de vida fue de 4% en el SD mientras que en la poblacion general fue
de 0,48% (Weijerman, Van Furth, Noordegraaf, Van Wouwe, Broers & Gemke, 2008).

Suramérica: existe una tendencia a aumentar los nacimientos de Nifios con SD, en

promedio 2,89 por 1.000 del 2001al 2005 (Nazer, Aguilar & Cifuentes, 2006).



11
FUNCION EJECUTIVA EN SINDROME DE DOWN

Caracteristicas Fenotipicas. Las principales caracteristicas fenotipicas del SD son: en
la cabeza se puede observar disminucion del didmetro antero posterior y del perimetro
cefélico, asi como aplanamiento del hueso occipital (OMS, 2016). Los rasgos faciales tipicos
del SD estén presentes en todos los nifios de esta poblacion. Se observa hipoplasia
mediofacial, las hendiduras palpebrales se observan oblicuas hacia abajo y se encuentra
epicanto, telecanto, puente nasal deprimido e implantacion baja de las orejas. La nariz es de
base ancha y puede tener aspecto bulboso, la boca es pequefia puesto que hay una
disminucion del tamafio del maxilar inferior ademas de esto su cuello es corto. Tienden a
tener talla baja y en las manos se encuentran dedos cortos, fusiformes, clinodactilia del quinto
dedo junto con pliegue palmar Unico. Se puede observar una curvatura de los dedos de manos
o pies (Pérez, 2014).

Se pueden encontrar otras manifestaciones sistémicas como malformaciones cardiacas,
gastrointestinales, hipotiroidismo, trastornos refractivos entre otros (Siegel & Smith, 2010).

Desde el punto de vista comportamental y cognitivo, las personas con SD tienen unas
caracteristicas que los ubican en un nivel de desempefio inferior al de la poblacion tipo. Los
perfiles de desarrollo, aunque son caracteristicos de cada individuo tienen aspectos en comun.
En la primera infancia hay retraso en el desarrollo de habilidades motoras y del lenguaje,
mientras que en la edad escolar al enfrentarse a aprendizajes académicos las limitaciones son
mas pronunciadas, su lenguaje es pobre para la etapa del desarrollo, pero se continan
adquiriendo habilidades de comunicacion. Asi mismo se han descrito déficits en atencién y
otras funciones ejecutivas. En cuanto a su capacidad de interrelacion social el desempefio
suele ser mejor, aunque la capacidad de independencia es limitada. (Grieco, Pulsifer,
Seligsohn, Skotko & Schwartz, 2015)

¢Como ha cambiado en los Ultimos afios? La calidad de vida en personas con

sindrome de Down ha mejorado en los tltimos 30 afios, segun Fernandez- Delgado (2012).
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Uno de los factores que mas han contribuido han sido los padres y los familiares de
personas con SD, ya que, ellos se han involucrado activamente en procura de una mejor
asistencia medica y social. Han creado asociaciones para defender, reunir y convocar al
estado para lograr la escolarizacion, la asistencia sanitaria con especial atencion a los
problemas asociados a la trisomia, la inclusion social e inclusion laboral (Fernandez-
Delgado, 2012)

Si bien no existe un tratamiento curativo para el SD, se han hecho importantes
hallazgos con relacion a las caracteristicas del sistema nervioso y los mecanismos
moleculares que estan involucrados en la condicion clinica de los sujetos con SD. La
aplicacion de los avances encontrados busca mejorar la calidad y la expectativa de vida de los
pacientes con SD. Aunque la asistencia médica ha mejorado para esta poblacion, debe haber
mejor atencidn en las areas relacionadas con la estimulacién temprana y la integracion
escolar en los nifios, mientras que en los adultos se debe mejorar en lo relacionado con la
salud mental y la integracion social (Fernandez- Delgado, 2012).

Por otra parte, es importante establecer igualdad de oportunidades a los ciudadanos
para acceder a los sistemas de salud, cuidados de salud fisica y mental e ingreso al mundo
académico y laboral de personas con SD (Fernandez- Delgado, 2012)

Neurodesarrollo en SD. De 0-5 meses: El desarrollo general de los nifios con SD se
caracteriza en las primeras etapas desde el nacimiento hasta los cinco meses por una
inconstante respuesta frente a los estimulos de sonido, asi mismo, una poca vocalizacion en
los primeros meses de vida. Lo anterior se ha atribuido en algunos casos a alteraciones en la
capacidad auditiva, liquido en el oido medio y sospecha de alteraciones de maduracién de su
sistema nervioso (Layton, 2014).

Segun Plauche & Blasco (1997), del nacimiento a los 5 meses los nifios con desarrollo

tipico deben reaccionar al sonido, girar la cabeza hacia la fuente sonora, observar a los padres
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cuando estos les hablan, iniciar la vocalizacion con risas, sonidos, gritos, alborotos; llamar de
forma distinta dependiendo de la necesidad, observar la cuchara, anticipa la alimentacion
cuando ve el biberdn, rie cuando juega e identifica la sonrisa en los padres. Hecho que no se
observa en los nifios con SD.

De 6 a 10 meses: Los nifios con SD pueden mirar a sus padres a la cara cuando estos le
hablan y pueden identificar el origen de los sonidos, comprenden las palabras de
desaprobacion de sus padres, pueden llegar a comprender de 2 a 4 palabras. Empezaran a
hablar mucho més tarde y presentan balbuceo (Layton, 2014).

Por el contrario, esta edad se espera que los nifios con desarrollo tipico, comprenda
palabras de desaprobacidn, entienda gestos, balbucee, intente comunicacion por gestos,
sefiala objetos e imagenes, intente repetir sonidos, comprenda de 10 a 15 palabras, extienda
los brazos para ser alzado y busque sus juguetes (Plauche & Blasco, 1997).

De 11 a 15 meses: Los nifios con SD pueden comprender 20 palabras y en el uso de sus
organos fonoarticuladores pueden ser capaces de soplar burbujas. Su nivel de comunicacion
verbal es bajo tanto por las caracteristicas de sus 6rganos fonoarticuladores como por su
desempefio cognitivo, usan sefiales manuales para expresar necesidades. Por otra parte, los
nifios con desarrollo tipico usan al menos 10 palabras, imitan animales y comprenden hasta
50 palabras; escuchan historias sencillas, responden Si 0 No, imitan a los padres y caminan a
los 12 meses (Layton, 2004) (Plauche & Blasco, 1997).

De 16 a 20 meses: La siguiente etapa va de los 16 a los 20 meses, en este periodo los
nifios con SD deben identificar objetos apuntando, masticar alimentos sélidos, alrededor de
los 18 meses algunos empiezan a tener marcha independiente y deberian sefialar objetos e
imagenes. Ademas de esto, deben escuchar las historias simples que se les leen, reconocer
nombres, puede intentar repetir sonidos, pero todavia no producen palabras habladas en

general. En esta etapa, los nifios con desarrollo tipico tienen la capacidad de producir de 10-
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15 palabras, asi como decir el nombre propio cuando se lo pidan, decir “NO”, hacer
preguntas elevando la entonacion al final de las frases, pedir “MAS”. También tiene la
capacidad de sefialar algunas partes del cuerpo como los dedos de los pies, los 0jos y la nariz;
el nifio puede seguir instrucciones simples (que conste de un solo paso) y visualmente
reconoce a los demas (Layton, 2004) (Plauche, & Blasco, 1997).

De 21 a 25 meses (2 afios y un mes): Los nifios con SD a esta edad pueden reconocer e
imitar onomatopeyas sencillas, pero a consecuencia de la inmadurez de su aparato
fonoarticulador todavia no tienen un adecuado lenguaje expresivo (puede presentarse en el
40% de los nifios). Esta caracteristica de su sistema fonoarticulador ya esta presente desde los
primeros meses por bajo tono de la musculatura orofacial, tendencia a la respiracion bucal,
dificultades en el momento de comer, masticar y tragar. Sin embargo, existe un mejor
desarrollo del lenguaje comprensivo logrando reconocer entre 100 a 125 palabras que
incluyen verbos, adjetivos, sustantivos y solo algunas preposiciones. Pueden responder a
“toma y dame”, traer objetos para mostrarlos a los demés y reconocer a las otras personas
observandolas (Layton, 2004).

A esta edad, los nifios con desarrollo tipico, ya comprenden 200 a 300 palabras,
producen 50 palabras inteligibles, pueden emitir consonantes, empiezan a usar verbos y
adjetivos, hacen preguntas y escuchan historias mas largas (Plauche & Blasco, 1997).

De 26- 30 meses. (2 afios y medio): En este rango de edad el nifio con SD puede
producir de 10 a 20 palabras. Pueden decir su nombre, nominar animales, llamar a sus padres
y responder “Si o No”. Con respecto a la comprension a esta edad debe haber incrementado.
Pueden entender entre 150 a 175 palabras distintas, seguir instrucciones simples, como “pon
este objeto en la mesa” 'y escuchar historias cortas (2-3 lineas). Ademas, pueden sefialar

partes de su cuerpo como los dedos de los pies, los 0jos y la nariz (Layton, 2004).
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En esta etapa, los nifios con desarrollo tipico ya comprenden entre 300 a 500 palabras,
producen 50 totalmente identificables y usan oraciones de dos palabras. Ademas, identifican
colores; adquieren rutinas para la hora de dormir y comparten sus juguetes. Finalmente se
refieren a si mismos por su nombre o un pronombre (Plauche & Blasco, 1997).

De 31 a 35 meses (2 aflos y 11 meses) : En esta etapa, los nifios con SD aumentan su
produccion oral, generando de 30 a 80 palabras identificables y otras no identificables,
responden a preguntas sencillas y omiten consonantes finales. En cuanto a comprension se
deberia observar un incremento, entendiendo hasta 250 palabras. Ademas, escuchan y
entienden historias mas largas (15 o 20 minutos) y usan muchas veces la palabra “Por qué”
(Layton, 2004).

Segun lo descrito por Plauche & Blasco, (1997). Los nifios con desarrollo tipico a esta
edad deberian comprender de 500 a 900 palabras, usar preposiciones y producir 100 palabras
usando consonantes como: P, M, N, W y H; cuentan hasta cinco. Ademas de esto, usan su
nombre y apellido, estan interesado en el funcionamiento de los objetos y en conocer las
partes de estos.

De 36 - 40 meses (3 afios y 4 meses) : Layton (2004) describe que durante esta etapa
los nifios con SD deberian producir de 90 a 150 palabras por lo que se dice que son nifios que
ya tienen la capacidad de intervenir en didlogos usando oraciones compuestas por dos
palabras. Sumado a lo anterior, en esta etapa el nifio reconoce los colores primarios y nombra
algunos de estos, hace preguntas con entonacion al finalizar la frase y cuenta tres objetos,
ademas comprenden de 250-400 palabras.

En esta etapa, los nifios con desarrollo tipico emiten de 200 a 500 palabras, casi el
doble de lo que produce un nifio con SD. Ademas, pueden comprender hasta 1.200 palabras
mientras que los nifios con SD comprenden menos de la mitad, escuchan historias de 20

minutos y reconocen todos los colores (Layton, 2004) (Plauche & Blasco, 1997).
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De 41 a 59 meses (4 afios y 11 meses): En esta edad los nifios con SD pueden llegar a
comprender entre 500 a 900 palabras y expresar de 200 a 300 segln algunos autores (Layton,
2004).

Mientras en nifios con desarrollo tipico la comprension puede ser hasta de 2.500
palabras, y la expresion de 1.500 a 2.000 palabras con un discurso inteligible y son capaces
de contar historias largas. Ademas de esto, reconocen la mayoria de colores primarios,
clasifican objetos segun su forma y color; preguntan el significado de las palabras, usan
términos como “aqui”’, “alli” y “que”, siguen una secuencia de los eventos y reconocen
simbolos representativos de sus ambientes (los arcos de McDonald’s y sefiales de transito)
(Layton, 2004).

De 60 a 71 meses (5 afios y 11 meses): Segun Layton (2004), los nifios con SD en esta
etapa usan oraciones de 3 0 4 palabras, producen de 100 a 400 palabras comprensibles y
dejan de usar sefialamientos. Cuentan 10 objetos, se refieren a si mismos con pronombre,
usan plurales, hacen preguntas sencillas e intervienen en dialogos cortos. Asi mismo
reconocen la mayoria de los colores primarios y comprenden de 500 a 900 palabras.

En esta edad los nifios con desarrollo tipico comprenden hasta 13.000 palabras, cuentan
de 12 a 20 objetos, conocen los nombres de todas las letras del alfabeto y los dias de la
semana, y comprenden la nocion de primero, segundo Yy tercero (Layton 2004) (Plauche &
Blasco, 1997).

Leen de 15 a 20 palabras y usan oraciones de 6 o 7 palabras incluyendo pronombres,
comparativos y superlativos mientras que los nifios con SD solo usan oraciones de 3 0 4
palabras. (Layton, 2004) (Plauche & Blasco, 1997).

Comorbilidades. Los nifios con SD pueden presentar una serie de comorbilidades que

afectan su desempefio en las habilidades perceptivas, de comunicacion y cognitivas, asi como
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de destreza motora. Estas comorbilidades son multisistémicas y las mas importantes se
mencionan a continuacion.

Sistema Cardiovascular. EIl 40- 60% de los Recién nacidos con SD presentan
cardiopatias congénitas (CC) (Moreno-Vivot, 2012) (Mander, Tulloh & Pascal, 2014)
(Agullon & Gonzélez, 2006). En un estudio poblacional se encontr6 que el defecto septal
atrioventricular completo fue el mas comun en los nifios con SD presentandose en un 37% de
la poblacion, mientras el defecto septal ventricular se presenta en un 31% de la poblacién, y
la comunicacion interauricular en un 15%. Otras afectaciones que son menos comunes son la
tetralogia de Fallot en un 5% y el conducto arterioso permeable que se presenta en un 4%.
Otras alteraciones cardiacas en esta poblacion incluyen la coartacion de la aorta, estenosis de
la valvula pulmonar (Mander, Tulloh & Pascal, 2014).

Por otra parte, Hernandez (2013), reporta en una poblacion con SD que la
comunicacion interventricular es el defecto mas frecuente (18.2 %). Mientras que, el segundo
fue la comunicacién interauricular, presentandose en un 10,9 %.

Plascencia, Urraca, Urbina, Palacios, Vela, & Carnevale (2005), realizaron otro estudio
en donde se encontrd que el ductus arterial (PCA) estaba presente en el 57.2% de los
pacientes que padecen cardiopatias, seguido por comunicacion interauricular (CIA) en un
34.6% y la comunicacion interventricular (CIV) en un 12.6%; las otras malformaciones
cardiacas entre las que estan el canal auriculo-ventricular se presento en el 2.5%.

Estos problemas cardiacos pueden limitar en general el comportamiento del recién
nacido, sin embargo, la intervencion temprana de tipo medico y quirurgico reduce la
mortalidad y mejora la calidad de vida en estos pacientes (Agullon & Gonzélez, 2006).

Sistema Gastrointestinal. Los bebés con SD pueden presentar malformaciones y
anomalias en el aparato digestivo. La incidencia es del 10 al 12% y pueden manifestarse de

forma precoz como la atresia esofagica con o sin fistula traqueoesofagica, pancreas anular,
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enfermedad de Hirschsprung, ano imperforado, la atresia duodenal y atresia yeyunoileal. Lo
anterior implica retraso del desarrollo de los mecanismos de alimentacién (Moreno-Vivot,
2012) (Agullon & Gonzélez, 2006).

En una serie de casos de sujetos con SD la anomalia gastrointestinal fue la segunda més
comun, presentdndose en un 55.9 %. De estos, el 89 % tenian hernia umbilical o diastasis de
rectos anteriores y el 11% ano imperforado, pancreas anular o atresia duodenal (Plascencia,
et al, 2005).

Ademas de esto, entre los dos y cuatro afios 1 de cada 2.000 RNV con SD pueden
desarrollar enfermedad celiaca, la cual, se presenta del 4-7% aproximadamente (George,
Mearin, Bouquet, Blomberg, Stape, Elburg & Graaf, 1996)

Sistema respiratorio. Segun Agullon & Gonzélez (2006) los problemas respiratorios en
los sujetos con SD se pueden relacionar con las alteraciones cardiacas, neuroldgicas e
inmunoldgicas. Se manifiestan especialmente con neumonias recurrentes e infecciones
respiratorias altas (Morales, 2015). Las infecciones respiratorias agudas son frecuentes en los
nifios con SD y son responsables de la mayoria de las hospitalizaciones de causa no cardiaca
(Bloemers, 2007).

Dentro de los factores que se asocian a las neumonias recurrentes se pueden encontrar
malformaciones en la via aérea, como las branquias traqueales, quistes subpleurales,
broncomalacia y con mayor frecuencia el trastorno de deglucion (Bertrand, Navarro,
Caussade, Holmgren, Sanchez, 2003) (Biko, Schwartz & Anupindi, 2008).

Los sujetos con SD presentan mayor riesgo de trastorno respiratorio cuando inician sus
actividades escolares y se exponen a mayores posibilidades de contaminacion por virus,
bacterias y otros. Los factores predisponentes a la mayor susceptibilidad se relacionan con
aspectos inmunologicos y estructurales de su sistema respiratorio (Agullon & Gonzélez,

2006).
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La apnea obstructiva del suefio es otro factor que puede afectar en gran medida el
desarrollo de los nifios con SD. Este fendmeno afecta la arquitectura y eficiencia del suefio y
el rendimiento diurno de todas sus actividades pudiendo exacerbar las dificultades escolares y
problemas atencionales (Lizama, Retamales y Mellados, 2013).

Sistema visual y auditivo. Los problemas visuales mas comunes en los pacientes con
SD son la miopia, el astigmatismo, las cataratas, la conjuntivitis y los desprendimientos de la
retina. Por otra parte, los problemas de audicion mas comunes son las hipoacusias, la otitis a
repeticion y los colesteatomas (Morales, 2015).

Las dificultades oftalmoldgicas podrian explicar algunas de las diferencias con
respecto a los nifios con desarrollo tipico, por esto, es necesario realizar evaluacién visual y
observar la transparencia del cristalino puesto que las cataratas congénitas se pueden
presentar en un 3% de esta poblacion (Moreno-Vivot, 2012).

La hiperopia es mas frecuente en los menores de cinco (5) afios, mientras que el
astigmatismo se presenta comunmente en los nifios de 5 a 12 afios. En los nifios mayores de
12 afios el 52% puede presentar anormalidades en el iris, estrabismo y el 13% podria padecer
de cataratas adquiridas (Soriano, 2003).

Plascencia, et al (2005), realizé un estudio sobre las manifestaciones oftalmoldgicas
mas frecuentes en los pacientes con SD en una poblacion mexicana encontrando que las mas
comunes fueron el estrabismo, nistagmus, dacrioestenosis y errores de refraccion.

Otros autores reportan defectos de refraccion en un 65 a 70% de las personas con SD.
Asi mismo documentan otros como estrabismo, blefaroconjuntivitis, cataratas, nistagmo,
trastorno de retina, hipoplasia del nervio optico y queratocono (Agullon & Gonzélez, 2006).
Con respecto a la capacidad auditiva, ésta es inferior a la de personas con desarrollo

tipico. Se presenta con un alto porcentaje de pérdida auditiva (Agullon & Gonzélez, 2006).
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Sistema musculoesquelético. Entre las alteraciones del sistema muscular en esta
poblacion se encuentran la hipotonia e hiperlaxitud ligamentaria (Agullon & Gonzélez,
2006).

Sistema endocrino. La afectacion endocrinoldgica mas comun es el hipotiroidismo, el
cual se presenta hasta en el 45% de los sujetos con SD (Castro-Linares, 1999). El
Hipotiroidismo congénito se presenta en 1 de cada 141 nifios nacidos con SD, mientras que
en la poblacion general se presenta en 1 de cada 3.000 RNV (Moreno-Vivot, 2012). Algunas
manifestaciones que suelen acompafiar al SD, como la hipotonia, la talla baja y el
estreflimiento, podrian disminuir la sospecha diagnostica de hipotiroidismo y retrasar su
tratamiento oportuno; por lo cual se hace aun mas necesario el acceso a tamizacion neonatal
y control periddico de la funcion tiroidea (Soriano, 2003). De no diagnosticarse
oportunamente puede contribuir al compromiso cognitivo de los nifios con SD (Moreno-
Vivot, 2012).

Sistema Urogenital. Teniendo en cuenta que la enfermedad urogenital en los nifios con
SD se presenta entre el 3,5 a 21%. Se debe realizar un examen que evalle la valvula de uretra
posterior, obstruccidn ureterovesical, la hipoplasia renal y la hipospadia. (Bull & the

Committee on Genetics, 2011)
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Funcion Ejecutiva:

El término funcidn ejecutiva, se refiere a un conjunto de habilidades que permiten al
individuo adaptarse a situaciones nuevas para realizar una tarea determinada. Dichas
habilidades requieren de una serie de procesos mentales para su desarrollo (Rosselli, Jurado
& Matute, 2008).

Diferentes autores han coincidido en que el buen desarrollo y el éxito en las etapas de
la vida infantil, adolescente y adulta depende en parte de las funciones ejecutivas ya que
permiten que el individuo se involucre de manera funcional en las actividades de la vida
cotidiana. Dentro de las funciones ejecutivas se encuentran tipos de habilidades, como:
capacidad para establecer metas, planeacion, memoria de trabajo, fluidez verbal, flexibilidad
cognitiva, atencion e inhibicién (Rosselli, Jurado & Matute, 2008).

Se encuentran datos de las denominadas funciones ejecutivas en referencias a diferentes
tipos de pacientes. Tal es el caso del paciente Phineas Gage descrito por Harlow (1868),
quien mostrd cambios de conducta, personalidad y actividad motora, después de sufrir un
accidente que le causo6 una lesion frontal del cerebro. La descripcion de este caso, permitid
reconocer una serie de funciones de particular importancia en la corteza prefrontal,
relacionadas con el control de la conducta, la capacidad de planeacion, entre otras
(Macmillan, 1986).

Luria (1973), fue quien relaciona por primera vez las funciones ejecutivas con la
corteza prefrontal, diciendo: “Los 16bulos frontales tienen la funcion de formar planes
estables e intenciones capaces de controlar el comportamiento consciente posterior del
sujeto” (Manga & Ramos, 2011).

Luria fue uno de los pioneros en el estudio de las funciones ejecutivas. Propuso que el
cerebro esta dividido principalmente en tres areas funcionales, la primera corresponde al

sistema reticular y limbico, que se encarga del funcionamiento biolégico, sistema endocrino e
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inmunitario, asi mismo del control emocional y cognitivo. La segunda es la corteza posterior-
I6bulo parietal, occipital y temporal-donde se realiza la recepcion, procesamiento y
almacenamiento de la informacidn. Por ultimo, la tercera unidad encargada de las funciones
ejecutivas, que dependen de la corteza prefrontal (Ardila, 2013).

Por otro lado, Lezak (2004), afirmé que la funcion ejecutiva, es un conjunto de
habilidades que se encargan de planificar, regular, programar y verificar las conductas
intencionales y a partir del uso de estas capacidades se logran objetivos eficaces y creativos,
segun reglas establecidas socialmente (Trujillo & Pineda, 2008).

En 1991, Saber y Damasio se basaron en modelos de alteraciones neuropsicoldgicas y
traumas craneales para definir y describir las funciones ejecutivas, segun los sintomas que
experimentaban los pacientes con lesiones cerebrales. Los autores plantearon que las
funciones ejecutivas se relacionan con la formacién de conceptos, planeacién, toma de
decisiones que deben estar aplicadas de forma contextual de acuerdo con el conocimiento
social y las normas particulares (Trujillo & Pineda, 2008).

El modelo jerarquico de control ejecutivo planteado por Stuss (1992), propone que la
actividad del cortex prefrontal, establece el orden de los procesos de manera independiente
con la informacion y cada uno de estos procesos trabaja con insumos que provienen de otras
areas cerebrales, estos procesos se autorregulan interactivamente y se asumen en tres niveles,
el primero: es el nivel sensorial, perceptual y automatico, donde entra la informacion, el
segundo: es el nivel de la seleccion, anticipacion, objetivos y planeacidn, este proceso se da a
partir de vivencias pasadas y en el tercer nivel: se da la autorreflexién y autoconsciencia, de
alli surgen las respuestas correctas para llevar a cabo el plan y la toma de decisiones (Trujillo
& Pineda, 2008).

Las areas cerebrales involucradas en las funciones ejecutivas, se encuentran de forma

principal en el 16bulo frontal (Miyake, Freedman, Emerson Witzki y Howerter y Wager,
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2000) (Welsh, 2002), segun multiples investigaciones que utilizan neuroimagenes
funcionales para estudio de lesiones cerebrales, demuestran que, al momento de llevar a cabo
actividades de funcidn ejecutiva, se activa el l6bulo frontal y la corteza prefrontal (Garcia,
2013).

El 16bulo frontal se encuentra dividido en tres regiones llamadas: corteza prefrontal
dorso lateral; siendo una de las méas grandes, se encarga de procesos como: la planeacion,
flexibilidad, inhibicién, memoria de trabajo y solucion de problemas (Fuster, 2000). Asi
mismo, se encarga de la organizacion funcional que caracteriza los procesos cognitivos del
individuo (Stuss & Levine, 2002). Por otro lado, se encuentra la corteza prefrontal medial,
encargada de la atencién, motivacion e inhibicidn de respuestas, asi como de la regulacion de
la conducta (Flores & Ostrosky, 2008). Por ultimo, la corteza Orbitofrontal, relacionada con
aspectos motivacionales y afectivos correspondientes al funcionamiento ejecutivo (Kerr &
Zelazo, 2004).

Segun Luria (1973), el control de los procesos psicologicos, esta ubicado en los 16bulos
frontales, ya que incorporan capacidades como la regulacion, control y planeacion (Flores &
Ostrosky, 2008). Estas estrategias se utilizan para organizar conductas basadas en
motivaciones e intereses, donde obtengan placer y bienestar propio, basandose en reglas y
procedimientos establecidos (Miller & Cohen, 2001).

Planeacién. La planeacion, constituye un conjunto de habilidades y procesos de
iniciativa, creatividad y voluntad que se aplican para permitir organizacion e identificacion de
eventos que demanden una secuencia para lograr un objetivo especifico. El desarrollo de esta
habilidad precisa el buen funcionamiento de la memoria operativa o de trabajo en general. De
esta forma es posible la solucion de problemas y planteamiento de estrategias eficaces para el

desarrollo de una tarea cognitiva especifica (Lezak, 2004).
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El reconocimiento del problema permite realizar sistematicamente una estructura de
respuesta y solucién con objetivos basados en reconocimientos de la situacion, teniendo en
cuenta factores externos que se acoplen a la elaboracién de un plan (Trujillo & Pineda, 2008).

Flexibilidad. La flexibilidad es el conjunto de destrezas que permiten realizar procesos
de adaptacion con rapidez, segin el ambiente y el entorno en el que el sujeto se encuentre. El
desarrollo de esta habilidad, se adquiere mediante aprendizajes de experiencias previas con
comprension de errores que permiten el cambio de estrategias efectivas segun su contexto,
involucra el cambio de foco atencional de un estimulo a otro, sin tener alteraciones en el
sistema de control (Lozano & Ostrosky, 2011). El incremento, la dificultad y la aparicién de
nuevas reglas evidencian el nivel de desarrollo, ya que a menor nimero de respuestas de tipo
perseverante demuestran menor flexibilidad cognitiva (Rosselli, Jurado & Matute, 2008).

Implica tener un analisis de las consecuencias, de una o varias conductas, siendo una
funcidn abierta y sistematica que requiere de respuestas rapidas, la flexibilidad permite que
los esquemas cambiantes del entorno sean de facil acceso y adaptacion para las personas
(Lozano & Ostrosky, 2011). Es importante tener en cuenta que esta habilidad se va
adquiriendo a medida que el sujeto se enfrenta a nuevas experiencias durante el desarrollo.

Control inhibitorio. El control inhibitorio permite la eliminacion de conductas
inapropiadas que involucren control tanto intencional como voluntario y se encuentra
relacionado con la autorregulacién. Esta habilidad se desarrolla como una herramienta para
que el sujeto tenga la capacidad de inhibir las respuestas motoras ante estimulos manteniendo
el control de sus propios impulsos (Severa -Barceld, 2005).

Segun Diamond (2013), el control inhibitorio controla el comportamiento, la atencion
las emociones y los pensamientos ante situaciones de predisposicion interna, ya que este
funcionamiento permite el manejo de los impulsos ante estimulos del ambiente haciendo

elecciones y cambios referentes al comportamiento.
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El control inhibitorio de la atencion, permite la eleccion de algo en especifico,
suprimiendo distracciones y estimulos alternos al foco. Un distractor visual o auditivo puede
captar nuestra atencion mientras se esté interesado en otro estimulo, pero la captacion se elige
voluntariamente dependiendo de la meta o las intenciones y la capacidad de atencidn que se
tenga (Diamond, 2013).

Otro componente importante en el control inhibitorio es el autocontrol, ya que este
implica el control que se debe tener de las emociones y el comportamiento teniendo en
cuenta la impulsividad y las tentaciones, en cuanto a la basqueda de satisfaccion y de placer,
bajo normas sociales (Diamond, 2013). La inhibicién cognitiva, es otro de los aspectos del
control de interferencia, esta se encarga de suprimir caracteristicas dominantes asociados a
pensamientos no deseados o recuerdos desagradables, segin Anderson y Levy (2009),
incluye el olvido intencional.

El buen desarrollo de esta habilidad posibilita la solucion de problemas interpersonales,
ya que permite generar numerosas soluciones a partir de un problema determinado, es decir
que, se generan respuestas a partir de un control inhibitorio adecuado, con el fin de generar
alternativas funcionales que solucionen de manera satisfactoria estos problemas (Maddio &
Greco, 2010).

Memoria de trabajo. La memoria de trabajo requiere principalmente de procesos
como: atencion e inhibicién para la realizacion de actividades especificas, es posible observar
mayores efectos a medida que el sujeto se va desarrollando, la ejecucion de habilidades como
esta, requiere el uso de representaciones complejas especificas que se utilizan para realizar el
vinculo entre percepciones y acciones (D"Esposito, 2007) (Grafman, 2002). Estas
representaciones se definen por Grafman (2002), como estructuras de un grupo de eventos de
forma secuencial encaminadas a un objetivo especifico a partir de reglas del ambiente o el

contexto social del sujeto.
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La memoria de trabajo se explica a partir de varios modelos, uno de los més
reconocidos fue el propuesto por Baddeley y Hitch en 1974, en el que afirman que la
memoria de trabajo se compone de un sistema ejecutivo central, que inspecciona y maneja
subsistemas interconectados entre si para generar el recuerdo de situaciones especificas
integrando, tiempo, emocién y lugar, ademas, se encarga de administrar recursos cognitivos.
Los subsistemas coordinados por la memoria de trabajo son: la agenda visuoespacial, el bucle
fonoldgico y el buffer (Tirapu, Garcia, Rios & Ardila, 2012).

El bucle fonoldgico, es un repaso articulatorio que actda como un sistema de
almacenamiento provisional que requiere del sistema subvocal para realizar el procesamiento
en el cerebro, es decir, que este subsistema es importante en la memoria a corto plazo, ya que
es esencial para el depdsito de productos verbales (Tirapu & Mufioz 2005).

Segun Tirapu y Mufioz (2005) La agenda visuoespacial se centra en el mantenimiento y
manipulacion de imagenes visuales, en donde existe un almacenamiento transitorio de
material visual donde se emplea y se crea.

El buffer episddico, no tiene una ubicacion especifica en el cerebro pues su actividad se
da mediante las redes neuronales distribuidas ampliamente. La informacion proveniente de la
memoria a largo plazo, la visual y la fonoldgica se almacena en el buffer episddico, alli
surgen representaciones multimodales y temporales de circunstancias actuales, (Prabhakaran,
Narayanan, Zhao, & Gabrieli, 2000).

El sistema ejecutivo central, lleva a cabo diferentes tareas cognitivas donde interviene
la memoria de trabajo como un control de eleccion, Norman y Shallice (1980), incluyen al
sistema ejecutivo central el término de sistema atencional supervisor, afirmando que este
sistema se activa cuando existen eventos innovadores o poco rutinarios que demandan la
activacion de funciones ejecutivas como: la planificacion, anticipacion e inhibicion entre

otras (Tirapu y Mufioz 2005).
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Asi mismo, Goldman- Rakic (1987), plantea que el sistema ejecutivo central es un
sistema emergente coactivo localizado en la corteza prefrontal, el cual tiene contenido
relevante segun los multiples procesadores de dominio especifico, por esto afirma que los
subsistemas de la memoria de trabajo se encuentran interconectados, la corteza prefrontal
inferior conectada con el 16bulo temporal se encarga de las formas de los objetos, mientras
que el area prefrontal ligada al 16bulo parietal posterior se relaciona con la memoria de
trabajo espacial. Esta autora propuso que las consecuencias del resultado de las
interconexiones demuestran la interaccion de mddulos de procesamiento en los que se tiene
control sensorial, motor y mnésico (Tirapu, Garcia, Rios y Ardila, 2012).

Solucién de problemas. La solucion de problemas, se basa principalmente en la
generacion, ajuste y aplicacion de representaciones de cognicion- accion, orientadas a revelar
y comprender perturbaciones en la aplicacion de esquemas anteriormente aprendidos
activados por eventos diarios (Verdejo & Bechara, 2010). La realizacion de estos procesos se
hace con el fin de desarrollar soluciones y objetivos de manera organizada y controlada para
su aplicacion (Miller y Cohen, 2001).

Esta habilidad implica ajustes socio afectivos y competencias sociales, que permitan y
promuevan el intercambio intelectual y social en relaciones que apoyen el desarrollo afectivo,
cognitivo y moral, teniendo en cuenta esto, el buen desarrollo permite un adecuado
intercambio social a futuro y funcionamiento psicolégico apropiado segun las etapas del
desarrollo (Carpara, Barbaranelli, Pastorelli, Bandura & Zimbardo, 2000).

Para llevar a cabo la solucién de problemas es importante tener en cuenta la
organizacion, ya que esta implica una elaboracién adecuada de la informacién para
identificar ideas principales y conceptos clave (Verdejo & Bechara, 2010).

La categorizacion que es la capacidad de organizar conceptualmente objetos, eventos y

otros, teniendo en cuenta reglas que delimiten los diferentes grupos para una clasificacion
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correcta, lo que implica tener habilidad para elaborar y evaluar diferentes hipotesis al
momento de tomar una decision conveniente (Miller & Cohen, 2001).

Funciones ejecutivas “frias” y “calientes”. Las funciones ejecutivas también han sido
clasificadas como “frias” y “calientes”. Segiin Chan, Shum, Toulopoulou y Chen (2008), el
area orbitofrontal y ventromedial se encarga de mediar las funciones ejecutivas “calientes”,
las cuales vinculan procesos emocionales, interpersonales y reconocimiento afectivo del otro
durante la interaccion social y el contexto en el que se desarrolla una persona (Marino &
Julian, 2010).

Por otro lado, las funciones ejecutivas “frias”, se relacionan con respuestas
metacognitivas y l6gicas, como la toma de decisiones, memoria de trabajo y la planeacién
(Marino & Julian, 2010). Estas habilidades se encuentran relacionadas a procesos que
requieren un pensamiento mas desarrollado y subjetivo con el fin de realizar interpretaciones
abstractas de diferentes situaciones sociales. Estas habilidades se encuentran mediadas por la
corteza prefrontal dorsolateral (Chan, Shum, Toulopoulou y Chen, 2008).

Desarrollo de las funciones ejecutivas

La funcion ejecutiva es una habilidad que se inicia en edades tempranas y se extiende
hasta la adultez. Depende del desarrollo del sistema nervioso, de las conexiones entre las
diferentes areas del mismo y de las experiencias a las cuales se enfrenta un sujeto. El
mejoramiento de las habilidades ejecutivas se da en la medida en que los diferentes
elementos que constituyen esta construccion operen adecuadamente. Las diferentes
investigaciones de las redes neuronales y cerebrales sustentan la relacion entre la funcion
ejecutiva y la madurez cerebral (Knapp & Monton, 2013).

De acuerdo con lo anterior, hay autores que describen este desarrollo como piramidal,

en el cual habilidades elementales son un apoyo para el desarrollo de habilidades mas
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complejas que requieran capacidades basicas para elaborar tareas de mayor dificultad (Flores,
Castillo & Jiménez, 2014).

Best y Miller (2010), proponen etapas de desarrollo de la funcién ejecutiva en:
desarrollo muy temprano en la nifiez, desarrollo intermedio la nifiez tardia e inicio de la
adolescencia tardia y juventud (Flores, Castillo & Jiménez, 2014).

Desarrollo temprano. La emergencia de las funciones del desarrollo del control motor
y de las habilidades perceptuales, se evidencian desde el primer afio (Rosselli, Jurado &
Matute, 2008). La capacidad de desplazamiento para la busqueda de objetos previamente
escondidos se encuentra mas establecidas, y es evidente en el uso, reconocimiento,
persistencia y retencién de objetos. Asi mismo, es capaz de dejar actividades placenteras
como el uso de sus juguetes favoritos o peluches a peticién de sus cuidadores, hecho que hace
evidente una de las primeras formas de inhibicion (Kochanska y Aksan 2006). Hacia los 15
meses, el nifio es capaz de realizar tareas un poco mas complejas relacionadas con la
memoria, como mantener algun estimulo (Bausela, 2014).

Aproximadamente a los 2 afios de edad, se produce el desarrollo de la capacidad de
resolucion de problemas en conflictos espaciales, mediante sus habilidades de inhibicién y
atencion. Hacia los 3 afios de edad es posible ver la regulacién de las conductas, a través de
mecanismos internos, asi mismo, se evidencia la comprension de eventos para poder formular
objetivos que se llevan a cabo mediante propoésitos verbales simples relacionados a eventos
familiares, esto se puede observar en la busqueda de juguetes (Roselli, Jurado & Matute,
2008).

Alrededor de los siete afios, se evidencia el desarrollo de manera prolongada de
implementacion de estrategias relacionadas a la memorizacion (Roebers, 2006), esta

habilidad permite el desempefio de actividades Utiles para el aprovechamiento en el &mbito
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escolar, lo que proporciona aprendizaje y memorizacion segun el contexto (Flores, Castillo &
Jiménez, 2014).

Entre los tres afios y cinco afios de edad, se puede observar la capacidad para cambiar
de una regla a otra dependiendo de la complejidad de los eventos. El incremento de reglas
permite evaluar sus respuestas. En caso de que sean de tipo perseverativo indica su baja
flexibilidad cognitiva. Hacia los seis afios, el nifio tiene una mejor consolidacion, donde
realizan tareas mas dificiles y con menores errores. Sin embargo, pueden seguir presentando
errores, pues, para las soluciones a los problemas deben ser capaces de acoplar las reglas con
los eventos o tareas (Rosellli, Jurado & Matute, 2008).

Alrededor de los 3 afios, el nifio va asumiendo el contexto en el que se encuentra 'y
utiliza unas herramientas ajustadas a su realidad y naturaleza, esto se instaura en la
preparacion de distintos planes y vias que utiliza con el fin de alcanzar sus objetivos utiliza
métodos de comunicacion que contengan estrategias que prevengan futuros problemas. Esta
habilidad se ve méas desarrollada entre los siete y los once afios, donde el plan de accion es
una herramienta un poco mas estructurada y tiene una mayor eficacia y eficiencia (Rosellli,
Jurado & Matute, 2008).

La Torre de Londres y de Hanoi se ha analizado y utilizado por diferentes autores para
evaluar esta habilidad. Klahr (1985), fue uno de los que encontré que los nifios entre los tres
y los cinco afios tienen la habilidad de anticipar movimientos para evitar errores. Asi mismo,
Romeine y Reynolds (2005), afirman que a los cinco y ocho afios se desarrollan mejores
destrezas para la planeacion, sin embargo, se evidencia la aceleracion ante la basqueda de
una solucion rapida, esto se pudo observar en unos resultados obtenidos de una investigacion
por parte de Matute Roselli y Jurado (2008). La desaceleracion de las decisiones se ve
alrededor de los nueve y diez afios porque tiene mayor importancia la precision de una buena

ejecucion con resultados a largo plazo, esta disminucion se puede ver a hacia los 16 afios,
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confluyen en este periodo, ya que la adolescencia implica una etapa de maduracion, en la que
se toman decisiones organizadas y menos arriesgadas (Roselli, Jurado & Matute, 2008).

Alrededor de los cuatro y cinco afios es posible ver como se desarrollan los procesos
meta cognitivos influyentes, especificamente en habilidades para resolver problemas, asi
mismo se evidencia el inicio de destrezas en la planificacion de como darles solucién
(Shallice, 1982).

Las capacidades de control inhibitorio se pueden ver desarrolladas entre los cuatro y
ocho afios de edad y se evidencia durante actividades automaticas. Una forma de observar
esta habilidad es el procesamiento de objetos en colores prototipicos como es el caso de la
prueba de Stroop adaptada (Prevor & Diamond, 2005).

Durante esta etapa de desarrollo temprano se adquieren capacidades de autorregulacion
de comportamientos, en efecto, logran manejar su conducta por si mismos, pueden dirigir sus
acciones a metas especificas con anticipacion de un evento, sin embargo, se puede observar
grados de descontrol y de impulsividad durante algunas actividades (Rebollo & Montiel,
2006).

Desarrollo Intermedio. Entre los siete y los trece afios, Diamond (2013), se encontr6
que hay un incremento en la habilidad de retencion de digitos progresivamente, de manera
que se evidencia un desarrollo diferenciado de mecanismos para mantener la informacion y
mecanismos que requieren de un ordenamiento secuencial en referencia a la memoria de
trabajo.

Asi mismo, alrededor de los 9 afios de edad alcanzan a tener un mantenimiento de la
informacion que no implique manipulacion ni orden secuencial, en efecto, hacia los 12 afios
de edad los nifios adquieren su maximo desempefio en habilidades de memoria de trabajo

viso- espacial (Luciana & Nelson 2002).
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Segun Bjorklund, Dukes y Brown (2009), a los ocho afios se observa una capacidad en
la codificacion semantica, sin embargo, hacia los diez y once afios, se desarrolla un poco més
esta habilidad semantica con relacion a la memoria, donde se observan tareas como la
caracterizacion de palabras.

La habilidad de la flexibilidad se alcanza aproximadamente a los doce afios, con un
desarrollo temprano, de forma que, se generan respuestas alternativas eficaces y flexibles
respecto al contexto, porque se dispone de un desempefio cognitivo y de control de
pensamiento que permiten desarrollo académico y de actividades particulares (Flores,
Castillo y Jiménez, 2014).

Segun Welsh Pennington & Groisser (1991), mediante pruebas como la Torre de
Hanoi, evidencio un desarrollo de la planeacion secuencial, al momento de manipular los
discos para resolver el problema, donde se utilizan habilidades de secuencia y seleccion,
alrededor de los 15 afios se observan pasos para el desarrollo de objetivos que se mantengan a
largo plazo particulares (Flores, Castillo & Jiménez, 2014).

La metacognicidn, se va desarrollando a partir de conocimientos propios. Se vale de
recursos como la memoria, el lenguaje y el pensamiento, entre otros. Se refiere a la
posibilidad del sujeto para evaluarse a si mismo en relacion a eventos pasados (Roebers, Von
der Linden & Howie, 2007).

Desarrollo Tardio. En esta etapa (Rosselli, Matute, Ardila, Botero, Tangarife,
Echeverria & Ocampo 2004), se observa que alrededor de los 14 y 15 afios, se desarrolla la
fluidez verbal en relacion a su &mbito académico, de manera que se amplia su lenguaje
conforme a los aprendizajes diarios, sin embargo, la investigacion con referencia a la
formacion verbal es poca, Flores, Tinajero y Castro (2011), afirman que el florecimiento de
esta habilidad se afianza conforme al nivel de educacion del sujeto (Flores, Castillo y

Jiménez, 2014).
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La abstraccion y la actitud abstracta segin Lezak (2004), se da a partir del desarrollo
adecuado de las funciones ejecutivas, de manera que es la habilidad mas compleja, ya que el
uso de la misma depende de la aplicacion correcta de todas estas funciones. Los adultos
normales que disponen de una amplia escolaridad, desarrollan esta habilidad, porque se
caracteriza por tener una interpretacion abstracta basada en procesos conscientes esto se
relaciona con la actividad cognitiva, la dominacion de la misma se da durante la adolescencia

(Flores & Ostrosky, 2008).
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Funcidén Ejecutiva y Sindrome Down

Los trabajos realizados en SD y funcidn ejecutiva son escasos, en general muestran
resultados similares. Sastre-Riba (2006), realiz6 un estudio cuyo objetivo era conocer el
desempefio en las funciones ejecutivas en una edad temprana. Se enfoco en evaluar la
capacidad de inhibicion, perseveraciones, interferencia y las consecuencias en la flexibilidad
mental, mantenimiento de un objetivo y el control de las acciones a temprana edad.
Participaron 28 bebés entre ellos diez con desarrollo tipico en edades de 1,3 a 2 afios; seis con
sindrome de Down y doce con factores de riesgo al nacer (6 con hipotiroidismo congénito y 6
con bajo peso). El primer registro se realizé a una edad cognitiva equivalente a 1,3 afios
independientemente de su edad cronoldgica y la segunda sesion se realiz6 a los 9 meses. En
estas valoraciones se utilizo material de estimulo creado.

Con respecto a los bebés con SD se encontrd que la riqueza de contenido puede ser
pobre, pero puede mejorar un poco entre los 15 y 24 meses. Esta mejoria se hace evidente en
la capacidad para obtener un mayor namero de resultados (producto de combinar acciones
para obtener distintos objetivos), menor perseveracion (poner en marcha una accion
repetida); y mayor combinacion (“Integra diferentes esquemas para conseguir los objetivos™)
entre las acciones que se realizan (retoma la misma accion ya realizada) en secuencias de
actividades y secuencias nuevas (“En el curso de accion, utiliza esquema hasta el momento
no realizado ni observado en el adulto, por modularizacion, sustitucion o elaboracion”) que la
optimizan (Sastre-Riba, 2006).

Ademas de esto se observa que la mayor diferencia se encuentra entre los bebés con SD
y los bebés con desarrollo tipico. Los bebés con factores de riesgo se podrian encontrar entre
el funcionamiento ejecutivo de los bebés tipicos y con SD inclinandose mas hacia los

primeros (Sastre-Riba, 2006).
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La mayor diferencia encontrada en este estudio es la eficacia en los mecanismos de
inhibicion/activacion (shifting), ya que se observa mayor frecuencia de perseveracion (poner
en marcha una accion repetida) en los bebés con SD (Sastre-Riba, 2006).

En otro estudio realizado con cuidadores se analizaron los perfiles de la funcion
ejecutiva en nifios con SD de 4 a 10 afios de edad. Los cuidadores se encargaron de completar
el cuestionario de BRIEF-P (Behavior Rating Inventory of Executive Function), mediante el
cual describieron las conductas de los nifios utilizando una escala Likert de 3 puntos (nunca,
a veces, a menudo), lo que indicaba la frecuencia en la que se daba el comportamiento. Este
estudio fue el primero en describir los perfiles en nifios menores a 10 afios con SD,
documentando dia a dia los déficits que los nifios demostraban en conductas relacionadas a
las funciones ejecutivas. Los hallazgos en el estudio demostraron que los niveles de las
funciones ejecutivas tienen un menor progreso en relacion al nifio con desarrollo tipico, asi
mismo, proporciona evidencia referente al déficit en las tareas de planificacion y
organizacion. El reporte de los cuidadores puede ser un método apropiado para evaluar y
evidenciar las conductas tipicas de nifios con SD y sus deficiencias, ademas de las pruebas de
laboratorio que usualmente se usan para evaluar las capacidades de los nifios (Lee, Anand,
Will, Adeyemi, Clasen, Blumenthal & Edgin, 2010).

Amado-Serrat y Valles-Majoral (2016) realizaron un estudio administrando algunas
pruebas para evaluar las funciones ejecutivas como la Tarea de la Rana de Lanfranchi, tarea
del dia y la noche de Gerstagt y el Wisconsin Card Sorting test de Fisher y Happ, para
evaluar la memoria de trabajo, la inhibicién y la flexibilidad cognitiva. Las pruebas fueron
aplicadas a un grupo de 30 nifios con SD entre 4 y 12 afios de edad, a un grupo control con la
misma edad cronoldgica y a otro grupo con el mismo nivel linglistico. Los resultados
demostraron que, aunque existia un déficit en el grupo de SD en las funciones ejecutivas y la

cognicion social, los nifios tendieron a tener una mejoria en el desarrollo del lenguaje
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conforme aumentaba la edad cronoldgica. Asi mismo, el analisis demostré que la memoria de
trabajo fue la Unica funcion que permanecio igual en los patrones de relacion entre los grupos
examinados.

Lee, Anand, Will, Adeyemi, Clasen, Blumenthal, Giedd, Daunhaver, Fidle y Edgin
(2015) realizaron una investigacion en la cual, se compararon los perfiles de la funcion
ejecutiva en nifios con SD, trisomias de los pares sexuales (Sindromes de Klinefelter y
sindrome del triple X) y desarrollo tipico. Se realizaron 3 estudios distintos; en el estudio 1 se
investigaron los perfiles de funciones ejecutivas usando el inventario BRIEF en 30 jovenes
con SD, 30 jévenes con trisomia del X y 30 jovenes con desarrollo tipico de edades entre 5y
18 afos. Se encontrd que los participantes con SD obtuvieron puntuaciones mas altas en el
indice de metacognicion que en el indice de regulacion del comportamiento lo que muestra
mayor dificultad en las funciones ejecutivas “frias”, pero esta puntuacion también la
obtuvieron los jévenes del grupo con desarrollo tipico. Se observaron grados de dificultad
similares en las escalas de: cambiar, memoria, planificar, inhibir, en los jévenes con
sindrome de Down y jovenes con trisomia del X.

Con respecto al segundo estudio, también se usé la escala BRIEF, pero en este caso las
puntuaciones brutas se usaron como variables independientes, se examinaron las
consecuencias de la edad en las funciones ejecutivas en la misma muestra de participantes
que se incluyeron en el primer estudio; se observo que hubo relacién entre las edades y la
escala de los resultados de los grupos con SD y grupo con desarrollo tipico (Lee, et al, 2015).

Finalmente, en el estudio 3 se buscd realizar una réplica de las conclusiones del
segundo estudio para los jovenes con SD y asi examinar las relaciones entre funciones
ejecutivas y la edad en una muestra de jovenes con SD y 43 jovenes con desarrollo tipico de
entre 4 y 24 afios. En este estudio se encontrd correlacion entre la edad y las puntuaciones del

BRIEF para el grupo con desarrollo tipico y el grupo con SD para todas las funciones excepto
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para la inhibicion en la cual, la diferencia entre edades no fue significativa. Se observo
ademas que la puntuacion mas alta en los jévenes con SD fue en la escala de inhibicion (Lee,
et al, 2015). Adicionalmente, hubo fortalezas en la escala de organizacion de materiales y
control emocional, mientras que en la escala de memoria de trabajo se noté mayor dificultad
(Lee, et al, 2015).

Existe evidencia a favor de la idea de que las personas con disfuncién cognitiva y la
poblacion con desarrollo tipico podrian puntuar al mismo nivel que su edad mental
(Danielsson, Henry, Ronberg & Nilsson, 2012). En este sentido, es importante tener en
cuenta las causas de la discapacidad, por lo tanto, puede haber un mayor desarrollo o menor,
segun el sindrome que presente la persona. Por ejemplo, Pennington, Moon, Edgin, Stedron y
Nadel (2003), informaron que, aunque los nifios con SD puntuaron al mismo nivel en las
pruebas de funciones ejecutivas que sus controles pareados por edad mental, mostraron
patrones diferentes de fortalezas y debilidades (Jiménez, Risco, Gomez & Jiménez, 2011).

La mayor parte de los trabajos sobre funciones ejecutivas en nifios con SD proviene del
grupo de investigacion de Debbie Fidler, en Colorado (USA). Argumentan que las bases de la
funcién ejecutiva y el desarrollo cognitivo se inician con las actividades de alcanzar, explorar
y moverse. Asi mismo, han demostrado que los nifios con SD tienen dificultades en su
planificacion motora y resolucién de problemas (Daunhauer, Fidler, Hahn, Will, Lee &
Hepburn 2014). El retraso motor implica que los nifios van a tener limitaciones para explorar
y conocer las propiedades de los objetos y el modo en que las cosas funcionan (Flores y
Ostrosky, 2008). Un estudio longitudinal indica que la motivacién por dominar las
actividades medida a los 3 afios de edad predice la FE medida en los adultos con SD a los 23
afios. Esto apoya el planteamiento sobre lo importante que es atender tempranamente a las

habilidades que soportan la FE (Hauser-Cram, Woodman, & Heyman, 2014).
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Baterias y pruebas:

Pruebas para evaluar la funcion ejecutiva en personas con desarrollo tipico.
Actualmente, se le ha dado gran importancia a la evaluacion de funciones ejecutivas de nifios
y adolescentes, ya que, los problemas que se observan en edades adultas se pueden evitar si
son detectados en edades tempranas, de manera que se han adaptado diferentes pruebas de
aplicacion a adultos a estas edades (Fernandez, Gonzélez, Areces, Cueli & Rodriguez 2014).

Segun Baum, Cannor, Morrison Hahn, Dromerick y Edward (2008), la evaluacion de
las funciones ejecutivas puede darse bajo diferentes criterios: las de observacion y las de
medida ejecutiva (Fernandez et al, 2014).

Las de observacion se encuentran basadas en la calificacion de la conducta, habilidades
cognitivas y emocionales, se califican mediante cuestionarios y se recolecta informacion de
cuidadores primarios y de profesores. En este tipo de pruebas se puede encontrar, EI Children
Executive Inventory (CHEXI) de Thorell & Nyberg (2008), el Behavior Ratin Inventory of
Executive Function mas conocido como el BRIEF-P de Goia, Isqith, Guy y Kenworthy
(2000), las cuales no estan disponibles en espafiol (Fernandez et al, 2014).

El CHEXI, se realiza con el fin de identificar posibles sintomas vinculados al Trastorno
por Déficit de Atencion, mide FE en nifios de cuatro a doce afios, asi mismo, existe una
version llamada ADEXI para adultos. Se compone de cuatro subescalas que evaltan
regulacion, inhibicion, memoria de trabajo y planificacion (Thorell & Nyberg, 2008)

El BRIEF-P, se aplica para saber el nivel de desarrollo de las FE en nifio de dos a cinco
aros, esta version se adapto a nifios preescolares y es una version breve, la cual se compone
de cinco subescalas inhibicion, cambio, control emocional, planeacion y memoria de trabajo
(Goia, Isqgith, Guy y Kenworthy, 2000).

Por otro lado, las de ejecucion se utilizan en ambitos clinicos y de investigacion, las

cuales se caracterizan por tener diferentes pruebas que evalGan todos y cada una de las FE
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que se relacionan con las habilidades principales, segin Marino y Julian (2010), son también
conocidos como Test Neuropsicoldgicos, se tienen en cuenta variables de tiempo, espacio y
error - acierto (Fernandez et al, 2014).

Dentro de estas baterias se encuentra el WISC-1V de Wechsler (2003), la bateria
CANTAB de Strauss, Sherman & Spreen (2006), la bateria BADS-C de Kobayashi y
Kobashi (2007) y la bateria ENFEN de Portellano, Martinez y Zumaérraga (2009), se utilizan
para identificar cualquier anormalidad en las habilidades ejecutivas (Fernandez et al, 2014).

El WISC-IV de Wechsler, fue desarrollado para evaluar a capacidades cognitivas.
Dentro de las subpruebas que utiliza se encuentran algunas que tienen en cuenta la funcion
ejecutiva, lo anterior permite extractar datos Utiles para el diagndstico de diferentes subareas
entre las que se encuentran las FE. Es aplicable a nifios y adolescentes de 6 a 16 afios. Consta
de 15 subpruebas, dividas en cuatro: Memoria de trabajo, Velocidad de procesamiento,
Comprensién verbal y Razonamiento perceptivo (Wechsler, Orsini & Pezzuti, 2012).

El ENFEN (Evaluacion Neuropsicoldgica de las Funciones Ejecutivas en Nifios),
evalla el nivel de madurez y rendimiento cognitivo en actividades relacionadas a las
funciones ejecutivas, se aplica a nifios de 6 a 12 afios de edad. Estd compuesta por cuatro
subpruebas: Construccion de senderos, fluidez verbal, resistencia a la interferencia y
construccidn con anillas. Los resultados de la prueba proporcionan un diagnéstico, que
permite orientar una posible intervencion neuropsicoldgica, ademas de conocer los puntos
débiles y fuertes segun la calificacion en cada de una de las subpruebas, tanto en nifios con
dafio cerebral como en nifios sanos (Portellano, Martinez-Arias & Zumarraga, 2009).

El cuestionario de madurez neuropsicologica escolar CUMANIN creado por
Portellano, Mateos & Martinez (2012), es un instrumento disefiado para evaluar el desarrollo

neuroldgico de nifios entre 7 y 11 afios. Esta bateria consta de 12 pruebas que evaltan
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distintas funciones mentales como son: el lenguaje, la visopercepcion, la FE, la memoria, el
ritmo y la lateralidad.

Otro instrumento creado para evaluar las funciones ejecutivas es el Test
neuropsicologico infantil, creada por Luria-DNI, (Manga y Ramos, 2011). Consta de 19
subtest incluidos en 9 pruebas que evaltan principalmente psicomotricidad, Lenguaje
articulatorio, Lenguaje comprensivo, Lenguaje expresivo, Estructuracion espacial,
Visopercepcién, Memoria iconica y Ritmo y las pruebas auxiliares evaltan atencion, Fluidez
verbal, Lectura, Escritura y Lateralidad.

Con respecto al ENI (Evaluacion Neuropsicologica Infantil) su objetivo es evaluar
caracteristicas neuropsicoldgicas de los nifios y jovenes de 5 a 16 afios. Esta prueba valora:
Atencion, habilidades construccionales, memoria, percepcion, lenguaje oral, lectura,
escritura, calculo, habilidades visuoespaciales, planeacion, organizacién y conceptualizacion;
el disefio de la prueba permite realizar analisis cuantitativo y cualitativo de las ejecuciones de
cada nifio, las normas de la prueba se obtuvieron con una muestra de 788 nifios (Matute,
Inozemtseva, Gonzélez & Chamorro 2014).

El BANFE (Bateria Neuropsicoldgica para Funcion Ejecutiva), es la evaluacion de los
procesos cognitivos que dependen de la corteza prefrontal se aplica a personas entre los 6 a
85 afos. Las subpruebas del BANFE son pruebas que evalGan funciones que dependen
principalmente de la corteza drbito-frontal (COF) y corteza prefrontal medial (CPFM):
Stroop (control inhibitorio), prueba de cartas “Lowa” (riesgo beneficio), laberinto
(seguimiento de reglas) (Flores, Ostrosky & Lozano, 2012).

Las pruebas que evaltan las funciones que dependen de la corteza prefrontal
dorsolateral son: sefialamiento autodirigido (memoria de trabajo viso-espacial), memoria de
trabajo visoespacial secuencial, memoria de trabajo verbal, ordenamiento, prueba de

clasificacion de cartas, laberintos (planeacion visoespacial), Torre de Hanoi (planeacion
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secuencial), resta consecutiva (secuenciacion inversa), Generacion De verbos (fluidez verbal)
(Flores, Ostrosky & Lozano, 2014).

Las pruebas que evaltan las funciones que dependen de CPFA son: generacion de
clasificaciones semanticas, comprension y seleccion de refranes y curva de metamemoria

(Flores, Ostrosky & Loxano, 2014).



42
FUNCION EJECUTIVA EN SINDROME DE DOWN

Pruebas para evaluar la funcion ejecutiva en sujetos con Sindrome de Down.

A partir del estudio realizado por Lanfranchi, Jerman, Dal Pont, Alberti, Vianello
(2010), se determino que las habilidades ejecutivas en las personas con SD se encuentran
perturbadas como consecuencia su disfuncion cognitiva. Dado esto sus puntajes tienden a ser
inferiores con respecto a personas de desarrollo tipico. Este estudio destaca la importancia del
disefio de pruebas especificas para evaluar a esta poblacion (Lanfranchi, Jerman, Dal Pont,
Alberti & Vianello, 2010).

A partir de lo anterior las mejores pruebas para evaluar FE en personas con SD
propuestas por Lafranchi et al, (2010), son: tareas verbales y visuoespaciales para evaluar
memoria operacional (Lafranchi, Jerman & Vianello 2004), Stroop para evaluar inhibicion
(Gerstadt, Hong & Diamond, 1994) y la torre de Londres para evaluar planificacion (Shallice,
1982).

Por otro lado, teniendo en cuenta que el BRIEF-P evalla los constructos de las FE, esta
adaptada para nifios de 2 a 5 afios y se basa en caracteristicas conductuales que puedan ser
observadas, lo hace elegible como una prueba para evaluar poblacion con SD. Esta prueba
arroja un perfil relacionado a las deficiencias que tenga en cada uno de los constructos
(Gioia, Espy & Isquitha, 2000).

En un estudio realizado por Caviedes y Solarte (2015), se realiz6 una investigacion
para evaluar las FE en SD, utilizando dos subdominios del ENI: habilidades construccionales,
a traveés del dibujo de la figura humana y copia de figuras; y el subdominio de la comprension
por medio de nominacidn de imagenes y seguimiento de instrucciones. Nuevamente se
manifiesta la necesidad de disefiar una bateria que pueda evaluar especificamente cada una de
las funciones ejecutivas en personas con SD (Caviedes & Solarte, 2015).

Amado-Serrat y Valles-Majoral (2016), administraron una serie de pruebas para

evaluar las funciones cognitivas sociales, teoria de la mente y la comprension emocional
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(Tarea de creencias diversas de Wellman y Liu, una adaptacion de la tarea “Ver es Saber” de
Pratt y Bryant y la prueba de comprension emocional de Albanese y Molina). Para las FE se
aplicé la Tarea de la Rana de Lanfranchi, tarea del dia y la noche de Gerstagt y el Wisconsin
Card Sorting test de Fisher y Happ.

Sastre-Riba (2006), utilizé un material creado “ad hoc” para conocer el funcionamiento
de las funciones ejecutivas en una edad temprana. De esta forma se propone una tarea no
verbal que permite la ejecucion de acciones organizadas, asi como la realizacion de
operaciones légicas. Incluye las siguientes actividades: tapar/destapar, meter/sacar, tirar,
golpear, agrupar, almacenar piezas, alinear piezas, apilar, enganchar/desenganchar y encajar.

Ademas de estas pruebas se usa el inventario de desarrollo Battelle que consiste en
algunas subpruebas para evaluar de habilidades del desarrollo especificamente en nifios de 0

a 8 afios (Villaveces, 2016).
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Conclusién:

La literatura disponible permite establecer que la FE se encuentra alterada en personas
con SD. Estas dificultades pueden ser inherentes a la disfuncion cognitiva que se presenta en
esta poblacién. El uso de baterias desarrolladas para sujetos con desarrollo tipico debe
realizarse con precaucion, teniendo en cuenta los estudios previos. Se requiere el desarrollo y
validacion de pruebas especificas para esta poblacion, con el fin de determinar el perfil de
desempefio de estos sujetos en los diferentes tipos de tareas de la FE. Esto permitira ademas
caracterizar su desarrollo y posibles estrategias de intervencion oportuna, que redunden en el

crecimiento personal y promocion de la autonomia e independencia del individuo.
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