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Alteraciones del neurodesarrollo
ÅAlteraciones genéticas
ïEstáticas 

ïDinámicas (encefalopatías progresivas/enfermedades 
neurodegenerativas)

ÅLesiones prenatales (malformativas/ 
destructivas): infecciones, hipoxia-isquemia, 
teratogenia

ÅLesiones perinatales: encefalopatía hipóxico-
isquémica, infarto

ÅLesiones postnatales: infecciones, trauma, AVC...

ASOCIACIONES

Factores ambientales
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Alcohol
ÅSíndrome alcohólico fetal

ÅCaracterísticas faciales: 2 de 3: 
ïfisuras palpebrales cortas

ïlabio superior fino

ïfiltr um liso

ÅAltura o peso < 10%

ÅAlteraciones esructurales cerebrales o perímetro 
cefálico <10%
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ÅAlteraciones del neurodesarrollo 
relacionadas con el alcohol:

ïAlteraciones cerebrales estructurales o perímetro 
cefálico <10%, o

ïEvidencia de anormalidades cognitivas o del 
comportamiento inconsistentes con el nivel de 
desarrollo que no pueden ser explicadas por 
predisposición genética o ambiente únicamente:

ÅDificultad en tareas complejas, lenguaje o 
comportamiento
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Tabaco

ÅRetraso de crecimiento somático/craneal

ÅTDAH/ trastorno conductual

ÅNicotina en animales de experimentación: 
alteraciones estructurales/funcionales en 
desarrollo de receptores nicotínicos de acetilcolina 
cerebrales (relacionados con la cognición). 

Å2 paquetes al día: disminución importante del CI 
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Cocaína

Å2006: cohorte prospectiva 409: no 
diferencia en RR de CI<70 pero 2,8 veces 
+ riesgo de trastorno de aprendizaje

ÅRiesgo de infarto cerebral
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< 5 años

Retraso global de desarrollo
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Retraso global del desarrollo

ÅRetraso significativo en 2 o más de los 
siguientes:
ïMotor fino/grosero

ïLenguaje

ïCognitivo

ïSocial

ïActividades de la vida diaria
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Retraso global del desarrollo

Guardería

Padres

Pediatra

CDIAP

Neuropediatra

Paidopsiquiatra

Neuropediatra

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

Å1) diagnóstico sindrómico (anamnesis /ef/ escalas de desarrollo)

ïRetraso global del desarrollo

Intentar un diagnóstico sindrómico específico:
ÅTrastorno de espectro autista ( (autismo infantil, TGD-NOS y sd de 

Asperger), (trastorno generalizado del desarrollo exceptuando el trastorno 
desintegrativo infantil y el síndrome de Rett) 

ÅRetraso cognitivo predominante

ÅDéficit sensorial (hipoacusia) 

ÅTrastorno específico del lenguaje

ÅPatrón atípico de desarrollo/retraso madurativo

Å2) diagnóstico etiológico
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X-frágil
ÅMutac gen FMR1 (lig a X): expansión de tripletes 

(CGG)
ïNormal  5-54    Premutación   55-200   Mutación >200

ÅCausa más frecuente de RM de causa hereditaria
ÅVarones: 
ïRetraso mental moderado-grave (100%)
ïTDAH 80%
ïAutismo 20-30 %
ïAnsiedad 70-100% 

ÅMujeres: fenotipo más leve (por lionización): retraso 
mental leve, timidez, trastornos de aprendizaje
ÅFacies elongada, orejas prominentes, 

macroorquidismo
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CI >85 70-85 <70

Historia familiar RM No MPF MXMR

Facies alargada No Algo Presente

Orejas grandes No Algo Presentes

TDA/H No Hiperactiv Ambos

Conducta autista* No Una > de una

0 1 2

MPF: Alt psiquiátricas en familiares de sexo femenino de rama materna

MXMR: Hª en la familia materna de retraso mental ligado a X

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

escaso contacto visual

Si > de  5 : sugestivo
Fernández Carvajal,2001
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Retraso global de desarrollo

ÅProtocolo de estudio en la  unidad de 
Neuropediatría HMIVH:

ü1ª visita:

ïDeterminar:
ÅTrastorno de espectro autista

ÅRetraso mental

ÅDéficit sensorial

ÅTrastorno específico del lenguaje

ïSe informa a los padres de nuestra sospecha. Se les 
ofrece la posibilidad de realizar estudios.

Retraso global
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ïAnamnesis y exploración física:
ÅNos permiten realizar un diagnóstico dirigido: 

hacer prueba concreta

ÅNo nos aportan una guía clara: 
ïRMN craneal

ïAnalítica general (tiroideas) y estudio metabólico

ïDerivación al servicio de genética clínica

ïEEG: sólo si sospecha de crisis o patrón típico 
(Angelman)

ïEnviar a CDIAP en caso que no se haya 
derivado aún

üVisitas sucesivas
ÅEvolución del fenotipo:
ɆNos permite definir más claramente el retraso mental

ɆPueden aparecer nuevos datos que orienten a etiología
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> 5 años

Retraso mental o discapacidad 
intelectual
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Discapacidad intelectual o retraso 
mental

ÅMotivo de consulta: fracaso escolar

ÅFrecuentes antecedentes de dificultades 
leves en años anteriores: retraso del 
lenguaje, alt motricidad...

ÅEs necesaria una evaluación psicométrica 
que determine el CI y perfil cognitivo .
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Retraso mental

ÅMedición de las habilidades intelectuales 
(CI) generales por debajo de ɀ2 DS para la 
edad cronológica

ïMc Carthy (<6 a)

ïWISC-R (>6a)

ÅMedia: 100

ÅDS: 15

ÅNormal: 100-85

ÅBorderline: 85-70

ÅRetraso mental leve: 70-55

ÅRM moderado: 55-40

ÅRM grave: 40-20

ÅRM severo: <20



2007 -2009

Retraso mental 

ÅTrastorno de aprendizaje: 

ïsi se ha llegado a edad escolar sin haber sido 
estudiado: borderline o retraso mental leve (difícil el 
diagnóstico etiológico claro: poligénica + ambiental)

ïRM moderado o grave (caso de inmigrantes): más 
posibilidades de llegar a una etiología (estudios 
parecidos a retraso global)

ïPERFIL COGNITIVO: muy importante para el soporte 
pedagógico

ïFracaso escolar con CI normal: TDAH, trastorno 
específico del lenguaje, dislexia, superdotados, falta 
de motivación
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WISC
ÅPruebas verbales:
ïInformación: conocimientos generales, asimilación de 

experiencias, memoria remota
ïComprensión: juicio práctico, comprensión y adaptación 

a situaciones sociales. 
ïAritmética: concentración, razonamiento y cálculo 

numérico, manejo automático de símbolos
ïSemejanzas: comprensión, relaciones conceptuales, 

pensamiento abstracto y asociativo
ïVocabulario: riqueza y tipo de lenguaje, comprensión y 

fluidez verbales
ïDígitos: atención concentrada, memoria auditiva 

inmediata
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ÅPruebas manipulativas:

ïFiguras incompletas: memoria y agudeza visuales

ïHistorietas: percepción y comprensión de 
situaciones sociales, captación de secuencias 
causales

ïCubos: percepción visual, relaciones espaciales, 
coordinación visuomotora

ïRompecabezas: memoria de formas, orientación y 
estructuración espaciales

ïClaves: memoria visual inmediata, previsión 
asociativa, rapidez motora

ïLaberintos: previsión perceptiva, destreza motora
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