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A cercamiento diagndstico y asesoramiento genético
en el retraso mental

J.I. Lao-Villaddniga

DIAGNOSISAND GENETIC COUNSELLING IN MENTAL RETARDATION

Summary. An accurate diagnosis of a mentally retarded patient isa crucial step to design a successful treatment. The effects of
genetic and environmental influences have to be clarified in the etiological approach. For that reason, we have to record a more
appropiate family information, detailed prenatal, birth and postnatal patient history, and performa thorough clinical examina-
tion to check for associated major and minor malformations. One of the major question to beresolved when faced with a mentally
retarded patient iswhether the diseaseisgenetically or environmentally deter mined. The main purpose of this paper isto describe
ageneral methodol ogy weapplyingenetic counselling of mental retar dationincluding diagnosis, riskseval uationand psychol ogical
steps that we have to consider when we inform family members at risk. [REV NEUROL 2001; 33 (Supl 1): S1-6]
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INTRODUCCION

Existen variasrazones paraapoyar €l valor trascendental que
tieneel llegar al diagnosticoetiol 6gicoexactoconrespectoal os
casos deretraso mental que se nos presenten. Dentro de estas
razones tenemos la de poder informar alos padres acercadel
riesgoderei ncidenciaexactoquepuedatener esteproblemaensu
futuradescendencia, ofreci éndol esundiagnésticoprenatal cuan-
doésteseaposible; unainiciativapropiadel asesoramientogené-
ticoqueestamosobligadosabrindar noséloalospadres, sino
tambiénatodomiembrodelafamiliaquelorequiera.

Enel acercamientodiagnésticoal retrasomental, debemos,
como primer pasodel compl ejoprocesodeasesoramientogené-
tico, ubicar cadacaso enunadelasdosgrandescategoriasprima-
rias. 1.Retrasomental cuyacausaresideenfactoresdependien-
tesdel ambiente,y 2. Retraso mental de causagenética. Para
definir aln masnuestro caso podemossubdividirloenretraso
mental intensoy retraso mental moderado, dependiendodela
gravedad. Enestesentido, debemostener presentequemasdela
mitad delos casosderetraso mental intenso tienen unacausa
genéticademostrable, cuyaherenciapuedeestar ligadaal cromo-
soma X lamayoriadelasveces.

Unavez esclarecidas|as bases eti opatogéni casde nuestro
caso, debemossaber transmitir deformaclaralainformacionala
familia, eval uandoentodomomentolapredi sposicidnpsicol 6gi-
cadelamismaparaaceptarla. Enel presenteescrito sepretende
realizar unrecorrido por cadauno delos pasosdel proceso de
asesorami ento genético, poniendodemanifiestoaquell osdeta-
Ilesquedebemosprecisar alahoradeabordar el problemay tratar
asi dequenuestrainformaci 6n seaaceptadaeinterpretadadela
mejor maneraposiblepor cadafamilia.

El asesoramientogenéticoesunprocesoespeci al decomuni-
caciénmedianteel cual lospaci entesol osfamiliaresquepresen-
tenriesgo de padecer unaenfermedad deetiol ogiagenéticao
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ambiental sonadvertidosdel curso, lasconsecuenciasy del pro-
ndstico delaenfermedad; delaposibilidad dedesarrollarlao
transmitirlay delasviaspor | ascual eséstapuedeprevenirse, asi
comodelasopcionesquefacilitan suprevencion.
L osaspectosfundamental es que componen el asesoramiento
genético son:

— Eldiagndsticopreciso

— Laestimaciondel riesgo

— Apoyopsicol 6gicoy asesoramiento.

El apoyopsicol 6gicoy lasmedidasdeprevenci dnsonpremisas
i ndi spensabl esparagarantizar el beneficiodel asesoramiento. Del
éxitodel primer punto, el establ ecimientodel diagndstico, depende
lacalidady efectividaddetodoel proceso. Estalabor esalinmas
importantecuandonosenfrentamosaenfermedadesdetantahete-
rogenei dad etiol 6gicacomoesel casodel retrasomental [1,2].

Encontramosretraso mental entresdecada100 individuos
delapoblaciongeneral (del 2,5al 3%),independientementedel
origenétnicoy del nivel social oecondmicodeprocedencia. Se
estimaqueconesteproblemapuedeconvivirunadecadalO fa-
miliasdel planeta, |as cual es deben enfrentarse alas enormes
dificultades que les acarreano sélo ae€llas, sinotambién ala
sociedadengeneral [3].

Debidoalamencionadaheterogeneidad causal del problema,
guecomplicael establecimientodeundiagndstico etiol 6gico
correcto, encadacaso quepresenteretraso mental debeseguirse
unametodol ogiadeandlisismuy bienestructuradagueayudea
|aorientaci 6n diagndsticamésacertada. Enestesentido, laanam-
nesisy el examenfisicominucioso, asi comolaconfecciondel
arbol geneal 6gi codetallado sonrequisitosindi spensablesque
aseguranel éxitodel proceso.

ESTABLECIMIENTODEL DIAGNOSTICO
Y ASESORAMIENTO GENETICO

El primer pasoen el asesorami entogenéticoestaenllegaral diag-
nostico probabledel caso. Dadalacomplgjidad del proceso, éste
debeser realizadopor unprofesional conlasuficientepreparacion
académicay experimental quel epermitaabordarl oconseguridad.
Por reglageneral, enlaconfeccidondelahistoriaclinicadel
casosesuelendetallarlossiguientesapartados:
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Historiafamiliar
Setratadeel aborar €l arbol geneal 6gicolomasexhaustivoposi-

ble, prestando particul ar interésenlossiguientesdatos:
— Historiadeabortosespontaneosseguidos(tresomas) durante

el primer trimestredeembarazo, tantoenlamadrecomoen
familiarestanto maternoscomo paternos.
Antecedentesdemortinatospreviossin causaaparente, tanto
hijosdelamadredenuestro casopr obanduscomoenfami-
liarespaternosy maternos.

Historiadefallo ovarico con menopausiaprematuraen la
madrey entresusfamiliaresfemeninos.
Antecedentesderetrasomental enlafamilia.
Caracteristicasfisicasofenotipicasllamativasqueserepitan
enlafamilia.

Historiadeconsanguinidad.

Historiadel embarazo

Edad delamadredurantelagestacion.
Estadoendocrino-metabdlicodelamadreduranteel embarazo.
Habitostdxicos(tabaguismo, al cohol, drogas).
Afeccionessufridasduranteel primer trimestre.

M edicaciéningeridaduranteel primer trimestre(indicacion,
posologia, duraciéndel tratamiento conrespectodel tiempo
degestacion).
Historiadecrecimientointrauterinoretardado.
Anomaliasecogréficasevidenciadasduranteel periodofetal
(antropometriafetal, alteracionesen 6érganosfetal es, canti-
dad deliquidoamnidtico, anatomiadel osvasosdel cordén
umbilical,anomaliasenlamotilidadfetal).

Datosperinatales

Edad gestacional al momentodel parto.

Talla, peso, perimetrocefalicoy abdominal, puntuacion Apgar.
¢Seconstataronsignosdesufrimientofetal ?

Tipodeparto: eutdcico (normal) odistdcico (anormal).
Utilizaciondefércepsuotrainstrumentaci on obstétrica.
¢Necesitoreanimaciony utilizaciondeoxigeno?
Seconstatéicteroal nacer?

Indagar sobretonomusculary reflgjos.

Historiadel caso
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Desarrollopsicomotor cronol 6gi co.

Corroborar quecumpleloscriteriosestabl ecidospor laAso-

ciacion AmericanadeRetrasoMental paracatal ogarlocomo

tal. Dichoscriteriossonlossiguientes: 1. Funcionamiento

intel ectual consi derablementepor debajodel promediodela

poblaciéngeneral; 2.Funcionamientodeadaptabilidady de

conductaconsiderablementepor debajodel promediodela

poblaciéngeneral,y 3.Iniciode retrasoantesdel os18afios.
Estosignificaqueunapersonacondiagndsticoderetraso

mental tieneun| Q por debajode 70y ademaslimitacionesen,

por lomenos, dosdel assiguienteshabilidadesdeconducta

adaptativa:

— Comunicacién.

— Cuidadodesi mismo.

— Vidahogarefia.

— Habilidadessociales.

— Desenvolvimientoenlacomunidad.

— Capacidad deautodeterminacion.

— Saludy seguridad.

— Funcionamientoacadémico.

— Actividadesdetiempolibre.

— Trabgjo.

Eval uacionevol utivadel apsicomotricidad.

Enfermedadespadeci daseintervencionesterapéuticasprevias.

I nterrogatoriocronol 6gi cominuci osodesintomaspor apara-

tos(respiratorio, cardiovascul ar, digestivo, hemolinfopoyético,
locomotor, neurol 6gicoincluyendodrganosdel ossentidos).

Examenfisicogenera,regional y poraparatos. unretrasomental

decausagenéticaesmuy probableenun pacienteque, ademés
del retrasomental, tengaanomaliasenlaconformaciény dis-
tribucioncraneofacial (conespecial interésal terciomediofa
cial), ensusextremidades(especial interésdedosde manosy
piesy patréndermatoglifico) y anomaliasenlosgenitales[4].

— Examenaudiol égico (otorrinolaringol égicoengeneral) y
el examenoftalmol dgicoincluyendofondodeojo.

— Esmuyimportantetener encuentalaedaddel pacienteen
el momento del examen fisicoinicial y establecer una
evoluciéncronol 6gicadedichossignosy sintomasyaque
comopartedeunsindromeestablecidotiendenateneruna
historiaprevisibleseginsetratedeunaentidaduotra.

— Resultanenormementeltileslasfotosy lasfilmacionesque
plasmendiversasetapasevol utivasdel desarrollodel nifio.

Datosradiol 6gicos(suel eresultar deutilidad enal gunosca-
sosestabl ecer unacorrelacion entrelaedad cronol 6gicay
edad 6sea).

Datosanaliticos(hematol 6gi cos, bioquimicos, hormonal es,
inmunol 6gicos).

— Datosdeneuroimagen estaticay dinamica.

Conlacorrectainterpretaci 6ndetodoloanterior estaremosen
condicionesdeubi car nuestrocasoderetrasomental enunadelas
siguientescategorias:

— Retrasomental primario o secundario causado por defectos

prenatal es. Entrel osdecausaprimariasehallanloscausados
por alteracionesenlapropiaembriogénesisdel sistemanervio-
socentral (SNC) como, por ejemplo,lamicrocefalia, lahidro-
cefaliay losdefectosdecierredel tubo neural [5]. Entrelos
retrasosdecausasecundariadebemosdescartar lapresenciade
malformacionescongénitasenestructurasquenopertenecenal

SNCperogquesecundariamenteinfluyerondemaneranegativa
enlamorfogénesisdel cerebro[6]. Enambossubgruposhay
guedescartar lapresenciadecromosomopatias| 7].

Retraso mental causado por agresionesperinatal esal tejido
cerebral. Entrelascausasatener presentesen estegrupote-
nemosalasmetabdlicas, |asderivadasdel traumaperinatal y

lasinfecciosas. Paragjemplificar podemosmencionar al quer-
nictero, hipoglicemianeonatal aguda, hemorragiaintracere-
bral, hipoxiaperinatal y lasmeningoencefalitis[8-11].

El retrasomental debidoaal teracionesdeapariciénposnatal

tardia, sedescribeen pacientesqueresultaron normalesal

nacer, pero quetras un periodo variable en el que habian
presentadoundesarrollonormal, comienzanamanifestar un
deterioroprogresivoensusfunciones. Aqui podemosencon-
trar ungrangrupo cuyaetiologiaradi caenfactoresdepen-
dientesdel ambiente(traumas, meningitis, encefalitis, hipo-
natremia, intoxicaciones, hipoglicemiagrave, hipoxiaaguda
y otrogrupodecausagenéti carepresentado por diversoserro-
resinnatosdel metabolismo (encefal opatiasdebidasadefec-
tosenziméti cosen el metabolismodel osaminoacidos, carbo-
hidratos, cidoUrico, mucopolisacaridosy lipidos) [12,13].

— Problemasdeaparicionaunaedadindeterminada: aquiin-
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cluiremosal ospacientesconretraso mental queno podemos
catal ogar enningunadel astresanteriores, peroquepresentan
un marcado retraso en su desarrollo psicomotor. Estos pa-
cientessuelen presentar sintomasy signosqueevidencian
otrasdisfuncionesneurol 6gicastal escomolaespasticidad,
hipotonia, convulsionesy comportamientosaberrantes[14].
— Dentrodel osfenotiposclinicosquepuedenincluirseenvarias
delascategoriasanteriores, consideramosaguelloscasoscon
sintomatol ogiadeapariciénprenata y posnatal tantotemprana
comotardia Enestegruposue enversel oscasoscuyaetiol ogia
seencuentraenunainfeccionprenatal (rubéola, citomegal ovi-
rus, toxoplasmosis) oenundefectohormonal congénito(hipo-
tiroi dismocongénito). Actual mente, graciasal osprogramasde
deteccidnprecozdd hipotiroidismocongénitoy al tratamiento
hormonal sustitutivo, estoscasoscas esténerradicados[15-18].
L ascategoriasmencionadasayudanaubicar nuestrocaso
ydefinirsi €l retrasomental podriadeberseacausaspresentes
en el ambienteo adefectosgenéticos. A ef ectospracticos,
podemossospechar unacausagenéti cacuando secumpl eal
menosunodelossiguientescriterios:

— Exposicionaunagenteteratogénicoenel periodocom-
prendidodesdel asdossemanasanterioresalaconcepcion
y €l primer trimestredel embarazo.

— Existenciadehistoriafamiliar positivapararetrasomen-
tal, infertilidad primaria, abortosespontaneosrecurrentes
ymuerteneonatal .

— Aparicionprenatal y/opostnatal dealteracionesenlaan-
tropometria, incluyendomorfometriafacial (terciomedio
delacara, fisuraspal pebral es, di stanciainterpupilar, mor-
fologiay disposicidondelasorejas) y genital, ademéasdelas
extremi dadesprestando atenciGnamanosy pies.

LA ESTIMACION DEL RIESGO

Paracual quier enfermedad genéticad riesgopuedeconsiderarseasi:
— Bagjo: si esmenor del 5%
— Alto: si estaentreel 25y el 50%
— Moderado: cuando seamayor del 5%y menor del 50%.

Ubicaremosnuestro caso etiol 6gi camente, pudiendo preci sar €l
riesgo en cual quieradel ossiguientesgrupos:

Riesgoempirico

Esel riesgo queseestablececon baseendatosobservadosy enel
comportamientoespecificoparacadadefecto. Eslaformadeestable-
cer €l riesgoenenfermedadesquenosonni monogéni casni cromo-
sdmicas. Enlos casosde retraso mental no relacionados con un
sindrome, el riesgo seestablecedeestaformapor loqueempirica

mentesehaacordadoqued riesgoentrel oshermanosdeunpaciente
varénconretrasomental gravefluctlaentree 3,5%y el 14%[19].

Riesgomendeliano

Setratade un riesgo tedrico que esta muy bien establecido de
acuerdoconcadapatrondetransmisidndecaractereshereditarios.
Si el patrondeherenciaesconcluyente, puedeestabl ecerseeste
riesgo apartir delasproporcionesmendelianas, aunquealn no
tengamosel diagnosti codefinitivo. Enrel aciénconcadapatron
mendelianodetransmisi Gnexistenlassi guientesmodalidades:

Patr 6ndeher enciaautosémicodominante
Estenoesprecisamenteel mododeherenciaméassimple, yaqueen
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|aprécticaseconfrontanlosproblemasmésdificilesquepueden
enmascarar el verdaderopatrén deherenciacomo, por g emplo, la
edadavanzadadelaapariciondel retraso, lapenetrancia, laexpresi-
vidadvariable, lasnuevasmutaci onesy otrosfactoresoinfluencias
modificadoras. El riesgodeestemododeherenciaesalto(50%) en
|adescendenciadepersonasheteroci géti casafectadas[ 20-24].

Patr 6ndeher enciaautosdmicorecesivo

Suprincipal dificultadradicaenestabl ecer queseaésteel modode
herenciaobservado en unafamiliaen particular, yaque por 1o
general sondetectadospor laapariciéndeuncasoai sladoconmuy
pocainformaci6n genéticaque nosayude aaclararlo del todo.
Desdeel puntodevistapréctico, lagranmayoriadel oscasosque
nosencontramoscon estepatrén hereditariosuelenser hijosde
padressanos—aungueportadoresheteroci géticosoposeedoresdel
genmutado—sinquerefieranel antecedentedeotrofamiliar afec-
tado. Noespocofrecuentequeserefieraal glinvincul odeconsan-
guinidadentreambosprogenitores, factor queaumental afrecuen-
ciadel matrimonioentreportadores| 25]. Unavez establecidoeste
patrondeherenciaenunafamilia, lapredicciondel riesgosesim-
plifica, yaquesepresentaen el 25% deladescendenciadelos
padresquehayantenidounhijoafectado. El riesgoespecificopara
cadaunodelosfamiliaresdependeradelafrecuenciadeheteroci-
géticosenlapoblacién, puestoqueesnecesarialaconcomitancia
del genmutadoenambospadresparadar lugar aunhijoafectado;
esdecir, quesepresentaenparejasheterocigoticas.

Enfermedadesligadasal cromosomaX

Existeunexcesodecasosmasculinosconretrasomental publicados
conrespectodel oscasosfemeninos. Enloscatd ogosespecidizados
sobresindromol ogiagenéti casehandescritomasde95 entidades
clinicasconherencialigadaa X, cuyacaracteristicaméssignifica
tivaesel retrasomental [ 26] . Laprimeranotificacionacercadeun
caso deretraso mental ligado al cromosomaX fue publicadapor
Martiny Bell en1943al describiraunafamiliaenlaqueseobservaba
mayor prevalenciademicroftal miarel acionadaconretrasomental
enlosmiembrosmasculinosqueenlosfemeninos. Ademés, enla
mismafamiliaseencontrabandosmujeresconretrasomental mode-
rado. L aexplicacionquedieronambosautoresenagquellaocasi onfue
que’ el gencausal mostrabaunarecesividadincompleta’ .
Posteriormente Allany Herndon, dosdelospionerosdela
genética, aportanel segundoinformedeunsindromeconretraso
mental queexhibeunpatronrecesivoligadoal cromosomaX: el
sindromedeAllan-Herndon-Dudley. Enestecasoencontramosun
retraso mental agudo acompafiado deataxia, disartria, movimien-
tosinvoluntarios, hipoplasiamuscul ar, paraparesi aespésticaehi-
perreflexia. Lanotificaci 6nsucesivaacercadeunsindromecon
retrasomental, queexhibeun patréndetransmision hereditario
ligadoal cromosomaX, loencontramosen 1960. A partir delos
afnos60, conel aumentodel potencial cognitivoenel campodela
genética, aumentan lascomunicacionesdeestoscasosenlalitera
turacientifica[26]. Segiinel patrénclésicodetransmisiéndeca
racteresrecesivosligadosal cromosomaX, loshijosvaronesde
madresportadorasdel genmutadopresentanunriesgodel 50%.En
|asqueseheredanpor unpatréndominanteligadoal cromosoma
X, lamadretransmitiralaenfermedadal 50% desushijosyasean
nifiaso nifios. Cuando el afectado esel padre (hemicigatico) el
100%desushijaspadeceranlaenfermedad[27-30].

Enfermedadescromosdmicas
L ascromosomopatiassuel entener unpatrénfenotipicomuy ca-
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racteristico, locual facilitalaorientaciondiagndsticaal clinico
cuando examinaminuciosamenteun caso. Existenrasgoscra-
neofacial es, genital esy deextremidadespropiosdecadauna, asi
comopatronesdermatoglificospatognomanicos, porloquecasi
siempre el estudio del cariotipo seindicaparaconfirmar una
sospechadiagnosticabastantecertera.
Existendoscategoriasfundamental esdeaberraci onescromo-
somicas. Dentro delasprimeras se encuentran lasaberraciones
cromosomi casnuméricasproducidaspor laausenciadedisyun-
ciénopor anafaseretardada, lascua essuel endar lugar atrisomias
libres(cromosomas21, 18, 13, etc.). Estasaberracionescromoso-
micassuelenversevincul adasalaavanzadaedad delamadrey por
estarazonentodaslasgestantesmayoresde35afiosserealizauna
tri pleexpl oraci onpreventivaquepermitesudeteccionprecoz. Pero
tambiénsehanvistofamiliasenlasqueexisteunapredisposicion
al afatadedi syuncionmei 6ti cai ndependientementedel aedad de
lamadre. Dentrodel assegundacategoriaseagrupanlascromoso-
mopatiasestructural es. Estasaberracionessuel enestar presentes
enlafamilia, esdecir, queunodelosprogenitorespuedeser por-
tador deunadeellas(p.€ ., transl ocaci onesequilibradas) sinque
repercutafenctipi camenteenellos, peroqueocasioneunexcesode
dosiscromosomicaenladescendencia Ellocausaunatrisomia
parcial oundéficitenladosisgénica, queorigina, asuvez, una
monosomia, lacual nosueleser variabley eslacausantedeabortos
esponténeosduranteel primertrimestre. L asaberracionesestruc-
turalesde novotienen un riesgo derecurrenciabajo (menor del
5%). Enel casodelaexistenciadetransl ocacionesenlospadres
(aberracionesestructural espor reordenami entoscromosomi cos)
conclaratransmisionfamiliar, el riesgoesalto[31,32].

Enfermedadesmitocondriales

Sedeben amutacionesen el ADN mitocondrial (ADNm) que
suelen provocar unaseriedesindromescon encefal omiopatia.
Dentrodeellosencontramosel M EL A Sclinicamentecaracteri-
zado por laencefal opatia, acidosislacticay accidentescerebro-
vasculares. Se debe a varias mutacionesen el ADNm, lamés
frecuentedelascual eseslaA3243Genel ARNt-*)[4,33]. Estas
enfermedadestienenunatransmisionhereditariaviamaternay su
expresionclinicadependedel nimerodemitocondriasafectadas,
quesuel eser muy variabledeunindividuoaotro(heteroplasmia).

Enfermedadesmultifactoriales

Tienenunriesgo derecurrenciaempiricobasadoenlascaracte-
risticasepidemiol gicasdel defectoen cuestionenunapoblacion
especifica. Cuando aparecen deformaesporadicael riesgo es
menor al 5%.

ASPECTOSPSICOLOGICOSA CONSIDERAR
ENEL ASESORAMIENTOGENETICO

Existenvariasetapaspor |asquesuelen pasar lasfamiliascuando
seenfrentan aunaenfermedad genética. Esnecesario conocery
entender dichasetapasparatransmitir conéxitolainformacionque
manejaremosen esteproceso, puestoqueel asesoramientogené-
ticono sl oconsisteencomunicar undiagndsti coy susrepercusio-
nes, sinotambiénenhacerloprovistosdelacorrectaapreciacion
psicol gicadel problemaconel findeayudar alaparegjay ala
familiaensuconjuntoenloreferentealatomadedeci sionestan
importantescomolosonsusopcionesreproductoras.

El asesorami entogenéti co debeser dado enunambientetran-
quiloy conlasuficienteintimidad paraquelasparejaspuedan
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realizartodaslaspreguntasquedeseeny expresar sussentimien-
tosconrespectodel problemaal queseenfrentan.

Comopreludioal asesoramientogenéticoesi mportantecono-
cer el nivel educacional y social delapareja, asi comoel climade
relacionquetienelamisma, demaneraquel ainformaci onseamés
efectivay logreunamejor sensibilizaciondel nicleofamiliar.

Al comunicar alospadresdeun nifio af ectado por unaenfer-
medad genéticalascaracteristicasdelaenfermedad, €l prondstico
y el riesgo, sedesencadenaun estadodegran ansiedad quepuede
manifestarsedediversasformas. Esimportanteconocer deantema-
no lasecuenciade respuestas que manifiestalamayoriadelas
familiashaj o estasituacion, lascual espueden ser lassiguientes:

Fasedeshock ynegacion

Eslaprimerareacci onpsi col 6gicaanteunanoti ciadeestaenver-
gadura. Lamayoriadepadresseniegaaaceptar lainformacién
recibida, bieninsistiendo enlaposibilidad de un error o bien
simulandono entender loquesel esexplica. Estanegaciénesun
mecani smopsi col 6gi coi nconsci entedeproteccionquesuel ere-
ducir el impactodel traumarepentinoquesel espresentay queles
preparaparalaaceptacioncognitivadelanuevasituacién. La
duraci6n de estareaccion normal, que generalmente escorta,
dependedel individuoy delascircunstancias.

Fasedeansiedad, rechazo, célerayangustia

Esel segundoestado dentrodeesteproceso psi col gicodeadap-
tacién. Enestepaso, | aspersonasseincorporanunpocomasala
realidad eintentanaceptar lanuevasituaciéndeacuerdoconsu
nivel decomprensién, tratandodeprofundizar enel conocimien-
todelaenfermedad. Esen estepaso cuandosuelenpedir quese
lesexpliquenuevamenteel problemay esaqui cuandoel conse-
jerogenéticodebepresentar lainformaciongenéticaeiniciarla
discusidnsobrelasdiferentesalternativasdeacci 6n. Esteproceso
estardentodo momento enfunciondel grado deansiedad que
muestrenlosfamiliaresy nuncadeberacontinuar si sedetectaque
esmuy el evado, yaqueen estecaso conti nuaran psi col 6gicamen-
tebloqueadospararecibirlainformacion. Enmuchoscasos, la
incapaci dad paraaceptar lanuevainformacidnnacedel afrustra-
cién,laangustiay del sentimientodecul paquesuelenmanifestar
lospadrestrassuperar laansiedad. Paravencer esteobstaculose
reguierenvariassesionescontinuasy prolongadasconel asesor
oconsgjerogenéticoenlasqueéstetratarademantener el nivel
individual deautoestimaenenfermos—cuandoseael caso—y en
susfamiliaresconriesgo. Bajoestascircunstanciassepuedenver
reaccionesdeagresividady hostilidad haciael propositusasi
comohaciael conyugeeincluso haciael personal médico. Si se
constatan estasreacciones, noesconveni entecontinuar transmi-
tiendoinformacion.

Fasededepresion

El cambiodel estadodecdleray angustiaal dedepresiénesel sin-
tomaindi cativodequee i ndividuocomienzaaentrar enel proceso
deadaptaci én psicol 6gica. Estaeslaformausual dereaccionque
precedeal estado deaceptaci dndefinitivadelaenfermedad.

Fasedeaceptaci 6n yhomeostasispsicol dgica

Enesteultimoestado, laparejay |afamiliaseadaptan emaocional -
mente alanuevasituaciony comienzan amostrar interés por
conocer lasviasquel espermitanenfrentarlay resol verla. Enesta
situaci énencontramosun equilibrioemocional y cognitivoque
permitenentrar enunasesoramientogenéticodirectivo. Soloagui
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€l consgjerooasesor genéticopuedeempezar atomar parteenlas
decisionesdel aparejaylafamiliaenrelacionconlaplanificacion
desufuturo, incluyendo susdecisionesreproductivas. Enagque-
[loscasosen que, apesar del altoriesgo, laparejadeseetener
descendenciadebemosbrindarl elasopcionesdediagnésticopre-
natal precoz, inseminaciénartificial, fertilizaciéninvitro,diag-
néstico preimplantacional y todasaquellasqueexistanenese
momentoy lesfacilitenlatomadedecisionesal respecto. Tam-
bién esimportantecomenzar aponer al al cancedel osenfermos
lasmedidasterapéuticas, médicasy quirdrgicas, asi comoaque-
[lasquepermitan, enlamedidadel oposible, laincorporaciondel

individuo afectado alasociedad. Unavez consideradostodos
estosaspectoscognitivosy psicol 6gi cos, duranteel asesoramien-
togenéticodebemostener muy presentes| osaspectoséticos. En
estesentido, &l princi piofundamental aconsiderar esel altogrado
deconfidencialidadqueposeentantolainformacionpersonal y

familiar brindadas por los pacientesy susfamiliares, como la
informaci énquetransmiteel asesor apacientesy familiaresen
relacionconel diagndstico, €l prondsticoy el riesgoderecurren-
ciaparaladescendencia. Eticamenteestamoscomprometidosa
transmitir lainformaci én correcta, adecuaday completaenlo
concernienteal aenfermedad, susconsecuenciasy lasmedidas
terapéuticasoderehabilitaci Gnexistentestantoennuestroentor-
nocomofueradeél.

Entodomomentodebemostener claroqueloprincipal esel
respetoalaautonomiadel individuo, delaparejay delafamilia
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respectodelatomadedecisionessobresufuturoreproductivo.La
misiéndel asesor oconsejerogenéticoesladetransmitirconla
maximaveracidadtodoloquelosafectadosdeban saber acerca
del problemaquelesafecta, brindandolesapoyoy seguridad.
Estafunciénesaltamentenecesariaparatodasaquellasfamilias
guetienenqueconvivir conunaenfermedad decausagenéticay
esmasqueunajustificacionparapromoverlanecesidaddefor-
maciondeuntipodeprofesional masadecuadoparallevarlaa
cabo: el consejero o asesor genetista

Enresumen, esclarecer el diagndstico eslabasedetodoel
procesodeasesorami entogenético. Constituyeel puntodepar-
tiday ladireccion haciala que se deben encaminar todaslas
estrategiasterapéuticasyasean éstasfarmacol 6gicasono. Una
vezclarificadal aetiol ogiadel aenfermedadgenética, hadeinfor-
marseal osfamiliaresconlamayor claridad posibley sdlocuando
estossemuestren psi col 6gi camentereceptivosparaasimilarla El
asesorami entogenéti coesel Unicomarcoapropi ado paraabordar
estostemas, yaquemasqueaun paci enteestamostratando con
todaunafamiliaalagqueseleplanteaunasituacionconlaguehan
desaber convivirdepor vida. Por lotanto, al asumir el diagnds-
ticodeunaenfermedad decausagenética, losprofesional essani-
tariosestamosasumiendo el compromisodetransmitirinforma-
ciény ayudar enlatomadedecisiones, ademasdesaber ofrecer
todaslasposibilidadesterapéuticasdi sponibl es, tantoennuestro
entornocomofueraded, paracontrolar laenfermedady tratar de
mejorarlacalidad devidadel pacientey sufamilia.
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ACERCAMIENTO DIAGNOSTICO Y ASESORAMIENTO
GENETICO EN EL RETRASO MENTAL

Resumen. En el enfermo conretraso mental el diagndstico correcto
es un paso esencial para establecer un tratamiento adecuado. Los
factores genéticosy medi oambiental es deben establ ecer se deforma
independiente dentro del total de los factores etioldgicos. Por este
motivo, se deberia recoger la informacién familiar de forma ade-
cuada y detallando la historia de los periodos prenatal, parto y
puerperio, asi como llevar a cabo una cuidadosa exploracion, que
excluye otras malformaciones asociadas. Una cuestion relevante,
cuando se trata de enfermos con retraso mental, esaveriguar si la
enfermedad tiene un origen genético o medioambiental. El objetivo
principal de este estudio es la descripcion de una metodol ogia apli-
cable en consultorio genético de retrasados mental es incluyendo el
diagnostico, eval uaciénderiesgosy medidaspsi col gicosquedeben
considerarse cuando se informa a familiares con riesgo. [REV
NEUROL 2001; 33 (Supl 1): S1-6]

Palabras clave. Ambiente. Consejo genético. Diagndstico. Etiologia.
Factores de riesgo. Humano. Retraso mental. Sindromes.
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APROXIMACAO DIAGNOSTICA E ASSEESSORIA
GENETICA NO ATRASO MENTAL

Resumo. O diagndstico correcto de um doente atrasado mental €
um passo essencial para estabelecer umtratamento adequado. Os
efeitos de influéncias genéticas e ambientais devem ser estabeleci-
dos de uma forma independente, dentro do total dos factores etio-
l6gicos. Por este motivo, é necessario registar uma informacéo
familiar adequada, comumahistériapré-, peri- e pds-natal porme-
norizada, eefectuar umexame clinico completo paraverificar outras
malformagdes associadas. Uma das questdes principais a serem
resolvidas perante um doente atrasado mental é se a doenca é de
etiologia genética ou ambiental. A finalidade principal deste docu-
mento € descrever uma metodologia geral que se possa aplicar
numa consulta genética de atraso mental, incluindo diagndstico,
avaliacdo dos riscos e medidas psicolégicas a considerar no mo-
mento de seinformaremmembros de familiasemrisco [ REV NEU-
ROL 2001; 33 (Supl 1): S1-6]

Palavras chave. Aconselhamento genético. Ambiente. Atraso men-
tal. Diagndstico. Etiologia. Factores de risco. Humano. Sindromas.
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