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Trastornos del neurodesarrollo

Retraso global del desarrollo/retraso mental
Trastornos de espectro autista
Trastorno especifico del lenguaje



Alteraciones del neurodesarrollo

A Alteraciones genéticas
| Estaticas
i Dinamicas (encefalopatias progresivas/enfermedades
neurodegenerativas)

A Lesiones prenatales (malformativas/
destructivas): infecciones, hipoxiaisquemia,
teratogenia

A Lesiones perinatales: encefalopatia hipoxico
Isquemica, infarto

A Lesiones postnatales: infecciones, trauma, AVC...

Factores ambientales
ASOCIACIONES
0
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Alcohol

A Sindrome alcohdlico fetal

A Caracteristicas faciales: 2 de 3:
I fisuras palpebrales cortas
I labio superior fino
I filtr um liso

AAltura o peso < 10%

A Alteraciones esructurales cerebrales o perimetro
cefalico <10%
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A Alteraciones del neurodesarrollo
relacionadas con el alcohol:

I Alteraciones cerebrales estructurales o perimetro
cefalico <10%, o

I Evidencia de anormalidades cognitivas o del
comportamiento inconsistentes con el nivel de
desarrollo que no pueden ser explicadas por
predisposicion genéetica o ambiente Unicamente:

ADificultad en tareas complejas, lenguaje o
comportamiento




Tabaco

A Retraso de crecimiento somatico/craneal
A TDAH/ trastorno conductual

A Nicotina en animales de experimentacion:
alteraciones estructurales/funcionales en
desarrollo de receptores nicotinicos de acetilcolina
cerebrales (relacionados con la cognicion).

A 2 paguetes al dia: disminuciérimportante del CI




Cocaina

A 2006: cohorte prospectiva 409: no
diferencia en RR de CI<70 pero 2,8 veces
+ riesgo de trastorno de aprendizaje

A Riesgo de infarto cerebral
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Retraso global de desarrollo



Retraso global del desarrollo

A Retraso significativo en 2 o mas de los
siguientes:
I Motor fino/grosero
I Lenguaje
I Cognitivo
I Social
I Actividades de la vida diaria




Retraso global del desarrollo

l CDIAP |Neuropediatra

Pediatra
S S Neuropediatra

Paidopsiquiatra

Motivo de consulta principal: retraso del lenguaje
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Retraso global del desarrollo

A 1) diagndstico sindrOmico (anamnesis /ef/ escalas de desarrollo)
I Retraso global del desarrollo

Intentar un diagnostico sindréomico especifico:

A Trastorno de espectro autistg (autismo infantil, TGBNOS y sd de
Asperger), (trastorno generalizado del desarrollo exceptuando el trastorno
desintegrativo infantil y el sindrome de Rett)

A Retraso cognitivo predominante

A Déficit sensorial (hipoacusia)

A Trastorno especifico del lenguaje

A Patron atipico de desarrollo/retraso madurativo

A 2) diagndstico etioldgico
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X-fragil
A Mutac gen FMR1 (lig a X): expansion de tripletes
(CGG)
I Normal 554 Premutacion 5500 Mutacion >200
A Causa mas frecuente de RM de causa hereditaria

A Varones:
I Retraso mental moderadegrave (100%)
I TDAH 80%
I Autismo 20-30 %
I Ansiedad 70100%

A Mujeres: fenotipo mas leve (por lionizacion): retraso
mental leve, timidez, trastornos de aprendizaje

A Facies elongada, orejas prominentes,
macroorquidismo
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Fragile X Syndrome Pedigree

2229 | 82 29/80
| |
o [
22/83 500
| |
~200 =200 @ ] Normal Individual

| Premutation Carrier
. . Full Mutation Carrier

(male affected)

(c) 2005, Laurie Ann Demmer, M.D.
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\JJ

0 1 2
Cl >85 70-85 <70
Historia familiar RM| No MPF MXMR
Facies alargada No Algo Presente
Orejas grandes No Algo Presentes
TDA/H No | Hiperactivi Ambos
Conducta autista* No Una > de una

MPF: Alt psiquiatricas en familiares de sexo femenino de rama materna
MXMR: H2 en la familia materna de retraso mental ligado a X

*Conducta autista: defensa tactil, lenguaje repetitivo, aleteo de manos y

escaso contacto visual

Si > de 5: sugestivo
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Retraso global de desarrollo

A Protocolo de estudio en la unidad de

Neuropediatria HMIVH:
U 12 visita:
I Determinar:
A Trastorno de espectro autista
A Retraso mental

A Déficit sensorial
A Trastorno especifico del lenguaje

I Se informa a los padres de nuestra sospecha. Se les
ofrece la posibilidad de realizar estudios.
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I Anamnesis y exploracion fisica:

ANos permiten realizar un diagnostico dirigido:
hacer prueba concreta

ANo nos aportan una guia clara:
I RMN craneal
i Analitica general (tiroideas) y estudio metabdlico
i Derivacion al servicio de genética clinica
|

I EEG: solo si sospecha de crisis 0 patron tipico
(Angelman)

I Enviar a CDIAP en caso que no se haya
derivado aun

U Visitas sucesivas

A Evolucién del fenotipo:

Z Nos permite definir mas claramente el retraso mental
Z Pueden aparecer nuevos datos que orienten a etiologia

2007 -2009
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Retraso mental o discapacidad
Intelectual



Discapacidad intelectual o retraso
mental

A Motivo de consulta: fracaso escolar

A Frecuentes antecedentes de dificultades
leves en anos anteriores: retraso del
lenguaje, alt motricidad...

A Es necesaria una evaluacion psicométrica
gue determine elCly perfil cognitivo .




Retraso mental

A Medicion de las habilidades intelectuales
(Cl) generales por debajo deg 2 DS para la
edad cronologica

i Mc Carthy (<6 a)

I WISCR (>6a) MANormal: 10885

AMedia: 100 Morderline: 8570
ADS: 15 ARetraso mental leve: 756

ARM moderado: 5510
ARM grave: 4620
ARM severo: <20




Retraso mental

A Trastorno de aprendizaje:

I si se ha llegado a edad escolar sin haber sido
estudiado: borderline o retraso mental leve (dificil el
diagnostico etiologico claro: poligénica + ambiental)

I RM moderado o grave (caso de inmigrantes): mas
posibilidades de llegar a una etiologia (estudios
parecidos a retraso global)

I PERFIL COGNITIVO: muy importante parassporte
pedagogico
I Fracaso escolar con Cl normal: TDAH, trastorno

especifico del lenguaje, dislexia, superdotados, falta
de motivacion
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WISC

A Pruebas verbales:

I Informacion: conocimentos generales, asimilacion de
experiencias, memoria remota

I Comprension juicio practico, comprension y adaptacion
a situaciones sociales.

I Aritmética: concentracion, razonamiento y calculo
numerico, manejo automatico de simbolos

I Semejanzascomprension, relaciones conceptuales,
pensamiento abstracto y asociativo

I Vocabulario: riqueza y tipo de lenguaje, comprension y
fluidez verbales

I Digitos: atencion concentrada, memoria auditiva
iInmediata
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A Pruebas manipulativas:
| Figuras incompletas memoria y agudeza visuales

I Historietas: percepcion y comprension de
situaciones sociales, captacion de secuencias
causales

I Cubos percepcion visual, relaciones espaciales,
coordinacion visuomotora

I Rompecabezasmemoria de formas, orientacion y
estructuracion espaciales

I Claves memoria visual inmediata, prevision
asociativa, rapidez motora

i Laberintos: prevision perceptiva, destreza motora
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