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Introduccidn: El Retraso Mental (RM) y/o Retraso del Desarrollo Psicomotor (RDSM) afecta al 2-
3% de la poblacion (OMS) y consiste en una significativa disminucion de la funcion intelectual y de
la conducta adaptativa, que se manifiesta durante el desarrollo (desde el nacimiento hasta los 18
afos), con distintos grados de severidad, produciendo un importante impacto en la vida del
individuo, su familia y la sociedad. La inteligencia tiene una herencia multifactorial, interactuando
genes y ambiente. La etiologia del RM es muy heterogénea y dificil de establecer, existiendo
causas: Genéticas: 30%; Ambientales:15%; Desconocidas:50%. Dentro de las causas genéticas
las aberraciones cromosomicas explicarian el 15% - 40% del RM moderado a severo.

Objetivo: Conocer las alteraciones cromosomicas de todos los pacientes derivados por RM y/o
RDSM al Laboratorio de Citogenética del Sanatorio Aleman de Concepcion, desde julio de 1996
hasta mayo del 2010.

Material y método: Analisis de los Cariotipos de los pacientes con RM, enviados para estudio
Citogenético, procedentes de toda la octava region, excluyendo aquellos derivados con diagnostico
Sindrome de Down. Segun los diagnosticos de envio, se dividieron en 5 grupos: 1) RM o RDSM
sin dismorfias 2) RM o RDSM con dismorfias y/o malformaciones 3) RM o RDSM con alteraciones
de conducta 4 ) Observacion Sindrome de X fragil y 5) Sindrome Hipotdnico.

Resultados: EI total de muestras recibidas en el periodo estudiado fue de 3.643 pacientes, 879
(24,1%) correspondian a pacientes con RM/RDSM. En este grupo 455 (51,8%) eran menores de 5
anos, 342 (38,9%) correspondian a sexo femenino y 61,1% a masculino .El 7,2 % de los cariotipos
presentaba alguna alteracion numérica o estructural. Al comparar pacientes con RM/RDSM sin
dismorfias y pacientes con RM/RDSM con dismorfias, el total de cariotipos alterados es similar
(7,7% - 7,5% respectivamente). Del total de cariotipos alterados de los pacientes sin dismorfias, el
57,1% corresponde a alteraciones cromosdmicas estructurales, 9,5% a Sindrome de X Fragil y
33,3% eran aneuploidias de cromosomas sexuales. Del total de cariotipos alterados de pacientes
con dismorfias, el 84,2% corresponde a alteraciones cromosémicas estructurales, 5,3% a Sindrome
de X Fragil y 10,5% a aneuploidias de cromosomas sexuales. Del total de pacientes con
RM/RDSM vy alteracion de conducta, solamente 1 presentaba una alteracion cromosdémica y ésta
era de tipo estructural: dup 15 q11-q13, y aquellos con Sindrome hipoténico, el 20% tenia cariotipo
alterado. El 76,5% de los cariotipos alterados corresponde a anomalias cromosémicas
estructurales, el 17,2 % corresponde a aneuplodias de los cromosomas sexuales y 6,3% a S. de X
fragil.

Conclusiones: El estudio citogenético es de vital importancia para establecer el diagnéstico
etioldgico en muchos pacientes con RM y/o RDSM lo que nos permite establecer prondstico y
planificar en forma adecuada los cuidados de salud, sugerir tipo de educacion, contribuir a la
integracion del nifio, orientar a la familia y brindarle asesoramiento genético que le permita una
planificacion familiar, acceder a la posibilidad de deteccién de portadores y diagndstico prenatal
adecuado.
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