
CONGRESO - MEMORIAS 2019. ISSN 2618-2238 | Universidad de Buenos Aires. Facultad de Psicología
Artículo de acceso abierto bajo la licencia Creative Commons BY-NC-SA 4.0 Internacional

84

TRABAJO LIBRE

UN ESTUDIO PRELIMINAR SOBRE EL IMPACTO 
PSICOLÓGICO MATERNO EN NIÑOS CON SÍNDROME DE 
DOWN Y NIÑOS CON TRASTORNO DEL ESPECTRO AUTISTA
Vázquez, Natalia; Ortega, Javiera; Scavone, Kevin; Samaniego, Virginia Corina
Pontificia Universidad Católica Argentina. Argentina

RESUMEN
Desde el marco de la psicología de la salud se ha investigado 
cómo el diagnóstico de ciertas condiciones médicas crónicas 
afecta significativamente al entorno familiar. La presente in-
vestigación se propuso analizar las características del impacto 
psicológico que tienen las madres de niños con diagnóstico de 
Síndrome de Down (SD) y las madres de niños con diagnóstico 
de Trastorno del Espectro Autista (TEA). Para ello se entrevistó 
a 18 madres, 9 por cada diagnóstico, en la sección de genética 
médica del Hospital de Niños Dr. Ricardo Gutiérrez (HNRG). Se 
trata de un estudio de diseño no experimental, descriptivo, de 
corte transversal. El protocolo administrado consistió en un con-
sentimiento informado, un cuestionario de datos sociodemográ-
ficos, y los instrumentos Genetic Health Literacy Screening Tool, 
Psychological Adaptation Scale, Genetic Counseling Outcome 
Sacale y Adult Self Report. Como conclusiones preliminares del 
estudio, sobre madres de niños con SD y TEA pude decirse que: 
el impacto psicológico repercute de manera más negativa en la 
salud mental; y de manera más positiva en el empoderamien-
to, la aceptación del diagnóstico y la comprensión de términos 
genéticos.
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ABSTRACT
A PRELIMINARY STUDY ON THE MATERNAL PSYCHOLOGICAL 
IMPACT IN CHILDREN WITH DOWN SYNDROME AND CHILDREN 
WITH AUTISM SPECTRUM DISORDER
From the framework of the psychology of health, it has been 
demonstrated how the diagnosis of certain chronic medical 
conditions significantly affects the family environment. The pre-
sent investigation was aimed at analyzing the characteristics 
of the psychological impact of mothers of children diagnosed 
with Down Syndrome (DS) and mothers of children diagnosed 
with Autism Spectrum Disorder (ASD). For this, 18 mothers were 
interviewed, 9 for each diagnosis, in the section of medical ge-
netics of the Dr. Ricardo Gutiérrez Children’s Hospital (HNRG), It 
is a non-experimental, descriptive, cross-sectional design study. 
The administered protocol consisted of an informed consent, a 
sociodemographic data questionnaire, and the Genetic Health 

Literacy Screening Tool, Psychological Adaptation Scale, Genetic 
Counseling Outcome Sacate and Adult Self Report instruments. 
As preliminary conclusions of the study, about mothers of chil-
dren with DS and ASD we can say that: the psychological impact 
has a more negative impact on mental health; and in a more po-
sitive way in the empowerment, the acceptance of the diagnosis 
and the understanding of genetic terms.

Key words
Psychological maternal impact - Genetic diseases Down Syn-
drome Autism Spectrum Disorder

INTRODUCCIÓN
La presente investigación se propone analizar las característi-
cas del impacto psicológico que tienen las madres de niños con 
diagnóstico de Síndrome de Down (SD) y las madres de niños 
con diagnóstico de Trastorno del Espectro Autista (TEA). Para 
ello se entrevistó a 18 madres, 9 por cada diagnóstico, en la 
sección de genética médica del Hospital de Niños Dr. Ricardo 
Gutiérrez (HNRG), evaluado aspectos del empoderamiento, alfa-
betización en genética, adaptación psicológica al diagnóstico y 
salud mental.
Distintos estudios han demostrado que el diagnóstico de con-
diciones que comprometen la salud pediátrica y que involucran 
un componente genético en su etiología, genera en los padres 
un impacto psicológico en términos de estrés, ansiedad, dolor, 
tristeza y depresión; dando lugar a la aparición de sentimientos 
de preocupación, incertidumbre, ira, vergüenza y culpa (Bie-
secker, 2010; Dinc & Terzioglu, 2006; Kessler, Kessler, Ward & 
Opitz, 1984; McAllister et al., 2008). Esta crisis a nivel familiar 
se vincula directamente con el anhelo de los padres de tener 
un hijo “sano” (Biesecker & Erby, 2008; González-Lamuño & 
Fuentes, 2008). La llegada de un hijo con discapacidad pone en 
movimiento aspectos físicos, psicológicos y emocionales en los 
padres, y esto se complejiza aún más cuando se trata de una 
enfermedad crónica (Campbell-Araujo & Figueroa Duarte, 2001).
El cuidado de un hijo con una condición crónica genera un 
desgaste físico y emocional (Eiser, 1990). Particularmente en 
las madres, se ha estudiado que el impacto psicológico es aún 
mayor, por ser quienes más se preocupan por la salud y el de-
sarrollo de sus hijos (Ballesteros De Valderrama et al., 2006; 



CONGRESO - MEMORIAS 2019. ISSN 2618-2238 | Universidad de Buenos Aires. Facultad de Psicología
Artículo de acceso abierto bajo la licencia Creative Commons BY-NC-SA 4.0 Internacional

85

TRABAJO LIBRE

Samaniego, 2007). Esto puede llevar a que las madres se mues-
tren más controladoras y con menor tolerancia hacia el compor-
tamiento infantil, lo cual se convierte en un factor de riesgo para 
la salud mental del niño (Vázquez, 2015).
Se demostró, en madres de niños con condiciones genéticas, que 
los niveles de adaptación psicológica al diagnóstico de su hijo 
se asociaban con mejores niveles de empoderamiento, alfabe-
tización en genética y menores problemas en la salud mental 
(Vázquez, Ortega, Samaniego & Arberas 2018). Pero hasta el mo-
mento, estos estudios no se han centrado en diagnósticos es-
pecíficos, eran familias que acudían al servicio de genética por 
diferentes diagnósticos genéticos o por la falta del mismo. Por 
ello, se decidió investigar qué características tiene el impacto 
psicológico en la madres que tienen un hijo con una condición de 
causa exclusivamente genética cuyo diagnóstico se da de mane-
ra temprana (durante el embarazo o al nacimiento) como sucede 
en el caso del SD, y el impacto psicológico en las madres que 
tienen un hijo con una condición de causa multifactorial, como es 
el TEA, cuyo diagnóstico suele demorarse algunos años.
El SD, es una de las condiciones genéticas con mayor conoci-
miento social, dada su alta prevalencia y posibilidades de diag-
nóstico temprano. Su etiología se debe a una trisomía del par 
cromosómico 21. Entre sus características clínicas más distin-
tivas pueden mencionarse que es la causa más frecuente de 
origen cromosómico de Discapacidad Intelectual. Las personas 
con SD presentan un retraso en el desarrollo psicomotor y el 
lenguaje, y en su comportamiento si bien suelen ser mayormen-
te sociales y simpáticos, pueden también mostrarse obstinados 
y caprichosos (Ruggieri & Arberas, 2003). Su diagnóstico genera 
un impacto psicológico importante en las madres, se ha demos-
trado la presencia de sentimientos de negación, shock, tristeza, 
ira. En otros casos, las familias pueden reorganizarse y lograr la 
aceptación del diagnóstico (Torres & Maia, 2009).
El TEA es una condición de salud frecuente, que se manifiestan 
en la infancia, caracterizado por dificultades en las habilidades 
sociales y la presencia de intereses restringidos. Pueden mos-
trar retraso y/o alteración en la adquisición y uso del lenguaje; 
patrones de comportamiento, intereses y actividades restricti-
vas, repetitivas y estereotipadas o poco flexibles. En su etiología 
multifactorial se reconocen factores genéticos y epigenéticos, 
tóxicos y ambientales (Ruggieri & Arberas, 2015; Ruggieri & Ar-
beras, 2017). Se ha demostrado que estos diagnósticos generan 
estrés parental y afectan significativamente la calidad de vida 
familiar (Ayuda-Pascual, Llorente-Comí, Martos-Pérez, Rodrí-
guez-Bausá & Olmo-Remesal, 2012; Canal, Martín, Bohórquez, 
Guisuraga, Herráez, Herráez & Posada, 2010).

OBJETIVO
Analizar las características del impacto psicológico que tienen 
las madres de niños con diagnóstico de Síndrome de Down (SD) 
y las madres de niños con diagnóstico de Trastorno del Espectro 
Autista (TEA).

METODOLOGÍA
Se trata de un estudio de diseño no experimental, descriptivo, 
de corte transversal.

Instrumentos y procedimientos
El protocolo administrado consistió en un consentimiento infor-
mado, un cuestionario de datos sociodemográficos, y los ins-
trumentos Genetic Health Literacy Screening Tool, Psychological 
Adaptation Scale, Genetic Counseling Outcome Sacale y Adult 
Self Report.
Los niveles de alfabetización en genética fueron evaluados a tra-
vés de la escala Genetic Health Literacy Screening Tool REAL-G-
Sp (Rodríguez et al., 2015). Incluye una tarea de reconocimiento 
de 62 palabras (puntaje entre 0 y 62), considerando como nivel 
adecuado de alfabetización cuando la persona puede reconocer 
la menos 59 términos (Erby et al., 2008). Otra actividad dónde 
se bebe indicar por un lado el grado de familiaridad con 8 vo-
cablos (puntaje entre 1 y 7): genética, cromosoma, susceptibi-
lidad, mutación, variación, anormalidad, herencia y esporádico 
(Hooker et al., 2014). Y por el otro, debe responder un múltiple 
choice para ver sus niveles de comprensión (puntaje entre 0 y 
8) de estos mismos términos (Hooker et al., 2014). Por último 
incluye una medida de aritmética (puntaje entre 0 y 3), que hace 
referencia a la habilidad de la persona para procesar conceptos 
numéricos y de probabilidad básicos (Schwartz, 1997).
El nivel de adaptación psicológica a la enfermedad genética 
se midió a través de la escala Psychological Adaptation Scale 
(PAS). Fue diseñado para ver la extensión o el alcance de la 
adaptación psicológica al diagnóstico en un momento determi-
nado (Biesecker, 2013). Está compuesto por 15 ítems con opcio-
nes de respuesta tipo likert que componen cuatro sub-escalas, 
cada una de las cuales representando un dominio del concepto 
de adaptación, siendo estos: afrontamiento eficaz, autoestima, 
bienestar espiritual o existencial, e integración social. Tiene un 
puntaje de corte para determinar cuándo se ha alcanzado un 
nivel esperable en esa dimensión, el puntaje debe ser igual o 
mayor a 3.
Para conocer los niveles de empoderamiento se usó la escala 
Genetic Counseling Outcome Scale (GCOS-24). Es un instrumen-
to diseñado con el fin de que sea un patient-reported outcome 
measure (PROM) para los servicios clínicos de genética. Está 
compuesto por 24 ítems con opciones de respuesta tipo likert 
(McAllister, Wood, Dunn, Shiloh & Todd, 2011).
Por último, para evaluar la salud mental se utilizó el Adult Self 
Report (ASR). El ASR fue diseñado por Achencach y Rescorla 
con el fin de evaluar problemas emocionales, sociales, de com-
portamiento y de pensamiento, así como también fortalezas 
personales y funcionamiento adaptativo en adultos de 18 a 59 
años. El ASR consta de 126 ítems que evalúan problemas com-
portamentales y emocionales y uso de substancias, estos ítems 
se evalúan como 0 (no verdadero), 1 (de alguna forma o algunas 
veces cierto) y 2 (muy cierto o generalmente cierto) consideran-
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do los últimos 6 meses; la versión que se empleará en el estudio 
será la de auto-reporte. Este cuestionario cuenta con niveles 
adecuados de confiabilidad, validez de contenido y validez de 
constructo (Achenbach & Rescorla, 2003).

Participantes
La muestra total se compuso de 18 madres que fueron entrevis-
tadas en la sección de genética médica del HNRG. Las madres 
tenían entre 25 y 53 años M=40.39 (DE=7.90), un 70.6% vive 
en provincia de buenos aires y un 29.4% en capital federal. Un 
44.4% no completó sus estudios secundarios, un 44.4% tiene 
estudios secundarios completos y un 11.1% tiene estudios uni-
versitarios. Un 88.9% se encuentran casados o viviendo juntos, 
un 5.6% madre sola y 5.6% separada.
El 50% de los niños tenían un diagnóstico de SD y el otro 50% un 
diagnóstico de TEA, entre 4 meses de edad y 12 años M=5.56 
(DE=4.38). En cuanto al sexo, en el caso de SD, el 66,7% era fe-
menino y un 33,3% masculino, y en el caso de TEA, el 66,7% era 
masculino y un 33,3% femenino. Un 44.4% de los niños de la 
muestra no concurre a ningún tipo de educación, 38.9% escuela 
especial primaria y 16.7% escuela primaria común. 
La cantidad de consultas en la sección de genética médica va-
riaban entre 1 y 9 M=2.89 (DE=2.49). En los casos de SD todos 
los diagnósticos fueron en el momento del nacimiento, mientras 
que los diagnósticos de TEA fueron en promedio a los 5 años 
(DE=2.54).

RESULTADOS
En primer lugar, se buscó conocer aspectos de la salud mental 
de las madres, la escala general de problemas indicó una M= 
56,33 para las madres de niños con SD y una M= 54,63 para las 
madres de niños con TEA.
En relación a la alfabetización genética, se propuso conocer el 
grado de la misma en sus componentes: comprensión y aritmé-
tica. Se evaluó la comprensión de ocho términos utilizados en la 
consulta genética y se encontró una M= 5,11 para las madres 
de niños con SD y una M= 4,56 para las madres de niños con 
TEA. Para el componente de aritmética se encontró una media 
de 0,56 para las madres de niños con SD y una M= 0,78 para 
las madres de niños con TEA.
Por otro lado, se buscó conocer los niveles de empoderamiento 
materno en cada grupo. Se encontró una M=135,89 para las 
madres de niños con SD y una M= 142.56 para las madres de 
niños con TEA.
Por último, en cuanto a la adaptación psicológica de las ma-
dres, al diagnóstico de sus hijos, los resultados mostraron en la 
escala general una M=4,23 para las madres de niños con SD y 
una M=4,23 para las madres de niños con TEA. Los resultados 
de las dimensiones de adaptación psicológica se encuentran en 
la tabla 1.

Tabla 1. Análisis descriptivo de las dimensiones de la 
adaptación psicológica a la enfermedad

Dimensiones

Madres
Síndrome de Down

Madres TEA

Media Media

Afrontamiento eficaz 4.11 4.64

Autoestima 4.20 4.20

Integración social 4.15 3.78

Bienestar espiritual 4.52 4.19

DISCUSIÓN Y CONCLUSIONES
El presente trabajo buscó conocer los niveles de adaptación psi-
cológica, alfabetización genética, empoderamiento y salud men-
tal de las madres de niños con Síndrome de Down y Trastorno 
del Espectro Autista.
Si bien el presente estudio se encuentra en sus inicios, los re-
sultados preliminares ya nos advierten sobre una información 
que resulta alarmante, la presencia de problemas elevados en 
la salud mental materna. Los problemas, tanto en el comporta-
miento como en las emociones, de las madres de niños con TEA 
(M=54,63) y SD (M=56,33) son mucho más elevados que los 
adultos argentinos de población general (M=40.83) y se ase-
mejan más a la población clínica (M=55.60), es decir a aquellos 
adultos que están iniciando un proceso terapéutico. Pero ade-
más, las madres de niños con estos dos diagnósticos específi-
cos mostraron peores problemas que a la los encontrados en 
otras familias que reciben asesoramiento genético por variados 
diagnósticos (M=44.13). (Samaniego y Vázquez, sf; Vázquez et 
al., 2018). Surge entonces la necesidad de reflexionar sobre el 
rol que estamos desempeñando los psicólogos en esta área. 
Empezar a exigir políticas públicas que mejoren las oportunida-
des de estas familias para acceder a un tratamiento psicológico, 
identificar qué tipo de abordaje terapéutico sería el más ade-
cuado, y demostrar la eficacia de este de estas intervenciones. 
Respecto de la comprensión de términos genéticos, las madres 
de niños con SD mostraron mejores niveles, esto podría vincu-
larse con la posibilidad de recibir un asesoramiento genético 
desde una etapa más temprana (nacimiento) en comparación 
con lo que ocurre en los casos de TEA, donde la edad promedio 
de diagnóstico es a los 5 años. En ambos grupos, se encontraron 
niveles muy bajos en la dimensión de aritmética, es decir que 
las madres no comprenden nociones de probabilidad, que mu-
chas veces se ven involucrados en el asesoramiento genético, 
influyendo en la interpretación del riesgo de recurrencia y la 
toma de decisiones de la familia (Lea, Kaphingst, Bowen, Lipkus 
& Hadley, 2011). 
En cuanto al empoderamiento, los valores de este estudio (SD 
M=135,89 y TEA M= 142.56) son mejores que los reportados 
en otros estudios de asesoramiento genético (M=115 Tira-
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do, McDermott, Thomas, Ferrick Harris, Edwards & McAllister, 
2017) y asesoramiento genético para enfermedades psiquiátri-
cas (M=137 Inglis, Koehn, McGillivray, Stewart & Austin, 2015). 
Siendo que se encontraron valores más altos en argentina, más 
aún en el grupo de madres de niños con TEA, podría pensarse 
que estas madres tendrían una mejor capacidad para tomar de-
cisiones, y el sentimiento de tener control sobre aspectos rela-
cionados con la salud de sus hijos (McAllister, Dunn, Payne, Da-
vies & Todd, 2012; McAllister, Wood, Dunn, Shiloh & Todd, 2011).
Un resultado que es muy positivo para el futuro de estas familias 
y la crianza de sus hijos con SD y TEA es que ambos grupos 
de madres presentan niveles de adaptación psicológica al diag-
nóstico de sus hijos, que resultaron adecuados. Es importante 
recordar que la adaptación psicológica es considerada como un 
constructo dinámico y multidimensional capaz de abarcar tan-
to los aspectos emocionales como cognitivos del afrontamiento 
(Austin et al., 2014; Biesecker et al., 2013). Específicamente las 
madres de niños con SD parecerían tener niveles más elevados 
en las dimensiones de bienestar espiritual e integración social; 
mientras que las madres de niños con TEA presentan valores 
más altos en la dimensión de afrontamiento eficaz.
Como conclusiones preliminares del estudio, sobre madres de 
niños con SD y TEA pude decirse que: el impacto psicológico 
repercute de manera más negativa en la salud mental; y de 
manera más positiva en el empoderamiento, la aceptación del 
diagnóstico y la comprensión de términos genéticos.
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