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AnNntecedentes histdricos.

En la antigua Grecia, H{pdcaates sostuvo Que “corpusculos muy pequefios,

que son copia en miniatura de cada parte del cuerpo, viajan por el torrente sanguineo

a los 6rganos sexuales y ahi se ordenan para formar las células de la reproduccién®.

Gregorio Mended en 1884 realizé los primeros estudios genéticos y sus correlaciones
con la herencia. El acido desoxirribonucleico (ADN) fué aislado por vez primera por el
bioquimico suizo Fadedrvich Miescher en 1869, sélo un

lustro después del clasico
trabajo de Mendel. £l término GEN

fué acufado por Johansen en 1911. La
determinacion del ADN como vector transmisor de |la herencia, se llevé a cabo gracias

a los trabajos de Feulgen en 1924; Crifbith en 1928; Avery, Mc Cavty y Macleod en

1944; Hershey y Chase en 1952, En 1941 George W. Beadle y Edwuard L. Tatum

indicaron que los genes ejercen su influencia en el metabolismo controlando la sintesis
de las proteinas enzimaticas. En 1953 Watson y Crick idearon el

modelo sobre la
estructura molecular del ADN. Al final de

los anos 50, varios ilustres investigadores
Contribuyeron muy importantemente
Smith y Daniel Nathans. Luego de
para lograr técnicas de identificacion y

descifraron la clave genética.

los trabajos de
Weanenr Arder, Hamilton,

importantes estudios

localizacion de cromosomas, Sutherdand
identificé los SITMIOS FRAGIES. Uno de estos sitios se localizé en el cromosoma X

(Xq27.3) y se asocid a un sindrome caracterizado por macrorquidismo y retardo
mental. (13) En 18969 lLehrke hipotetizé el

que un fenémeno genético del retardo
mental se debiera a un enlace X.

Martin y Bedl describieron un pedigri de retardo
mental enlazado al sexo. (12) El sindrome fué inicialmente descrito por lués en
1969 asociandolo con un sitio fragil en la banda Xq27.3. Su disponibilidad se obtuvo ya
desde 1977. (2)

1978. (5) El enlace génico fué desarrolilado en 1983 como herramienta para el
diagnéstico de X fragil. Para

La primera caracterizacién del sindrome fué hecha por Tuanea en

1987 sus resultados eran ampliamente usados en
conjuncion con los hallazgos citogenéticos para determinar el gén portador del X fragil
Yy es riesgo para la futura progénie. En mayo de 1991 el locus para el gén de X fragil
con retarde mental uno (FMR 1) fué clonado,

con |lo cual se llegé a obtener
disponibilidad para el diagndstico clinico. (2)
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El sindrome

de X fragil es ta segunda causa cromosomal en frecuencia de
retardo mental.

Este sindrome es el que mas se conoce como factor hereditario en

retardo mental. Se ha estimado que en la poblacion general el sindrome provoca

retardo mental en aproximadamente uno de cada 1000 varones y en una de cada 2000

mujeres. La frecuencia en la poblacién general se ha estimado en un caso por cada
625 habitantes.

La mayoria de varones portadores de mutaciéon X fragil
muestran el fenotipo clinico. Sin embargo, aproximadamente el
portadores son clinica y citogenéticamente normales.

son afectados y
20% de los varones
Estos varones conocidos como

hombres nounaldes y trwansmisores, heredan el gén al total de sus hijas y pueden

subsecuentemente tener nietos severamente afectados; el sindrome es raro en sus
hijas. En aproximadamente 35% de las mujeres poatadoras hay déficit mental evidente
yva sea con retardo mental o coeficiente intelectual limitrofe. lnhabilidades en el

aprendizaje se encuentran comunmente en Mmujeres portadoras con C.l. normal.(2)

El fenotipo clinico det sindrome de X fragil asume nueva importancia en
asociacién con examenes de ADN en el delineamiento del

sindrome. EI fenotipo
establecido para X fragil

incluye retardo mental, orejas prominentes, macrorquidismo,
articulaciones hiperextensibles, hiperactividad, aleteo de manos,
manos mordiendose,

automutilacién de
pobre contacto ocular, defensividad tactil (no permiten contacto

fisico) y patrones alterados en el lenguaje. Sin embargo se presenta un espectro de

implicaciones clinicas en hombres y mujeres afectados por el sindrome.
Intelectualmente fluctuan desde un C.I. normal con dificultades en el aprendizaje, hasta
retardo mental severo. Hay una tendencia en la nifiez de

los varones a presentar
declinacién en el C.l. (2).

El sindrome de X fragil es solo otro de
con el autismo,

los maltiples factores relacionados
aunque las conductas autistas son mas marcadas son mas marcadas
en nihos con retardo mental mas el
encontrd. (3)

sindrome que en aquellos en los que no se
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Se han encontrado algunas evidencias que indican 2 tipos de
individuos afectados, uno sin cambios longitudinales en C.I. a lo largo de su vida y
otro en niflos, en los que se vié decremento en el C.l. (4). Se ha encontrado una
relacién significativa con hiperactividad y déficit de atencién (S). el promedio de
vida se ha llegado a estimar entre los 50 y S5 afios para los varones y los 60 a 70
para las mujeres (68). Algunos autores consideran que a través de ciertas
caracteristicas fisicas es posible identificar mas del 90% de los individuos con
retardo mental mas sindrome de X fragil. Estadisticamente el rango con mayor indice
de hereditabitidad es el largo de las orejas en combinacién con la desproporcién
estatura-largo del miembro superior (66%) (10).

La técnica citogenética para el reconocimiento del sitio Xq27.3
fragil es especial y se usa depletando folato o timidilato en el medio de cultivo (12)
aunque sdlo se encuentra en entre el 1 el 50% de los linfocitos. El altimo avance en
biologia molecular incluye la secuenciacion del gén FMR—1 (Faagile x Mental
Retardation 1) y la secuencia repetitiva inestable CGC. Esta regién aumenta de
generacion en generacién y es asociado con el grado de afectacién clinica.

Los estudios actuales en el mundo para detectar afectados, mujeres
portadoras u hombres transmisores se realizan a través de casos individuales y
seguimiento de sus familias. En algunos lugares se realizan rastreos entre toda la
poblacién aplicando instrumentos en los cuales se manifiestan dificultades en el
aprendizaje ‘o bien mediante caracteristicas clinicas. Los estudios mas significativos
se realizan en grupos o poblaciones de personas con retardo mental, nifios o
adultos. En Estados Unidos se ha encontrado una prevalencia del 5.4 y 585 del
sindrome en poblaciones de personas con retardo mental. En Nueva York estas
prevalencias fueron significativamente variables; en un grupo similar al nuestro, de
120 pacientes la prevalencia encontrada fué de 5%. En Espafia, en una poblacién de
362 pacientes con retardo mental se encontraron 44 de ellos (12.1%) relacionados
con el sindrome. Otros estudios indicaron prevalencias desde 9.4 hasta 10.7% (18).
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Se han encontrado dificultades para estudiar poblaciones de nifios o
adultos con dificuitades en el aprendizaje relacionados con el sindrome de X fragil,
sobretodo porque uno de los criterios para diagnésticas Trastornos en el Aprendizaje
del DSM-III-R especifica que los pacientes cuenten coh un C.I. dentro de limites
normales. Algunas otras cuestiones no estan claramente definidas.

Stewart y Hall (1) reconocen que los aspectos mas significativos
del fenotipo conductual son Autismo, agresividad e hiperactividad. Reuss y Freund
(3) encontraron tambien significativamente patrones de aislamiento social, deficiencias
en comunicacién no verbal y verbal y estereotipias motoras. Otros autores encontraron
marcados rasgos esquizoafectivos en los pacientes con sindrome de X fragil. Herbst
(1980) encontré disfuncién conductual en el 56%. Bregman (1991) encontré una
prevalencia de 33 a 86% de rasgos psicopatolégicos asociados a problemas de
aprendizaje en pacientes con el sindrome.

Wiegers, Vemeer Yy Fryns encontraron que los parametros de
autoayuda, ocupacién e instrumentada alcanzaron mayores puntajes que los pardmetros
del tenguaje. Los parametros sociales alcanzaron los puntajes mas bajos. Muchos
autores coinciden en que Jas alteraciones basicas en el lenguaje son: Vocalizacién
inusual caracteristica; Disrritmias en el Ilenguaje; inentiligebilidad; repeticion de
sonidos; perseveraciéon; ecolalia y velocidad inapropiada.

Electroencefalogra'ficamente el sindrome se ha relacionado con las
siguientes alteraciones: Espigas de mediano a alto voltage, temporales, uni o
bilaterales, o centrales y a veces multifocal. Estos complejos EEG se presentan con o

sin convulsiones.
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£l sindrome de X fragil es un padecimiento con un patrén de HERENCIA
RECESIVA LIGADA AL SEXO, y como tal se basa en las siguientes leyes:

1) La frecuencia de un caricter es mucho mayor en varones que en mujeres.

2) El caracter es transmitido por un hombre afectado, por intermedio de todas sus
hijas, a la mitad de los varones de estas ultimas.

3) El caracter no es transmitido nunca directamente del padre al hijo varéon.
4) El caracter puede transmitirse a (o largo de toda una serie de mujeres portadoras, y

de ser asi, la relacién de parentesco existente entre
establece por intermedio de mujeres.

los varones afectados se
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Planteamiiento del problerma.

El Hospital Psiquidtrico "Dr. Samuel Ramirez Moreno™ es un hospitat
disefiado para atender pacientes psiquidtricos crénicos. Es una institucién oficial que
depende de fa Secretaria de Salud pero que atiende tambien pacientes del Instituto
de seguridad social y servicios para tos trabajadores del Estado (ISSSTE).

En el hospital se encuentran intermmados 123 pacientes con diagnéstico
de Retardo Mental en asociacién con otras entidades psiquiatricas o neurolégicas.
Todos ellos son adultos y el grado de retardo mental incluye moderado, grave y
profundo. No se encuentran internados pacientes con Retardo Mental Leve o limftrofe.
Estos 123 pacientes son mexicanos (no se ha incluido un paciente con Retardo
Mental de origen chino). Tienen su lugar de origen en muy diversos lugares de la
Republica Mexicana y aproximadamente en el 40% de ellos se desconoce el lugar de
origen. En solo 55 de ellos (45%) se conoce algdn indicio para hacer contacto con la
familia, pero lamentablemente se ha perdido en la practica el contacto con las
éstas. Esto ha propiciado huecos muy importantes en sus historias clinicas y ha
dificuitado los esfuerzos meédicos por llegar a establecer factores etiolégicos,
incluyendo los genéticos. Muchos de los pacientes han sido descritos con madre o
padre o algan otro miembro con Retardo Mental, sin que estos datos sean
consistentes ya que han sido referidos por trabajadoras sociales, sin que haya sido
consignado en el expediénte por los clinicos.

Este panorama se muestra ahora menos sombrio gracias a los
avances en Genética y al establecimiento de patrones clinicos fenotipicos
relacionados con sindromes genéticamente correlativos. Dado el porcentaje de
pacientes con retardo mental que se relacionan con el sindrome de X fragil asi como
los porcentajes de pacientes que se pueden localizar por caracteristicas fenotipicas
clinicas, cognitivas y conductuales, es factible hacer un rastreo de estos pacientes
con el objetivo de establecer una sugestividad del sindrome y posteriormente tlevar a
cabo estudios genéticos mas directos.
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Planteamiento de probl ©erma.
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Actualmente se cuenta con numerosos estudios que establecen perfiles

cognitivos, conductuales y de alteraciones fisicas en los pacientes afectados con el
les puede implementar esquemas

sindrome. Detectando a estos pacientes se
terapeuticos y de rehabilitacibn mas racionales y especificos hacia ésas caractaristiqgs

v deficiencias.
Este trabajo es en cierta manera un estudio piloto ya que (a intencién
de fos autores es su expansién y aplicaciéon en otras poblaciones de pacientes con
retardo mental, incluyendo nifios, aduitos mujeres y varones, personas con problemas

de aprendizaje o lenguaje, transmisores o portadoras con C.i. normal, etc.

Este es un proyecto a largo plazo en el cual se pueden plantear fos

siguientes objetivos primarios:
1) Establecer prevalencias con el fin de conocer la epidemiologia del probiema.
tanto clinicos, cognitivos y conductuales en

2) Establecer perfiles fenotipicos,
pacientes mexicanos, ya qQue se conocen los de otros paises, pero no fos nuestros.

Secundariamente se podrian formular Cédulas de Deteccién para aplicacién masiva
en base a los hallazgos iniciales.

3) Encontrar redes de varones transmisores, de mujeres portadoras y con elio darie un
sentido Gtil y valioso, va que se incidird directamente en la PREVENCION a través

del asesoramiento genético.



Py

-~ LN TN -~ e N N, d‘ r* v- v~ AN N N NN 4\ L A o~ p -~
st €38 ¥ XX, t b : 3¢, s .
R R R PR

n.-»n..n»

Objetivos.

GENERALES

Determinar prevalencia de pacientes con Retardo Mental asociado al

Sindrome de X Fragil en una muestra de pacientes institucionalizados.

'ESPECIFICOS

1.— PRIMERA PARTE:

A) Hacer un rastreo fenotipico clinico, cognitivo y conductual en la poblacién con

Retardo Mental institucionalizada, incluyendo derechohabientes del ISSSTE, en
el Hospital “Samuel Ramirez Moreno”.

B) Elaborar una casuistica con los pacientes altamente sugestivos fenotipicamente

de ser portadores del Sindrome de X Fragil.

C) Proponer a los pacientes altamente sugestivos de ser portadores del Sindrome

de X Fragil como candidatos a estudios genéticos, citogenético y molecular,
para la confirmacién del Sindrome.

D) Establecer estadisticas correlativas entre los hallazgos fenotipicos encontrados.

Establecer prevalencia.

SEGUNDA PARTE:

A)

8)

C)

Realizar estudios genéticos, citogenéticos y moleculares para la confirmacion
del sindrome en pacientes altamente sugestivos.

Establecer estadisticas correlativas entre el sindrome fenotipico con los
resuitados citogenéticos y moleculares.

En la medida de lo posible hacer seguimiento de familias para llegar a
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Objetivos.

determinar posibles Transmisores, Portadoras Nommales y portadores afectad
de esta poblacién especifica, no asi en otras poblaciones estudiadas ya que
es uno de los principales objetivos del estudio.

D) Con la experiencia obtenida en este estudio elaborar un protocolo—manual para
el estudio de estos pacientes.
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Hipdtesis de trabajo.

“DADAS LAS . CARACTERISTICAS DE 1LOS PACIENTES
INSTITUCIONALIZADOS CON RETARDO MENTAL, SE ESPERA ENCONTRAR ENTRE
UN 5 A UN 123 DE PACIENTES QUE CORRESPONDAN AL SINDROME DE
CROMOSOMA X FRAGIL”

ESTE ES UN ESTUDIO OBSERVACIONAL,

EN DONDE _SE BUSCARA DETECTAR LA ASOCIACION

ENTRE EL SINDROME DE CROMOSOMA X FRAGIL Y RETARDO MENTAL

EN NUESTRA MUESTRA DE PACIENTES

LOCALIZADOS EN El HOSPITAL "SAMUEL RAMIREZ MORENO"
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Poblacidrn a estudiar.

CRITERIOS DE INCLUSION:

A) Pacientes institucionalizados en el Hospital Psiquiatrico "Samuel Ramirez Moreno
de la ciudad de México, D.F.

B) Pacientes varones entre 18 y 80 afios de edad.

C) Pacientes con diagnéstico de RETARDO MENTAL, con cualquier nivel de gravedad,
que cumpla los Criterios Diagnédsticos del Nanual Diagnéstico y Estadistico de
los Trastornos Nentales (DSM-III-R),

ediciobn de 1988 por la AMERICAN
PSYCHIATRIC ASSOCIATION.

D) Pacientes con el diagnédstico propuesto en asaciaciéon con otra entidad nosoldgica.

CRITERIOS DE EXCLUSION:

A) pacientes con enfermedades fisicas que lo incapaciten para la realizacién de
valoraciones antropomeétricas, cognitivas, conductuales o neurolégicas incluidas en
1a CEDULA que se propone.

B) Pacientes de cualquier nacionalidad que no sea la mexicana.



Criterios diagnodsticos.

CRITERIOS DEL DSM-IH—R_PARA _EL. DIAGNGSTICO DE RETARDO MENTAL

A) Capacidad intelfectual general por debajo del promedio.

Un C.I. de 70 o inferior obtenido mediante dos pruebas de

inteligencia
administradas en forma individual.

B) Existencia de déficit o deterioros concurrentes en

la capacidad adaptativa en
areas como habilidades sociales y

responsabilidad personal, comunicacion,
habilidades para resolver problemas cotidianos,

independencia personal y
autosuficiencia.

C) Comienzo antes de los 18 afos.

NIVELES DE GRAVEDAD: Coeficiente intelectual (C.I.)

Leve de 50-55 a 70
Moderado de 35-40 a 5055
Grave de 20-25 a 35—40
Profundo

Por debajo de 20-25
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SE PROPONE EVALUAR PREVALENCIA DEL SINDROME DEL. CROMOSOMA
> FRAGIL DESDE UN PUNTO DE VISTA FENOTIPICO EN PACIENTES
INSTITUCIONALIZADOS CON DIAGNOSTICO DE RETARDO MENTAL Y SU CORRELACION
CON LOS HALLAZGOS CITOGENETICOS Y MOLECULARES, MEDIANTE UNA
INVESTIGACION CLINICA, BASADO EN ASPECTOS PATOGENICOS, EN UN ESTUDIO
TRANSVERSAL, ANALITICO Y DE MANIOBRA Y ESCRUTINIO.
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Metodo.

1)

2)

3)

4)

5)

De una poblacién de 123 pacientes con diagnéstico de Retardo Mental que
cumplan los criterios de inclusién, se aplicardn instrumentos para evaluar las

} propu en la CEDILA que, con el fin de obtener las caracteristicas
fenotipicas de estos pacientes, se han preparado, de acuerdo a las caracteristicas
que estadisticamente se han correlacionado con los hallazgos citogenéticos y se

consideran fuertemente sugestivas.

A los pacientes altamente sugestivos fenotipicamente, se les realizaran estudios
citogenéticos y moleculares y se observaran sus correlaciones.

Las técnicas diagnésticas se consideran especificas para ta mayoria de los casos,
con un alto grado de sensibilidad y un valor predictivo positivo.

Ordenamiento y preparacién de los datos obtenidos.

Andlisis y presentacion de resultados y conclusiones.
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Procedimiento.

PRIMERA PARTE:

1) Reclutamiento de pacientes que cumplieron criterios de inclusién. Se conjuntd una
poblacién de estudio de 123 pacientes. En esta etapa se usd la llamada “"Cédula de
datos generales®”, descrita mas adelante.

2) Aplicacion del formato llamado “"Valoracién Clinica¥. Este formato se conjunté a
partir de los datos mas significativos y representativos estadisticamente de las
"Escala Antropométrica™ y “Escala Neurolégica” descritas mas adelante.

3) Aplicacion de los instrumentos:

* Prueba de Maduracién de Vineland.

* Escala de Evaluacion de la Psicomotricidad en Prescolar.
* Prueba de Valoracién Forgus.

Los , tres instrumentos validados desde hace varios afios en la poblacién
mexicana se describen mas adelante.

Con la aplicacién de estos instrumentos se obtuvo, Edad Mental Equivalente,
Coeficiente Intelectual, Grado de Retardo Mental, 9 Areas de
Adaptacién/desadaptacién, Perfil Psicomotriz con 8 areas especificas, Rendimiento
Intelectual (Funciones Mentales Superiores) y Areas de Conflicto Conductual.

Estos tres instrumentos en conjunto cubren las “Escala Cognitiva™ y “Escala
Conductual®, y dan mediciones correlacionables con otros estudios y con lo que se
pretendia evaluar. En especial la Prueba de Maduracion Vineland ha sido usada por
muchos otros autores en la valoracién del Sindrome de X Fragil. Al mismo tiempo
se utilizé para validar los CRITERIOS DIAGNOSTICOS.



Sindifoirie de:

Procedimiento.

4) Con el fin de tener un marco de referencia basado en los estudios fenotipicos de
los autores revisados se formulé la llamada “CEDULA PARA DETECCION DE
SINDROME DE X FRAGIL POR CARACTERISTICAS FENOTIPICAS EN PACIENTES CON
RETARDO MENTAL". Se sustenta en patrones fenotipicos correlacionados con la
comprobacién del Sindrome por los hallazgos citogenéticos. Esta cédula consta de

4 escalas, las cuales ya se mencionaron.

5) La “Escala Neurolégica® se evalud mediante examen neurolégico asi como la

consignacion clinica de crisis convulsivas o crisis parciales.
6) Analisis de datos, planeacion de gréficas.

7) Presentacion de resulitados de la primera parte y formulacién de conclusiones

parciales.

8) Participaron en la aplicacién de los instrumentos cognitivos/conductuales, por lo
menos cua.tro Licenciados en Psicologia Clinica, integrantes del departamento de
Rehabilitaciéon del Hospital, apoyandose en informes tanto del personal de
rehabilitacién como de enfermeria, para la obtencion de los datos de los
pacientes, considerandose ambos los "cuidadores™ del paciente, con un grado de

confiabilidad alto por la cercania con ellos.

9) El formato "Valoracién Clinica® fué aplicado por el asesor tedrico de este trabajo,
por otro médico genetista adjunto a la jefatura del asesor tedrico y por quien

esto escribe. Las tres valoraciones se realizaron en forma independiente y sin que los
otros conocieran los resultados de los otros dos. Se tomaron en cuenta solo los
pacientes en los cuales hubo coincidencia de las tres valoraciones.
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Procedimiento.

hi 4

SEGUNDA PARTE:

1) Mediciones Antropométricas con el fin de completar Ia “Escala Antropométrica®.

Agrupar en percentilas. Correlacionar con percentiias de poblacién normal testigo

¥y con otras poblaciones de pacientes portadores del Sindrome de X fragil.

Se tendra que hacer mediciones craneofaciales y corporales, asi

evaluaciones de algunas caracteristicas clinicas patogénicas. Los instrumentos

incluyen Bascula con aditamento para

para la aplicacion de estas mediciones
Una cinta metalica o de material

medicion de talla en cms. y peso en kilos.

plastico, flexibe, con una escala con divisiones marcados en centimetros y

milimetros. Calibradores para mediciones de longitud tipo "vernier". Un calibrador
de pliegue de la piel de Lange. Un orquidémetro de Prader.

En caso de que un testiculo tenga un volumen mayor a 25 mil. el

ancho se medirdn con un calibrador deslizable y el volimen se
largo X anchoz. Todas las

por dos evaluadores

largo y el
calculara en base a la siguiente ecuacion: W/6 X
mediciones se haran en el lado izquierdo del paciente,
diferentes y capacitados, en diferente tiempo. Ninguno de los dos sabra los resultados
obtenidos por el otro. Se ha convenido Que para que el estudio tenga mayor validéz
las mediciones las realicen personal antropometrista fisico. Las mediciones se
haran en base a las técnicas estandarizadas presentadas por Weyner y Loure
(1969), Snyder y cois. (1977) y Farkas (1981). En caso de discrepancia mayor a

10% se bharan nuevas mediciones por un tercer evaluador calificado. Los
resultados se equipararan con los obtenidos en la poblacién general en mexicanos

de acuerdo a analisis estadisticos de la dependencia a cargo de antropometria

fisica del pais.
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Procedimiento.

2) Realizacién de estudios electroencefalograficos a cada paciente seleccionado con
el fin de completar la "Escala Neurolégica™.

3) ARealizacién de estudios citogenéticos y moleculares para confirmacion del
diagnéstico de Sindrome de X fragil.

4) Analisis de datos; planeacion de gradficas.

5) Presentacién de resultados de la primera y segunda partes y formulacién de
conclusiones definitivas.



Sindifotie de’;

Estadisticas.

ESTADISTICAS APLICADAS EN EL. ANALISIS DE LOS RESULTADOS.

1) Distribuciones de frecuencias.
2) Medidas de Tendencia central.

3) Medidas de correlacion.
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Recursos.

RECURSOS DISPONIBLES:

1)

2)

3)

a)

5)

6)

Disponibilidad de recursos operativos, instrumentos de medicién, material de

oficina, acceso a computadora para proceso de datos.

Acceso directo e irrestricto tanto a los expedientes como a los pacientes incluidos

en el protocolo e institucionalizados en el Hospital "Dr. Samuel Ramirez Moreno®.
Acceso a informacién antropométrica con fines de correlacion.

Personal altamente calificado para ja aplicacion de

instrumentos psicolégicos y
mediciones antropométricas.

Asesoria técnica, tedérica y metodolégica con un alto nivel

de especializacion y
experiencia.

Facilidades existentes para la realizacién de estudios moleculares en el Laboratorio
de estudios de Genética Humana del Centro Médico Nacional

"Siglo XXi® del
Instituto Mexicano del Seguro Social.



Protocolo para el estudio del

Paciente conmn Sindrome de X fragil.

.

Cédula de datos generales. PABELLON:
1.— Nombre: # Exp. Fecha:
2.— Edad: . Fecha de nacimiento:
3.— Lugar de nacimiento: Lugar de residencia:

4.- Grado de retardo Mental:

5.—- Otros diagndsticos Psiquiatricos:

6.— Otros diagndsticos Médicos:

7.- Fecha del ultimo estudio electroencefalografico y resultados:

8.— Antecedentes perinatales de importancia:

9.~ Antecedentes heredo-familiares de Importa"ci

10.—~ Contacto con familiares; fecha de'la’dltirﬁa'e_htrevista:

11.— Otros fa‘millares con retard6 mentarl’., gradb de parentesco yf'lln‘

12.— Otros diagndsticos Psiquiatricos en familiares:

13.— Anomalias hereditarias en familiares:

14.—~ Datos Psiquiatricos sobresalientes:

15.— ¢Ha presentado deterioro cognitivo?:




Pabellén: Exp.:

2. Mov. pseudocoreiforThnes (ext. lateral de jos dedos):

3.— Espejeo de movimientos complejos: .ccecmmeaiaacnininenenns

4. Macrorquidismo:

5. Piel gruesa: ....

6. Callosidades en las manos:

7. Tono muscular disminuido:.

8. Articulaciones hiperextensibles:
9. Mlembro superior proporcionalmente mas '

10. Manos y pies grandes:
11. Arco plantar mal formado:

12. Escoliosisx........

. Cara alargada:

1
2. Frente aita.

Distancia intercigomatica disminuida:
(Hipoplasia de la parte media)

Distancia intercantal aumentada:
(Puente nasal ancho)

Pabellones auriculares grandes:
Sin pliegues habituales en pabeliones auricular

7. Prognatismo:
Boca grande/labios gruesos:

9. Aumento en la arquedad del
10. Dientes apretados entre si:

paladar superior

j
{
i
|
;
g
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CcCaedula.

CEDULA PARA DETECCION DE SINDROME DE X FRAGIL POR
CARACTERISTICAS FENOTIPICAS EN PACIENTES CON RETARDO MENTAL

(R R Y L R R R e R R R Y e R R Y R S R R S R Y P P S Y]

ESCALA ANTROPOMETRICA

1I—CRANEOFACIALES:

MEDICIONES:
1.1. Circunferencia de la cabeza (cms):

1.2 Ancho del craneo (cms):

1.3 Altura de la cabeza (cms):
cefalico (Ancho del craneo entre alto de - la cabeza por 100)

1.4 fndice
1.5 Altura de la cara (cms):
inferior de la cara (mentén-nariz)(cms):

1.6 Altura
1.7 Didmetro frontal minimo (cms):
1.8 Didmetro bicigomatico (cms):
1.9 Didmetro bigonial (cms):
1.10 Distancia cantal interna (cms):
1.11. Distancia cantal externa (cms):

1.12 Ancho de la nariz (cms):
1.13 Alto de la nariz (cms):
1.14 Ancho de la oreja (cms):
1.15 Altura de la oreja (cms):

CLINICOS:
1.16 Ausencia de pliegues tipicos en la orejas:

1.17 Labios grandes y gruesos:
1.18 Distancia entre los dientes (apretados entre si):
1.19 Aumento en la curvedad del arco del paladar superior:
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CEDULA PARA DETECCION DE SINDROME DE X FRAGIL POR
CARACTERISTICAS FENOTIPICAS EN PACIENTES CON RETARDO MENTAL

IR R RS R R R R R R R Y 2 T

EsSscAaLa ANTROPOMETRICA

—CORPORALES :

MEDICIONES:

2.1 Peso (kg):

2.2 Talla (cms):

2.3 Altura del paciente sentado (cms):
2.4 Longitud del brazo (cms):

2.5 longitud Hombro—codo (cms):

2.6 Longitud codo—mufieca (cms):

2.7 Longitud Codo—panta de los dedos (cms):
2.8 longitud de la mano (cms):

2.9 Longitud del dedo medio (cms):
2.10 longitud de |la paima de la mano (cms):
2.11 Ancho de la mano (cms):

2.12 Ancho de la mufieca (cms):

2.13 Longitud rodilla—punta de la extremidad
2.14 Longitud del pie (cms):

2.15 Ancho del pie (cms):_

2.16 Ancho del tobillo (cms):

2.17 VOLWMEN TESTICULAR (ml):

CUINICOS:

2.18 Pliegue del triceps hiperextensible:




cCSdulaa.

CEDULA PARA DETECCION DE SINDROME DE X FRAGIL POR
CARACTERISTICAS FENOTIPICAS EN PACIENTES CON RETARDO MENTAL

ESCALA ANTROPOMETRICA

2.19 Aumento en grosor del pliegue subescapular:
2.20 Articulaciones con hiperextensibilidad:
2.21 Callosidades en las manos:

2.22 Callosidades en tos pies o codos:

2.23 Arco plantar mal formado:

2.24 Deformaciones en la columna vertebral (escoliosis):
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cedula.

CEDULA PARA DETECCION DE SINDROME DE X FRAGIL POR
CARACTERISTICAS FENOTIPICAS EN PACIENTES CON RETARDO MENTAL

. CRISIS CONVULSIVAS:

EsScAaLA NEUROLOGICA

- TONO MUSCULAR DISMINUIDO:

- INHABILIDAD PARA IMITAR MOVIMIENTOS COMPLEJOS DE LOS DEDOS:

MOVIMIENTOS PSEUDOCOREIFORMES (ALETEO DE LAS MANOS):

ALTERACIONES EN LA MARCHA POR INHABILIDAD:

CRISIS PARCIALES:

E.E.G. ANORMAL. ESPIGAS DE MEDIANO A ALTO VOLTAGE TEMPORALES UNI O

BILATERALES, O CENTRALES PUEDE SER MULTIFOCAL. PUEDE ESTAR EN AUSENCIA
DE CONVULSIONES.:
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CSdula.

CEDULA PARA DETECCION DE SINDROME DE X FRAGIL POR
CARACTERISTICAS FENOTIPICAS EN PACIENTES CON RETARDO MENTAL
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ESCALA COGNITIVA

1. C.I. Coeficiente intelectual:

2. Edad mental equivalente:

3. Grado de retardo mental:

4. Porcentaje de adaptacién social:

5. Porcentaje de adaptacién en autosuficiencia, ocupacion e instrumentacién:

6.— Porcentaje de capacidadlocomotriz;

7. Porcentaje de desarrollio de lenguaje:

8. Porcentaje de capacidad psicomotniz:

9. Nivel de funcionamiento intelectual:




Cédula.

CEDULA PARA DETECCION DE SINDROME DE X FRAGIL POR
CARACTERISTICAS FENOTIPICAS EN PACIENTES CON RETARDO MENTAL
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EScCcCAaAlLA CONDUCTUAL

Defensividad tactil (no permite el contacto fisico):

Movimientos estereotipados con o sin autismo:

Sacudir constante de las manos (no por corea):

4. Hiperactividad:

5. Deéficit de atencion:

Pobre o nulo contacto ocular (no por deficiencias

7. Morderse las manos:

8. Autismo:

Aislamiento social sin conductas autistas:

10. Agresividad:

11. Autoagresividad (excepto morderse las manos):

12. Impulsividad:

13. Tics (sobretodo faciales):

14. Conductas perseverantes:




INnstruMmentos.

ESCALA D E MADUREZ SOCIAL “"VINELAND?®"

La primera formulacién de la escala fué en 1935 y desde entonces se
ha wvenido actualizando y estandarizando. Estd basada en otras pruebas de
inteligencia, como 1a de Binet y por ello se puede hacer correspondencia entre el
C.S. (coeficiente social) y el C.I. (coeficiente intelectual). Evalua 9 areas de
adaptacion:

— Autoayuda generat.

— Autocayuda para comer.

— Autoayuda para vestirse.

— Propia dependencia.

— Habilidades ocupacionales.

— Habilidades locomotrices.

— Habilidades para comunicarse.

— Gilobalmente dan un cociente social.

Cada una de estas areas se evallda con sus propios reactivos, pero
conjuntamente con los de otras areas, reunidos en etapas por grado de dificultad.
Los reactivos estan disefiados para ser evaluados por el cuidador mas cercano del
paciente, quien ofrece basicamente la informacién al evaluador. Los reactivos estan
adaptados para ser evaluados por medio de actividades cotidianas. De acuerdo a las
habilidades del evaluado, va obteniendo puntaje maximo hasta que se encuentra con
una actividad que no puede realizar. Hasta este punto se contabiliza el PUNTAJE
BASE, el cual da una idea aproximada del grado de déficit. A partir de ese momento
el evaluado puede obtener puntajes diversos, desde el maximo (1), si realiza la
actividad, el medio (0.5) si lo intenta, lo esta aprendiendo, se le puede ensefiar o no
ha tenido la oportunidad de hacerlo pero lo haria, hasta el nulo (0), si no lo hace.



fNnstruMmentos.

La sumatoria del valor obtenido en los reactivos da una cifra que se
convierte en edad mental equivalente gracias a una tabla de valores estandarizados.
Con la edad mental equivalente y mediante la férmula:

CS = [(Eq)(3s5)/30]100
EcM

En donde:

CS = Cociente social.

Eq = Edad mental equivalente.
EcM = Edad mental en meses.

Para la evaluacién de Personas con Retardo Mental, se toma la edad
estandar de 204 meses, ya que si se tomara |la edad que cronologicamente tienen los

resultados serfan mucho mas bajos y no reflejarian realmente el cociente de

maduracién social. 204 meses es el término médio entre |la edad tope en la que se

dan aprendizajes basicos (168 meses) y el término de la mielinizacién cerebral, que
es a los 240 meses.

Cada &rea de la prueba de maduracidon “"Vineland™ se puede analizar
por separado.
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TEST DE MADUKACLON - o -

HOMBRE FECHA_
ANO MES DIA
T F.NAC.
- ANO MES DIA
EDAD
ANOs MESES DIAS
INFORMANTE

PUNTAJE BASE
PUNTOS ADICIONALES
PUNTUACION TOTAL
EDAD QUIVALENTE
COCIENTE SOCIAL

CAT. PUNT. ITEM o-I

[ -
APG. v e e-e
APG.cvoee

eceesesesl.— Grita, rile

eceacsesecee2.— Eguilibra la cabeza -.-..-.;.......--...
seesseeceaelde— Alcanza objetos gue estan a su alcance..
Siecceeccsassecesde— Tiende los brazos a personas familiares.

APG.vcoeacosccevseceseSa— Se rueda
APG.ceeee '

Trata de alcanzar objetos cercanos.
Se entretiene sin atenciédn ....
Se siente S0l0.ccccccccccces

[0 I

APG..ca0a®
APG.ceccaee

Trata de enderezars@........
“Habla imita sonidos".......

Ceacecoa

SHE. c v 0=«

«11- Bebe en taza o en vaso con ayudad..
122

Leceocoas

SHE. e ao-a-

GALCAcscecscesccscenscscsccscscscaccsansnsnsaseas
13- Toma objetos con el pulgar y el indice..
14- Demanda atencién especiale..c.a
15— Se pParad SOlO0ecceccescsscoccsccasca

Seeaces

SHE.....+

SHE. aeceaoasasen «16=-10 DAbEA.csccscaceccascanssncns

Cececovsvineiaeal?— Sigue instrucciones similares.



I-1g. .-

eesee18.~- Camina por el cuarto sSin ayudacecceececes
«e“ee19.- Hace marcas con 1la4pPizZ © Cray®fe.ceceeeee.

Lo-s
O.u.
APE.....
ABPL. L
o
APC...

©-220.~ MaSLicCa 1la COWiOAcecaaoaccacacnoans

;:.11-— Se quita los calcetines..
.....22.— Traslada Ob)etoOS.ceccecccccarsasncncces
eee23.~ Vence obstidculos sSimpleS..cccccecee

Oecaceld ee24.~ Busca o lleva objetos familiares...
APC. . . Bebe en taza o vaso sin ayuda..s...-.

APG. , . .3 Deja de usar la andadera...-...cecea.a-
APC. e e ma Juega CON OLroS NiNOSececsccacccaass
APC. . COmMO CON CUChAYXA.icsecoscecoscacese
- Anda por la casa o jardin........
APC. ‘ Discrimina lo que debe comer.....
. Usa nombres de objetos familiares
Sube escalera sin ayuda.acccesecoaeas

APC. . . ‘De3envuelve AUlCES.eeencsan
. Habla en frases cortas....a.

ITI-I1II1I
APG. . ‘ Pide gque lo lleven al banO....
Indica sus propios juegos.....
APVQ“i Se quita el abrigo o vestido..
APC. ... Coma con tenedOr..cesceeacscecsea
APC. . . . Consigue beber con ayuda.....e.

APV. / Se seca las MNOS.ccccencccacns
APG.... g Evita simples peligroS.e....-.
Se pone abrigo o vestido sin ayudd

Corta con cljetas...............

L aeie.43.2
Relata experiencias........-..f.-

Cececacoscasescseadd.~
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....45.— Bafa las escoluras EOL [WLABNO.w..

46.— Jucga coppuerativamsnty Al nAlvol ok KAl s saes
a47.— Abotona

A8, ~iyuda ¢n

APVaaoiaaisaanos

SU Vuutlido O ML Vecanvocsanasenoans -
Qecacacaas

PCQUENOS TIGBIACL S cvesoesossesesasssncns

AlGO PACH OLLORevevcssnsevsnsansssoncsans

laz mancd 241 2f\rIBccevna

somsmssvnasnas

Iv-=

AT S eecsocavcccrcccccnveesesSie— i

vale por =L Alsfed L6 ) 14774060050 eesrenrorrnns
ATV eanemesnececceiiccncseaSZon 58 1EVE LA CELD 5L FfMibesvrerocorooivoisrssrnres
TecesccsesnsecsmtcnonecocacSSan W2 A MALrLLIin SL5 SGL TUMEWY v vr v es st e
ATCaaa-. : e caSLe— LE WISEE = CaTmpniies U AZ L AN 3 Lot A s ss
Camaemen - v eZDam Lma 2Iziz T Zreyien SAELX CLLSe i v rew s i e rre
S =
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VILI-VITL

APGae cececeeeeab66.—- Dice la hora por cuartos de hOra..ccecesceces
«e67.—- Usa el cuchillo para COrtarecececcecacscces

APG. cecccscoe
«68.— NO cree en los Santos Reyes o el Coco.

Secenccnse

..69.'— Participa en jucecgos de pre-adolecentes
Se peina o cepilla el cabello..c.cecoa-

Sceeecccoea

APV.ececeoceeeaa0 .-

VIII-IX

Usa herramientas © utensilioS.ccecececcse

P & B
Hace faenas de la casa rutinariamente.

Occeaaces

Oceaa e 72—
Oeees «e73.~ Lee por su propia IN1CiAEiIVAcaceacaccseoaos
++749.— Se baha sSin AayuUdaA....ccccecsconccccccasssass

APV.ceacasa

-
-

OBSERVACIONES




INnstruMmentos.

ESCALA DE EVALUACION DE LA PSICOMOTRICIDAD EN PRESCOLAR

Esta escala que se recomienda aun para escolares, ha resultado
sumamente uatil en la evaluacién de la psicomotricidad en pacientes con retardo

mental y edades equivalentes mentales a prescolares.

Ha sido extensamente validada y estandarizada no solo en nuestro
pals, sino en muchas otras partes del mundo. Su aplicacién no requiere de técnicas
muy complicadas, ni de personal con alta capacitacion.

Se ha demostrado un alto indice de confiabilidad.

Evalda 8 areas de la psicomotricidad, los cuales pueden dar un puntaje global o ser
analizados individualmente:

- Locomocioén.
—Posiciones.

- Equiilibrio.

— Coordinacién de piernas.

— Coordinacién de brazos.

— Coordinacién de manos.

— Esquema corporal en si mismo.

— Esquema corporal en otros.



Tabla 1. Porcentajes de realizacion

— RS2 LSOy 5 Tl - .
TIENE DIFICULTAD| NO LO HACE
1. Camina sin dificultad ’ 100 - -
2. Camina hacia atrs 3 17 -
3. Camina de lado s8 8 34
4. Camina de puntillas < a6 . 64
S. Camina en Ifnea recta | : 11 81 8
6. Corre al 0 movirmi 78 23 2
7. Sube escaleras altcmando pics o4 6 -
8. Se mantiene en cuclillas 19 67 14
9. Se mantiene de rodillas 58 38 4
10. Se sienta con piemas cruzadas 92 6 2
11. Se mantiene sobre cl pic derecho 61 23 - 16
12. Se mantiene sobre cl pic izquierdo ol 27 12
13. Se mantiene en la tabla 73 2s 2
14. Anda sobre 1a tabla, altema pasos 56 40 4
15. Anda sobre lata* | adclante y atras A8 62 -
16. Se manucnecri’un pic, 0jos cerrados 30 46 14
17. Salta desde 40 cm. de altura a9 29 -2
18. Salta longitud de 35 a 60 cm. 6S 3s -
19. Salta cuerda a 25 cm. de altura 46 40 14
20. Salta diez veces con riumo 3 6S 4
21. Salta avanzando dicz veces 33 63 4
22. Salta hacia atrds cinco veces 21 46 13
23. Lanza la pelota a un metro 36 14 -
24. Coge la pelota con las dos manos 67 31 2
25. Bota la pelowa dos veces y 1a coge Ed 50 14
26. Bota la pelota mis de 4 veces |, 38 3 3
27. Coge la bolsita con una mano 67 . 6 27
28. Cona papel con tijcras (.1 n 4
29. Conta papel siguiendo una recta 10 67 23
30. Conta papel siguiendo una curva 6 63 31
31. Pucde atomillar una rosca XS 8 7
32. Toca con el pulgar los dedos doblados 88 : 10 2
33. Conoce manos, cabeza, picmas.. 100 - -
34, Muestra su mano derecha 46 k)| 23
35. Muestra su mano izquicrda s 3s 30
36. Toca picma derccha con mano derccha 30 27 43
37. Toca rodilla derecha con 1 mano izquicrda 21 15 64
38. En dibujo. seflala codo 938 2 -
39. En dibujo, sefiala mano derccha 2s 2 73
t 40. En dibujo. scfiala pic izquicrdo 9 - 81




"7 5. NORMAS INTERPRE'I’ATIVAS

Las puntuaci i id mc&nmumm“mhm.emm !
en nivel pek parindolas con la Tabla 2.
Tabla 2. Conversion de puntuaciones en niveles
4 AROS s ANOS 6 AROS
TA B C « A 8 C A | ] C
BUENO NORMAL BAJO | BUENO NCOTMAL  BAJO |BUENO NORMAL BAJO |

LOCOMOCION 12 8-11 o7 13-1e *w12 o8 14 10-13 9
POSICIONES s 34 0-2 6 3.5 0-2 - 56 o4
_EQUILIBRIO 9-12 5-8 o4 11-12 6-10 0-5 12 7-11 0-6
COORD. PIERNAS| 11-12 6-10 o-s 12 611 os | - 112 010
COORD. BRAZOS | 7-10 56 04 10 9 03 - s-10 o7
COORD. MANOS 710 ~ 36 0-2 10 59 o4 - s-10 o7
E.CORPORAL (1) | 7-10 36 o-2 10 39 02 10 49 o3

E. CORPORAL (2) 36 1-2 [} 56 14 [) 3 34 02

6. PERFIL PSICOMOTOR

Se incluye a continuacién un modelo de perfil que pucde resuliar dtil para casos individuales cn que ese pve-
ciso claborar un informe y también para establecer ¢l perfil medio de 1a clase. En este caso en cads apartado o

anotarfan en lugar de las puntuaciones individuaics las p ones dias obtenidas por la class.
Nombre y apellidos: Edad: Cures:
PUNTUACION | BUENO | NORMAL | BAJO .-
. OBTENIDA

LOCOMOCION 12
POSICIONES 4 /J
EQUILIBRIO 1t
COORD. PIERNAS : 12 . .
COORD. BRAZOS < '\'.\_J -
COORD. MANOS 4 !
E. CORPORAL (1) 3
E. CORPORAL (2) o

|
b
|

Obecrvaciones:
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VALORACION FORGUS

Este es un instrumento que tiene muchos afios de haber sido validado
y estandarizado..para la poblacién mexicana.
personas con deficiencia mental.

Esta disefiado especificamente para
Evalda a través de pruebas sencillas y de la
observaciéon del cuidador, indirectamente dos areas:

FORGUS |.— Evalia el desempefio intelectual o sea las funciones mentales superiores.
Utiliza los siguientes parametros para este fin.
I. Repertorios basicos: Atencién visual.
Atencién auditiva.
Imitacion.

Seguimiento de instrucciones.
. Comprension.
IIl. Retencién y memoria.

IV. Pensamiento.

V. Funciones mentales superiores: Conciencia de espacio.
tdentificacién personal.
Concepto temporal.

Da 5 niveles de rendimiento intelectual (Forgus §):
—Superior.

—Superior a término médio.

—~-Término medio.

—Basico.
—Deficiente.
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INmnstrarnmMmeaentos.

La segunda parte de la valoracién Forgus (forgus N) detecta dreas
del comportamiento que de acuerdo al puntaje que alcancen puede ser normal, tener
un punto pico o ser considerado ya como area de conflicto.

Los trastormnos del comportamiento o conductuales que evalda el

Forgus il son los siguientes:
: Inatencioén.

* Autoestimulacidn.

* Autoagresion.

= Agresividad.

- Hiperactivl?ad.

* Trastormos del estado de Animo.

* Rasgos autistas.
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Resultados.

Se estudiaron 123 pacientes de entre 18 y 75 afios. La edad con mayor
frecuencia ase encontré entre los 20 y 30 afios (35% del total). Todos cumplieron los
criterios diagnésticos. Estos fueron los porcentajes segin el nivel de gravedad:

Nivel de gravedad

Frecuencia Porcentaje
Moderado 32 26%
Grave 34 28%
Profundo 57 46%

Los diagndsticos con

los que se encontré asociacion en la muestra
total del pacientes son los siguientes:

DIAGNOSTICOS ASOCIADOS Frecuencia Porcentaje.
Epilepsia generalizada 40 33%

Sx orgdnico c. alucinatorio 26 21%
Esquizofrénia a%
Autismo 40 33a%

Crisis parciales

8

Solo retardo mental 44 36%
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Resultados.

TABLA QUE MUESTRA LAS CARACTERISTICAS PRINCIPALES DE LOS
PACIENTES ALTAMENTE SUGESTIVOS CLINICAMENTE DE SER PORTADORES.
Grado = de Retardo Mental.

# = nGmero asignado. -

E.M.= Edad Mental.

Edad

EM. Grado RM. Forgus |
1 (BC.AM) 48 8 Moderado Superior
2 (BSJ) 44 2.8 Profundo Deficiente.
3 (DA) as 2.5 Profundo Deficiente
4 (DF) 24 1.9 Profundo Deficiente
s (DP) 26 19 Profundo Deficiente
6 (FGR) 75 7.3 Moderado Término med.
7 (FSR) 39 3.8 Grave Basico
8 (HSR) 48 5.1 Moderado Térm. medio
9 (JSR) 53 4.7 Moderado Sup. T. Med.
10 (LQA) 48 3.0 Grave Térm. medio
11 (OVJIC) 19 1.5 Profundo Deficiente
12 (ODVM) 27 2.7 Grave Deficiente
13 (ROJY) 37 2.3 Profundo Basico
14 (SPS) 53 7.3 Moderado Superior
15 (SM) 34 4.8 Moderado Basico.
ESCALA FORGUS ! (Rendimiento intelectual):
- Superior. — Basico.

— Superior a término medio.

= g§gnife medio.

— Deficiente.



Resultados.

DIAGNOSTICOS CON _LOS CUALES SE _ENCONTRO _ASOCIACION

EN LOS_ PACIENTES
SUGESTIVOS CLINICAMENTE

Diagnésticos Asociados Naomero de pacientes

Porcentaje
Epilepsia generalizada 2 13.3%
Epilepsia Parcial 2 13.3%
Sindrome organicos alucinatorios 2 13.3%
‘Estrabismo 2 13.3%
Trastornos esquizofreniformes 1 7%

Solo Retardo Mental 6 40%

Los pacientes presentaron solo tres niveles de gravedad o grado de
retardo mental; a continuacion se muestran los porcentajes de estos nivies:

Nivel de gravedad

Porcentaje
Profundo 40%
Grave 20%
Moderado 40%

Leve —_—
Limitrofe

En las siguientes paginas se muestran los hallazgos clinicos mas
representativos y significativos que se buscan en el paciente en el cthal se sospecha
el sindrome. Se indica el

numero de pacientes que presentan el
porcentaje de éstos.

hallazgo y el
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Reasultadcdos.

HALLAZGOS CLINICOS

HAUAZGO » %
Alteraciones en la marcha ] 80%
Movimientos coreiformes 2 13.3%
Macrorquidismo - 8 40%
Piel gruesa 8 40%
Callosidades 6 40%
Tono muscular disminuido 2 13.3%
Articulaciones hiperextensibles 2 13.3%
Miembro superior proporcionalmente mas largo 4 26.7%
Manos y pies grandes -] 53.3%
Arco plantar mal formado 4 26.7%
Escoliosis 7 46.7%
Cara alargada . 14 93.3%
Frente alta 12 80%
Distancia intercigomatica disminuida 1 73.3%
Distancia intercantal aumentada 13 86.7%
Pabelliones auriculares grandes 13 86.7%
Ausencia de pliegues habituales en las orejas 7 48.7%
Prognatiamo 8 53.3%
Boca grande/labios gruesos 8 53.3%
Aumento en la arquedad del paladar superior 13 86.7%
Dientes apretados entre si s a33.3%

En la pAgina siguiente se muestran los porcentajes de adaptacién en las
Areas mAas importantes evaluadas por la mayoria de los autores. Esta tabla sirve de
base para las grificas que se muestran mas adelante. La columna extrema izquierda
indica el numero asignado de cada paciente, el cual esta indicado en las graficas.
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Resultados.

PERFIL COGNITIVO

#/Grado A/O LENG. LOC. SOC. P.MOTRIC.
2/pP 4% 25% e8T% 19% XK 43%
3/pP 83% 13% 87% 19% 3

4/P . 4T% 25% 44% o 21%

s/P 47% 25% 67% 19% 31%

10/P 85% 83% 8% 38% 42%

18/P 48% 25% 78% 25% 6%

12/P 64% 3s% 56% 25% 42%

13/P 53% 38% 56% 568% 42%

7/G 75% 38% 67% B1% 52%

8/G R 91% 83% 22% 50% 47%

9/G T4% 295% 89% 19% 42%

15/G 290% a85% 85% 50% 52%

1/M 97T% 100% 100% 294% 83%

8/M o92% 4% B84% 75% 80%

14/M as% 100% 100% 88% 78%

#.— Numero de paciente asignado.

Grado.— Grado de retardo mental.

A/O.— Capacidad de autosuficiencia y ocupacién.
LENG.— Capacidad de lenguaje.

LOC.— Capacidad locomotniz.

SOC.— Capacidad de Socializacion.

P.MOTRIC. Capacidad psicomotriz.
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Resultados.

PERFIL CONDUCTUAL

Hallazgo b Porcentaje.
Autismo 80%
Agresividad ' 53%
Hiperactividad a0%
Aislamiento social no autistico N 47% :
Estereotipias motoras 60%
trritabilidad . 3 80%
fhatencidén 47%
Autoestimulacion 40%
Autoagresividad 20%

27%

tnestabilidad afectiva

T Esta tabla muestra las alteraciones conductuales mas frecuentemente observadas
en fos pacientes con ef sindrome de X fragit . Estas alteraciones las presentaron el
grupo de estudio o sea, los pacientes sugestivos, en los porcentajes arriba indicados.
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Sindrome-de-X fragil.

Discucidm.

Los bhallazgos clinicos que con mayor consistencia se mencionan en los
distancia intercantal

estudios previos revisados son los siguientesa: Macrorquidismo;
aumentada; cara larga y estrecha; orejas prominentes; orejas grandes; aumento en la

arquedad del paladar superior y callosidades.

Entre los hallazgos conductuales con mayor frecuencia reportados estan ia
hiperactividad y la evitacion del contacto ocular. Algunos otros autores mencionan las

alteraciones en el lenguaje como altamente sugestivas del sindrome. El sindrome mas
£n nuestro estudio la evitacién del contacto

frecuentemente relacionado es el autismo.
ocufar solo lo encontramos en 40% y la hiperactividad en un 60%. En cambio et

autismo (o encontramos en un BO% de los pacientes sugestivos de ser portadores.

Enseqguida se muestra una comparacion porcentual entre un estudio hecho en
New York en 1992 (8) en relacidén con tos hallazgos clinicos de nuestro estudio:

Hallngo c!inico N.Y. H.S.R.M.
Macroarquidismo 20% A40%
Distancia intercantal aumentada 70% 88.7%
Cara larga y estrecha a0% 293.3%
Orejas prominentes 5% 86.7%
Aumento en la arquedad del paladar superior 80% B86.7%
Hiperactividad 50% 80%
Orejas grandes 85% 87%
Evitacion del contacto ocular 40% 40%
30% 40%

Callasidades




Discucidon.

La prevalencia que se encontré6 en nuestro estudio se encuentra dentro
de lo esperado. Esta prevalencia tiene mayor similitud con las cifras obtenidas en

Espafia y es ligeramente superior a las cifras estadounidenses.

A continuacién se
muestra éstas similitudes:

ESTUDIO PORCENTAJE OBTENIDO.

Espafia (1992):
127 pacientes con antecedentes
familiares de retardo mental.

27.6%

Espafia (1992):
362 pacientes con Retardo mental

Rastreo fenotipico y corroboracidn 12.1%
citogenética.

New York (1992):
120 Pacientes con retardo mental

Rastreo fenotipico y corroboracién 5%
citogenética.

New York (1992):
489 Pacientes con retardo mental

Rastreo fenotipico y corroboracién 9%
citogenética.

México (1994):

123 pacientes con retardo mental
Rastreo fenotipico.

i 12.2%
(H.P.S.AM.)




. ) oEsE
SAUR BE LA wisugrecs

Discucidnmn.

Las cifras que los autores revisados han encontrado en relacién a los
porcentajes por nivel de gravedad nos muestran que las muestras se encuentran
mayormente distribuidas entre fos niveles mas bajos, o sea el profundo, el grave y el
moderado. No se reporta predominio de un grupo sobre otro de éstos tres. En nuestro
estudio se encontré que [a muestra se dsitribuyd tambien predominantemente entre los
tres niveles mencionados. En la poblacién total de pacientes (123) predominé el nivel
profundo. En los pacientes sugestivos el grupo que mostré menor frecuencia es el de
nivel grave. A continuacién se hace una comparacion entre las cifras espafiolas con
fas que obtuvimos; esta comparacién la hacemos arbitrariamente sesgada, ya que los
porcentajes espafioles son de pacientes con antecedentes familiares de retardo
mental. Sin embargo puede ser Gtil, ya que sospechamos que en nuestra muestra se
encuentra una frecuencia alta de pacientes con antecedentes familiares de R.M. (lo

cual no conoceremos con certeza).

Nivel Espanfna HP.S.RM.
Profundo . 32% 40%
Grave as% 20%
Moderado 19% 40%
Leve 11% —_
Limitrofe 3% —_—

En la muestra de Espafia esperariamos encontrar mayor_porcentaje de
pPacientes con nivel profundo, ya que de generacién en generacion el sindrome va
presentando mayor grado de afectacién, por (o general. En nuestra muestra los
pacientes con nivel profundo tienen mayor porcentaje. Esto puede deberse a que se

trata de pacientes institucionalizados.



Discucidn.

Analizando los diagndsticos asociados, hay sobretodo un diagnéstico con

se ha encontrado tanto mayor frecuencia como rasgos mas marcados:el
autismo. Se comparan tambien otros diagndsticos:

el cual

Diagnéstico Muestra total

Pac. sugestivos
Epilepsia generalizada 33% 13.3%
Epilepsia parcial a% 13.3%
Sindrome organico alucinatorio 21% 13.3%
Trastorno esquizofreniforme a% 7%

Autismo 33% 40%
Solo retardo mental 36% 26%

Deducimos que en la poblacion estudiada las frecuencias de autismo son
los pacientes sugestivos. Habria que analizar mas detalladamente si hay
rasgos mas marcados tambien. Aunque no se muestran los perfiles conductuales de ia

muestra total, la dnica diferencia importante encontrada es en relacién a autismo, que

mayores en

al parecer es mas frecuente en los pacientes sugestivos. La hiperactividad se observa
con un porcentaje ligeramente mayor en fos sugestivos.

El perfil cognitivo en pacientes con retardo mental profundo da curvas
uniformemente concordantes y que reflejan que los pacientes cuentan con el perfil
cognitivo referido por otros autores. En los pacientes con retardo mental grave hubo
una discordancia muy

importante en las curvas individuales de los pacientes;
encontré similitud ni

correfacionabilidad con
descritos en el sindrome de X fragil.

no se
fas curvas de perfiles clasicamente
Las curvas de los pacientes con retardo mental
moderado reflejan los niveles fenotipicamente descritos en este nivel de gravedad, por
o que se consideran fenotipicamente sugestivos.
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Discucidn.

Se realizaron curvas testigo tomando 15 pacientes al azar de la muestra

en la misma proporcién de niveles de graveda que la muestra sugestiva del
sindrome. A continusacién se describe el PERFIL COGNITIVO TESTIGO:

total,

#/Grado A/O LENG. Loc. soc. P.MOTRIC.
P/1 43% 25% 56% o 16%
P/2 37T% 25% 44% o 32%
P/3 e2% 13% 48% 13% 3IT%
P/4 83% a44% 73% 31% 37%
P/S 83% 3a% 78% 38% 52%
P/e 76% 5% 8% 38% 31%
P/7 * 53% 44% 78% 25% 52%
P/8 56% 38% 56% 38% 11%
G/9 B81% 75% 8% 44% T 42%
G/10 80% 50% 8% S0% 73%
G/11 85% 56% 73% 50% 52%
G/12 86% 89% 100% 75% 20%
M/13 20% 100% 100% B81% 78%
M/14 84% 78% 78% 38% 80%
M/15 | 88% 81% 73% 63%

73%
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Discucidn.

Al comparar las curvas de los pacientes sugestivos y las curvas testigo
nNos encontramos coit cuwvas muy similares, sobretodo en los pacientes con retardo
mental profundo y moderado. Si tomamos las curvas sugestivas como indicativas del
pertil fenotipico cognitivo, notamos que las diferencias son de grado mas que de
forma, lo cual coincide con (o referido en relacién a que en los pacientes con retardo
mental mas sindrome de X fragil se presentan los mismos deficits, pero con mayor
acentuacién en ciertas areas. habria que tomar poblaciones comparativas mas
homogéneas para evitar el sesgo que representa el deterioro por el edad.

En cuanto a los hallazgos clinicos hubo discordancia con otros autores
en un punto: el macrorquidismo; los otros parametros se asemejan en porcentaje.
Los porcentajes encontrados son significativos como indices de sugestibilidad alta.
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Conclusiones.

La hipé6 de trabajo se confirmé parcialmente al menos y en tanto se hacen los
estudios citogenéticos.

Se encontraron concordancias y discordancias con estudios previos, lo cual no es
definitivo mientras no se expanda el estudio y abarque poblaciones mayores, mas

homogéneas y con mayor cobertura familiar.

Los primeros datos encontrados sugieren la universalidad del sindrome y sus

caorrelaciones.

Los resultados iniciales indican que los instrumentos y formatos usados son
sensibles y confiables.

La obtencién de una muestra sugestiva por caracteristicas clinicas, cognitivas y

~conductuales, ofrece espectativas altas en relacién a que se puedan hacer rastreos

masivos.

La realizacién de esta etapa del proceso diagnéstico del sindrome de X fragil nos
muestra que este proceso se puede efectuar escalonadamente, iniciando el estudio
de nuevas poblaciones incluso antes de haber concluido el proceso de otras

poblaciones.
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