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RESUMEN

Objetivo: caracterizar el comportamiento de la discapacidad intelectual en la poblacién atendida en el Policlinico “Dr.
Carlos J. Finlay”, de Marianao durante el periodo 1997-2014.

Método: se realizé un estudio observacional, descriptivo y transversal, de las personas con discapacidad intelectual,
nacidas entre los afios 1997 y 2014, que comprendié el universo de 9 338 personas, asi como el estudio clinico-genético
de 39 casos identificados con discapacidad intelectual que cumplieron los criterios de inclusion. Se revisaron las historias
clinicas individuales, se aplicé un instrumento de clasificacion que incluyd la anamnesis, el examen fisico completo de
cada paciente y a los casos seleccionados se le realizaron las investigaciones de laboratorio necesarias para identificar el
origen de la discapacidad.

Resultados: los 39 pacientes con discapacidad intelectual identificados representaron una prevalencia de 0,42 por 100
habitantes. Predomind la discapacidad intelectual en el sexo masculino (1,4/1); el mayor porcentaje de discapacidad
correspondi6 a 33 pacientes de edad escolar (84,6%), nacidos entre los aflos 1997-2008 y 23 casos (58,9%) tenian una
discapacidad leve. El origen de la discapacidad predominé en el periodo prenatal, con 16 individuos investigados (41,1%)
y las causas genéticas ocuparon el primer lugar (68,8%).

Conclusiones: los resultados de este estudio permiten actualizar y enriquecer la informacion disponible sobre la
discapacidad intelectual en la poblacidon del area investigada. La identificacion de las causas orienta el seguimiento y
control que debe mantenerse en esta poblacidn, asi como la prevencion y divulgacién necesaria a todos los implicados en
el diagnostico y atencién a las personas con discapacidad intelectual.

Palabras clave: discapacidad intelectual; epidemiologia; causas genéticas y ambientales; Programa de Atencién a la
Discapacidad en Cuba.

INTRODUCCION

esumir el transito de la discapacidad intelectual
Rph)or la sociedad, a través de sus diferentes etapas
istoricas no es sencillo. Se trata de un problema

con cambios innumerables, que parten incluso desde su
conceptualizacidn, aun hoy en estudio y transformacion.
La definicién vigente en estos momentos, propuesta por
la Asociacion Americana de la Discapacidad Intelectual y
del Desarrollo en el afio 2010, preserva tres importantes
criterios: el funcionamiento intelectual en dos o mas
desviaciones estandar por debajo de la media, el déficit
en la conducta adaptativa expresado en las habilidades
adaptativas conceptuales, sociales y practicas; y que se

manifiesta antes de los 18 afios de edad.(1)

El diagndstico de la discapacidad intelectual se realiza
cuando en la persona se conjuga un coeficiente intelectual
por debajo de 70 puntos, con limitaciones en al menos
dos de las siguientes areas: la comunicacién, el cuidado
personal, la vida doméstica, las habilidades sociales/
interpersonales, el uso de los recursos comunitarios, el
autocontrol, las habilidades académicas funcionales, el
trabajo, el ocio, la salud y la seguridad; que se ponen de
manifiesto antes de los 18 afios de edad.(2)

El cambio fundamental radica en el reemplazo del término
retraso mental por el de discapacidad intelectual, debido
al estigma social que representa esta limitacién cognitiva. m
(3) Hasta finales del siglo pasado, el peso fundamental den-
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la definicion toma en cuenta el andlisis del coeficiente de
inteligencia (CI), hoy en dia la reduccion del peso de las
puntuaciones del CI a la hora de realizar el diagndstico de
la discapacidad intelectual, se acompafia del desarrollo de
otros aspectos que reflejan el caracter social de la misma.
(2)

La definicion recién enunciada enfatiza la necesidad de
que el juicio clinico para el diagnéstico, la clasificacion y la
planificacion de apoyos se base en un analisis competente,
riguroso y a partir de datos procedentes de la observacién,
para evitar errores en el diagndstico.(4)

Los estudios epidemioldgicos de la discapacidad intelectual
revelan diferencias en su prevalencia, pero todos coinciden
en un rango situado entre 0,8-3%; y se reconoce como
la discapacidad mas frecuente dentro de los trastornos
del crecimiento y el desarrollo.(5,6) Como valor promedio
se admite su presencia en 1,5% de la poblacién, aunque
varia segun las caracteristicas socioeconémicas del acceso
y calidad de la salud y la educacion, entre otros factores.
El conocimiento de las causas de la discapacidad intelectual
es imposible en un importante nimero de casos, porque
la misma es expresion de la interaccion entre muchos
factores gendmicos individuales, ambientales, sociales y
educativos. Es importante reconocer que a pesar de los
estudios genéticos y la tecnologia disponible, aun la mitad
de las causas o mas permanecen desconocidas.(7)

Desde el punto de vista de su expresion y origen, esta
discapacidad puede ser un sintoma dentro de un sindrome
mas complejo (sindrome de Down, sindrome de fragil X,
mutaciones en el gen ATRX), asi clasificada como sindromica
o un fenotipo aislado, que afecta el desarrollo postnatal de
la funcién cognitiva, discapacidad no sindrémica. La misma
se debe a trastornos en procesos como la proliferacién
neuronal, la migraciéon, la diferenciacion, el crecimiento
axonal, la formacién de las sinapsis y la arborizacion
dendritica o proceso de eliminacion de la misma; que
deriva a su vez de mutaciones genéticas y su expresién
molecular o del efecto de un agente ambiental, e incluso
en algunos casos se necesita la conjugacion de ambos.(7)
Entre los principales factores relacionados con el origen de
la discapacidad intelectual se encuentran las mutaciones
gendmicas y el control epigenético:

- Existen mas de 1 000 sindromes que cursan con
discapacidad intelectual listados en OMIM (por sus siglas
en inglés Online Mendelian Inheritance in Man).(8)

- Se identifican mas de 400 genes cuyas mutaciones
conllevan a la discapacidad cognitiva, de ellos alrededor de
35 se relacionan con la forma no sindromica.(9)

- Las reconocidas aberraciones cromosoémicas, que implican
ganancia o pérdida del material hereditario, se encuentran
en alrededor del 25% de las causas.(10)

La vida de un individuo se define por su genoma y
epigenoma, es decir por todas aquellas modificaciones no
genéticas producidas. Durante el desarrollo se generan
diferentes epigenomas en la vida fetal y durante la fase
de plasticidad de la nifiez temprana. El epigenoma se
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modifica ante las influencias ambientales, que incluyen las
condiciones maternas, la dieta y la exposicién a toxinas,
entre otras. La respuesta a estos estimulos ambientales
puede tener consecuencias a largo plazo en el desarrollo
de la funcion cognitiva.(11)

Se describen mas de 20 genes con funcidn epigenética en
el origen de la discapacidad intelectual y las proteinas que
ellos codifican, (11) estas proteinas interactlan unas con
otras y de conjunto, en complejos que regulan la estructura
local de la cromatina, en los genes blancos.(12)

Por otro lado, existen diferentes factores ambientales que
originan una discapacidad intelectual, citarlos a todos es
imposible. A continuacién se sefalan aquellos que pueden
operar en cualquiera de las etapas de la vida:

- Prenatales: el consumo de alcohol, las infecciones y las
enfermedades maternas, las radiaciones y otros agentes
quimicos.

- Perinatales: la prematuridad, la hipoxia-isquemia, los
traumas vy la sepsis del recién nacido.

- Postnatales: las infecciones del sistema nervioso central

(SNC), las intoxicaciones y los traumas craneales.

De esta manera la discapacidad intelectual es el resultado
de lainteraccién entre el genomay los factores ambientales,
cuya expresion es individualizada.(13,14)

En la actualidad, aunque el peso del CI se reduce, este alin
es Util para correlacionar las causas subyacentes con los
diferentes niveles establecidos. En este trabajo se utilizo
la caracterizacién establecida por la Organizacion Mundial
de la Salud (OMS) en la Clasificacion Internacional de
Enfermedades, décima version (CIE-10).(15)

- Leve (Cddigo F70): CI entre 50-69. En este primer
rango se encuentra alrededor de 85% de la poblacién con
discapacidad intelectual.

- Moderado (Cddigo B71): CI entre 35-49. Se encuentra
alrededor del 10% de la poblaciéon con discapacidad
intelectual.

- Severo (Cédigo F72): CI entre 20-34. Se encuentra entre
3-4% de la poblacién con discapacidad intelectual.

- Profundo (Coédigo F73) CI inferior a 20. Representa entre
1-2% de la poblacion con discapacidad intelectual.

A pesar de estas cuatro categorias, la OMS la divide a su
vez en dos grandes grupos: la leve y la severa, esta Ultima
incluye los grupos moderado, severo y profundo.(16)

En Cuba, se realizd el primer estudio clinico-genético en
esta comunidad por la misma autora del trabajo, publicado
en la Revista Cubana de Genética Comunitaria de 2007,
donde aparecen todos los datos y resultados del mismo,
(17) para la poblacién nacida entre 1977-1997.

Por lo ya expresado y por constituir la atenciéon a la
discapacidad intelectual un problema mundial de salud,
es importante caracterizar esta discapacidad en una
poblacién cuyo nacimiento ocurre desde el afio 1997 hasta
2014, todos correspondientes al area de salud atendida
en el Policlinico “Dr. Carlos J. Finlay” de Marianao. Esta
caracterizacién se propone analizar la distribucion de la
discapacidad intelectual segun la edad, el sexo, los grados
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de severidad en la poblacién objeto de estudio, asi como
determinar los factores causales y comparar los principales
resultados obtenidos en este trabajo, con los ya descritos
en el primer estudio comunitario realizado en este mismo
policlinico.

MATERIALES Y METODOS

Se realizd un estudio observacional descriptivo vy
transversal, que incluyd a las personas con discapacidad
intelectual, nacidas entre los afios 1997 y 2014. A los
casos con el consentimiento informado de participacion por
escrito se les realizé un estudio clinico-genético.

El universo incluy6 a 9 338 personas nacidas en el area de
salud correspondiente al Policlinico “Dr. Carlos J. Finlay” del
municipio Marianao, La Habana, Cuba, durante el periodo
1997-2014. La muestra la conformaron 39 personas con
discapacidad intelectual, seleccionados segun los siguientes
criterios de inclusién:

- Tener un diagndstico de discapacidad intelectual (segin
el concepto), en la evaluacién emitida por el Centro de
Orientacién y Diagnostico, defectdlogos o especialistas en
Psiquiatria; confirmado por la autora de este trabajo.

- Que existiera correspondencia entre las fechas del
nacimiento de los casos, con el periodo evaluado.

- Que todos los pacientes pertenecieran al area de salud
investigada y sus padres o tutores dieran su consentimiento
informado de participacion por escrito (en las personas sin

amparo filial, el consentimiento se obtuvo de los tutores).
Operacionalizacién de las variables

Articulos Originales

Criterios de exclusion y salida

- Se excluyeron las personas con discapacidad intelectual
que se mudaron del territorio estudiado durante la
investigacion, los fallecidos y aquellos que luego de su
inclusion, sus familiares no desearon continuar en la
investigacion. Ninglin caso cumplié con estos criterios.

Fuentes de informacion

La informacion se obtuvo a través de las visitas que
realizaron el médico Residente en Medicina General Integral
que forma parte del colectivo de autores y el equipo de
defectologia del area de salud objeto de estudio a los
40 consultorios del médico de la familia pertenecientes
al Policlinico “Dr. Carlos J. Finlay”, a las escuelas “Wally
Mustafd” y “Hugo Camejo”, asi como el circulo infantil
“Francisca Navia”, donde se revisaron las historias clinicas
individuales de los pacientes diagnosticados con esta
discapacidad, ademas, a todos los visitados en su propio
domicilio se les realizé una entrevista a los padres o tutores.

Métodos de recoleccién de la informacion

A todas las personas incluidas se les realizé una anamnesis
exhaustiva, con la busqueda de informacién referida a
las diferentes etapas de formacion y desarrollo del SNC,
asi como los factores y causas que pudieron conllevar
a esta discapacidad. Se realizd6 el examen fisico por
sistemas vy la clasificacion seguin el periodo de origen de la
discapacidad. Luego, se propusieron los siguientes estudios
complementarios: el cariotipo de alta resolucion, las

Variable Clasificacién Definicion de la escala
Grupos establecidos: . .
Edad 19971909, 20002002, | Shan R A SRS
2003-2005; 2006-2008; :
2009-2011; 2012-2014. e
Sexo Masculino/femenino Se?“’. biologico de la persona,
definido por observacion.
Nivel de Segun definido en la
funcionamiento Leve, moderado, severo, intr%duccién_
: profundo
intelectual
Antecedentes Antecedente referido por el
familiares de primer tutor, reflejado en la
grado de la %?r? ;r?tfgeec;jeer?tts; herramienta de clasificacion
discapacidad inicial: Datos sobre ofros
intelectual parientes.
Segun criterios establecidos
Discapacidad . segln etapas della vida, .
intelectual segun Prenatal, perinatal, postnatal, | mostrados en la mtrg@ucgén
periodo de origen psicosis, inclasificable {permiten la evaluacidon técnica
sobre los factores, eventos y
causas)
Reflejado en la herramienta de
Estudiados por - 5i clasificacion inicial: atencion
Genética. - No previa recibida.
Educacién - Si Descrito en la historia clinica
especializada. - No
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pruebas metabdlicas en orina, el test inmunohistoquimico,
los estudios imagenoldgicos y potenciales evocados de
tallo cerebral (visuales y auditivos), cuando fue necesario
confirmar la impresion diagndstica.

Para la obtencién de los datos primarios se empleé el
instrumento disefiado por un equipo de expertos.(15)
De las historias de salud familiar se recogieron los datos
relativos a la familia y la revisién de las historias de salud
individual permitié precisar las interconsultas y estudios
previos realizados.

Procesamiento de la informacioén

Se disend una base de datos en Access, donde se almacend
toda la informacién. Se construyeron distribuciones de
frecuencia con las variables del sexo, la severidad de la
discapacidad, la edad, el periodo de origen y las causas
prenatales. Para resumir estas variables se utilizaron
valores absolutos, tasas y porcentajes. Los datos se
presentaron en tablas y figuras.

En el Registro Nacional del Carnet de Identidad, se obtuvo
la informacion fidedigna de la poblacion que residia en esta
area de salud, nacida entre los afios 1997-2014 y dividida
por sexos. De igual modo, para la obtencién de la poblacién
nacida en cada uno de los afios estudiados se consultaron
datos de la Oficina Provincial de Estadisticas de La Habana.

Vol. 12, No. 1 enero-abril 2017

Consideraciones éticas

Se tuvo en cuenta el respeto a la dignidad de las
personas y se cumplieron los principios basicos de la
bioética desde el protocolo y disefio de este estudio. Se
respeto el principio de autonomia de cada investigado. El
consentimiento informado se leyd a los padres o tutores
de los pacientes, quienes lo firmaron, previo al llenado
siempre de la herramienta de clasificacion inicial, de donde
partio la investigacion.

Durante la ejecucién del estudio se realizé el examen fisico
de la persona. Se cumplié con las normas de privacidad y
respeto en cada paciente. Las consultas especializadas se
realizaron en locales con los requerimientos necesarios para
el desarrollo de las mismas. Los investigadores trabajaron
bajo las normas de confidencialidad y se guardd total
discrecion sobre la informacion obtenida de cada paciente.

RESULTADOS

La poblacién que habitaba el drea del policlinico universitario
“Dr. Carlos J. Finlay”, nacida entre 1997-2014, fue de 9 338
personas. En esta poblacion se identificaron 39 casos con
un diagnéstico confirmado de discapacidad intelectual, que
represent6 una prevalencia de 0,42 por 100 habitantes.
Se observé un predominio del sexo masculino (23
casos/59,0%), con una relacién masculino/femenino de
1,4/1.(Tabla 1)

Tabla 1. Personas con discapacidad intelectual segln el sexo. Policlinico “Dr. Carlos

J. Finlay”, 1997-2014.

Personas estudiadas

Masculino (M)

Femenino (F) | Relacion M/F

N

N %

39 23

59,0 16

41,0 1.4/1

El porcentaje mas alto de personas con discapacidad
intelectual fue de 33 casos (84,3%), detectados en los
grupos de edad escolar, nacidos entre 1997 y 2008 (Tabla
2) y con discapacidad intelectual leve (58,8%).

Tabla 2. Personas con discapacidad intelectual segin

El momento de origen de la discapacidad segun el género
mostrd el predominio de los factores prenatales. Estos se
identificaron en 41,1% de las personas investigadas, de
ellas 9 eran del sexo masculino (56,3%) y 7 del femenino

los grupos de afios de

nacimiento y nivel de funcionamiento intelectual leve y severo. Policlinico "Dr. Carlos

J. Finlay”, 1997-2014.

Grupos de afios | Personas Nivel de funcionamiento intelectual
de nacimiento | Estudiadas
Leve Severo
N %o N %o
1997-1999 10 6 26,3 4 250
2000-2002 12 i 30,4 5 31,3
2003-2005 5 3 13,0 2 12,5
2008-2008 5] 3 13,0 3 18,8
2009-2011 5] 4 17,3 2 6,2
2012-2014 0 0 . 0 .
Total 39 23 58,9 16 41,1

14



Vol. 12, No. 1 enero-abril 2017

(43,7%); le siguieron en orden decreciente los factores
perinatales (25,6%) y los postnatales con 9 personas
afectadas (23,1%). En las categorias de psicosis e
inclasificables se detectaron dos pacientes (5,1%).(Tabla
3)

Al agrupar los factores relacionados con el origen de la
discapacidad (tabla 4), se identificaron como causas a las
enfermedades genéticas (68,8%), seguidas de los factores
ambientales (31,2%).

Cuando se indagd sobre la atencion previa recibida en
cada uno de los 39 pacientes identificados, 34 (87,2%)
se estudiaron por genética clinica, los cinco no estudiados

Articulos Originales

por esta especialidad, fueron los casos cuyos padres no
desearon que sus hijos recibieran atencion especializada
(tabla 5), tres tenian una discapacidad intelectual leve y
dos una discapacidad intelectual severa por lesion estatica
del SNC, pero todos mantenian el seguimiento por el
equipo multidisciplinario del area de salud.

Cuando se analiz6 el nimero de personas que recibian
educacidon especializada, los nueve que no la tomaban
(23,1%) y se encontraban en edad escolar, eran aquellos
no susceptibles de esta tipo de educacion por presentar
una discapacidad severa.(Tabla 6)

Tabla 3. Personas con discapacidad intelectual segun el periodo de origen. Policlinico

“Dr. Carlos J. Finlay”®, 1997-2014.

Periodo de origen Masculino Femenino Total
n % n % N %
Prenatales 9 56,3 7 437 5] 411
Perinatales 6 60,0 4 40,0 0 25,6
Postnatales 5 55,6 4 44 4 9 23,1
Psicosis 1 50,0 1 50,0 2 il
Inclasificables 2 100,0 0 0,0 2 51
Total 23 59,0 16 41,0 39 |100,0

Tabla 4. Causas prenatales de la discapacidad intelectual. Policlinico “Dr. Carlos J.

Finlay”, 1997-2014.

Causas prenatales de la Pacientes
discapacidad N %
Genéticas 11 68,8
Ambiental 5 31,2
Total 16 100,0

Tabla 5. Personas con discapacidad intelectual estudiados por la especialidad de
genética clinica. Policlinico “Dr. Carlos J. Finlay”, 1997-2014.

Estudiados por genética Total %
Si 34 87,2
No 5 129
Total 39 100,0

Tabla 6. Personas con discapacidad intelectual segun niveles de funcionamiento que
recibian educacion especializada. Policlinico “Dr. Carlos J. Finlay”, 1997-2014.

Educacion especializada. | Total % Discapacidad | Discapacidad
Leve Severa
Si 30 76,9 23 7
No 9 231 0 9
Total 39 100,0 23 16

DISCUSION

La baja prevalencia encontrada en este estudio puede
estar relacionada con el impacto obtenido y sostenido por
la aplicacion de medidas orientadas por el Sistema Nacional
de Salud de Cuba, donde se integran los programas de

la atencion maternoinfantil, vacunacién, prevencién de
accidentes, prevencion y deteccion de enfermedades
genéticas y defectos congénitos, asi como la atencién y
prevencion de la discapacidad intelectual desarrollada
desde la genética comunitaria que conlleva a limitar la
aparicion de esta discapacidad.

[y
9]
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Esta diferencia puede explicarse, ademas, por la edad de
la poblacién estudiada en este momento, que incluyé los
Ultimos cinco afos, donde aldn era imposible realizar el
diagnoéstico de discapacidad intelectual en todas aquellas
personas que exhibirian una discapacidad leve; lo que
hoy puede significar un subregistro para este nivel de
funcionamiento intelectual. El primer estudio realizado en
el policlinico objeto de estudio evidencia que 85% de los
discapacitados excede los cinco afios de edad.(17)

La reduccion de 80 personas con discapacidad intelectual
identificada en ese primer estudio respecto a las 39
confirmadas en este trabajo, realizado después de
transcurrir 10 afios de hecha la primera investigacion e
incorporada la intervencién en el policlinico universitario
“Dr. Carlos J. Finlay”, por el desarrollo del Programa de
Genética Comunitaria, signific6 una prevencién de la
discapacidad intelectual en mas de la mitad de los casos.
Esta disminucién no puede despreciarse, por el dolor
que entrafia la discapacidad intelectual para la persona
afectada, la familia y el alto costo que representa para la
sociedad.(17)

Al analizar las diferencias encontradas entre las personas
con discapacidad y el género (masculino/femenino), los
resultados obtenidos coincidieron con los datos de otros
autores, quienes refieren para la discapacidad intelectual
en la herencia ligada al cromosoma X una prevalencia
de 1,8/1 000 individuos, con la presencia de mas de 120
genes implicados en la discapacidad ligada al cromosoma
X.(18,19) En el primer estudio realizado en esta comunidad
se encuentra una relacion 1,38/1.(17) Este fendmeno se
explica sobre las diferencias gendmicas entre el hombre
y la mujer, tema discutido a partir de la identificacion
de mas genes relacionados con la funcién cognitiva en
el cromosoma X que en cualquier otro autosoma vy el
cromosoma Y.(18)

De igual manera, los estudios internacionales coinciden
en sefialar que los niveles leves de esta discapacidad
representan alrededor de 60% del total de casos estudiados,
informaciéon que otorga consistencia a los resultados
alcanzados en esta investigacion y al mismo tiempo explica
que la discapacidad intelectual se diagnostique después de
avanzada la vida escolar del nifio.(20,21)

La mayor frecuencia de pacientes con discapacidad
intelectual leve se sefiala en el estudio pionero de esta
comunidad, donde 61% de los investigados tienen el
mismo nivel de funcionamiento intelectual.(17)

Desde el punto de vista neurobioldgico se reconoce que la
discapacidad intelectual leve, es la expresion de eventos
que ocurren a nivel de pasos puntuales y mas distantes
del nucleo celular, a partir de la adicion de determinados
rasgos o proteinas mutadas, con participacion en las vias
del aprendizaje y la memoria, que ocasiona el deterioro
cognitivo de menor grado; contrario a lo observado en la
discapacidad severa donde el mayor niimero de pacientes
se relacionan con sindromes o defectos cromosdmicos,
cuya expresion atafle a mas de un escaldn o estructura
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dentro de los procesos relacionados con el conocimiento y
su evocacion, generalmente se trata de una sola estructura
o proteina afectada, la que se encuentra con mayor relacién
al nucleo, que implica por lo tanto efectos negativos en
mas de un proceso o sistema a la vez.(21)

En la investigacién que abarcd la poblacién nacida entre
1977 y 1997, se encuentran los siguientes resultados:
prenatales (71,2%), perinatales (13,7%), postnatales
(7,5%), inclasificados (6,2%) y psicosis (1,2%).(17)
Esta comparacion reafirmd las causas prenatales como
las de mayor frecuencia en esta area, pero es importante
destacar la disminucién considerable del estudio pionero
(71,2%), al porcentaje inferior al detectado en el actual
trabajo (41,1%). Esta reduccién pudo ser el resultado de
las acciones preventivas desarrolladas desde el desarrollo
del Programa de Genética Comunitaria a partir del estudio
realizado.

Las investigaciones internacionales sefialan las
principales causas de esta discapacidad agrupadas en el
periodo prenatal, por ser esta etapa la mas vulnerable
a los dafios, periodo cuando tiene lugar la formacion, el
desarrollo y la maduraciéon del SNC, donde se ocasionan
las mayores anormalidades encontradas en el cerebro de
personas afectadas con esta discapacidad, entre las que
se encuentran: la reduccién en el niUmero de neuronas,
los trastornos de la migracién neuronal, las alteraciones
en la arborizacién dendritica, asi como en la densidad y
morfologia de la espina dendritica; esto representa en su
conjunto la anormal conectividad de la red neuronal, que
conllevan al déficit en el procesamiento de la informacion y
se expresa como discapacidad intelectual.(22,23,24)

La coincidencia en ambas investigaciones, (17) respecto
a la mayor frecuencia del origen de la discapacidad
intelectual en la etapa prenatal y un mayor nimero de
afectados en el sexo masculino, se puede relacionar con la
mayor predisposicién genética a las afectaciones del SNC
encontrada en el género masculino a partir de los genes
identificados en el cromosoma X, que interfieren en el
desarrollo de la inteligencia.

El disponer en ambos estudios de la primera clasificacién
por periodos de origen, es crucial para la posterior
elaboracién de acciones dirigidas a la identificacion de
las causas especificas en cada persona a estudiar. Se
identificaron las causas en un alto porcentaje de los casos
estudiados, el grupo de inclasificados fue bajo.

Las causas genéticas persisten como las de mayor
frecuencia en el periodo prenatal, pero llama la atencién
la inexistencia de pacientes clasificados como prenatales
inespecificos, categoria propuesta por Gustavson (25)
para aquellos casos en los que se definen dismorfias,
defectos congénitos o antecedentes patoldgicos familiares
de primer grado de discapacidad, sin precisar un sindrome
especifico; fendmeno atribuido al origen multifactorial del
SNC vy la inteligencia, conlleva en la mayoria de los casos
a una discapacidad intelectual leve, por lo que este grupo
vacio sugiere el subregistro subyacente, por las edades
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comprendidas que alcanzan hasta los nifios nacidos el
pasado afo, que impide en todos los casos posibles la
identificacion de la discapacidad leve diagnosticada después
de la exposicién de los nifios al rigor de la ensefianza,
cuando alcanzan la edad escolar.(22)

Esta investigacion permitié conocer cémo evoluciond la
prevalencia y atencién a la discapacidad intelectual en
el sitio pionero investigado desde la comunidad, a la vez
que propone nuevos retos, con el objetivo de evaluar el
impacto que el programa de atencion a la discapacidad
causo en este tema.

La principal limitacién de este estudio se relacioné con el
subregistro que pudo existir, por la edad de la poblacién
estudiada, que incluyd los Ultimos cinco afios, periodo en
el que aun no se realizaba el diagndstico de discapacidad
intelectual en aquellas personas que exhibirdn la
discapacidad leve. Se pone de manifiesto la necesidad
de disponer de nuevas tecnologias como la hibridacion
gendémica comparada para profundizar en la clasificacion
etioldgica de los casos donde auin no se logran identificar
las causas de la discapacidad.

Articulos Originales

CONCLUSIONES

La prevalencia de la discapacidad intelectual en el
policlinico universitario “Dr. Carlos J. Finlay”, es inferior a
la descrita por otros autores. Su distribucién de acuerdo
con las variables investigadas muestra rangos similares a
los sefalados en Cuba y otros paises. Por corresponder al
periodo prenatal y las causas genéticas el mayor nimero
de personas con discapacidad se confirma la necesidad de
mantener la atencién preconcepcional y el asesoramiento
genético para la prevencion de esta afeccién en todas las
areas de salud.

Los resultados obtenidos permiten la actualizaciéon de la
informacién disponible sobre la discapacidad intelectual
en la poblacion investigada. La comparacion de los
principales resultados entre el primer estudio y la presente
investigacion, sugieren una mejor atencidén y prevencion
de la discapacidad intelectual en este pais.
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Clinical genetics characterization of intellectual disability at “"Dr Carlos J. Finlay” polyclinic,
1997-2014

SUMMARY

Objective: To characterize the intellectual disability behavior on population treated in “Dr. Carlos J. Finlay”
polyclinic of Marianao from 1997 to 2014.

Method: An observational descriptive study of persons with intellectual disability, born between 1997 and
2014, including a universe of 9 338 persons, a clinical-genetic study of 39 cases identified with intellectual
disabilities was conducted, with inclusion criterion. The individual medical records were reviewed, a
classification instrument that included anamnesis, complete physical examination of each patient and the
selected cases were performed the necessary laboratory investigations to identify the source of disability
was applied.

Results: A prevalence of 0.42 per 100 inhabitants represented 39 patients with intellectual disabilities.
Intellectual disability predominated in males 1.4 / 1; the highest percentage of disability accounted for 33
school-age patients 84.6%, born between 1997 and 2008, 23 cases 58.9% had a mild disability. The origin
of disability prevailed in the prenatal period, with 16 individuals surveyed 41.1% and genetic causes ranked
first 68.8%.

Conclusions: The results of this study allow updating and enriching the available information on intellectual
disability in the population of the investigated area. The identification of causes direct monitoring and
control must be maintained in this population, as well as prevention and necessary disclosure to all involved
in the diagnosis and care of people with intellectual disabilities.

Key words: intellectual disabilities; epidemiology; genetic and environmental cause; Disability Care
Program in Cuba.
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