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Resumen
La discapacidad intelectual constituye un problema serio 
de salud poco priorizado en muchos países. Dentro del cor-
tejo etiológico de la misma, las causas genéticas, específi-
camente las hereditarias, acontecen en el 50 % de los casos. 
Se estudiaron 68 687 individuos con discapacidad intelec-
tual en las cuatro regiones de la República del Ecuador a 
través de un diseño descriptivo transversal en el período 
comprendido de junio del 2009 a diciembre de 2010, con el 
objetivo de conocer la prevalencia de la etiología genética 
en la discapacidad intelectual. La etiología prenatal gené-
tica representó el 28,45 % de la discapacidad intelectual y 
la evidencia prenatal ambiental y la inespecífica represen-
taron un 6,61 % y 12,65 % respectivamente. La etiología 
prenatal genética representó casi el 30 % de las personas 
estudiadas de la región de la Sierra El mayor porcentaje de 
la evidencia prenatal inespecífica se observó en la región 
de la Costa; la categoría prenatal ambiental fue mayor en 
la región Oriental (7,60 %). La etiología multifactorial pre-
dominó, siguiéndole en orden de frecuencia la causa cro-
mosómica y por último la monogénica. La etiología mono-
génica predominó en la Amazonía.

Palabras clave: Discapacidad intelectual, genética /dis-
capacidad intelectual, retraso mental.
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Abstract
Intellectual disability is a serious health problem prioritized 
in many countries. Within the etiological group of causes 
genetic ones, mainly those hereditary, represent 50 % of 
the cases. A total of 68 687 individuals with intellectual 
disabilities were studied in the four regions of the Republic 
of Ecuador through a cross-sectional descriptive design 
study in the period June 2009 to December 2010 with 
the aim of determining the prevalence of the genetic 
etiology of intellectual disability. Prenatal genetic etiology 
accounted for 28,45 % of intellectual disability, and 
prenatal environmental evidence and nonspecific prenatal 
accounted for 6,61 % and 12,65 % respectively. Prenatal 
genetic etiology accounts for nearly 30 % of people 
surveyed in the mountains, while the largest percentage of 
nonspecific prenatal was found to be in the coast region. 
The prenatal environmental category was larger in the 
eastern region, with 7,60 %. The multifactorial etiology 
predominated, followed by chromosomal causes. The 
monogenic cause predominated in the Amazonia, showing 
the lowest occurrence frequency.

Keywords: Intellectual disability, genetic / intellectual dis-
ability, mental retardation 
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Introducción
Como  resultado  del  Proyecto  Genoma  Humano, 
se ha podido estimar que existen  aproximadamente 
22 000 genes en nuestro genoma, y en particular, con 
el desarrollo tecnológico vertiginoso que caracteriza 
esta era, resulta cada vez mayor el número de 
genes identificados que juegan un rol importante 
en la cognición humana, genes que participan en la 
maduración del Sistema Nervioso Central, en los 
procesos de señalización celular, en la plasticidad 
sináptica, entre otros procesos biológicos. 
Existen evidencias recientes del papel que juegan las 
proteínas reguladoras de la cromatina y la epigenética 
en la discapacidad intelectual (DI). Estudios 
moleculares y genéticos sugieren la posibilidad 
de mejorar las funciones cognitivas a través de 
la modulación de los reguladores epigenéticos, 
destacando una vía potencialmente nueva para la 
intervención terapéutica.1-3

El conocimiento de las bases genéticas de la DI, 
permitirá ofrecer servicios de asesoramiento genético 
y educación a la población, que tributen a un control 
de la misma.1 Sin embargo, la genética es solo un 
eslabón dentro de esta problemática. Su estudio 
causal integral garantiza trazar estrategias y políticas 
de salud interdisciplinarias, transdisciplinarias e 
intersectoriales.
La etiología de la DI se considera mayoritariamente 
multifactorial y la combinación de los diversos facto-
res etiológicos condiciona la gran variedad de mani-
festaciones clínicas. Se acepta que aproximadamente 
en, entre el 30 % y el 40 % de los casos con DI exa-
minados a nivel de consulta externa, no se puede de-
terminar una etiología específica a pesar de haberlos 
sometido a complejas evaluaciones. En el resto de los 

casos, los principales factores causales se distribuyen 
de la siguiente manera: aproximadamente en un 50 % 
se detectan factores hereditarios, en un 30 % altera-
ciones tempranas del desarrollo embrionario, en un 
50 %, trastornos somáticos de la niñez; mientras que 
las influencias del entorno y los trastornos mentales, 
se registran entre el 15 % y el 20 % de los casos.4,5 
Existen aproximadamente más de 1 190 desórdenes 
genéticos que se manifiestan con DI que incluyen 
un amplio cortejo de manifestaciones clínicas y 
patológicas. Los desórdenes genéticos se pueden 
clasificar en cuatro grandes grupos: monogénicos, 
cromosómicos, multifactoriales y mitocondriales.6-9

Más del 50 % de las formas graves de retraso mental
tienen causas genéticas. Los reordenamientos cro-
mosómicos submicroscópicos son citogenéticamente 
detectables en un 25 % de los casos. Defectos de genes 
ligados al cromosoma X son responsables de un 10 % 
a 12 % de los varones afectados. Hasta la fecha, 91 de 
estos defectos han sido identificados.10

El objetivo de esta investigación fue determinar la 
prevalencia de la discapacidad intelectual de etiología 
genética en la República del Ecuador.

Métodos
Se realizó un estudio observacional de corte o 
transversal con el universo de personas con DI de la 
República del Ecuador, en el periodo comprendido de 
junio de 2009 a diciembre de 2010. El universo de 
estudio estuvo integrado por 68 687 personas con DI 
distribuidas en las regiones del país (Figura 1).
Se siguió el siguiente flujograma para la 
investigación:
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Figura 1. Personas con discapacidad intelectual 
identificadas por regiones del país. República del 
Ecuador. Periodo junio 2009- diciembre 2010.
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En la investigación, desarrollada en el marco del 
estudio clínico-genético, psicopedagógico y social a 
las personas con discapacidad, llevado a cabo en la 
República del Ecuador por la Misión Solidaria del 
ALBA “Manuela Espejo”,  se aplicó la clasificación 
etiopatogénica de Guvtavson.1,11,12

Grupos de trabajo integrados por un médico 
ecuatoriano, un asesor genético cubano y un 
psicopedagogo cubano, visitaron cada casa con 
personas con discapacidad. 
Basado en la clasificación utilizada, los asesores 
genéticos, llenaron el instrumento de clasificación 
inicial en el hogar de la persona con DI. Los casos 
con etiología prenatal genética, inespecífica e 
inclasificados, así como todos los casos con sospecha 
clínica de síndrome Down, o algún evento perinatal 
o prenatal ambiental dudoso, fueron seleccionados y 
visitados por un genetista clínico.
Se indicaron estudios genéticos como el cariotipo, 
las pruebas metabólicas en orina y estudios de ADN 
especialmente para los varones con retraso mental de 
causa desconocida con puntaje clínico de Hagermann 
y DeVries por encima de 12 para el diagnóstico del 
síndrome Frágil X. En todos los casos se contó con el 
consentimiento de los pacientes para participar en la 
investigación, la toma de muestras para estos estudios 
y la toma de fotografías con fines médicos. 

Resultados 
La etiología prenatal genética representó el 28,45% 
de la discapacidad intelectual en la República del 
Ecuador y la evidencia prenatal ambiental y la 
inespecífica representaron un 6,61 % y 12,65 % 
respectivamente.

En la  figura 2 se aprecia que la categoría etiopatogé-
nica prenatal genético, fue la que predominó 
con relación al resto de las categorías causales 
independientemente de la región del país. 

Figura 2. Clasificación de la etiología prenatal de la 
discapacidad intelectual por regiones del país según 
número absoluto de casos. República del Ecuador. 
Periodo junio 2009- diciembre 2010.

Sierra
Costa

Amazonía
Insular

Sierra Costa Amazonía Insular

Prenatal Genética 7264 10976 1283 24

Prenatal ambiental 1356 2854 331 4

Prenatal inespecifico 3020 5117 545 10

En la  tabla 1 se muestra el porcentaje que representó 
cada una de estas categorías según el número de 
personas con discapacidad intelectual por región del 
país. Se evidenció  que la etiología prenatal genética 
representó casi el 30 % de las personas estudiadas en 
la región de la Sierra, la cifra más elevada del país en 
esta categoría causal. 

Tabla 1. Distribución de causas prenatales de 
la discapacidad intelectual según porcentaje de 
individuos y regiones del país. República del Ecuador. 
Periodo junio 2009- diciembre del 2010

                             Sierra         Costa        Amazonía    Insular

Prenatal 
genético

29,80 % 27,52 % 29,49 % 28,23 %

Prenatal 
ambiental

5,56 % 7,15 % 7,60 % 4,70 %

Prenatal 
inespecífico

12,39 % 12,83 % 12,52 % 11,76 %

El mayor porcentaje de personas con evidencia  prenatal 
inespecífico se observó en la Costa. Se constató que la  
categoría prenatal ambiental predominó en la región 
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Oriental (7,60 %).
En la figura 3 se representa el porcentaje de las causas 
prenatales genéticas según el nivel de organización del 
material genético afectado. Se aprecia que predominó 
la etiología multifactorial, siguiéndole en orden de 
frecuencia la causa cromosómica y por último la 
monogénica. 

Figura 3. Clasificación de la causa prenatal genética 
de la discapacidad intelectual. República del Ecuador. 
Periodo junio 2009- diciembre 2010.

Simbología: (*) Porcentaje en base al total de individuos con discapacidad intelec-
tual de causa prenatal genético.

En la tabla 2 se observa la prevalencia global de cada 
uno de estos factores etiológicos según el número 
de personas con discapacidad intelectual y según la 
población total del país. Se aprecia que por cada ocho 
personas que presentaron discapacidad intelectual, 
una presentó un trastorno multifactorial, o un trastorno 
cromosómico; y por cada 21, una presentó un trastorno 
monogénico. Estos resultados demuestran lo frecuente 
que resultan estos desórdenes como causa de DI. 

Tabla 2. Prevalencia global de los desórdenes 
monogénicos, cromosómicos, y multifactoriales. 

P r e v a l e n c i a 
según población 
de personas con 
d i s c a p a c i d a d e s 
intelectuales

Prevalencia según 
población general

Desórdenes 
monogénicos

1/21 1/3 759

Alteraciones 
cromosómicas

1/8 1/1 494

Trastornos 
multifactoriales

1/8 1/1 467

Por cada 3 759 habitantes del país existe una persona 
en la que la DI obedece a un trastorno monogénico. 
Referido a las causas cromosómicas, se encontró 
una persona por cada 1 494 habitantes de la 
población general. Similar ocurrió con los trastornos 
multifactoriales.
En la tabla 3 se muestra cómo se distribuye la 
etiología prenatal genética en cada región del país. 
La etiología monogénica predominó en la región 
de la Amazonía, la multifactorial resultó frecuente 
en la Sierra a expensas de la consanguinidad y los 
antecedentes familiares de discapacidad intelectual. 
Las aberraciones cromosómicas, específicamente las 
aneuploidías autosómicas como el síndrome Down, 
prevalecieron en la Costa. 
Tabla 3. Etiología prenatal genética de la discapacidad 
intelectual por regiones. República del Ecuador. 
Periodo junio 2009- diciembre 2010.

Prenatal 
Genético

Sierra Costa Amazonia Insular

Monogénico 5,80 % 3,72 % 7,37 % 2,35 %

Cromosómico 9,53 % 13,24 % 10,89 % 11,76 %

Multifactorial 14,46 % 10,54 % 11,21 % 14,11 %

A pesar de que las entidades genéticas fueron vistas 
a todo lo largo y ancho de la República del Ecuador, 
llama la atención que existen muchas de estas 
enfermedades que prevalecieron en unas zonas más 
que en otras (Figura 4). Esta observación pudiera 
constituir el punto de partida de investigaciones de 
genética poblacional y epidemiología genética en 
estas zonas geográficas. 

Discusión
La herencia ocupa un lugar determinante en la 
etiología de la DI, representando alrededor del 30 % 
de todas las causas globales y tentativamente el 10 % 
de las no conocidas.13

El porcentaje de casos con etiología prenatal genética 
resultó ser más bajo que el referido por otras 
poblaciones (28 % vs 50 %),13probablemente debido 
a que en este primer tamizaje solo se identificaron 
las afecciones genéticas que se podían definir por el 
interrogatorio, el examen físico y dismorfológico, sin 
tener en cuenta hallazgos que se podrían obtener a 
través de estudios imagenológicos (alteraciones en la 
migración neuronal que se definen como trastornos 
multifactoriales) y de otros estudios genéticos más 
específicos.13
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Figura 4. Agrupación familiar de  algunos síndromes genéticos. República del Ecuador. Periodo junio 2009- 
diciembre 2010.

Muchos de los casos encontrados con dismorfias 
craneofaciales podrían deberse a reordenamientos 
submicroscópicos que solo pueden ser abordados 
con las herramientas de citogenética molecular; otros 
pudieran constituir verdaderos síndromes genéticos, 
por lo que se recomienda la continuidad del estudio 
para profundizar en la etiología prenatal.14

La etiología multifactorial resultó la más frecuente, 
dada fundamentalmente por la consanguinidad y por 
malformaciones congénitas del Sistema Nervioso 
Central que comprometen el intelecto del individuo, 
como la hidrocefalia, la microcefalia y alteraciones de 
la migración neuronal que se evidenciaron mediante 

estudios imagenológicos realizados previo al estudio. 
Los antecedentes familiares de discapacidad intelectual 
de primer, segundo y tercer grado encontrados, no 
sugirieron un patrón de herencia específico, sino una 
agregación preferencial en las familias.  
Actualmente se reconocen 2 239 genes mutados 
responsables de enfermedades genéticas; 3 
770 desórdenes mendelianos, de los cuales 1 
432 cursan con discapacidad intelectual, que 
explicarían alrededor del 50 % de los casos con 
discapacidad intelectual severa y una pequeña 
proporción de los leves.16Algunos  ejemplos  son: 
las mucopolisacaridosis, las craneosinostosis, los 
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síndromes progeroides o de envejecimiento precoz, las 
bajas tallas proporcionadas, las osteocondrodisplasias, 
entre otros, todos identificados por primera vez en 
nuestra  investigación. 
Se concluye que la prevalencia de la etiología genética 
de la discapacidad intelectual en la República del 
Ecuador en esta primera fase de la investigación se 
encuentra próxima al  rango que describe la literatura 
(30-50 %) y que en ella pudieran estar jugando un 
papel importante genes, cuyo efecto pequeño y 
aditivo puede modificarse por la acción de factores 

ambientales adversos.
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