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Resumen

La discapacidad intelectual constituye la discapacidad mas
frecuente y con mayor impacto en la vida de la persona
afectada, su familia y la sociedad, con una incidencia
estimada de un 1 aun 4 % de la poblacion general. Entre
las causas que la originan, de un 30 a un 50 % son de
origen genético, un 15 % de origen ambiental, y en el resto
no se puede precisar una etiologia. Se realiz6é un estudio
observacional, descriptivo transversal donde se incluyeron
todos los casos identificados por la Mision Solidaria del
ALBA “Moto Méndez”. Se observo una baja tasa de
prevalencia de este tipo de discapacidad en el Estado
Plurinacional de Bolivia, con una mayor incidencia de casos
con discapacidad intelectual moderada y severa. Predomind
la etiologia prenatal, y dentro de este grupo etioldgico la
prenatal genética. La hipoxia y la prematuridad fueron los
factores ambientales, relacionados con el periparto, mas
frecuentes observados. Las sepsis del sistema nervioso
central y los traumas constituyeron las causas postnatales
de mayor frecuencia. Las personas incluidas en los grupos
psicosis e inclasificables representaron la sexta parte de los
casos con este tipo de discapacidad en el pais andino.

Palabras clave: Discapacidad intelectual, retraso mental,
causas/retraso mental, etiologia/discapacidad intelectual,
etiologia prenatal, causas perinatales, causas postnatales,
grados de severidad.

Abstract

Intellectual disability is the most common type of
disability with a major impact on the life of the affected
person, the family and society, with an estimated incidence
between 1-4 % of the population. Among its originating
causes, from 30 to 50 % are genetic in origin, 15 % are
of environmental origin, and the rest have an unknown
origin. An observational, descriptive, cross-sectional study
was performed, which included all cases identified by the
Mision Solidaria del ALBA “Moto Méndez”. A low rate
of prevalence of this kind of disability was found in the
Multinational State of Bolivia, with a higher incidence
of cases with moderate and severe intellectual disability.
Prenatal etiology prevailed, and within this group, the
prenatal genetic one did. Hypoxia and prematurity were
the environmental factors associated with perinatal issues
most frequently observed. Central nervous system sepsis
and trauma were found to be the most common postnatal
causes. Persons in the psychosis and unclassifiable groups
only represented one sixth of the cases with this type of
disability in the Andean country.

Keywords: Intellectual disability, mental retardation,
causes/mental retardation, etiology/ intellectual disability,
prenatal etiology, perinatal causes, postnatal causes, de-
grees of severity.
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Introduccion

El Manual Diagnostico y Estadistica de los
Trastornos Mentales, cuarta edicion, (DSM-1V, del
inglés: Diagnostic and Statistical Manual) ubica a la
discapacidad intelectual (DI) o retraso mental, dentro
de los trastornos de inicio en la infancia, nifiez y
adolescencia.'

Para su diagnostico se requiere de la presencia
de tres condiciones: funcionamiento intelectual
significativamente inferior a la media, déficit en la
conducta adaptativa y comienzo en la infancia, o
antes de los 18 afios de edad.

La conducta adaptativa hace referencia a la eficacia
de las personas para adaptarse y satisfacer las
exigencias de su medio en diferentes areas, como
la comunicacion, autonomia personal, habilidades
sociales en la comunidad, contenidos escolares
funcionales, ocio y trabajo. Estas habilidades deben
ser relevantes para la edad de que se trate, de tal modo
que la ausencia de ellas suponga un obstaculo.?

La DI puede ser causada por factores genéticos o
ambientales. Segun estimaciones de la Organizacion
Mundial de la Salud (OMS), la tasa de DI en la
poblacion general fluctia entre 1 %y 4 %.°

Entre las causas que la originan, de un 30 a un 50 %
son de origen genético, un 15 % de origen ambiental,
y en el resto, por lo general, no se puede precisar una
etiologia.*

El estudio de las causas de este tipo de discapacidad
constituye un reto para la comunidad cientifica y
para la sociedad, por las dificultades inherentes a la
identificacion de su etiologia y por lo heterogéneo y
complejo de su atencion.’

El Estado Plurinacional de Bolivia estd dividido
en nueve departamentos que se distribuyen en tres
regiones, el Altiplano boliviano (La Paz, Oruro y
Potosi), el Valle o zona subandina (Cochabamba,
Chuquisaca y Tarija) y el Oriente boliviano (Santa
Cruz de la Sierra, Pando y Beni).

El objetivo de esta investigacion fue determinar
la prevalencia de la discapacidad intelectual y sus

factores etiologicos, en el Estado Plurinacional de
Bolivia.

Métodos

Se realiz6 un estudio observacional, descriptivo, de
corte transversal, donde se incluyeron los 18 429
casos con este discapacidad intelectual, identificados
en el estudio clinico-genético, psicopedagogico y
social llevado a cabo en el pais por la Mision Solidaria
del ALBA “Moto Méndez”. Esta investigacion estuvo
a cargo de especialistas cubanos y profesionales de
Bolivia y Venezuela y tuvo lugar en dos periodos: de
noviembre a diciembre de 2009 y de marzo a agosto
de 2010.

Los casos se identificaron a través de una pesquisa
activa en la comunidad realizada por especialistas
que conformaron un cuarteto de trabajo integrado por
un asesor genético cubano (Master en Ciencias en
Asesoramiento Genético), un psicopedagogo cubano,
un médico boliviano o de la Brigada Médica cubana
en Bolivia y un representante de las Fuerzas Armadas
bolivianas. Estos visitaron en sus hogares a cada una
de las personas con discapacidad.

Un equipo de especialistas en Genética Clinica
tuvo la responsabilidad de clasificar cada uno de los
instrumentos aplicados por los asesores genéticos
en el terreno, segun la clasificacion etiopatogénica
propuesta para este estudio en las siguientes categorias:
prenatal genética, prenatal ambiental, prenatal
inespecifico, perinatal, postnatal, inclasificable y
psicosis primaria. Cuando se identifico una DI de
causa prenatal genética, inespecifica por presencia
de un patron dismorfico, malformaciones congénitas
asociadas o antecedentes familiares de DI, asi como
casos inclasificados, se realizd una segunda visita
por parte del genetista clinico, para poder clasificar
etiopatogénicamente el origen de la DI. En lo casos
que lo requirieron, se indicaron estudios genéticos
cromosomicos o metabolicos, previo consentimiento
informado de padres o tutores.

Consideraciones ¢ticas de la investigacion
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Se respetaron los principios éticos de la investigacion
cientifica. Secumpli6 conel proceso de consentimiento
informado para pacientes, tutores y familiares que
participaron en la investigacion, el consentimiento
informado para la toma de la fotografia de identidad
del paciente y el acta de confidencialidad de los
resultados a los profesionales que participaron en la
investigacion.

Resultados

Latasa de prevalencia de DI en el Estado Plurinacional
de Bolivia fue de 0,22 personas por cada 100
habitantes. La mayor tasa de prevalencia se encontrd
en la region del Oriente Boliviano (0,30 por cada 100
habitantes) y un total de 7 330 personas, seguido de
la region del Valle con una tasa de 0,26, con 6 162
personas identificadas. La menor tasa se observo en
el Altiplano con 0,14 por cada 100 habitantes y un
total de 4 937 personas con discapacidad intelectual
(Figura 1).

Figura 1. Tasas de prevalencia de la discapacidad
intelectual por cada 100 habitantes segtin las diferentes
regiones de Bolivia. 2009-2010.

Enel 34,39 % de los casos (6 338 personas) se constatd
una etiologia prenatal en el origen de la DI, seguido
de la causa perinatal con 5 656 personas (30,69 %)
y 3 486 casos fueron clasificados como de etiologia
postnatal (18,92 %) (Figura 3).

Figura 3. Clasificacion etiologica de la discapacidad
intelectual por regiones de Bolivia. 2009-2010
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Las causas genéticas representaron mas de la mitad
de los casos de etiologia prenatal (53,45 %) al
identificarse en 3 388 personas con DI, en orden de
frecuencia se ubicaron los casos de etiologia prenatal
inespecifica (33,64 %) y las causas ambientales
(12,91 %) (Figura 4).

Figura 4. Etiologia prenatal de la discapacidad
intelectual en el Estado Plurinacional de Bolivia.
2009-2010.

Se identificaron en el pais un total de 7 707 personas
con DI moderada (41,82%), seguido del grado severo,
con 3 875 personas (21,02 %), mientras que 3 708
personas se clasificaron con un grado de DI leve o
ligero, para un 20,12 % (Figura 2).

Figura 2. Distribucion de la discapacidad intelectual
segun grado de severidad en Bolivia. 2009-2010.
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Discusion

Segun los datos publicados por el Instituto Nacional
de Estadisticas del Estado Plurinacional de Bolivia,
la poblacién del pais en el Gltimo censo realizado en
2001 fue de 8 274 325 personas.®

Entre las causas probables de la baja tasa de DI
encontrada en el pais se encuentra la posible no



Discapacidad intelectual. Aproximacion a las principales causas en el Estado Plurinacional de Bolivia.

identificacion de la DI leve o ligera en el resto de
la poblacion, pues a diferencia de las formas mas
severas, en el grado ligero tienen una mayor influencia
los factores ambientales y la deprivacion afectiva o
cultural,”® por lo que, sobre todo en regiones rurales
del altiplano donde se encontraron las tasas mas bajas,
resulta muy dificil el diagnodstico de este grado de
discapacidad intelectual en un estudio de pesquisaje
activo.

En el Estado Plurinacional de Bolivia persiste atin una
gran inequidad en el acceso a los servicios de salud,
prevalecen altos niveles de desigualdad que afectan
sobre todo las condiciones de salud y desarrollo
social, principalmente en las areas rurales del Valle
y del Altiplano, esta ultima el area rural menos
desarrollada y mas pobre del pais.'®!' Es de esperar
que en estas regiones, donde se constataron las tasas
mas bajas de prevalencia, la tasa de mortalidad en las
diferentes edades sea mayor que en el resto del pais.

El diagnoéstico de la DI en el pais se complejiza
ademas, por la carencia de centros especializados en el
diagndstico y orientacion a este tipo de discapacidad,
vinculados a instituciones educacionales, que permi-
tan el diagnodstico certero de los grados ligeros de
discapacidad mediante un seguimiento oportuno,
utilizando como método la observacion del com-
portamiento.

Muestra de ello fue la preponderancia del grado de
DI moderado que duplica (41,82 %) al leve o ligero
(20,12 %), siendo incluso superado en frecuencia
por el grado severo (21,02 %), totalmente contrario
a lo descrito en la literatura médica, donde se plantea
que los grados leves representan el 85 % de esta
discapacidad, los moderados el 10 %, los severos del
3 al 4 %. Los grados profundos solo constituyen del 1
al 2 % de la poblacion con DL>'*!3

En el estudio psicosocial y clinico genético de las
personas con discapacidad, realizado en Cuba se
observo un predominio de la forma ligera (56,5%).
La forma moderada fue la segunda categoria
predominante (26,0 % de los casos), mientras que los
grados severos y profundos de DI fueron observados
con una frecuencia mucho menor (11,1 y 6,4 %,
respectivamente).'®

Aunque la etiologia de la DI responde a factores
genéticos o ambientales, definir cada uno de ellos
resulta muy dificil en ocasiones, ya que si bien los
primeros son siempre de origen prenatal, los segundos
pueden actuar en etapas pre, peri o postnatales. Por
ello, se logra encontrar una causa especifica en sélo
alrededor del 25 % de los casos.?

Los factores ectiologicos de la DI son mucho mas
evidentes en sus formas mas severas. Para abordar
los factores causales de la discapacidad intelectual

resulta de gran utilidad la clasificacion etiopatogénica
de Guvtavson, que permite clasificarla en grandes
grupos etioldgicos, en dependencia a los momentos
en que pudo haber ocurrido la accion de la noxa
patogena que provoco la discapacidad, ademas de los
grupos de psicosis e inclasificables.>®

En Bolivia predominaron las causas prenatales sobre
el resto de las causas (34,39 %), de acuerdo a la
clasificacion etiologica de la DI. Dentro de este grupo
el origen prenatal genético representd mas de la mitad
de los casos (53,45 %).

Las causas genéticas pueden ser agrupadas en cuatro
grandes grupos: alteraciones cromosoémicas (donde
se incluyen las aneuploidias, reordenamientos
subteloméricos, sindromes microdelecionales o
microduplicacionales), alteraciones monogénicas,
mitocondriales y multifactoriales.>*

La inteligencia esta determinada tanto por factores
genéticos como ambientales. En la mayoria de los
casos de DI se desconoce la causa, pero existen
muchos factores que actuando durante el embarazo
pueden causar o contribuir este tipo de discapacidad.
Las causas genéticas y ambientales de la DI se
presentan con una frecuencia muy similar y con un
rango muy variable, desde el 17,4 hasta el 47,1 %.31¢
A pesar de que en Bolivia el grupo Prenatal Ambiental
no fue numéricamente representativo entre las causas
de DI (12,91 %), es necesario sehalar que la causa
mas importante en este grupo fue la Hipertension
Arterial materna que representd el 28,01 % de los
casos, seguida del consumo de alcohol durante la
gestacion (21,62 %), lo cual evidencia la importancia
del control prenatal de las enfermedades maternas y
de los factores socio-ambientales, como los habitos
toxicos.

La Hipertension Arterial en el embarazo es mas
frecuente en gestantes a partir de los 35 afios,
primiparas, o con embarazos multiples. De la misma
manera, la incidencia aumenta en las mujeres que,
a la vez, sufren obesidad y diabetes, y constituye
una importante causa de muerte materna y de
morbimortalidad fetal en todo el mundo.

El desprendimiento prematuro de la placenta es una
complicacion frecuente en estas mujeres, con lo que
el suministro de oxigeno y de nutrientes que recibe
el feto se interrumpe y puede provocarle la muerte.
Aunque la placenta no se desprenda, la hipertension
puede reducir el suministro de sangre que recibe la
placenta, retardar el crecimiento fetal y afectar el
desarrollo de las células neuronales.'’

El consumo de bebidas alcohdlicas durante la
gestacion, fue el unico factor relacionado con la
etiologia de esta discapacidad en 176 personas
(21,62 %) en todo el pais.

Revista Cubana de Genética Comunitaria 53




Noel Taboada Lugo

Investigaciones relacionadas con el consumo de
alcohol durante la gestacion, han demostrado su efecto
teratogénico sobre el desarrollo embriofetal. Sin
embargo, no todas las gestantes que consumen alcohol
tienen hijos con defectos congénitos por esta causa,
visibles al nacimiento. Esto se debe a varios factores
como la dosis consumida, la frecuencia del consumo,
el periodo de la gestacion en que se consumio, asi
como la susceptibilidad genética de la madre y el
feto.* Es por ello que se plantea que consumir apenas
un trago de alcohol durante la gestacion pudiera
producir una alteracion en el desarrollo embriofetal,
asi como en la migracion neuronal y en la funcion del
sistema nervioso central (SNC) en etapas tardias de
la vida. Los dafios neuronales pueden ser subclinicos
y evidenciarse con posterioridad con manifestaciones
como la DI desde grados mas ligeros, hasta los mas
severos en cuanto a su severidad clinica.'®

Dentro del grupo etiologico prenatal inespecifico se
incluyen aquellos eventos que actian en el periodo
prenatal, sin que se pueda precisar su origen genético
o ambiental, existen algunas evidencias clinicas
que nos hacen sospechar una posible etiologia
prenatal, entre ellas se incluyen la epilepsia, el
crecimiento intrauterino retardado, los dismorfismos,
las malformaciones congénitas asociadas y los
antecedentes familiares de discapacidad intelectual .®
La epilepsia y los antecedentes familiares de DI
estuvieron presentes en el 39,96 % y el 29,22 % de los
casos clasificados respectivamente, lo que evidencia
que en este grupo hay factores genéticos subyacentes
que tienen el peso mayor en la etiologia de la
discapacidad intelectual, lo que implica la necesidad
de profundizar en el estudio de estos factores.
Unodecadacinconifios conepilepsiatiene dificultades
en su aprendizaje, debido a DI u otros factores. Este
factor etioldgico influye tanto mas, cuanto menor es
la edad del nifio."”

En 5 656 personas con DI (30,69 %) se identifico
algtin tipo de insulto perinatal como causa de ésta,
predominando la hipoxia en la mayoria de los casos
(66,43 %), y la prematuridad (22,08 %).

La OMS estima que cada afio cuatro millones de
recién nacidos presentan asfixia perinatal, de los
cuales 800 000 desarrollaran secuelas neurologicas y
DI, y un niimero similar fallece como consecuencia
de estos eventos.’

La prematuridad provoca alteraciones en el desarrollo
neurologico y este riesgo es mayor a medida que el
tiempo de gestacion disminuye.

En un estudio del desarrollo neuroldgico de mas de
140 000 recién nacidos pretérminos (entre la semana
30 de gestacion o posterior) y también de recién
nacidos a término, se comprobd que los pretérminos
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presentaban un riesgo 3,39 veces mayor de sufrir
paralisis cerebral que los nacidos a término. Ademas,
también presentan un riesgo 1,25 veces mayor de
padecer DI.%

Las causas postnatales se observaron en 3 486
personas con DI, de todas las edades. La sepsis del
SNC vy los traumas constituyeron las causas mas
frecuentes, con predominio en el Departamento de
Santa Cruz de la Sierra, en el oriente del pais y de
clima tropical, donde los casos con DI como secuelas
de meningitis bacteriana representaron el 44 % de
todos los casos identificados en el pais. Se describe
que esta infeccion bacteriana afecta a 2 de cada
10 000 recién nacidos a término y con peso normal,
y a 2 de cada 1 000 recién nacidos con bajo peso.
De los que sobreviven, del 20 al 50 % presenta
lesiones cerebrales y de los nervios periféricos, como
hidrocefalia, sordera neurosensorial y DI moderada o
severa.”!

Los eventos perinatales y postnatales se identificaron
como causade DIen 9 142 personas, que representaron
la mitad (49,61 %) de los casos con este tipo de
discapacidad, por lo que la prevencion de estos eventos
deberia ser prioritario para mejorar el estado de salud
y disminuir la frecuencia de estas discapacidades en
el Estado plurinacional de Bolivia.

Las psicosis en su conjunto, presentan un dificil nivel
diagnostico. Su frecuencia global en Bolivia fue baja.
Se detectaron 272 casos, que representaron solo el
2,08 % del total de casos con algun grado de DI.
Todoslosdiagnodsticospsiquiatricos pueden acompanar
a la DI. Las investigaciones mas relevantes sobre la
relacion enfermedad psiquiatrica y DI sugieren que
hay una tendencia a infradiagnosticar los trastornos
mentales en este tipo de pacientes. Estos errores en el
diagnostico pueden deberse a un problema conocido
como “ensombrecimiento diagndstico”, el término
hace referencia a los casos en los que la presencia de
DI reduce la significacion diagnostica de un trastorno
psiquiatrico acompafiante. '’

La DI de etiologia inclasificable, se diferencia del
resto de las categorias de clasificacion de los factores
causales, por la imposibilidad del genetista clinico y
otros especialistas, de poder establecer una posibilidad
diagnostica. Este grupo tiene como elemento comun
la ausencia de huellas de defectos genéticos prenatales
en el individuo, asi como factores ambientales pre,
peri o postnatales.®

En este grupo se incluyeron 2 565 personas con DI,
que representaron el 13,92 % de las casos con este
tipo de discapacidad, la gran mayoria con grados
ligeros de DI y personas que no convivian con otros
familiares. De ellos, el 92,44 % (2 371 personas) fue
incluido por carencia de datos que permitieran la
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clasificacion etiologica de su discapacidad.

Los resultados alcanzados en las investigaciones
sobre las causas de la DI, son fruto de una previa
caracterizacion clinica de las personas con esta
discapacidad y la observacion detallada de sus
semejanzas y diferencias, dentro y entre, los distintos
grupos estudiados. Por esta razon, se debe insistir en
la importancia de una exhaustiva clasificacion de este
defecto tan heterogéneo, para contribuir a delinear sus
bases moleculares y el entendimiento del fenomeno
de manera general, lo que redundara en mayor calidad
en la atencion y en la prevencion de la recurrencia en
familias previamente estudiadas.’

A modo de conclusion podemos sefialar que la
prevalencia de la DI resultd estar por debajo de las
cifras establecidas en la bibliografia consultada,
siendo mas elevado en el oriente boliviano. La
etiologia prenatal fue la mas frecuente y dentro de
esta categoria los factores genéticos representaron
mas de la mitad de los casos.

Los resultados de este estudio evidenciaron la
necesidad de instaurar en el pais, un programa de

desarrollo de la Genética Médica, considerando que
el principal objetivo de las aplicaciones de la genética
a la salud publica y a la comunidad, es la reducciéon
del impacto de las enfermedades genéticas sobre la
salud y el bienestar de los individuos, a través de
estrategias de prevencion que permitan a mas largo
plazo la reduccién de las tasas de discapacidad por
esta causa.
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