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Evelyn Sdnchez Navarro (1), Ivette Espinosa Carballosa (2), Ineldo Ruiz Arcia (3).

RESUMEN

Con el presente trabajo identificamos la discapacidad de causa prenatal que con mayor
frecuencia se manifestdé en nuestra provincia y municipio, con el objetivo de disefiar una
estrategia preventiva que se apoye en los elementos técnicos del Asesoramiento Genético
para el Sindrome Fragil X, enfermedad que aporté un importante nimero de casos con retraso
mental en el municipio Venezuela, y con ello poder realizar el diagnostico oportuno a las
personas que en estos momentos se encuentran afectadas. Se realiz6 una revision
bibliografica detallada sobre los aspectos mas relevantes de la enfermedad en cuestion y del
asesoramiento genético en forma general. La causa genética que contribuy6 a elevar la tasa
de discapacidad en la provincia Ciego de Avila y en el municipio Venezuela fue el retraso
mental ligero. Se disefié una metodologia de asesoramiento genético con el propésito de
elevar los conocimientos de la familia sobre el Sindrome Fragil X y prevenir la aparicion de
nuevos casos. Se confecciond un documento informativo como instrumento educativo sobre el
sindrome.
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INTRODUCCION

Las personas con discapacidades constituyen un grupo importante de ciudadanos en cualquier
sociedad. Estas personas tienen los mismos derechos que cualquier otro miembro de la
humanidad y por tanto deben tener las mismas oportunidades.! Esto ha incrementado la
demanda de informacién y orientaciébn en pacientes y familiares para un enfrentamiento y
manejo acertado de las afecciones genéticas, asi como de sus medios de prevencion, lo que
hace que el Asesoramiento Genético adquiera mayor importancia. 23

No obstante el nivel logrado por nuestros servicios de salud y educacion, su caracter universal,
la maxima direccidén de nuestro pais orientd la realizacién de un estudio de caracter nacional,
gue permitié conocer a todas las personas que presentan algun tipo de discapacidad, evaluar
sus caracteristicas bio-psico-sociales y estudiar los posibles factores causales de discapacidad
intelectual o retraso mental.

Hoy, mejor preparados, mas humanos, estamos comprometidos a continuar trabajando en el
seguimiento al programa ya comenzado, es por ello que nos proponemos la realizacion de este
trabajo con el objetivo de identificar las principales discapacidades que afectaron a la provincia
Ciego de Avila y en especial al municipio Venezuela, donde el retraso mental ligero fue la
discapacidad que mas afectd al territorio, proponiéndonos una metodologia de Asesoramiento
Genético para una enfermedad hereditaria (Sindrome de Fragil X), que afecta a varios



miembros de una familia en el Consejo Popular Jucaro y contribuy6é a elevar la tasa de
discapacidad en el municipio durante el estudio y con ello perfeccionar la atencién de este
grupo poblacional para su plena insercién en nuestra comunidad.

METODO

Se disefio un estudio observacional descriptivo, en el que se identificaron las discapacidades
de etiologia prenatal, en la provincia Ciego de Avila y el municipio Venezuela, a partir de los
resultados del estudio psicosocial de las personas con discapacidades y el estudio
psicopedagdgico, social y clinico genético de las personas con retraso mental a escala
nacional.

Para comenzar el trabajo, como primer paso, se utilizé la informacion obtenida, en el caso de
la provincia, de la base de datos provincial y en el informe final del estudio de discapacitados,
realizando un andlisis minucioso por municipio.

En el municipio se revisaron igualmente la base de datos municipal, informe final y el
instrumento clasificador tanto de discapacitados como de retraso mental, y de esta manera fue
identificada la situacion mas problematica por Consejo Popular, para ello se confeccionaron
tablas en las que se tuvieron en cuenta las discapacidades registradas como prenatales o
familiares (Defectos fisico-motores, Defectos visuales, Defectos auditivos, Retraso mental
ligero, Retraso mental severo.

El municipio tiene una poblacion de 28 443, la que se encuentra distribuida por Consejo
Popular. De la siguiente forma: (Venezuela 7 934, S. Reyes 5 987, Sanguily 5 677, Jucaro 3
743, Jagueyal 3 543, Los Negros 1 559).

Con la ayuda de los informes municipales se localiz6 y se identifico la causa que contribuyé
con un peso mayor a la discapacidad mas frecuente en un Consejo Popular y sobre este dato,
si existia una enfermedad determinada o un nimero importante de casos en una familia, se
disefié una estrategia preventiva que se apoye en los elementos técnicos del Asesoramiento
Genético.

Para abordar los factores causales del retraso mental, causa mas frecuente de discapacidad
en nuestro municipio, se tuvo en cuenta la clasificacion atendiendo a los momentos en que
pudo haber ocurrido el fenbmeno que origind esta discapacidad, considerando en nuestra
investigacion los de etiologia prenatal.

Una vez identificada esta familia, fue necesario visitarla para percibir el nivel de conocimiento
gue tienen de la enfermedad que padecen, el nUumero de personas afectadas y la severidad
del defecto en cada miembro de la misma, ademéas explorar el nivel de reaccion y las
preocupaciones de los hombres y mujeres afectados o no.

Se utiliz6 la entrevista como herramienta fundamental permitiéndonos realizar la historia clinica
genética y el arbol genealdgico, se recolecto la informacion con la mayor precision posible y
para la caracterizacion de la familia se tuvieron en cuenta las siguientes variables: Nombre,
Edad, Sexo, Escolaridad, Estado civil, Antecedentes patologicos familiares, Antecedentes
patolégicos personales.

Ademas se tuvo en cuenta las manifestaciones clinicas y el fenotipo para los casos dentro de
la familia que no tienen diagndstico molecular.

Se disefid una metodologia de asesoramiento genético a nuestro caso en particular
basandonos en los cuatro elementos primordiales del mismo.

Se confeccion6é un material informativo- educativo dirigido a enfermos y familiares con los
elementos esenciales de la enfermedad, mediante un lenguaje claro y sencillo garantizando la
satisfaccion de las necesidades cognoscitivas sobre la informacion brindada.



RESULTADOS

Caracterizacion de la familia.

En esta familia, se expresa, como observamos en el arbol genealdgico, el patron de herencia
de esta enfermedad (recesiva ligada al sexo), partiendo de una mujer de 73 afios de edad (I-
2), portadora obligada, y asintomética. En la segunda generacion estudiada, (ll- 4 y 11-7), son
supuestamente portadoras de la enfermedad ya que en su descendencia existen hijos
afectados con retraso mental y algunas caracteristicas clinicas que nos hacen sospechar la
entidad en estudio. En esta generacion se destacan 3 varones afectados dos de ellos (II-5 y
lI-6), con diagndstico clinico y molecular de Sindrome Fragil X, y un varon (11-3) con diagnéstico
clinico de la enfermedad. En la tercera generacion existen 2 varones (ll1-4 y 1l1-6) hijos de (lI-
4) con presencia de retraso mental y algunas manifestaciones clinicas sugerentes de la
enfermedad, como son cara alargada, orejas grandes, menton grande, denticion irregular y
macroorquidismo. Existen ademas 2 mujeres supuestamente portadoras sin sintomatologia
manifiesta de la enfermedad (11I-8 y 1lI-11). En la cuarta generacion existen dos descendientes
con retraso mental, uno masculino (IV-4) hijo de la portadora (ll-8), y que ademas presenta
sintomas similares a los descritos en los varones afectados de la anterior generacion, el otro
caso con retraso mental es del sexo femenino (IV-8), hija de la portadora (Ill-11) sin signos
clinicos.

Metodologia de Asesoramiento Genético para una familia con Sindrome Fragil X.

Para lograr un adecuado Asesoramiento Genético para esta enfermedad es importante la
presencia de un equipo multidisciplinario integrado por Genetista Clinico, Enfermera,
Psicdlogo, Defectdlogo y Asesor Genético, evaluando de forma integral a la familia asesorada.
De acuerdo al nivel cultural y de comprension de los integrantes de esta familia y respetando
sus costumbres, creencias y autonomia se realizaron las sesiones que fueron necesarias.
Primeramente se realiz6 un interrogatorio detallado se hizo énfasis en los antecedentes
patolégicos familiares y personales sobre todo en la sefiora de 73 afos, indagando en el
namero de personas afectadas con retraso mental, problemas de atencion, trastornos del
aprendizaje, trastornos del lenguaje, o cualquier otro sintoma que nos haga sospechar la
presencia de la enfermedad en algunos de estos individuos y que para la familia no sea
significativo, edad de aparicion de los sintomas, grado de parentesco (padres, hermanos o
sobrinos), lugar donde viven, nivel de informacion sobre la enfermedad, ya dentro de la familia
el namero de enfermos con confirmacién del diagndstico y el nimero de retrasados mentales
gue aun no le han realizado la toma de muestra para ver si son o no enfermos, ademas es
muy importante la realizacion también de esta toma de muestra en las madres y hermanas de
los afectados para saber si son 0 no portadoras de la enfermedad.

Se procede a la realizaciéon de un examen fisico general y por sistemas de forma cuidadosa
en busca de los signos clinicos que con mayor frecuencia se observan, fundamentalmente en
los sistemas neurolégicos (rasgos autistas, convulsiones, epilepsia, agresividad),
genitourinario (macroorquidismo), piel suave vy lisa, hiperlaxitud en las articulaciones de las
manos, en la facie donde aparecen una serie de caracteristicas clinicas propias de esta entidad
entre las que se destacan la cara alargada, orejas grandes y de implantacion baja, frente
amplia, menton grande, denticion irregular, todo esto se le realiza a cada uno de los integrantes
de la familia con retraso mental resultando casi todos los casos positivos lo que nos permitio
llegar a un diagnaéstico clinico como explicamos anteriormente al realizar la caracterizacion de
la familia. Confeccionamos el arbol genealdgico, teniendo en cuenta 4 generaciones y la
historia clinica individual a cada paciente con los datos obtenidos a través del examen fisico y
el interrogatorio, ofrecemos toda la informacion de la enfermedad, a través de un lenguaje claro
y asequible, utilizando materiales didacticos que ejemplifiquen nuestra explicaciéon. La
informacion estuvo dirigida a intercambiar opiniones con la familia, explicando en que consiste




la enfermedad y sus principales caracteristicas clinicas, mecanismo de produccion, el modo
de herencia, riesgo de recurrencia, diagnostico, pronostico y medidas terapéuticas de la
enfermedad.

Respecto a como se origina la enfermedad se explicé que esta es de tipo hereditaria, que se
produce por una alteracion a nivel de un gen que se encuentra localizado en el cromosoma X,
donde ocurre un incremento del nimero de copias de las secuencias trinucledtidicas y es lo
gue ocasiona una mutacion dinamica. Explicaremos que esta enfermedad aparece desde el
nacimiento que afecta mas a los varones que a las hembras y que aparece retraso mental en
todos los afectados que puede ir desde un grado ligero hasta un grado severo en dependencia
del tamafo de la mutacion heredada. Con esto pretendemos que los asesorados ademas de
conocer sobre su enfermedad aprendan a convivir con las personas afectadas dentro de la
familia y puedan adaptarse mejor ante la aparicion de un nuevo caso.

En el caso de las mujeres se le explica ademas que en nuestro pais existe diagndstico prenatal
para esta enfermedad. Se informd a la familia la presencia de la mutacion completa en

los dos casos diagnosticados molecularmente durante el estudio.

En cuanto a las medidas terapéuticas debemos hacerle saber a los asesorados que para esta
enfermedad no existe tratamiento curativo, pero que si contamos con un tratamiento
terapéutico de tipo coordinado y multiprofesional, donde las terapias psicologicas y
psicopedagdgicas son muy importantes, en los nifios es imprescindible una terapia precoz en
el area del lenguaje, y su asistencia a niveles especializados de ensefianza, en los adultos la
terapia ocupacional y de asistencia sociolaboral es primordial para la integracién de estos
individuos a la sociedad.

Se propusieron las distintas posibilidades de opciones reproductivas para las personas en
edad feértil dentro de la familia, considerando el riesgo de que existan portadores de la
enfermedad aun sin diagnosticar entre ellos tenemos:

Diagnostico prenatal citogenético y opcion de aborto en caso de feto afectado, Asumir el riesgo,
Abstenerse de tener hijos.

El seguimiento de esta familia es de gran importancia en el proceso de Asesoramiento
Genético ya que es un objetivo fundamental el seguimiento estricto de la familia para prevenir
la aparicion de nuevos casos Yy poder realizar el diagnéstico oportuno a las personas que en
estos momentos se encuentran afectadas, para poder valorar e informar las expectativas sobre
nuevos descubrimientos y avances relacionados con este trastorno y ademas para poder
valorar los conocimientos adquiridos durante el asesoramiento y trabajar en las conductas
negativas que persistan en algunos de los familiares.

CONCLUSIONES

La causa genética que contribuy6 a elevar la tasa de discapacidad en la provincia Ciego de
Avila y en el municipio Venezuela fue el retraso mental ligero.

Se diseild0 una metodologia de Asesoramiento Genético con el proposito de elevar los
conocimientos de la familia sobre el Sindrome Fragil X y prevenir la aparicién de nuevos casos.

ABSTRACT

With the present work we identified the discapacity of prenatal cause that most frequently was
pronounced in our province and municipality, with the objective to design a preventive strategy
that leans in the technical elements of the Genetic Advising for the Fragile X Syndrome, disease
that contributed an important late mental number of cases in the Venezuela municipality, and
with it to be able to make the opportune diagnosis to the people who at the moment are affected.
A detailed bibliographical revision was made on the most excellent aspects of the disease at
issue and the genetic advising in general form. The genetic cause that contributed to elevate



the rate of discapacity in the Ciego de Avila province and the Venezuela municipality was the
slight mental delay. A methodology of genetic advising was designed in order to elevate the
knowledge of the family on the Fragile X Syndrome and to prevent the appearance with new
cases. An intelligence document like educative instrument was made on the syndrome
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ANEXOS

ARBOL GENEALOGICO.
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