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1. INTRODUCCION

La discapacidad intelectual (DI) es la nueva
denominacién del DSM-5 que sustituye a la
previa de retraso mental, y aparece ademas
el término retraso global del desarrollo para
ninos menores de 5 afos. Implica déficits en
el funcionamiento intelectual (razonamiento,
resolucion de problemas, planificacion, abs-
traccion, aprendizaje académico y de la expe-
riencia y juicio, entre otros) y adaptativo (domi-
nios conceptual, social y practico) de la persona,
con distintos grados de gravedad. Se considera
que en torno al 1% de la poblacion espariola
tiene algun tipo de discapacidad intelectual o
del desarrollo, aunque menos de un 10% de las
personas afectadas la tengan reconocida.

Es untrastorno plurietioldgico, habitualmente
de causa genética. Es frecuente que los pacien-
tes con DI asocien otros problemas neuroldgi-
cos que contribuyen de forma desfavorable a
su evolucion. Se describe su coexistencia con
trastornos motores en el 7%, epilepsia en el
10%, alteraciones neurosensoriales en el 7% o
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autismo en el 2-3%; estas asociaciones son mas
frecuentes cuanto mas grave es la discapaci-
dad. No es una entidad fija e inmutable, sino
que va siendo modificada por el crecimiento y
el desarrollo biolégicos y por la disponibilidad
y calidad de los apoyos que se reciben. La de-
teccion precoz y una intervencion tempranaen
los nifios con DI es fundamental para mejorar
el pronostico funcional y, con él, la calidad de
vida de los nifios y sus familias.

2. ASPECTOS GENERALES DEL DESARROLLO

El neurodesarrollo es un proceso dinamico, en
cambio continuo, dirigido a la progresiva adquisi-
cién de habilidades de la persona para conseguir
su independencia y su adaptacion al medio. Es
un proceso complejo, resultante de la interaccion
entre la maduracion del sistema nervioso, otros
drganos y sistemas, el ambiente (el entorno so-
cial y fisico) y los estimulos que se reciben.

Después de las 25 semanas de gestacion, se
producen en el cerebro millones de conexiones
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sinapticas entre las neuronas y la arborizacion
dendritica. Se estima que cada neurona pue-
de llegar a tener entre 7000 y 10000 sinapsis,
las cuales posteriormente podran ser mode-
ladas segun la exposicion a factores externos
e internos y experiencias que modifican su
conformacioén en forma permanente. Los po-
tenciales acontecimientos nocivos durante
este tiempo intrauterino (como la exposicién
al alcohol u otros teratdgenos) o ambientales
(como la desnutricién, el hipotiroidismo o la
hipoestimulacién), afectan a la organizacién
y perfeccionamiento de las estructuras neu-
ronales y pueden afectar al neurodesarrollo.
La plasticidad cerebral confiere cierta capaci-
dad de adaptacion al cerebro, minimizando
efectos de las alteraciones sobrevenidas, por
lo que es esencial en las primeras etapas de
vida extrauterina la atencion en programas de
Atencion Temprana (AT) que se describen en
otro protocolo.

Durante los primeros afos de vida, el nifio
construye el conocimiento sobre el ambiente
que le rodea, aprende las habilidades moto-
ras necesarias para la supervivencia, adquie-
re la capacidad del lenguaje que le permite
comunicarse y desarrollar su propio razona-
miento interior, toma conciencia de si mismo,
aprende a regular sus emociones y adquiere
el comportamiento necesario para integrar-
se en la sociedad. En el desarrollo tipico, el
nino alcanza las habilidades correspondien-
tes para su edad dentro de la normalidad
estadistica.

Existen distintos patrones de desarrollo atipico:
+ Retraso en el logro de hitos o habilidades

en uno 0 mas dominios en una secuencia
esperada.

« Desviacion de la secuencia esperada.

« Disociacion entre los ritmos de adquisicion
entre dos 0 mas dominios.

« Regresion o pérdida de habilidades previa-
mente adquiridas.

La vigilancia y el cribado periddicos en los pro-
gramas de salud de Atencién Primaria ayudan
a identificar a los bebés y nifios en riesgo, que
pueden necesitar una evaluacién adicional
profunda. Las primeras sefiales de |a presencia
de un retraso/discapacidad con presentacion
mas grave se detectan y atienden antes de los
2 anos, mientras que aquellos con formas mas
leves pueden no llegar a identificarse hasta la
edad escolar si no se realiza una vigilancia con-
tinua del desarrollo.

3. RETRASO GLOBAL DEL DESARROLLO (RGD)

El retraso global del desarrollo (RGD) hace re-
ferencia a la limitacion persistente para alcan-
zar los hitos del desarrollo dentro del rango de
edad esperado. Clasicamente, el retraso global
del desarrollo se define como un retraso signi-
ficativo en dos 0 mas dominios del neurodesa-
rrollo, incluyendo: motor fino/grueso, habla/
lenguaje, cognitivo, social/personal y activida-
des de la vida diaria. En el DSM-5 la definicion
resulta algo mas restrictiva, especificando que
el sujeto no debe cumplir con los hitos espera-
dos en varios campos del funcionamiento inte-
lectual (ver Tabla 1). Este diagndstico se reserva
para menores de 5 afios, época en la no resulta
sencillo medir de manera precisa y fiable el co-
ciente intelectual (CI) ni el nivel de gravedad
clinica. Se trata, por tanto, de un diagnostico
“provisional”; algunos finalmente tendran un

©Asociacién Espafiola de Pediatria. Prohibida la reproduccién de los contenidos sin la autorizacién correspondiente.
Protocolos actualizados al afio 2022. Consulte condiciones de uso y posibles nuevas actualizaciones en www.aeped.es/protocolos/
ISSN2171-8172


www.aeped.es/protocolos

diagnéstico de discapacidad intelectual (DI), o
tal vez de otros trastornos de neurodesarrollo,
oincluso alcanzaran un desarrollo tipico.

4. DISCAPACIDAD INTELECTUAL (DI)

Se caracteriza por la presencia problemas en
las habilidades mentales generales, que provo-
can déficits cognitivos y adaptativos de distinta
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gravedad y con etiologia multiple. Se origina y
manifiesta antes de los 18 afios y puede aso-
ciarse a otros trastornos de neurodesarrollo o
a problemas de salud fisica o mental.

Desde el punto de vista funcional, un diag-
nostico de DI conlleva implicaciones impor-
tantes para el paciente y su entorno, como la
necesidad de servicios de apoyo, la eleccién
de ayudas, atencion social, beneficios fiscales

Tabla 1. Trastornos del desarrollo intelectual segtin la DSM5

Discapacidad intelectual (trastorno del desarrollo intelectual)

Trastorno que comienza durante el periodo de desarrollo y que incluye limitaciones del funcionamiento intelectual y también del
comportamiento adaptativo en los dominios conceptual, social y practico. Se deben cumplir los tres criterios siguientes:

A. Deficiencias de las funciones intelectuales, como el razonamiento, la resolucion de problemas, la planificacion, el pensamiento
abstracto, el juicio, el aprendizaje académico y el aprendizaje a partir de la experiencia, confirmados mediante la evaluacién clinica

y las pruebas de inteligencia estandarizadas individualizadas.

B. Deficiencias del comportamiento adaptativo que producen fracaso del cumplimiento de los estandares de desarrollo y
socioculturales para la autonomia personal y la responsabilidad social. Sin apoyo continuo, las deficiencias adaptativas limitan
el funcionamiento en una o mas actividades de la vida cotidiana, como la comunicacién, la participacion social y la vida
independiente en mdltiples entornos, tales como el hogar, la escuela, el trabajo y la comunidad.

C. Inicio de las deficiencias intelectuales y adaptativas durante el periodo de desarrollo.

317 (F70) Leve (C1 50-69)

Dominio conceptual

» Preescolar: puede no haber diferencias
manifiestas

» Escolares: dificultades del aprendizaje
(lectura, escritura, aritmética, tiempo y
dinero). Ayuda en 1 o mas campos

+ Adultos: alteracion del pensamiento
abstracto, la funcion ejecutiva (es decir,
planificacion, definicién de estrategias,
determinacion de prioridades y
flexibilidad cognitiva), de la memoria
a corto plazo y del uso funcional de las
aptitudes académicas

Dominio social

» Inmaduro en cuanto en las relaciones
sociales

« La comunicacion, la conversacion
y el lenguaje son mas concretos o
inmaduros

+ Dificultades de regulacion de la
emocion y el comportamiento que
son apreciadas por sus iguales en
situaciones sociales

+ Comprension limitada del riesgo en
situaciones sociales; riesgo de ser
manipulado por los otros (ingenuidad)

Dominio practico
+ Apropiado a la edad en el cuidado
personal

» Cierta ayuda con tareas de la vida
cotidiana complejas Adultos: ayuda en
la compra, el transporte, la organizacion
doméstica y el cuidado de los hijos,
la preparacion de los alimentos y la
gestion bancaria y del dinero

» Habilidades recreativas son similares

+ Competencia en trabajos que no
destacan en habilidades conceptuales

* Precisan ayuda para tomar decisiones
sobre el cuidado de la salud y legales,
y para aprender a realizar de manera
competente una vocacion que requiere
habilidad

» Se necesita tipicamente ayuda para
criar una familia
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318.0 (F71) Moderado (CI 36-49)

Dominio conceptual

Habilidades conceptuales notablemente
retrasadas

» Preescolares: desarrollo lento en
lenguaje y habilidades preacadémicas

» Escolares: progreso lento y
notablemente reducido del aprendizaje
(lectura, escritura, matematicas, tiempo
de comprension y manejo del dinero)

+ Adultos: aptitudes académicas en un
nivel elemental

Precisan ayuda para todas las habilidades
académicas, en el trabajo y en la vida
personal

Dominio social

» Notables diferencias respecto a sus
iguales en el comportamiento social y
comunicativo

» Lenguaje hablado mucho menos
complejo

+ Capacidad de relacion vinculada a la
familia y los amigos

» Puede tener amistades satisfactorias y,
en ocasiones, relaciones sentimentales
en lavida adulta

» Pueden no percibir o interpretar con
precision las sefiales sociales

» El juicio social y |a capacidad para
tomar decisiones son limitados, y los
cuidadores han de ayudar al individuo
en las decisiones de la vida

+ La amistad con los iguales en desarrollo
con frecuencia estd afectada por
limitaciones de la comunicacion o
sociales

» Se necesita ayuda importante social y
comunicativa en el trabajo para obtener
éxito

Dominio practico

+ Con aprendizaje puede
responsabilizarse de sus necesidades
personales (como comer, vestirse), de
las funciones excretoras, la higiene
personal, de las tareas domésticas, etc.

+ Se requiere ayuda continua para lograr
un nivel de funcionamiento adulto

» Puede realizar trabajos con baja
exigencia en habilidades conceptuales y
de comunicacion

» Precisa ayuda considerable para
administrar las expectativas sociales,
las complejidades laborales y
responsabilidades complementarias,
como programacion, transporte,
beneficios sanitarios y gestion del
dinero

» Pueden llevar a cabo una variedad de
habilidades recreativas

+ Una minoria presenta comportamiento
inadaptado con problemas sociales

318.1 (F72) Grave (Cl 20-35)

Dominio conceptual
+ Las habilidades conceptuales reducidas

+ Poca comprension del lenguaje escrito
o de conceptos que implican niimeros,
cantidades, tiempo y dinero

» Los cuidadores proporcionan un grado
notable de ayuda para la resolucion de
problemas durante toda la vida

Dominio social

+ El lenguaje hablado estd bastante
limitado en cuanto a vocabulario y
gramatica (palabras sueltas o frases).
Se puede complementar con medidas
aumentativas

+ Los individuos comprenden el habla
sencilla y la comunicacién gestual

+ El habla y la comunicacién se
centran en el aquiy ahora dentro de
acontecimientos cotidianos. El lenguaje
se utiliza para la comunicacién social
mas que para la explicacion

+ La relacién con los miembros de la
familiay otros parientes son fuente de
placery de ayuda

Dominio practico

» Necesita supervision constante y ayuda
para todas las actividades de la vida
cotidiana (comer, vestirse, bafiarse y las
funciones excretoras)

* No puede tomar decisiones
responsables en cuanto al bienestar
propio o de otras personas.

» Adultos: apoyo y ayuda constante en
tareas domésticas, de ocio y de trabajo

+ La adquisicion de habilidades implica
un aprendizaje a largo plazo y ayuda
constante

+ En una minoria, existe comportamiento
inadaptado que incluye autolesiones
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318.2 (F73) Profundo (CI <20)

Dominio conceptual

Las habilidades conceptuales implican
generalmente el mundo fisico mas que
procesos simbolicos

Utiliza objetos dirigidos a un objetivo
para el cuidado de si mismo, el trabajo
y el ocio

Algunas habilidades visuoespaciales,
como la concordancia y la clasificacion
basada en caracteristicas fisicas

La existencia concurrente de alteraciones
motoras y sensitivas puede impedir un
uso funcional de los objetos

Dominio social

Comprension muy limitada de la
comunicacién simbélica en el habla y la
gestualidad Puede comprender algunas
instrucciones o gestos sencillos

Expresa su propio deseo y sus emociones
mediante comunicacion no verbal y no
simbdlica

Disfruta de la relacién con miembros
bien conocidos de la familia, cuidadores
y otros parientes, y da inicio y responde a
interacciones sociales a través de sefiales
gestuales y emocionales

La existencia concurrente de alteraciones
sensoriales y fisicas puede impedir
muchas actividades sociales

Dominio practico
Dependencia para aspectos del cuidado
fisico diario, la salud y la seguridad

Si no presentan alteraciones fisicas
graves pueden ayudar en algunas de las
tareas de la vida cotidiana en el hogar,
como llevar los platos a la mesa
Actividades recreativas: disfruta
escuchando musica, viendo peliculas,
saliendo a pasear, actividades acudticas,
todo ello con la ayuda de otros

La existencia concurrente de alteraciones
fisicas y sensoriales es un impedimento
frecuente para la participacion (mas alla
de la observacion) en actividades

En una minoria, existe comportamiento
inadaptado

315.8 (F88) Retraso global del desarrollo

» Este diagnostico se reserva para individuos menores de 5 afios cuando el nivel de gravedad clinica no se puede valorar de forma
fiable durante los primeros afios de la infancia

+ Esta categoria se diagnostica cuando un sujeto no cumple con los hitos de desarrollo esperados en varios campos del
funcionamiento intelectual, y se aplica a individuos en los que no se puede llevar a cabo una valoracion sistematica del
funcionamiento intelectual, incluidos nifios demasiado pequefios para participar en las pruebas estandarizadas

« Esta categoria se debe volver a valorar después de un periodo de tiempo

319 (F79) Discapacidad intelectual (trastorno del desarrollo intelectual) no especificada

+ Esta categoria se reserva para individuos mayores de 5 afios cuando la valoracion del grado de discapacidad intelectual (trastorno
del desarrollo intelectual) mediante procedimientos localmente disponibles es dificil o imposible debido a deterioros sensoriales
o fisicos asociados, como ceguera o sordera prelingual, discapacidad locomotora o presencia de problemas de comportamiento

graves o la existencia concurrente de trastorno mental

+ Esta categoria solo se utilizara en circunstancias excepcionales y se debe volver a valorar después de un periodo de tiempo

Extraido del DSM-5.

e incluso, en la edad adulta, las relacionadas
con la responsabilidad penal. El diagnéstico
y la intervencién precoz se consideran fun-
damentales para su adecuado manejo y son
decisivos en su evolucion posterior. El diagnos-
tico se basa en la evaluacion clinicay la deter-
minacion del nivel de capacidad intelectual
y del nivel de funcién adaptativa mediante
pruebas estandarizadas administradas indi-
vidualmente. Es necesario ademas determi-
nar la gravedad del déficit, que dependera de
la interferencia que produce la DI en su vida

diaria. Los criterios actuales de diagnéstico se
recogen en la Tabla 1.

El cociente intelectual (ClI) es una medida utili-
zada ampliamente para la determinacion de la
capacidad intelectual y se utiliza como criterio
para definir la DI. EI Cl se obtiene al comparar
la edad mental (EM) del individuo con su edad
cronoldgica (EC) [(EM/EC) x 100]. Se considera
sugerentes de DI un Cl <70, equivalente a dos
desviaciones estandar o mas por debajo de la
media. La puntuacion del Cl no se utilizaen la
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actualidad para determinar la gravedad de la
DI, como ocurria en el DSM IV-TR; su determi-
nacién Unicamente sirve para documentar la
presencia de un déficit intelectual.

5. CAUSAS

Las causas de DI son muy numerosas. Se han es-
tablecido diversas clasificaciones y muchos gru-
pos de investigacion las subdividen en causas

prenatales, perinatales y posnatales y, dentro de
ellas, en genéticas o adquiridas. La mayor parte
de las causas de DI son genéticas o cromosémi-
cas. La existencia de factores de riesgo como el
bajo peso al nacimiento o la prematuridad no
son causa suficiente para justificar la DI.

En la Tabla 2 se puede ver las categorias y cau-
sas de una forma resumida. Las causas genéti-
cas pueden consistiren una mutacion de un gen,
una variacion del nimero de copias o una alte-

Tabla 2. Categorias y causas de discapacidad intelectual en funcién de la edad

Categorias | Causas

Prenatal Genéticas

Adquiridos
» Sindrome alcohdlico fetal (SAF)
» Otros abusos de sustancias maternas

+ Accidente cerebrovascular

Marden-Walker)

+ Anomalias congénitas multiples y retraso mental

« Cromosémicas (por ejemplo, trisomia del 21, sindrome de Prader-Willi, sindrome de Williams, translocaciones, etc.)
» Sindromes monogénicos (por ejemplo, X Fragil, sindrome de Rubinstein-Taybi, Coffin-Lowry)

+ Alteraciones monogénicas no sindrémicas (por ejemplo, gen FMR2)

» Trastornos metabdlicos (fenilcetonuria, galactosemia, etc.)

+ Nutricional (por ejemplo, fenilcetonuria materna, deficiencia de yodo)
+ Infecciones (por ejemplo, rubéola, toxoplasmosis, citomegalovirus, virus de inmunodeficiencia)

Causa desconocida (muchas genéticas, pero pueden ser también adquiridas)
+ Sindromes clinicos sin diagndstico genético (por ejemplo, los sindromes Schinzel-Giedion, Marinesco-Sjogren o

Perinatal » Asfixia perinatal

» Accidente cerebro vascular

+ Infecciones (encefalitis virica o meningitis bacteriana)

* Muy bajo peso al nacimiento o prematuridad extrema
» Trastornos metabolicos (hiperbilirrubinemia, hipoglucemias)

Posnatal » Toxicos (por ejemplo, plomo)

» Accidente cerebro vascular
» Traumatismo craneal

» Desnutricion
» Pobreza

+ Infecciones (por ejemplo, encefalitis, meningitis bacteriana)

+ Encefalopatias epilépticas (por ejemplo, sindrome de West)

Otras « Familiar
+ No familiar
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racion cromosémica que puede causar un error
innato del metabolismo, alteraciones del neuro-
desarrollo o enfermedades neurodegenerativas.
Otro gran grupo de causas son las adquiridas
durante el embarazo, por ejemplo, la exposicion
a toxicos, enfermedades infecciosas, embarazo
no controlado o complicaciones durante el naci-
miento. La DI se puede adquirir también durante
la infancia precoz: infecciones de SNC (encefalitis
y meningitis), traumatismos craneales, asfixias,
tumores intracraneales, epilepsias de inicio pre-
coz, desnutricion o exposicion a téxicos pueden
provocar en los nifios alteraciones del desarrollo.

6. EVALUACION NEUROLOGICA Y ESCALAS DE
EVALUACION FUNCIONAL

La identificacion de la presencia de RGD y DI
requiere la utilizacion de herramientas diver-
sas: seguimiento en programas de vigilancia
del desarrollo en Pediatria de Atencion Prima-
ria (AP), entrevistas con los padres, obtencion
de datos académicos, exploracion clinica del
nino, herramientas de evaluacion estandari-
zada (Tabla 3). El diagndstico debe basarse en
la integracion de toda esta informacién, no solo
en el resultado de las pruebas estandarizadas.
La vigilancia periddica del desarrollo permite
identificar la presencia de un RGD. Las herra-
mientas habituales utilizadas para el cribado
en el seguimiento en AP en nuestro pais son
el Haizea-LLevant y el Denver-ll. Las deriva-
ciones a los sistemas de valoracion permiten
una evaluacion estandarizada mas profunda,
(escala Bayley Ill [BSID-II] o el inventario de
desarrollo de Battelle, 2.2 edicion [BDI-2]). Los
instrumentos que puedan ser aplicados en el
entorno familiar resultan muy interesantes.
Uno de estos es el cuestionario Ages & Stages
Questionnaires (ASQ-3), realizado por las fami-
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lias, validado en varios paises, con datos sobre
sensibilidad y especificidad positivos. Los mas
utilizados se describen en la Tabla 3.

7. PROCESO DIAGNOSTICO

Llegar a un diagnéstico permite valorar posi-
bles opciones de tratamiento y acceso a recur-
sos educacionales y sociales, proporcionara la
familia y al equipo médico informacién sobre
posibles problemas clinicos y complicaciones
concomitantes, asi como datos del pronéstico
a largo plazo (ver Figura 1). Ademas, la confir-
macién etiolégica permite ofrecer un consejo
genético adecuado y puede asesorarse a las
familias acerca de los riesgos de recurrencia
y las opciones para el diagndstico prenatal y
preimplantacional.

Se calcula que con los datos que se obtienen
tras una historia clinica detallada y una explo-
racion fisica minuciosa es posible establecer
el diagnostico del RGD o Dl en un 17,2-34,5%
de casos, obteniendo algunos datos que se-
ran clave para un posterior diagnéstico en un
62-79%. Si se tiene una hipdtesis diagnostica,
es recomendable realizar técnicas dirigidas a
confirmar la presuncion diagnéstica (estudios
genéticos, metabolicos, neurofisiolégicos o de
neuroimagen). En los casos no sindrémicos se
deben realizar pruebas de menor a mayor com-
plejidad y coste para identificar una etiologia.

7.1. Anamnesis
« Antecedentes familiares:
— Realizar un arbol genealdgico extendido:

miembros de la familia afectos, grado de
consanguinidad... Son utiles las fotogra-
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Tabla 3. Herramientas de evaluacion en retraso global del desarrollo y discapacidad intelectual

Instrumento Rango de edad Persona Tiempo aplicacion Areas que evaltia
que aplica

BAYLEY-3 1-42 meses Profesional | Abreviada (cribado): | Escala cognitiva, motora y lenguaje
Bayley Infant 15-25min
Neurodevelopmental Completa: 30-90 min
(32 edicion)
DENVER- Il 0-71 meses Profesional | 20-30 min Motricidad gruesa, motricidad fina adaptativa,

lenguaje, personal social
HAIZEA-LLEVANT 0-60 meses Profesional | X Socializacion, lenguaje y I6gica matematica,
Tabla de desarrollo manipulacion, postural
Haizea-Llevant
BATELLE 0-95 meses Profesional | Abreviada (cribado): | Personal/social, adaptativa, motora,
Batelle Developmental 10-30 min comunicacion y cognitiva
Inventory Screening (2.2 Completa: 60-120
edicion) min
ASQ3 4-60 meses Familia/ 10-15 min* Comunicacién, motora gruesa, motora fina,
Ages and Stages cuidadores resolucion problemas, socio-individual
Questionnaires 3
WISC-Vy WPPSI-IV WPPSI-IV: 2-7 afios | Profesional | WPPSI-IV: 30-60 min | « WPPSI-IV: varian con edad; comprension
Escalas deinteligencia  WISCV: 6-16 afios WISC-V: 48-65min | verbal, memoria de trabajo, adquisicién de
de Wechsler vocabulario, no verbal, capacidad general

» Similar a WISC-V a partir de 4 afios

* WISC-V: comprensién verbal, visoespacial,

razonamiento fluido, memoria de trabajo,
velocidad de procesamiento

LEITER-3 3-75 afios Profesional | 20-45min Inteligencia fluida, atencién y memoria,
Escala manipulativa socioemocional
internacional de Leiter
WNV 5-21afios Profesional | 20-45 min Matrices, claves, memoria espacial, historietas
Escala no verbal de
aptitud intelectual de
Wechsler
Vineland-3 0-90 afios Familia/ 20-60 min Comunicacion, las habilidades de la vida diaria,
Escalas de cuidadores la socializacion, las habilidades
comportamiento motoras y el indice de conducta adaptativa
adaptativo de Vineland
ABAS-II 0-89 afios Familia/ 20 min + Indices globales: conceptual, social y practico
Sistema de evaluacion cuidadores +indice global de conducta adaptativa (CAG)
de la conducta Profesores + Areas: comunicacion, utilizacién de

adaptativa

los recursos comunitarios, habilidades
académicas funcionales, vida en el hogar o
vida en la escuela, salud y seguridad, ocio,
autocuidado, autodireccion, social, motora
yempleo

*Tiempo para la realizacion del cuestionario, requiere observacion de conductas por la familia/cuidadores.
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Figura 1. Algoritmo para el proceso diagndstico

+ Antecedentes familiares: arbol genealdgico, otros miembros afectos, historia de abortos
o0 muertes prematuras

- Antecedentes personales: curso de la gestacién, parto y periodo perinatal. Cribado
metabdlico, desarrollo psicomotor hasta la fecha

- Exploracién fisica:
o Fenotipo conductual
> Somatometria
o Signos fisicos sugestivos
o Dismorfias, disrafismos, discromias...
o Visceromegalias, cardiopatias o alteraciones genitourinarias
o Examen oftalmolégico y auditivo
o Examen neurolégico

Sitras una anamnesis y exploracion detenida no se llega a ninguin diagnéstico de sospecha,
se debe recurrir a pruebas complementarias

« Cariotipo: si fenotipo compatible con aneuploidias

« X fragil: si historia familiar compatible, sugestiva de herencia ligada al X

- Estudios mutacionales especificos / Panel NGS: seglin sospecha clinica o exoma filtrado
por patologia o HPOs

- aCGH/exoma: si no se describen antecedentes familiares relevantes y la exploracion no
revela fenotipo dismorfolégico especifico

Diagnéstico genético:

Otras pruebas complementarias:

- Analitica general ampliada; estudio neurometabélico: si cribado metabdlico neonatal no
realizado o si historia clinica sugestiva (consanguinidad, regresion, descompensaciones
episodicas...)

« EEG: si historia clinica compatible

- Ecografia transfontanelar: en lactantes

 RM cerebral: si micro- o macrocefalia o anomalias neuroldgicas en la exploracion

« PEATC/PEV: si alteraciones sensoriales en la exploracion fisica

Un tercio de los casos se diagnostican por la anamnesis y el examen fisico, otro tercio tras
estudios complementarios basados en una hipétesis diagnostica y el tercio restante
después de llevar a cabo pruebas de barrido sin sospecha diagnéstica concreta
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fias de los familiares afectos con el fin
de estudiar un posible fenotipo comun
atodos ellos.

— Historia familiar de abortos, fetos muer-
tos, muertes neonatales o infantiles
inexplicables en familiares de primer y
segundo grado.

+ Antecedentes personales:

— Gestacion: edad materna y paterna, téc-
nicas de fertilidad, consumo de posibles
teratégenos fetales (alcohol, drogas, far-
macos, etc.).

— Parto: prematuridad, CIR, otros factores
de riesgo neuroldgico o psicosocial.

— Lugar derealizacién y resultado del criba-
do endocrinometabolico.

— Desarrollo psicomotor hasta el momento
de consulta de todas las areas: regresion
o pérdida de habilidades, variabilidad,
edad de inicio de los sintomas.

7.2. Exploracion y evaluacion

Al igual que la historia clinica, el examen fi-
sico debe ser también ordenado, completo y
detallado para no dejar pasar ningun detalle.
Es esencial asegurarse de que no hay déficits
sensoriales. Puede ser de utilidad también
(previo consentimiento informado de la fami-
lia) documentar todos los hallazgos mediante
fotografias.

- Fenotipo conductual: mimica y mirada, im-
presion subjetiva global del nivel intelectual
y lenguaje.

« Examenfisico: somatometria, esencial medir
el perimetro craneal, signos fisicos que orien-
tan a una posible causa genética y busque-
da de posibles dismorfias, visceromegalias,
alteraciones genitourinarias, cardiopatias...

+ Examen visual y auditivo.

« Examen neurolégico: tono muscular, fuerza,
movimientos anormales, pares craneales,
reflejos osteotendinosos, coordinacion y
equilibrio, sensibilidad...

« Valoracion de escalas y la informacion de
educacion y servicios sociales.

Sitras una anamnesis y exploracion detenida
no se llega a ninguin diagndstico de sospecha,
se debe recurrir a pruebas complementarias.

7.3. Pruebas complementarias

7.3.1. Estudios genéticos

Es un estudio de primera linea en el diagnéstico
de RGD/DI, aunque no ha sido siempre correc-
tamente protocolizado. Hoy en dia no existe un
consenso uniforme en el algoritmo de estudio,
sino que este debe adaptarse a las circunstan-
cias especificas de cada caso.

« Elcariotipo se ha relegado actualmente para
el estudio de sindromes clinicamente tipifi-
cables como sindrome de Down o aquellos
con un perfil clinico compatible con mono-
somias o trisomias completas, especialmen-
te si se sospechan aneuploidias sexuales,
sindrome de Turner, XYY, XXY...).

+ Debe descartarse el sindrome del cromoso-
ma X fragil (causa genética hereditaria mas
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comun de retraso mental) en RGD/DI inex-
plicable tanto en varones como mujeres,
con historia familiar positiva compatible
con herencia ligada al cromosoma X, con
un fenotipo fisico y conductual compati-
ble. Del mismo modo, deben contemplarse
los estudios mutacionales del gen MECP2
(sindrome de Rett) en nifias (aunque no
es exclusivo) o genes relacionados con la
presencia de rasgos clinicos o de fenotipo
conductual.

Cuando noes posible lograr una orientacion
clinica respecto a qué genes estudiar (retra-
so mental inespecifico o no sindrémico), se
debe recurrir a técnicas que busquen alte-
raciones genéticas en amplias regiones del
genoma.

— CGH (hibridacién genémica comparada):
actualmente el gold standard del analisis
de variaciones en nimero de copias de
primera linea, reemplazando al cariotipo.
Su rendimiento diagnéstico se debe a su
sensibilidad para deleciones y duplicacio-
nes submicroscépicasy por la posibilidad
deidentificar genes especificos incluidos
en pérdidas o ganancias de material ge-
nético.

— Secuenciacion NGS (next generation se-
quencing): se utiliza para el estudio de
mutaciones puntuales asociadas a RGD/
Dl. Para ello se pueden realizar paneles
NGS en el caso de pacientes con un fe-
notipo caracteristico, sospecha de enfer-
medad asociada a genes de gran tamario,
enfermedades con heterogeneidad gené-
tica con diversos genes especificos (por
ejemplo, paneles disefiados para genes
causantes de epilepsia) o en sospecha de
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enfermedades con signos clinicos comu-
nes (por ejemplo, miopatias congénitas) o
en casos sin caracteristicas fenotipicas o
de gran heterogeneidad genética hacien-
do analisis familiar “a trio”.

7.3.2. Estudios de neuroimagen

Durante el primer afo de vida, se recomien-
da solicitar ecografia transfontanelar. La re-
sonancia cerebral puede aportar informacion
que oriente a una etiologia particular en apro-
ximadamente el 30% de los nifios con RGD/
DI. Se suele emplear cuando el retraso es mo-
derado/grave, cuando existen alteraciones
del examen neuroldgico, ante |a presencia de
micro- o macrocefalia y en caso de regresion
del desarrollo.

7.3.3. Estudios neurofisioldgicos

Si se describen en la historia clinica datos
sugestivos de crisis, regresion del lenguaje
o trastorno neurodegenerativo es recomen-
dable solicitar un EEG para descartar activi-
dad eléctrica anémala. Cuando se sospechan
trastornos sensoriales asociados, pueden
practicarse potenciales evocados visuales o
de tronco (PEV, PEAT). En las pocas ocasiones
en que acompana clinica sugestiva de enfer-
medad neuromuscular o neuropatia, se puede
realizar eletroneurograma o electromiograma
(EMG 0 ENQ).

7.3.4. Otros

Los estudios neurometabdlicos de rutina tie-
nen un rendimiento diagnéstico escaso (<1%)
en los paises donde se abordan los estudios
de cribado neonatal, como ocurre en nuestro
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medio. Existe consenso en practicar estos es-

tudios en la evaluacion inicial cuando existen
elementos clinicos, bioquimicos basicos o de

neuroimagen orientadores.

Se propone un algoritmo de estudio (Figura 1)

basado en los criterios de la Academia Ameri-

cana de Neurologia, adaptado y revisado para

nuestro medio.

8. TRATAMIENTO

8.1. Prevencion

La DI noes un trastorno curable; por lo tanto, la
prevencion es esencial y se ejerce en diferentes

momentos.

+ Enla prevencion primaria destaca el conse-
jo genético, con un despistaje adecuado de
genopatias ante la presencia de DI u otros
trastornos del neurodesarrollo, epilepsia,
trastornos psicéticos en lafamilia o de mal-
formaciones congénitas o abortos de repe-
ticién. Forman parte de esta prevencion los
controles periddicos serolégicos (rubeola,
sifilis, VHB y VIH, citomegalovirus y toxo-
plasmosis), ecograficos, el test combinado
del primer trimestre de la gestacion (valores
séricos de la fraccion beta de la hCG y PAPP-A
y la translucencia nucal) con elevada sensi-
bilidad y especificidad en la anticipacion de
las trisomias 21, 18 y 13. Se puede valorar
la practica de procedimientos como amnio-
centesis y biopsia corial en casos de malfor-
maciones fetales, genopatias en gestacio-
nes previas o en progenitores, para estudio
genético. Se debe informar a las gestantes
de los efectos toxicos del alcohol (primera
causa prevenible de origen exégeno de de-
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fectos congénitos y DI), la nicotina u otras
sustancias toxicas. El screening neonatal
con la técnica de espectrometria de masa
en tandem permite la sospecha temprana
de algunas enfermedades metabdlicas con
el consecuente tratamiento precoz e inter-
vencién tempana. Los avances en los cuida-
dos perinatales y la vacunacion son claves
en la prevencién.

« La prevencion secundaria incluye la detec-
cion y atencion temprana de los pacientes
con DI. Hay programas especificos para el
seguimiento de nacidos con factores de
riesgo para la DI (prematuridad, bajo peso
al nacimiento, asfixia al nacimiento, etc.).

« La prevencion terciaria incluye las medidas
dirigidas a mejorar los aspectos clinicos y
funcionales de la DI, minimizando el impac-
to, facilitando la adaptacion y previniendo
problemas asociados. Estas medidas inclu-
yen: estimulacion cognitiva, tratamiento
psicoldgico, abordaje farmacolégico y me-
didas de apoyo al paciente, la familia y el
entorno en general.

8.2. Abordaje terapéutico

8.2.1. Atencién Temprana / Estimulacién
cognitiva

Se detalla en el protocolo de Atencién Tempra-
na; son medidas que basan su aplicacion en
la plasticidad neuronal en las etapas tempra-
nas del desarrollo neurolégico. El objetivo es
desarrollar/mejorar las habilidades cognitivas
optimizando la funcionalidad. Muchos estu-
dios sugieren la mejora cognitiva en pacientes
que han recibido estimulacion. Se aplican a
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menores de 6 afos, de forma directa y a tra-
vés de |a familia, y son dirigidas por equipos
interdisciplinares (psicdlogos, logopedas, fisio-
terapeutas, profesores...). Si bien la mejora en
la capacidad intelectual puede ser discreta (5-8
puntos; 0,3-0,5 DS) e incluso transitoria, a largo
plazo influyen positivamente en la capacidad
adaptativa del paciente, capacidades de apren-
dizaje, funcionamiento ejecutivo, rendimiento
escolar y capacidad cognitiva.

8.2.2. Tratamiento psicoldgico

Los trastornos comérbidos y los comporta-
mientos inapropiados en la DI tienen alta pre-
valencia. El abordaje psicolégico y el tratamien-
tofarmacolégico intentan mejorar la capacidad
adaptativa del paciente y su calidad de vida,
pero |a eficacia de la intervencion psicologica
es moderada. Muchos estudios demuestran
cémo diferentes tipos de intervencion psicold-
gica mejoran los indicadores de irritabilidad,
agresividad o sintomatologia depresiva en es-
tos pacientes. Similares efectos demuestran
programas entrenamiento de competencias
sociales y de intervencion familiar. La terapia
mas estudiada es la cognitivo-conductual, y se
utilizan también intervenciones psicodinami-
cas, meditacion o dialéctica (se sustentan en
series de casos, casos aislados o ensayos abier-
tos sin grupo control) con resultados positivos
en el desarrollo emocional, el aprendizaje en
general oen la reduccién de los comportamien-
tos agresivos.

8.2.3. Tratamiento farmacoldgico

El tratamiento farmacolégico se dirige a aque-
llos comportamientos inapropiados que inter-
fieran en la capacidad adaptativa del paciente
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0 a los trastornos comérbidos como la epi-
lepsia, el trastorno atencional, los trastornos
del sueno, etc. Entre los tratamientos que en
ocasiones se emplean se encuentran los psi-
coestimulantes, antiepilépticos, antipsicéticos,
antidepresivos, melatonina, etc., que se descri-
ben de forma mas extensa en los protocolos
de epilepsia, trastorno por déficit de atencién
e hiperactividad, trastornos de conducta, tras-
tornos del suefio, etc.
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