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Etiologia prenatal en la discapacidad intelectual en la region andina venezolana.

Prenatal etiology in intellectual disability in the Venezuelan Andean region.

Juan Carlos Perdomo Arrién,’ Miriam Portuondo Sao,” Elsa J. Luna Ceballos.™

Resumen

Segun la literatura internacional la frecuencia con que se
llegan a conocer las causas de la discapacidad varia entre
un 10 % y un 50 %. Como parte del estudio psicosocial,
pedagdgico y clinico-genético realizado a las personas con
discapacidad en los estados Tachira, Mérida y Trujillo
de la Republica Bolivariana de Venezuela, durante el
afio 2008, se caracterizd a la poblacion con discapacidad
intelectual segtin el momento en que actud o se expresoé el
agente causal. Se utilizaron los instrumentos disefiados para
el mismo de donde se extrajeron las variables analizadas
para demostrar el papel de las causas prenatales genéticas.
Se empled la estadistica descriptiva, los resultados se
expresaron en porcentajes y se elaboraron tablas de salida
de resultados. Las causas de discapacidad intelectual
de tipo prenatal ocuparon el primer lugar, las prenatales
genéticas constituyeron el 58 % del total de eventos
prenatales y dentro de ellas las enfermedades de naturaleza
cromosOmica se presentaron en el 47,84 % seguidas
por las multifactoriales en el 42,1 %. El porcentaje de
consanguinidad en la region fue de 6,7 %. Este estudio
permitio el abordaje multidisciplinario e integral de las
causas de esta discapacidad, vista como un problema
de salud, aprovechando las oportunidades que ofrece el
nuevo modelo econdmico social del pais que ubica al
individuo en el centro de todas sus proyecciones.

Palabras clave: Discapacidad intelectual, causas prenata-
les genéticas.

Abstract

According to the international literature, the causes of
disability are usually determined with a precision of 10 %
to 50%. As part of the psychosocial, pedagogic and clinical-
genetic study carried out in the Téchira, Mérida and Trujillo
states of the Bolivarian Republic of Venezuela in 2008 to
disabled persons, the intellectually disabled population
was being characterized according to the moment when the
casual agent appeared. Applying the instruments designed
for the study, allowed extracting the variables to be analyzed
in order to prove the role of prenatal genetic causes.
Descriptive statistics was used and results were stated in
percent, preparing output tables of results. Intellectual
disability due to prenatal causes occupied the first place,
while within them chromosomal diseases were present in
47,84 % of the cases, closely followed by multifactorial
ones with 42,1 %. The consanguinity percent determined
in the region was equal to 6,7 %. This study allowed the
integral and multidisciplinary addressing of the causes of
this disability, from the point of view of a health issue,
taking advantage of the opportunities offered by the new
economic and social model in the country, which locates
the individual in the center of all its projections.
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Introduccion

El desconocimiento en general de la etiologia de
las causas de la discapacidad intelectual (DI) es un
fenomeno comun en los estudios reportados en la
literatura.'” La frecuencia con que se llegan a conocer
las causas de esta discapacidad seglin se reporta varia
entre un 10 % a un 50 %. '

Nuevos enfoques, cada vez mas esclarecedores sobre
la discapacidad intelectual, manejan aspectos que
sugieren no focalizar la discapacidad so6lo en las
conductas funcionales y en las necesidades de apoyo
de las personas, sino también en los diagnosticos
clinicos de sus causas como una forma de poder
lograr su prevencion. ** Estos se incluyen en la
Novena clasificacion de la Asociacion Americana
sobre Retraso Mental (AARM).?

A partir del estudio psicosocial, pedagogico y clinico-
genético realizado a las personas con discapacidad
en lo que se conoce como Region Andina Venezolana,
durante el afio 2008, se pudo realizar el analisis
descriptivo de los factores causales de la discapacidad
intelectual.

Métodos

Se realiz6 una investigacion descriptivo transversal,
como parte del estudio clinico-genético, psicopeda-
gogico y social a las personas con discapacidad,
llevado a cabo por la Misién Solidaria “Dr. José
Gregorio Hernandez” en la Republica Bolivariana de
Venezuela, durante el afio 2008. Uno de sus objetivos
consistido en estudiar las causas de la discapacidad
intelectual en la poblacion de los Estados de
Mérida, Tachira y Trujillo, lo que se conoce como
region Andina. Se combinaron métodos clinicos,
epidemiologicos, pedagdgicos y sociales.

El trabajo en el terreno incluy¢ la visita en el hogar y la
entrevista acada persona con discapacidad intelectual
por un equipo de trabajo integral y multidisciplinario
conformado por profesionales cubanos y venezolanos
relacionados con este tema junto a integrantes de las
fuerzas sociales del pais. Se realiz6 el examen fisico
y se aplicaron los instrumentos de recoleccién de
datos validados para el estudio que fueron evaluados
siguiendo las etapas de la metodologia de trabajo
disefiada para la investigacion y que permitio la
clasificacion del periodo de la vida en que actud o se
expreso el agente que produjo la discapacidad.

La aplicacion de los instrumentos de recoleccion de
datos se realizo6 teniendo en cuenta los principios éticos
de la voluntariedad y el consentimiento informado por
escrito, que incluyo la aceptacion para la toma de una
fotografia de identidad y de aquellos aspectos fisicos
utiles para el diagndstico y de estudios de laboratorio
en los casos en que fue necesario.
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El universo de estudio para esta region fue de 12 326
personas con DI. De ellos: 4 103 casos en Mérida, 4
732 en Tachira 'y 3 491 en Trujillo.

Se incluyeron a las personas con discapacidad
intelectual, de todas las edades, que aceptaron
participar en el estudio, previo consentimiento
informado. Se agruparon segiun rango de edades de
0-4 afios; 5-14 afos; 15-19 afos; 20-29 afos; 30-39
afos; 40-59 afios y mas de 60 afios.

Las variables estudiadas fueron las siguientes:

- Discapacidad Intelectual (DI): Se asumi6 el criterio
clasificatorio de la novena revision de la Sociedad
Americana de Retraso Mental, que la caracteriza como
un funcionamiento intelectual significativamente
inferior a la media, que generalmente coexiste junto
a limitaciones en dos o mas areas de habilidades
adaptativas, tales como la comunicacion, autocuidado,
vida en el hogar, habilidades sociales, utilizacion
de la comunidad, autodireccion, salud y seguridad,
habilidades académicas, funcionales, uso del tiempo
libre y trabajo.’

- Causas prenatales de la
intelectual:

Prenatal genética: Se considerd cuando existe una
causa total o parcialmente genética que da lugar a la
aparicion de sindromes genéticos reconocidos en la
literatura de origen monogénico (defectos en un gen),
cromosomicos o multifactoriales y donde aparece
la discapacidad intelectual por si sola o unida a las
otras discapacidades, casi siempre acompanadas de
defectos congénitos.

Prenatal ambiental: Correspondi6 con la presencia de
antecedentes maternos de exposicion a teratdbgenos
durante el embarazo como la ingestion de alcohol,
drogas, la hipertermia, las infecciones fetales, la
presencia de enfermedades asociadas al embarazo
del tipo de la hipertension arterial u otras afecciones
de la madre, entre otras causas, donde esta ausente la
etiologia genética.

Prenatal inespecifica: Cuando no se pudo identificar
la etiologia genética o ambiental en los casos pero
hubo evidencia de algun factor prenatal causal que
origine dismorfias (aspectos fisicos distintivos en
partes anatomicas que no pueden ser ubicados en
un sindrome genético de los conocidos) pero que
aun asi éste pueda sospecharse, las malformaciones
congénitas del Sistema Nervioso Central aisladas, la
existencia de antecedentes de familiares afectados,
asi como la presencia de algunas entidades como
la epilepsia no asociada a algun sindrome o el
crecimiento intrauterino retardado.

Métodos estadisticos:

Se utilizaron estadigrafos descriptivos y como

discapacidad



medidas de resumen para variables cualitativas se
empled el porcentaje.

Resultados

En la region Andina venezolana, tabla 1, se
identificaron 5 998 personas con DI de causa prenatal
por eventos que ocurrieron o se expresaron en este
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periodo de la vida. Este nimero de casos represento
el 48,6 % del total de personas con DI de la region. La
DI de causa prenatal genética fue la que predomind.
Las enfermedades de origen genético se encontraron
en 3 476 personas de la region lo que represento el
28,2 % del universo total de personas estudiadas y el
58 % de las causas de origen prenatal.

Tabla 1. Clasificacion de la etiologia prenatal en las personas con discapacidad intelectual de todas las edades

y el grupo de 0 a 14 afios.

Prenatal Genético Prenatal Ambiental Prenatal Inespecifico
Estado Total 0-14 Total 0-14 Total
Mérida 1213 433 331 110 489
Tachira 1260 455 384 143 582
Trujillo 1003 382 273 88 463
Total 3476 1270 988 341 1534
% de poblacion 28.2 36,5 8,01 34,5 124

Dentro de las causas prenatales genéticas de la DI
predominaron las enfermedades cromosomicas, sobre

las multifactoriales y las monogénicas. (Tabla 2).

Tabla 2. Clasificacion de la etiologia prenatal genética de discapacidad intelectual.

Monogénicas Cromosomicas Multifactoriales
No. No. casos  Otras aberraciones

Estado No. casos casos SD cromosomicas No. casos
Meérida 109 527 511 16 570
Tachira 89 682 668 14 492
Trujillo 150 454 440 14 403
Total 348 1663 1619 44 1465
0,
% del total ’d.e 10,0 478 46,5 1,26 42,1
causas genéticas
0,
/o del total de 2,82 13,4 13,1 035 11,8

personas con DI

SD: Sindrome Down

El sindrome Down ocup0 el primer lugar en las causas
cromosomicas con 1 619 de personas (Tabla 3). La
mayor cantidad de casos con este sindrome, el 34,8%,

se ubico en los grupos de edades de 20 a 39 afios. Con
mas de 40 afos solo se encontraron 195 personas que
representaron el 12 %.
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Tabla 3. Personas con sindrome Down por estados y grupos de edades.

Grupos de edades

Estado 0-4 5-14 15-19 20-39 40-59 60 y mas Total
Mérida 73 131 80 179 45 511
Téchira 74 184 82 239 85 668
Trujillo 54 122 59 147 54 440
Total 201 437 221 565 184 11 1619
% 12,4 26,9 13,6 34,8 11,3 0,67 100

Al analizar la edad materna en el momento de la
concepcion de los casos con sindrome Down, el
mayor porcentaje se encontr6 en el rango de edades

de 35 afios a mayor de 39 afios, que representd el
50,2%. (Tabla 4).

Tabla 4. Distribucion de las personas con sindrome Down segtin estado y edad materna en el momento de la

concepcion.
Estado Edad de 1a madre en el momento de la concepcion
menor 20 20-34 35-39 mayor 39 No sabe  Total
Meérida 50 202 89 159 11 511
Téchira 58 247 117 226 20 668
Truyjillo 35 173 84 138 10 440
Total 143 622 290 523 41 1619
% 8,83 38,4 17,9 323 2,53 100
Las enfermedades de etiologia multifactorial genéticas.

representaron la segunda causa de origen prenatal
genético. Se determinaron en 1 465 personas, lo que
represento el 42 % (Tabla 2).

Las enfermedades monogénicas, se detectaron en
348 personas, 10 % de la muestra estudiada, por lo
que ocuparon el tercer lugar de las causas prenatales

La frecuencia de consanguinidad encontrada en la
region Andina fue de 6,19 %. Fue relevante el Estado
Meérida con la mayor tasa, en 311 personas (7,57 %),
seguida del Estado Trujillo con 237 (6,78 %) y por
ultimo Tachira con 216 (4,56 %) (Tabla 5).

Tabla 5. Antecedentes de consanguinidad y agregacion familiar en personas con discapacidad intelectual.

Estado Consanguinidad Agregacion familiar
Mérida 311 1137
Tachira 216 959

Trujillo 237 949

Total 764 3 045

% 6,19 24,7

El municipio Uribantes, del Estado Tachira, fue el
de la tasa mas alta de consanguinidad de la region
Andina, con un 22,14 %.

Llamoé la atencion la agregacion familiar para la
discapacidad intelectual en familiares de primer gra-
do de los casos en esta region en 3 045 personas, el
24,7 % del total.
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En el arbol genealogico (Figura 1) se muestra una
familia que se ubicod en la parroquia Los Nevados,
en el corazén de los Andes Meridefios, un lugar
de extrema inaccesibilidad geografica, donde tres
individuos, descendientes de padres primos hermanos,
padecen del sindrome Hurler, un error congénito del
metabolismo de los mucopolisacaridos, de herencia
recesiva.



Figura 1. Arbol genealdgico de familia afectada
por Mucopolisacaridosis tipo Hurler con herencia
autondmica recesiva.
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Fuente: Datos de Estudio Clinico Genético. Mision Dr. José¢ Gregorio Hernandez

En la figura 2 se muestra una extensa genealogia
perteneciente a la aldea Laguna de Garcia en la
Parroquia Juan Pablo Pefialoza, de este municipio
donde se entremezclan tres apellidos en dos
enfermedades: la Acondroplasia, junto a discapacidad
intelectual aislada, en varios individuos, a partir de
cuatro matrimonios consanguineos.

Figura 2. Genealogia donde se muestra la
consanguinidad y su relacion con la aparicion de
Acondroplasia y discapacidad intelectual.
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Fuente: Datos de Estudio Clinico Genético. Mision Dr. José Gregorio Hernandez
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Discusion

En el curso de este estudio las causas prenatales
predominaron las causas genéticas, sobre las de origen
ambiental y las inespecificas en cada Estado. Aunque
no todas las enfermedades genéticas se caracterizan
por presentar discapacidad intelectual, cuando ocurren
los defectos genéticos estos afectan a la mayoria de
los tejidos organicos y de ellos la mayor frecuencia
de afectacion lo tiene el Sistema Nervioso Central,
siendo la discapacidad intelectual, su manifestacion
clinica mas comun.'*"?

El comportamiento de las causas cromosomicas fue
similar al estudio cubano que encontrd esta etiologia
como la mas frecuente y la causa genética principal
de discapacidad intelectual,'(Tabla 2), represento el
46,5 % del total de las causas genéticas y el 13,1 %
de toda la poblacion con discapacidad intelectual
estudiada en la region.

La prevalencia al nacimiento del sindrome Down en
la Region Andina fue de 0,10 %, lo cual indica que
nacen diez personas afectadas por cada 1 000 nacidos
vivos. Este valor es cercano a lo que se describe en la
literatura internacional, que reporta un 0,14 % para
paises que no cuentan con la opcion del diagndstico
prenatal cromosomico, como ocurre en la mayor parte
de esta region.'*!3

La mayor cantidad de personas con sindrome Down
se ubico en los grupos de edades de 20 a 39 afios. En
el estudio similar realizado por Cuba en el afio 2003
predomind también este grupo. Este asunto es de
particular interés pues se trata de una region con un
contexto geografico, social y cultural que solo puede
ofrecer de manera limitada los niveles de apoyo que
las personas que viven con este sindrome requieren,
lo que repercute en la esperanza de vida de estos
pacientes.

En las edades de 0 a 4 afios se encontraron 201 nifios,
comportamiento que difiere con el estudio cubano
donde la prevalencia del sindrome a esta edad fue
muy baja. El Programa Cubano de Diagnostico,
Manejo y Prevencion de Enfermedades Genéticas
y Defectos Congénitos, garantiza el diagndstico
prenatal citogenético a gestantes en riesgo incluida
la edad materna avanzada y el diagnostico prenatal
ultrasonografico para la toma de decisiones
reproductivas, lo que sin lugar a dudas repercute en
el bajo numero de nacimientos de nifios con sindrome
Down que reporta Cuba.

La posibilidad que ofrecen los asesores genéticos

Revista Cubana de Genética Comunitaria 93




Valor de la vista ecocardiografica de los tres vasos en el pesquisaje de cardiopatias congénitas

cubanos y venezolanos, dispuestos ahora en cada
estado, puede ayudar a una rapida identificacion de
un lactante nacido con sospecha de este sindrome para
la confirmacion clinica y cariotipica necesarias para
su diagnostico de certeza asi como, para prevenir las
graves complicaciones a que puede asociarse.

Por otro lado, coincidiendo con los nuevos enfoques
sobre salud familiar'®?! se reconoce que la relacion
entre la salud individual y la salud familiar es de do-
ble via, es decir, la influencia es reciproca; cualquier
problema de salud individual puede llegar a crear un
problema de salud familiar, tanto de orden psicoso-
cial, como de predominio biologico. Por ejemplo, el
nacimiento de un nifio con sindrome Down implica
un reajuste familiar que puede llevar a la disfuncion,
si la familia no es capaz de reorientarse, de ahi la im-
portancia de estimular la formacion de redes de apoyo
en estos casos.

El concepto de redes de apoyo obedece su origen al
psiquiatra inglés S.H. Foulkes, uno de los organizado-
res del movimiento de terapia de grupo en Gran Bre-
tafia, quien insistia en la importancia del fendmeno
de grupo como un todo. Este concepto aparece como
clave en los programas de salud mental y esta forma-
do por la familia, sus amigos, conocidos, compaiieros
de trabajo, personas de la comunidad y miembros de
las instituciones educacionales, asistenciales y comu-
nitarias, quienes pueden ayudarlos."

El apoyo social que recibe la familia, mejora la
capacidad para adaptarse al evento, a enfrentar la crisis
y ademas a comprender los cambios, que generan
contradicciones y que imponen modificaciones en
los estilos de vida que significan factores de riesgo.
En un medio donde los patrones culturales estan muy
arraigados se hace necesaria la participacion de todos
los factores sociales.

Los resultados relacionados con el nimero mayor
de personas con SD nacidos de madres con edad
avanzada en el momento de la concepcion, se
sustentan en los mecanismos causales que produce
el envejecimiento ovular y los fallos en la primera
y/ o segunda divisiones celulares meidticas, en la
génesis del sindrome Down.'*'“Los datos obtenidos
avalan la necesidad del asesoramiento genético
primario a las gestantes con edad materna avanzada
y de la opcion del diagndstico prenatal accesible
a todas las embarazadas, sobre todo teniendo en
cuenta que en la region existe un fuerte arraigo de
patrones socioculturales y religiosos que determinan
la no solicitud en muchas casos de la interrupcion
terapéutica de la gestacion por un feto enfermo.?'>La
prevencion de esta causa de discapacidad intelectual
es mas efectiva si la poblacion conoce sus riesgos.
La referencia ideal para la estimacion del riesgo
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multifactorial debe hacerse con respecto a estudios
locales ya que los riesgos de recurrencia pueden
variar sustancialmente segtin las comunidades, grupos
étnicos y localizaciones geograficas.!

Dentro de los aspectos que caracterizaron a la herencia
multifactorial estuvo la agregacion familiar para la
discapacidad intelectual debida a malformaciones
del Sistema Nervioso Central del tipo de los defectos
del Tubo Neural, hidrocefalias y formas de epilepsias
familiar. Todas ellas agravantes de la expresion de la
discapacidad si no se actfia a tiempo sobre el individuo
que las presenta y prevenibles en la actualidad.

La discapacidad intelectual se relaciona con una
incorrecta nutricion en los infantes, incluso desde
el momento de la embriogénesis. A toda mujer en
edad fértil se le recomienda consumir una dieta rica
en folatos: hortalizas amargas y frondosas, citricos,
cereales enriquecidos y legumbres; lo cual, junto a
un suplemento diario con tabletas de acido félico,
es un punto importante para la prevencion de varios
desordenes genéticos entre los que se hallan los
defectos de tubo neural, defectos de pared anterior,
cardiopatias y el sindrome Down.**?*

Se propone fomentar el trabajo educativo comunitario
en esta region, eminentemente agricola, donde
estos productos son de facil cultivo o adquisicion,
encaminado a crear una adecuada e integral cultura
alimentaria.

Respecto a la frecuencia de las enfermedades
monogénicas en este estudio consideramos que,
aunque se constataron en un pequefio porcentaje, este
tiene una alta implicacion, pues las enfermedades
por defectos en un Unico gen son responsables del
7,5% de todas las anomalias congénitas.'*Algunas se
muestran aisladas, es decir, afectan a un tinico érgano
o sistema, otras resultan en grandes sindromes con
multiples alteraciones.

La identificacion de estas enfermedades en las
poblaciones es doblemente importante para un
asesoramiento genético rapido que alerte a los padres
y familiares mas cercanos de un posible riesgo de
repeticion y por la disponibilidad de informacion util
para los estudios de localizaciones de genes en las
poblaciones.

Los principales sindromes monogénicos encontrados
en la region fueron los sindromes genéticos de baja
talla y dismorfias tales como la Cornelia de Lange, el
sindrome Noonan, las Acrocefalopolinsandactilias y
los Errores Congénitos del Metabolismo, todos ellos
con frecuencias elevadas de discapacidad intelectual
en diversas gradaciones.

La frecuencia de consanguinidad tiene valores
diferentes de acuerdo con las caracteristicas de la
poblacion. Para Cuba, por ejemplo, se ubico en el



afio 2003 en un 5,21 % a nivel nacional, aunque en
provincias de zonas orientales del pais se reportaron
valores dehasta9,69 %.' Laprobabilidad de que primos
hermanos tengan un hijo con un desorden autosémico
recesivo es aproximadamente de un 3 %, pero el
riesgo aumenta si existen en la familia antecedentes
de la misma condicion genetica.'-!*!6-303!

Datos ofrecidos por el Laboratorio de Genética
Humana del Instituto Venezolano de Investigaciones
Cientificas (IVIC), indican que los genes de la
glucogenosis tienen una frecuencia alta en los estados
de Trujillo y Falcon por el entrecruzamiento familiar.
Entodaestaregion sereconoce laexistenciade factores
que propician errores metabdlicos, tales como el
semi-aislamiento geografico de algunas poblaciones,
el bajo nivel cultural, la depresion econdmica, el ser
comunidades cerradas, ancestrales, con una propia
identidad cultural y el efecto fundador.*

Un articulo publicado por Pascual Mora,*recrea como
era la vida de la mujer tachirense del siglo XIX, en los
Andes Venezolanos, con matrimonios preconcebidos
con el fin de proteger fortunas que cerraban las
alternativas reproductivas de las familias; y la escasez
de opciones de pareja en zonas aisladas.

Numerosas familias descubrieron sus mismos
origenes ancestrales durante el desarrollo de este
estudio, tras la pista de apellidos comunes, como
ocurrio en los Paramos Meridefios donde se pudo
realizar la genealogia completa del apellido Santiago,
frecuente en esa zona, que consta de 16 generaciones,
a partir de un primer matrimonio entre Pedro Luna,
cacique peruano de Camajarca y Juana Carvajal,
oriunda de Mérida, y luego su hija, Maria Luna con
Felipe Santiago, nacido en Santander, Espana, en el
siglo XVI. Estudios de este tipo son de gran valor
para explicar los complejos fendmenos sobre los que
descansa la dinamica de las poblaciones humanas.
Respecto ala agregacion familiar para la Discapacidad
Intelectual (DI) es aceptado que cuando los valores
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de frecuencia de DI entre familiares de primer grado
en una familia, son superiores a la frecuencia del
pais indican una mayor predisposicion genética a
desarrollar la discapacidad en sus diversos grados para
otro individuo dentro de ella si se expone el individuo
ya predispuesto genéticamente a condiciones ambien-
tales adversas, como la poca socializacion y el bajo
nivel cultural 1416

El nivel de conocimiento en las poblaciones sobre
este aspecto es la via mas importante para poder
evitar la trasmision de las enfermedades hereditarias.
En este sentido, los trabajos de Christenson y Johnson
(1995), Deaton A y Paxson (2001) y Pinto (2002)
exponen cuales son los efectos mas importantes del
incremento de la escolarizacion sobre las decisiones
en materia de fertilidad.**

A partir de este estudio realizado en el pais, sin
precedentes, se pudo realizar el andlisis y demostracion
de los factores causales de la discapacidad intelectual,
lo que permitié proyectar el tema de la prevencion
de la misma, a través de un disefio de sistema de
actividades interdisciplinario, que involucra a
diferentes promotores como fuente de transmision de
conocimientos, aprovechando las fortalezas del nuevo
sistema social del pais. A decir del Presidente Hugo
Chavez en la inauguracion de este estudio, el 15 de
marzo de 2008, “Esta mision ya tiene un conjunto de
logros, pero ahora vamos a avanzar en todo el frente
v a profundizar la lucha. (...) Creo que en la mision
hay que incorporar, mas alla del diagnostico que
hacen ustedes casa por casa, calle por calle, (...) esto
es en la busqueda de la salud integral; pudiéramos
usar una frase, la salud infinita.”
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