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Retraso Mental

Psicometría: medida mental.

Retraso Mental: afecciones del funcionamiento mental inferior al normal.

Amencia: sin capacidad mental.  No tiene en cuenta grados de deterioro.

Demencia: afecciones de competencia mental menguante que tienen lugar tras alcanzarse niveles funcionales superiores

PSICOMETRÍA

ORÍGENES DE LA PSICOMETRÍA

Comenzó en la segunda mitad del siglo XIX en Inglaterra, tras la publicación de la teoría de la evolución de Darwin, que hacía hincapié en la supervivencia de los más aptos.

Galton:  primeras investigaciones sistemáticas sobre diferencias individuales en la competencia.  Medidas realizadas:  sensibilidad en funciones visuales, auditivas y somatosensoriales, y TR a señales para efectuar movimiento, consistiendo éste generalmente en presionar o soltar algún tipo de palanca o tecla de telégrafo con un dedo.

Binet: creó ítems de tests que valoraban destrezas complejas como la comprensión del lenguaje, el razonamiento y la memoria para información tanto verbal como visuoespacial.


Tenía que hallar una escala de medida que permitiera hacer comparaciones.  Para ello eligió un método escalonado propuesto por un hombre llamado Damaye, que dio origen al concepto de edad mental.  Este concepto se basaba en datos obtenidos tras presentar posibles ítems a grupos numerosos de niños de diferentes edades y comprobar cuáles eran superados en cada nivel de edad.


Mediante el uso de datos de corte transversal y el examen de diversas revisiones, buscó y halló grupos de ítems característicos de cada edad de los años de escuela elemental.


Los niños que respondían a las preguntas adecuadas a su propia edad y por debajo, obtenían puntuaciones de edad mental correspondientes a su edad mental (o cercanas) y eran considerados normales o de nivel medio.


Los que respondían correctamente a preguntas apropiadas para niños mayores tenían edades mentales superiores a su edad cronológica y se consideraban que iban adelantados.


De los que no contestaban a las preguntas propias de su nivel de edad se creía que iban rezagados, y si el retraso era notable, que sufrían algún deterioro.


Al ser el primero, el procedimiento tipo Binet se convirtió en un patrón por el que se juzgaban otros métodos.


El método de Binet no se basaba en ninguna teoría de la función mental, sino que era una respuesta razonable a una necesidad social percibida.


Sus métodos estaban pensados para examinar esencialmente la escala completa de competencias.  No se propuso medir la inteligencia.  Su objetivo era la selección de niños que sacarían o no provecho de la enseñanza y la determinación de los medios que podrían ayudar a los que tenían dificultades.


La raíz de sus procedimientos de medida era la comparación de la función individual con una norma de grupo.

Stern: sugirió que si la edad mental obtenida de los tests se dividía por la edad cronológica, resultaría una cifra, el cociente de inteligencia (CI), que permitiría compara competencias en cada edad.


Si se multiplica el cociente por 100, la inteligencia normal o promedio es 100.  La dispersión de puntuaciones en torno a este valor medio (desviación estándar) era aproximadamente 16.

DESARROLLOS TARDÍOS;  "G" Y "S" Y ESCALAS DE WECHSLER
Spearman:  las personas que hacían bien un test cualquiera de competencia mental también solían haber bien otros, es decir, las ejecuciones en diversas clases de tests que evaluaran habilidades mentales mostraban congruentemente correlaciones positivas.  Si no había habilidades comunes subyacentes, no debería haber correlaciones o serían tantas las positivas como las negativas, lo que simplemente no sucede.

Análisis Factorial:  procedimientos estadísticos.  Se pretende que este método de análisis revele la estructura subyacente de las correlaciones obtenidas cuando se administran muchas y diferentes clases de tests.  El procedimiento estadístico genera un número relativamente pequeño de factores en los que cada uno de los tests originales tiene una carga.  Los factores se definen por el tipo de tests que cargan alto en ellos, y la carga es una suerte de correlación entre un factor y un test específico.


Del análisis computacional surgen factores de modo sucesivo:  el primero tiene la carga global máxima;  el segundo, la siguiente carga máxima, y así sucesivamente.  El primer factor a menudo presenta cargas elevadas de varios tests, mientras que los restantes tienen cargas altas de grupos de tests relativamente homogéneos.

Concepto "G": inteligencia general, capacidad de deducir relaciones y correlatos.  Las cargas altas de los tests diversos en el primer factor apuntan a una capacidad general subyacente que integra todas las competencias y determina dónde puede situarse la persona en la escala del talento humano.

Spearman: "g" no es el único componente de la inteligencia humana.  El resto lo constituyen capacidades o talentos especiales denominados "s", que aparecen reflejados en los factores relativamente homogéneos que surgen tras el primer factor, al igual que en las diversas aptitudes que exhiben los seres humanos, como las matemáticas, musicales, deportivas, etc.

A veces esta teoría recibe el nombre de Teoría de los Dos Factores, al afirmar la existencia tanto de "g" como de "s".

Cattell y Horn: "g" consta de dos subcomponentes:

· Inteligencia Fluida ("gf"):  capacidades para adquirir conocimiento.  Se mide con tests de problemas no verbales, visuoespaciales.  Es el componente hereditario, crítico, de "g".

· Inteligencia Cristalizada ("gc"): conocimiento ya adquirido. Resiste más que "gf" al envejecimiento y las lesiones, es decir, en cuanto adquirimos conocimiento, éste tiende a perdurar, pero nuestra capacidad para aprender cosas nuevas disminuye con las lesiones y la edad.  Se mide con tests de conocimiento verbal y resolución de problemas.

Thurstone: oposición a la teoría de los dos factores de Spearman.  Creía que "g" era un concepto superfluo.  Llama Capacidades Mentales Primarias a un conjunto relativamente reducido de capacidades discretas.  La medición mental requería determinar dónde se hallaba cada persona con respecto a cada capacidad primaria.

David Wechsler: psicólogo americano que creó el primer test ampliamente aceptado de inteligencia adulta que se realizaba de manera individual. Comprendió que la aplicación básica de los tests de inteligencia era la comparación de un individuo con un estándar adecuado, sin que hiciera falta crear escalas de edad.  La elaboración de tests consistía en hallar buenos tests y proporcionar estándares adecuados, año tras año en la infancia y después a intervalos más largos.


Estándares adecuados: estimar las cifras del censo de la población en general de la muestra normativa para todas las variables que pudieran ser pertinentes a la inteligencia:  edad, años de formación, etc.


Consideraba que la inteligencia abarcaba algo mas que una capacidad cognitiva, que afectaba al conjunto de la personalidad y que la determinaban por igual la emoción y la motivación.


Combinó los resultados de los diversos tests en un índice global de competencia que denominó CI de Escala Completa, si bien no era una escala de edad ni se calculaban cocientes con la edad del denominador.


Eligió sus tests de forma que aproximadamente la mitad tenían un componente verbal, y su combinación producía un índice que denominó CI Verbal.  La otra mitad era sobre todo de naturaleza no verbal, y su combinación originaba un índice que llamó CI de Ejecución.


Los tests de Wechsler se componen de 10 substests (cada uno de los cuales genera un índice de competencia) agrupados en una escala verbal y una escala de ejecución en las que se calculaban las puntuaciones de CI.


CI de Escala Completa: combina los resultados de las escalas verbal y de ejecución y se considera una excelente medida de "g".

DETERMINACIÓN POLIGÉNICA DE LA INTELIGENCIA, Y CURVA NORMAL, EN FORMA DE CAMPANA


La inteligencia tiene un gran número de determinantes, y en la medida que la composición genética de un individuo forma parte de ellos, el número de genes ha de ser muy grande.  La inteligencia es poligénica (muchos genes).  Cuando ciertos resultados tienen un número elevado de determinantes, la curva normal brinda una buena aproximación de cuáles pueden ser dichos resultados.

Eje de ordenadas (que no aparece): frecuencia, número de personas que puntúan en cada nivel de lo que se está midiendo, en este caso el CI.

Eje de abcisas: presenta todas las puntuaciones posibles en un test de inteligencia.  Las bajas están a la izquierda y aumentan a medida que nos desplazamos a la derecha.

Curva de campana: distribución concreta de puntuaciones.  La frecuencia será máxima en mitad de la serie de todos los resultados posibles, mientras que tanto los superiores como los inferiores serán mucho más excepcionales.

Punto máximo de la curva de campana: se halla en el valor medio, o promedio, de todas las puntuaciones representadas.


Una medida puede tener un intervalo de dispersión o variación amplio o estrecho.  Las desviaciones estándar se muestran con dígitos positivos a la derecha, y negativos a la izquierda.


Es posible comparar las puntuaciones obtenidas en diferentes medidas teniendo en cuenta el grado de dispersión o la desviación estándar.  Si se calcula lo lejos que una puntuación concreta está del promedio, siguiendo la evolución del signo (+ por encima del promedio, - por debajo), y se divide este número por la desviación estándar, el resultado representará el número de desviaciones estándar que puede estar la puntuación por encima o por debajo del promedio.  Ésta, denominada estándar, es lo que son las puntuaciones de CI.


Las puntuaciones promedio en las escalas de Wechsler se fijaron en 100, y sus desviaciones estándar en 15.  Por lo general, se acepta que un CI de 70, que supone desviaciones estándar de 2 por debajo del promedio, es una puntuación tope de la deficiencia mental.


Cuando se obtienen datos de medida de inteligencia de poblaciones grandes, las distribuciones de frecuencia resultantes presentan una curva en forma aproximada de campana salvo en un aspecto:  el extremo inferior de la curva tiene un número demasiado alto de sujetos, y en vez de ir descendiendo hasta el infinito da origen a una protuberancia impropia en la distribución.  Esta desviación de la normalidad en la distribución de la inteligencia medida se explica porque la población intelectualmente deficiente se distribuye en dos grupos:

· Uno está determinado por los mismos factores que influyen en los que se hallan en el resto de la curva normal, pero han acabado en el extremo inferior.

· Grupo Orgánico: se subdivide en otros tres:

· Individuos que han vivido en entornos llenos de privaciones y han recibido una estimulación insuficiente.

· Individuos cuya inteligencia resulta destruida antes por procesos patológicos.

· Individuos cuyos genes y cromosomas, tal como quedan determinados en el momento de la concepción, contienen defectos innatos que provocan deficiencia mental.

RETRASO MENTAL FAMILIAR


Existe cuando los resultados de un test de inteligencia del niño son bajos y no se aprecian indicios de sucesos destructores del cerebro (como anoxia o infección) ni de anomalías génico – cromosómicas.  Si el aspecto del niño no es dismórfico (estructuralmente distorsionado), es más probable que estas anomalías no estén presentes.


La clasificación de retraso mental familiar es más segura si los padres del niño puntúan en el extremo inferior de la distribución de inteligencia, tanto si es lo bastante abajo para satisfacer los criterios de retraso como si no.  


En este grupo también hay niños denominados Aislados Poligénicos, hijos intelectualmente deficientes en padres con inteligencia normal o incluso superior.


Genética Conductual:  analiza las influencias genéticas en la conducta en poblaciones, no en individuos.


El hallazgo general en estudios sobre la relación entre inteligencia parental y de los hijos, es que el CI esperado de los niños está a medio camino entre el de sus padres.

Regresión a la Media: tendencia de los hijos a tener aptitudes más próximas a la media de la población.  Así, los niños cuyos padres tienen un CI que está en la parte baja tenderán a ser más brillantes que éstos, ocurriendo lo contrario en los hijos de padres con CI superiores.


Esto se basa en el supuesto de Apareamiento Aleatorio: cualquier hombre es igual de probable que tenga hijos con una mujer o con otra.  Esta presunción en general es falsa.  Los seres humanos se aparean de forma ordenada, es decir, es mucho más probable que se apareen personas de circunstancias similares.  Así, los individuos de inteligencia baja son más susceptibles de aparearse entre sí que con otros más inteligentes, y el grupo de retraso familiar se compondrá principalmente de los hijos de padres poco inteligentes y unos cuantos aislados poligénicos.


Las personas con retraso mental familiar se hallan en la categoría de Retraso Leve;  en tests de CI normalmente puntúan en el extremo superior de la gama retrasada, entre 50 – 55 y 70.  Constituyen la mayor porción de la población retrasada.


Moderadamente Retrasadas: puntuaciones de CI entre 35 – 40 y 50 – 55.


Gravemente Retrasadas: puntuaciones de CI entre 20 – 25 y 35 – 40.


Clasificación desde el punto de vista funcional:
· Mentalmente Retrasados Educables:  individuos que pueden aprender a leer y escribir, alcanzando un nivel equivalente al 4º o 6º curso de primaria.  Tras madurar pueden trabajar y lograr una independencia total o casi total.

· Mentalmente Retrasados Entrenables: pueden aprender habilidades de esfuerzo personal, así como ciertas formalidades sociales elementales y lingüísticas.  Tras madurar necesitan atención y supervisión.

· No Instruibles: básicamente precisan cuidados toda la vida.

Teoría de la Demora: la secuencia de pasos del desarrollo en el retraso mental es la misma, pero el ritmo es más lento que el de los niños normales.  Los retrasados no alcanzarán la complejidad y la sofisticación de los niños normales.

Teoría del Defecto: cierto fallo o anomalía está dificultando el logro de la competencia normal.  Esta teoría admite la posibilidad de la determinación no genética de casos que parecen ser familiares, si bien la etiología puede también tener un origen genético aleatorio.

Investigaciones Llevadas a Cabo con Estrategias Controladas de Edad Mental (EM): se comparan niños retrasados con un determinado nivel de competencia con niños normales de la misma EM (son mucho más jóvenes que los retrasados) y con niños normales de la misma edad cronológica (EC) con respecto a cierta función conductual o cognitiva.  Los niños normales de la misma EC superarán las puntuaciones obtenidas por los retrasados, con lo que se verificará que éstos van por detrás.

Lógica de la Teoría de la Demora: los niños retrasados deberían rendir al mismo nivel que los niños mucho más jóvenes con la misma EM.  Si es así, la teoría de la demora queda reforzada;  si la ejecución es peor, la teoría queda invalidada.

La conceptualización de la demora en el desarrollo y la creciente influencia de la modificación en la conducta, han tenido una gran influencia en el cuidado y la educación de los que padecen retraso mental.

En la actualidad la mayoría de los individuos afectados de retraso viven con su familia cuando son jóvenes y asisten a escuelas de su comunidad.  A menudo la educación se orienta a preparar al niño a ser independiente cuando sea mayor, haciendo hincapié en el aprendizaje de habilidades prácticas, sociales y laborales.

RETRASO MENTAL DEBIDO A PRIVACIÓN AMBIENTAL


No se dispone de medios para evaluar la capacidad o el potencial intelectual.  Se valoran habilidades manifestadas en el momento del examen y se deduce la capacidad.


Un efecto negativo del entorno puede desplazar a un niño (ya afectado negativamente por otras razones) desde la escala inferior de inteligencia normal a la retrasada.  Si las circunstancias son especialmente adversas, quizá se produzca un descenso aún mayor y los niños de nivel medio o incluso alto se comporten en un nivel retrasado.

PRIVACIÓN PSICOSOCIAL Y SENSORIAL PROLONGADA
Los niños de orfanatos que reciben poca estimulación como la que un bebé o un niño pequeños podrían recibir de su padre, presentan puntuaciones bajas y pueden hallarse claramente en la gama retrasada.

En niños que habían sido objeto de privación y abuso y que, tras haber sido descubiertos, fueron trasladados a condiciones muchos más favorables, presentaban un cuadro característico de retraso motor, lenguaje ausente o rudimentario, habilidades perceptuomotoras retrasadas, expresión emocional muy limitada y renuncia social, rasgos equivalentes a un diagnóstico de retraso profundo y autismo. Con tiempo y cuidado, un cierto número de niños progresaron hasta una aparente normalidad y exhibieron un ritmo muy rápido de mejora en cuanto cambiaron las circunstancias.  El principal agente del cambio era la calidad de la atención que recibieron los niños una vez hubieron abandonado el entorno de privaciones.

Clarke: se plantea si un continuo de privación tiene un continuo de efectos, o si existe un umbral de suficiencia ambiental que, caso de alcanzarse, respalda el desarrollo normal.

Jensen:  los niños procedentes de entornos con privaciones alcanzan su valor máximo pronto, alrededor de los 5 ó 6 años, y luego su CI disminuye a razón de 1'4 puntos al año.  Este dato da a entender que la reducción ha de reflejar factores ambientales, pues las cualidades no cambian y hay pruebas de que los niños de entorno suficientes no experimentan disminución.  Estos hallazgos sugieren un continuo de efecto.  Si es así, algunos niños que puntúan en la escala deficiente podían haberlo hecho mejor en condiciones más favorables.

RETRASO MENTAL DEBIDO A DESVENTAJA PSICOSOCIAL

Ciertos niños pueden carecer de las habilidades medidas por tests de inteligencia porque están aprendiendo destrezas diferentes no evaluadas por los tests.  Esta situación tiene lugar cuando se evalúan los intelectos de individuos en sociedades no familiares, en inmigrantes recientes procedentes de otras culturas, en castas de ciertas sociedades a las que se impide el acceso a la educación y la socialización de la corriente principal, o en grupos que por motivos religiosos o ideológicos se aíslan deliberadamente de las influencias de la corriente principal.  Para afrontar este tipo de variaciones, se idearon los llamados Tests Sin Cultura.

Grupos de personas socialmente desventajadas (en EE.UU.):

· Un grupo que viven en medio, o cerca, de los más aventajados.  Son familias enmarañadas en un ciclo crónico de pobreza.  Los niños se encuentran a menudo en el extremo inferior de un continuo de inteligencia.  Hipótesis:

· El estado de pobreza está en gran medida determinado por la competencia limitada, y esto se debe sobre todo a su composición genética.

· El estado de pobreza se debe a las privaciones, por ejemplo, el sistema educativo público no distribuye sus recursos por igual entre las escuelas de clase media y las de los barrios pobres.

· Un grupo que tal vez ya no exista.  Son comunidades pequeñas, rurales y empobrecidas que se han visto físicamente aisladas de la corriente principal y no han compartido demasiado su cultura.  Estas sociedades han desaparecido porque en la actualidad prácticamente todo el mundo tiene electricidad, lo que supone acceso a los medios de comunicación que superan las barreras causantes de aislamiento.

Programas de intervención concebidos para superar la desventaja:

· La intervención ha de comenzar enseguida y ser longitudinalmente continua.

· Los programas que operan sólo en el niño y no logran el apoyo parental es difícil que den buenos resultados.

· Para ser satisfactoria, la interacción ha de enseñar a los responsables de la educación de los niños cómo comportarse para favorecer el desarrollo cognitivo.

Proyecto de Intervención Temprana en los que Aprenden el Alfabeto (Ramey): está entre los de más éxito.  Se inició en la infancia y prosiguió hasta la adolescencia, y le atribuye la mejora de CI en un tercio de una desviación estándar, o aproximadamente 5 puntos.

MALNUTRICIÓN Y COMPETENCIA MENTAL
Requisitos en la nutrición:

· Hidratos de Carbono:  junto con las grasas, son fuentes de energía.

· Grasas (lípidos):  constituyen gran parte de la pared celular de las neuronas y de la mielina y son un disolvente de diversas vitaminas.  Una dieta rica en lípidos es eficaz para detener ciertas formas de ataques convulsivos incurables en gente joven.

· Otros:

· Proteínas y Minerales:  son el material de construcción de los tejidos corporales.

· Minerales y Vitaminas: son catalizadores y componentes funcionales muy importantes de la bioquímica y la fisiología de la vida.

Los intervalos breves (días) de malnutrición e inanición, si no son recurrentes, tienen poca importancia para la normalidad biológica, ya que en el cuerpo hay mecanismos para hacer frente adecuadamente a este estrés sin mayor perjuicio para ningún sistema orgánico importante.

Malnutrición Crónica: cuando es generalizada, prolongada y grave, puede causar la muerte.

Malnutrición Proteínico – Energética: subtipos

· Kwashiorkor: aparece entre el primer año y el tercero, y se debe sobre todo a deficiencias en la ingesta de proteínas cuando la de hidratos de carbono es suficiente.  Los niños se vuelven apáticos, soñolientos e insensibles a estimulación, pero también llorones e irritables.  Muestran una hinchazón característica del vientre como consecuencia de edema.  También tienen el cabello ralo y sin pigmentación.

· Marasmo o Interrupción del Crecimiento:  se produce normalmente durante el primer año de vida.  Trastorno derivado de la insuficiencia de fuentes de energía, hidratos de carbono y grasas.  Incapacidad para crecer, apatía e irritabilidad.

Escorbuto: provocado por la no obtención de cantidades suficientes de vitamina C.  Produce lasitud, debilidad, irritabilidad, pérdida de peso, dolores musculares y articulares, y tendencia a sufrir hemorragias.

Cretinismo: deficiencia mental grave provocada por afectación de la función tiroidea, causada por la incapacidad para conseguir cantidades suficientes de yodo, en especial durante la gestación.

Triyodotironina: componente de la hormona tiroidea.  Su insuficiencia causa niveles inferiores en 6 – 8 puntos de Ci de la función intelectual en los nacidos prematuros.

Estudios de Nutrición:

· Evaluación de los efectos que, durante la infancia de niños prematuros, tenía la leche materna en el estado cognitivo posterior en comparación con los de la leche elaborada (Lucas y cols.):

El estudio se refería a variables de dos dominios diferentes:  nutrición en la infancia y puntuaciones de CI durante los primeros años de escuela.

Se halló ventaja de unos 10 puntos para los niños que tomaron el pecho que, cuando se consideraban otros factores, se redujeron a unos 8 puntos, o aproximadamente la mitad, la desviación estándar.  Se advirtió la mejora en la inteligencia tanto verbal como no verbal.

Subanálisis: examen de resultados en niños cuyas madres querían amamantar a sus hijos pero no podían.  Este grupo constituye un grupo de control parar inclinaciones maternales.  El resultado fue que los niños tenían una CI como los niños de leche elaborada, por lo que se reforzaba la idea de que la nutrición era el factor que marcaba la diferencia.  Se advirtió que los efectos positivos de tomar el pecho en el intelecto eran menores en los bebés nacidos a término.

En un estudio posterior se detectó una ventaja de 5 – 6 puntos de CI en los nacidos a término que habían tomado el pacho más de 12 semanas.

· Indagación sobre si complementos de vitaminas y minerales administrados durante un período de sólo 13 semanas podían influir en las puntuaciones de CI de adolescentes californianos, de 8º y 10º curso, de los que no constaba que tuvieran deficiencias nutritivas ni corrieran ningún otro riesgo (Schoentaler y cols.)

Condiciones a las que se asignaron los 615 participantes:

· Control de placebo

· Asignación diaria recomendada de vitaminas y minerales, suplemento al 100 %

· 50 % de la cantidad recomendada

· 200 % de la cantidad recomendada

Se realizaron tests de inteligencia tipo Wechsler antes y después de 13 semanas.  Resultados:

CI Verbal: los cuatro grupos exhibieron el aumento esperado que se produciría como consecuencia del efecto práctico derivado de la aplicación de tests.

CI de Ejecución: el grupo que tomaba los suplementos al 100 % obtuvo 3'7 puntos más que los otros.

En un subgrupo de sujetos se llevaron a cabo análisis sanguíneos para determinar niveles pre y postnutricionales.  Se observó que, entre los malnutridos, los del grupo del suplemento al 100 % verán incrementados sus CI con respecto a los del grupo control en 8'1 puntos, y los del 200 % en 5'1.  Esto representa un aumento del CI de más o menos 1/3 a 1/2 de la desviación estándar en 3 meses.

DEFICIENCIA MENTAL ASOCIADA A DEFECTOS CROMOSÓMICOS Y GENÉTICOS


La composición genética de un individuo, o genotipo, queda determinada en el momento de la concepción.


Deficiencia mental familiar: se cree que la transmisión genética es normal aunque el producto o fenotipo no lo sea.


Cuando se mide un aspecto cualquiera de la conducta, lo que se está evaluando es el fenotipo.

Errores Genéticos: uno o sólo unos cuantos de los genes específicos que determinan características individuales, faltan o son anómalos.


Hay entre 50.000 y 100.000 genes humanos, muchos de los cuales contribuyen a las estructuras del sistema nervioso que posibilitan la conducta.


Los genes están dispuestos en hebras llamadas cromosomas, que en los seres humanos normalmente aparecen en 23 pares y cuya formación es también propensa al error.

Errores Cromosómicos: afectan a un gran número de genes, y por tanto a muchos rasgos.

TRASTORNOS CROMOSÓMICOS

De los 23 pares de cromosomas, 22 de ellos se denominan Autosomas.  Cada integrante de un par tiene tamaño, configuración y patrón de bandas análogos.


El otro par, el de los Cromosomas Sexuales, varía en función del sexo del individuo:

· Mujeres: 2 cromosomas X semejantes.

· Hombres:  1 cromosoma X de su madre y uno Y mucho más pequeño de su padre.

Cariotipo: compendio del número y la naturaleza de los cromosomas.

Meiosis: proceso en el que se forman el espermatozoide y el óvulo (llamados ambos gametos:

· Espermatogénesis: producción de espermatozoides.  La primera fase de este proceso es similar a la mitosis, en que cada par de cromosomas se duplica y se separa en células idénticas.

En la segunda fase cada célula hija se divide de modo que sólo la mitad de los cromosomas, uno de cada par, se separan en células individuales, que se convierten en los espermatozoides.

Así, cada célula primordial programada para producir espermatozoides producirá 4:  2 con el cromosoma X  y  2 con el cromosoma Y.

El sexo de los hijos dependerá de cuál sea el espermatozoide del padre que fertilice el óvulo.

· Ovogénesis: producción de óvulos.  En cada una de las dos fases de la división celular sólo sobrevive una célula para seguir adelante y transformarse en un óvulo.  El resto del material genético forma células llamadas cuerpos polares, que son deshechadas.

Los tipos principales de errores cromosómicos se inician cuando algo funciona mal en el proceso de la meiosis y la formación de gametos:

· Aneuploidía: adiciones o sustracciones de cromosomas enteros.  Puede haber uno o más cromosomas adicionales, o acaso falte un cromosoma del par en el núcleo del óvulo fertilizado.  Esto puede suceder con los pares autosómicos o el par de cromosomas sexuales, y tal vez se debe a la incapacidad del par cromosómico para dividirse en dos células hijas durante la meiosis.

· Aneuploidía Parcial: anomalías en partes de la estructura cromosómica.  Puede producirse por rotura de la hebra cromosómica en la que algo de material se pierde, se vuelve a ubicar en otro cromosoma, o se une de nuevo al cromosoma del que se ha desprendido.

La mayoría de estas anomalías cromosómicas son letales, responsables del gran número de abortos espontáneos.  Si algunos individuos sobreviven, generalmente exhiben anomalías tanto mentales como fisiognómicas.

Mosaico: afección en la que los cromosomas no son idénticos en cada célula.

Citogenetistas: los que estudian los mecanismos celulares de la herencia.

Nomenclatura de la composición cromosómica de un organismo:  primero se da el número de cromosomas, después va una coma, y luego una designación de los cromosomas sexuales.  Ej.: 46, XY – 46, XX:  hombre y mujer normales.


Al añadir otra coma, seguida de una notación descriptiva, se hacen notar más complicaciones.  Ej.: 47, XY, + 21: hombre con síndrome de Down.


En cada cromosoma hay dos rasgos evidentes que brindan referencias para trazar mapas de sus estructuras:

· Cada cromosoma tiene un área reducida denominada Centrómero.
· El centrómero divide el cromosoma de manera desigual en brazos largos y cortos:

· Brazo corto:  área p
· Brazo largo: área q
Síndrome de Down.  Trisomía Autosómica
Trisomía: anomalía cromosómica identificada más comúnmente en los seres humanos. Se produce en al menos el 4 % de todos los embarazos.  En la mayoría ocurre un aborto espontáneo y, cuando ocurre éste, hay indicios de trisomía en el 25 % de las ocasiones.


En el Síndrome de Down hay un cromosoma 21 de más.  Aproximadamente el 95 % de los afectados reciben el cromosoma de más de la madre y el 5 % del padre.  En las madres el error se produce casi siempre en la primer fase de la meiosis, y su incidencia está relacionada con la edad materna: 1/1.000 a los 30 años, 1/80 a los 40, 1/18 a los 45.


Rasgos observados:

· Cabeza corta y relativamente pequeña

· Estatura baja

· Caballete nasal plano

· Pliegues epicánticos:  pliegue vertical de piel que se extiende desde cada lado de la nariz hacia cada rabillo del ojo y alrededor del mismo

· Manchas de Brushfield:  manchas en forma de media luna en la periferia del iris

· Lengua agrietada

· Dedos pequeños

· Palmas de las manos con una única raya transversal

· Primer y segundo dedo del pie muy espaciados

Rasgos internos:

· Anomalías cardiovasculares

· Malformaciones del intestino delgado

· Susceptibilidad a infecciones y leucemia

· Envejecimiento prematuro

· Hacia los 40 años presentan los mismos signos neurológicos observados en el cerebro de los que sufren la enfermedad de Alzheimer

· La disminución real en la función mental aparece después de los signos neuropatológicos

La esperanza de vida de las personas con este síndrome ha aumentado gracias a los avances médicos en el tratamiento de infecciones y en la cirugía correctiva, pero también a modificaciones en las actitudes sociales sobre la eligibilidad de todos los individuos para tales asistencias.  Unido a los cambios en el ámbito médico ha habido también variaciones en la crianza y la educación de los niños.

Desarrollo Cerebral Prenatal: las diferencias respecto a los niños normales son relativamente sutiles y no manifiestas hasta la segunda mitad del desarrollo fetal. Entre las diferencias se incluye disminución de densidades neurales y sinápticas en las áreas occipitales, frontales y temporales.  La estructura de las neuronas es normal.

Datos postnatales:
· Peso y tamaño cerebral inferiores

· Giro temporal superior más estrecho

· Cerebelo más pequeño

· Tronco del encéfalo más pequeño

· Menor densidad de neuronas en el hipotálamo

· Reducción en la secreción hormonal

· Demoras en la mielinización

No todas las personas con síndrome de Down presentan todas las anomalías.  Porcentajes:

· 25 % de retrasos en la mielinización

· 33 % de inferioridad en el tamaño del giro temporal

· 80 % de menor peso cerebral

A partir de la segunda década de vida el cerebro muestra a menudo los signos característicos de la enfermedad de Alzheimer:  depósitos de materiales denominados placas y marañas neurofibrilares (grupos de fibras neurales desorganizadas).

Alrededor del 3 % de los pacientes de Alzheimer tienen anomalías en el cromosoma 21, y la patología de las demencias se produce de muchas maneras.  El cuadro consiste, en general, en máxima integridad cerebral al nacer y a partir de entonces un curso declinante, pero dado que el cerebro es todavía inmaduro, el crecimiento y el desarrollo complican el deterioro.  Se toma este patrón para indicar el agotamiento de un proyecto defectuoso determinado por el cromosoma de más.  Otra posibilidad es que el proyecto alterado esté produciendo productos tóxicos para la función cerebral normal, y que éstos ejerzan su efecto en el potencial del cerebro.

Los bebés con Síndrome de Down a menudo muestran los mismos índices de aprendizaje que los normales.  Muy poco después, aparecen en el desarrollo retrasos graves, tanto cuantitativos como cualitativos:

· Dificultades de procesamiento auditivo, asociadas a menudo a infecciones del oído medio, a las que los niños con Síndrome de Down son especialmente sensibles. 

· Las habilidades de procesamiento visuoespacial de la forma y el aspecto son relativamente normales, aunque las que especifican localización están debilitadas.

· La coherencia de EEG es frecuentemente anómala, sobre todo en el hemisferio izquierdo posterior.

· Los niños presentan retraso especialmente en el tono muscular y las funciones motoras finas, y también en los aspectos tanto receptivos como expresivos del lenguaje.

· Por término medio los individuos tienen un CI en la escala de 40, y alcanzan el nivel cognitivo de los niños normales de 6 a 8 años, aunque las habilidades lingüísticas a menudo se rezagan respecto a sus niveles de competencia intelectual media.

· Las habilidades semánticas surgen con especial lentitud y en última instancia exhiben un desarrollo muy limitado.

Cabe la posibilidad de que limitaciones en las habilidades lingüísticas y de comunicación dificulten o incluso impidan el progreso en muchas otras áreas del desarrollo cognitivo.

Niños con Síndrome de Down tienden a desarrollar actitudes muy pasivas sobre el aprendizaje, a mostrarse evasivos cuando se enfrentan a desafíos cognitivos, y a ser incongruentes en la aplicación de lo que han aprendido bien.

En la trisomía del cromosoma 21 un genotipo defectuoso está asociado a un fenotipo muy variable.  Actualmente es posible relacionar muchas de las características fisiognómicas y metabólicas del Síndrome de Down con defectos en lugares específicos que casi siempre se hallan en el brazo largo (q) del cromosoma.  La trisomía del cromosoma 21 ha llegado a considerarse como una enfermedad en que el cromosoma de más provoca hiperactividad metabólica, la cual, a su vez, tiene efectos patológicos:

· Gen de la proteína precursora de amiloides:  su hiperproducción está asociada a la formación de placas seniles.

· Gen para la producción del enzima superóxido dismutasa:  puede desempeñar un papel en el envejecimiento prematuro y la disminución de la función en el sistema inmunológico.

TRASTORNOS ASOCIADOS A GENES ESPECÍFICOS

Síndrome de Fragilidad del Cromosoma X

Especie de adelgazamiento en la parte terminal del brazo largo del cromosoma X, que aparece en ciertas personas mentalmente retrasadas.  La esencia  del defecto es un gen anómalo.


Los afectados no son acusadamente dismórficos.  Indicaciones físicas:

· Considerable circunferencia de la cabeza

· Orejas prominentes

· Frente alta

· Rostro relativamente largo y estrecho.

Estos rasgos están presentes tanto en mujeres como en hombres totalmente afectados, pero a menudo se vuelven patentes sólo en la edad adulta y no son perceptibles en la infancia.

Macroorquidismo: testículos grandes.  Característica física frecuente en los hombres con este síndrome.

Se advierte una mayor incidencia de otras dolencias o afecciones físicas:


Estrabismo:  mirada bizca




Otitis media:  infecciones del oído medio


Sinusitis:  infecciones de los senos del cráneo

Pies planos


Articulaciones dobles




Condición de patizambo


Presión sanguínea alta




Autismo


Hiperactividad





Agresividad


Ataques convulsivos

Los cromosomas se componen de ADN, que a su vez consta de nucleótidos, moléculas complejas que consisten en un grupo azúcar / fosfato y un ácido nucleico  Los nucleótidos tienen estructura de doble hélice, una escalera de caracol, con azúcares y fosfatos formando los lados, y los elementos básicos formando los peldaños.  Las bases figuran en parejas:  adenina (A) – timina (T), o guanina (G) – citosina (C).  En las parejas varía la posición o el orden.

Los genes están incrustados en la secuencia y la posición relativa de los pares de bases.  A medida que se avanza a lo largo del cromosoma se ven regiones activas (genes) o inactivas (separan los genes).

Gen: conjunto de pares de bases secuenciales que contiene el proyecto de un determinado segmento de la estructura esencial del organismo, las moléculas que constituirán un enzima, un aminoácido o una proteína.

Unidad de Codificación: tres pares de bases secuenciales.  El orden de estos "tríos" contiene la información para la construcción y reparación del material de que se compone el cuerpo.

Genoma: conjunto total de genes en todos los cromosomas.

Gen FMR – 1: gen del Síndrome de Fragilidad del Cromosoma X.  Está ubicado en un lugar, Xq27.3, que se hallaría en el brazo largo del cromosoma X.  En este lugar, un trío concreto CGG (CG, GC, GC), normalmente se repite en algún otro punto entre 6 y 54 veces, siendo la mayor frecuencia en torno a 30.  Si se produce una mutación, puede reiterarse más veces:

· Permutación: alteración intermedia.  Repeticiones en la escala 54 – 200.

· Mutación Completa: retraso mental grave.  Las repeticiones superan las 200, y pueden llegar hasta 1.000.  Diagnostica el síndrome de fragilidad el cromosoma X.

El gen FMR – 1 controla la producción de la proteína FMRP (proteína del retraso mental por fragilidad del cromosoma X).  La hiperactividad asociada al número excesivo de repeticiones da origen a un proceso llamado Metilación, que detiene o reduce bruscamente la actividad genética y la producción de proteínas.

Algunos enfoques sugieren que esta proteína puede desempeñar un papel decisivo para permitir la plasticidad sináptica, tanto la formación de sinapsis nuevas como su posterior poda, mecanismo en virtud del cual el cerebro aprende de la experiencia y llega a dominar habilidades.

La fuente de la repetición (sea el padre o la madre) y el número de generaciones desde los orígenes de la mutación, determinan el grado de expresión del defecto.  Es habitual el mosaicismo, que también contribuye a la variabilidad.  

A menudo las mujeres eluden los efectos más extremos del síndrome porque tienen un segundo cromosoma X que no es susceptible de ser defectuoso.  No obstante, estos cromosoma compiten entre sí por el control de lo que expresan, y uno (que tal vez sea el defectuoso) puede desactivar parcial o totalmente el otro, contribuyendo así a más variabilidad fenotípica.

Proporción de Activación de X: relación entre los dos cromosomas X.  Proporción entre la actividad normal de cromosoma X y la actividad total del mismo.

Con este síndrome a menudo se producen déficit en los hombres, aunque hay algunos con una mutación completa y conducta normal, mientras que las mujeres con excesivas repeticiones exhibirán síntomas con poca frecuencia o sólo anomalías leves, si bien de vez en cuando puede haber implicaciones graves.

El hombre con este síndrome tiene un CI en la escala moderada a gravemente retrasada, pero hay una gran variabilidad.

Factores:

· Edad: a medida que aumenta se observa deterioro en estudios tanto transversales como longitudinalmente, así como disminuciones en la proporción de sustancia gris respecto al cerebro global.

· Mosaicismo: cuanto mayor sea la proporción de células normales, menor será el déficit.

· Grado de Metilación.
· Cantidad de FMRP producida: una cantidad pequeña de proteína está asociada a mejora del funcionamiento.

Hallazgos propios del síndrome:

· Ritmo del habla: las personas hablan a menudo con rapidez y de forma arrítmica, produciéndose una especie de "confusión" del flujo sonoro, y tienen también a ser repetitivas o perseverantes.

· Prosodia: es graciosa, tipo letanía, o discordante.

· Dificultades de control ejecutivo en la programación motora y la secuenciación.

· Limitado uso pragmático del lenguaje
En las mujeres el nivel global de competencia es superior, y los efectos del gen anómalo más variables:

· El CI en mujeres con un cromosoma X completamente mutado tiende a caer en la escala de promedio bajo (80 – 90), con un amplio intervalo de variación:

· 23 % de mentalmente retrasadas (< 70)

· 33 % en la categoría límite o borderline (70 – 84)

· 45 % con CI mayores que 85

· Los deterioros observados se deben a anomalía del cromosoma X y no eran de tipo familiar, pues hermanas (sin mutación) de sujetos afectados mostraban CI en la escala normal.

· Las puntuaciones de CI están relacionadas negativamente con el número de repeticiones y positivamente con la proporción de activación de X.

No existen tratamientos específicos para este síndrome.

Fenilcetonuria (FCU)


Ausencia de un grupo de enzimas necesarios para transformar la fenilalanina (aminoácido habitual en muchos alimentos proteínicos) en tirosina, el precursor del neurotransmisor dopamina.


La falta de enzimas es debida a un rasgo recesivo autosómico en el cromosoma 12.  


Rasgo Decisivo: para que el defecto se exprese en el fenotipo, el niño debe heredarlo de ambos padres.

Fenilalanina: aminoácido esencial necesario para el cerebro.  El error metabólico provoca un exceso de hasta 10 veces o más de él y una insuficiencia de tirosina circulante en los fluidos corporales.  En estas circunstancias, la fenilalanina se secreta en la orina en forma de ácido fenilpirúvico, sustancia con un olor característico.


Los bebés con FCU nacen con un cerebro normal.  Sin tratamiento, sufren un deterioro progresivo, mostrando cada vez menor atención y sensibilidad al entorno, ataques convulsivos, estremecimientos, espasticidad y retraso mental.


La dieta sin fenilalanina evita el retraso mental, pero los niños no alcanzan los niveles de CI de sus hermanos.  Como mínimo, los CI de los niños afectados tienen 4 – 6  puntos menos que los de sus hermanos.


Otros factores que contribuyen al resultado son el grado en que los padres y el niño se atienen a la dieta, y la edad en que empezó ésta.


Además de un CI menor, los individuos con FCU tratados parecen presentar una incidencia elevada de diversos problemas personales – sociales:  irritabilidad, inquietud, hiperactividad, estallidos de cólera y berrinches, relaciones sociales y funciones ejecutivas deterioradas.

Diamond y cols.: la dieta no normalizaba los niveles de fenilalanina, sino que más bien los desplazaba en una dirección normal.  Argumentaron que, en personas con FCU tratadas mediante dieta, los niveles de fenilalanina en circulación aumentarían con respecto al nivel de tirosina.  La tirosina es el precursor de la dopamina, y hay lugares del cerebro que requieren mucha dopamina y son muy sensibles a su disponibilidad.  Cuando la provisión no es suficiente, la función se deteriora.  Algunos de estos lugares son:  corteza prefrontal dorsolateral, algunas de las principales vías que la alimentan, y la retina y las partes de su estructura que controlan la sensibilidad a los contrastes.


El estudio de Diamond se centró en dos aspectos de la función ejecutiva, especialmente cuando eran precisos ambos para la resolución de problemas:

· Memoria de Trabajo: tareas en las que la dificultad depende de la retención de información que ya no está presente.  Ej.: recordar, tras un intervalo, dónde hemos observado que un objeto ha sido escondido.

· Control Inhibitorio: capacidades requeridas en tareas en que la solución correcta no es una respuesta previamente aprendida o arraigada, sino nueva, no puesta en práctica o incongruente.  También está implicada la memoria de trabajo.

Predicción del estudio: deterioro selectivo en funciones ejecutivas.

Sujetos de estudio:  37 niños estudiados longitudinalmente de tres grupos de edad (6 – 12 meses, 15 – 30 meses, 3 ½ - 7 años), los cuales recibieron tratamiento de FCU enseguida y de manera continuada.

Sujetos de comparación: tres grupos de niños normales

· Hermanos de niños afectados

· Grupo emparejado respecto a muchas características: género, edad gestacional, peso al nacer, orden de nacimiento, disposiciones puericultoras, religión familiar, educación, y estado ocupacional.

· Grupo normal numeroso seleccionado de manera aleatoria que abarcaba la escala de edad del estudio, cuyos integrantes fueron examinados una vez.

· Otro grupo de comparación se componía de niños con hiperfenilalaninemia leve:  versión más benigna de FCU debida a un gen que, más que no funcionar, lo hace en un nivel mínimo.  Siguiendo dieta normal, los niños desarrollan niveles de fenilalanina en plasma análogos a los de los niños con FCU que están a régimen dietético.  Difieren de los niños con FCU en que nunca tienen niveles altos de fenilalanina.

Resultados:

· Las dietas que mantenían los niveles de fenilalanina por debajo de 10 – 12 mg./ml. Se consideraban adecuadas.

· Los niños con FCU tratados dietéticamente y los que sufrían hiperfenilalaninemia se clasificaban en dos grupos:  los de niveles por encima de 6 mg./ml. y los de niveles inferiores a 6 mg./ml.

· Niños con FCU y niveles de fenilalanina superiores a 6 mg./ml.: mostraban uniformemente por edades deterioros de las funciones de la corteza prefrontal dorsolateral que afectaban a la memoria de trabajo y el control inhibitorio.  Los deterioros eran selectivos:  otras funciones examinadas no eran deficientes.

El nivel de déficit fluctuaba con los niveles de plasma obtenidos en el momento del análisis, no con los obtenidos antes o cualquier promedio en un período largo de tiempo. Esto indica que las estructuras subyacentes de los lóbulos prefrontales no estaban dañadas de manera irreversible, y que aquellos cuyas funciones ejecutivas no se hallaban en un nivel normal aún podían mejorar con cambios dietéticos adicionales.

· No se observaban déficit de la corteza frontal en niños con hiperfenilalaninemia, ni siquiera con aquellos con niveles superiores de fenilalanina circulante.  Estos individuos presentan niveles normales o casi normales de tirosina, y por tanto de dopamina.  Así pues, el factor crucial no es el nivel de fenilalanina per se, sino sus efectos en la disponibilidad de dopamina.
De este estudio surge un cuadro:  en los niños con FCU hay que mantener los niveles de fenilalanina en circulación por debajo de 6 mg./ml. antes de los 10 años.  Después de esta edad, es factible la vuelta a una dieta normal.  

Niveles altos de fenilalanina en circulación en mujeres son un teratógeno con efectos dependientes de dosis:  cuanta más fenilalanina circulante, mayor frecuencia de hijos anómalos.

Síndrome de Williams

Trastorno raro, genético, debido a la supresión del brazo largo del cromosoma 7, que incluye al menos cuatro genes y seguramente más.  Dos de ellos son:

· ELN: tiene poca actividad en el cerebro, pero es responsable de los síntomas cardiacos y de algunos de los rasgos faciales del síndrome porque regula la elastina, componente de vasos sanguíneos y otros órganos a los que confiere elasticidad.

· LIMK1: se expresa claramente en el cerebro, y es responsable de algunas características cognitivas visuoespaciales observadas en el síndrome.

Aspectos visibles habituales del síndrome:

Corta estatura



Frente ancha


Boca muy abierta



Labios gruesos


Cierre defectuoso de la mandíbula

Lóbulos de las orejas prominentes


Cuello largo




Aspecto de "duendecillo"


Voz ronca




Cabello prematuramente encanecido

Aspectos psicológicos importantes:

· Retraso Mental:  la mayoría se hallan en el intervalo leve a moderado de CI, con puntuaciones medidas en torno a 60.  Requieren supervisión y cuidados y no viven por su cuenta.  Exhiben muchos déficit en el área de la formación de conceptos, la aritmética y la lectura, su ejecución es similar a la de las personas con síndrome de Down que están funcionando en el mismo nivel global.

· Habilidad Musical y Lingüística Relativa: los individuos adolescentes y adultos son locuaces y de palabra fácil, narran historias y lo hacen con imaginación.  También son aficionados a la música, y a menudo cantan y tocan instrumentos y recuerdan lo que han aprendido.

Las componentes fonémicas del lenguaje están totalmente intactas.  La mayoría de las expresiones son semánticamente complejas, y utilizan un vocabulario abundante y singular.

En medidas simples de fluidez de palabras, tienen una ejecución semejante a la de los sujetos normales.

Usa una compleja gramática que supera en mucho las complejidades sintácticas que exhiben en general los individuos mentalmente retrasados.

Puede que utilicen la conversación para mantener el contacto social más que como medio de comunicación.

El ritmo de desarrollo lingüístico es menos que en los sujetos normales.

· Habilidades Visuoespaciales Deterioradas: cuando se les pide que dibujen, que representen, que encuentren el camino y recuerden cómo lo han hecho, lo pasan fatal.

Esto se debe a una incapacidad para atender a los aspectos globales de lo que ven, en vez de lo cual los niños se centran casi siempre en detalles locales y no captan la imagen en su conjunto.

Su debilidad se halla en la segmentación de sus percepciones, que descomponen en partes manejables.

· Sociabilidad Elevada: tienen facilidad para acercarse a los desconocidos y entablar relación social.  Cuando adultos, sus verdaderas relaciones sociales son a menudo precarias.

Son vulnerables a niveles altos de ansiedad y tienen tendencia a la distracción.  Sus habilidades verbales inducen a otros a esperar de ellos más de lo que su capacidad les permite, y estas circunstancias causan con frecuencia mucha ansiedad.

Existen dos habilidades que normalmente acompañan a las habilidades espaciales y, sin embargo, no están deterioradas:

· Reconocimiento facial y sensibilidad a las señales emocionales:  interpretan bien rostros y emociones, y recuerdan lo que ven.  Sus modos de expresión son animados y elocuentes y expresan generosamente las emociones en la misma medida que son sensibles a esas manifestaciones en los demás.

· Prosodia y aptitudes musicales
Estructura del cerebro de personas con Síndrome de Williams:

· Ausencia de displasia en el hemisferio derecho.
· En conjunto el cerebro es algo microcefálico, pero el volumen de los lóbulos frontales, las porciones límbicas de los lóbulos temporales y el cerebelo se acerca a valores normales.  Las áreas vermales del cerebro pueden ser incluso más grandes.

· Agrupamiento anómalo de neuronas en las áreas visuales del lóbulo occipital.

RETRASO MENTAL Y PSICOSIS

Retraso Mental: puede ser una diatesis para la conducta psicótica.

Psicosis: abarca una gama de conductas que a menudo suponen mal control, desorganización, alteración de rutinas e interacciones sociales, e imprevisibilidad.

Las personas retrasadas, en general, exhiben una comprensión mediocre, pocas habilidades de comunicación, torpeza motora y capacidades inhibitorias disminuidas.  Les resulta difícil explicarse o describir sus experiencias.  En vez de ello, acaso chillen, se ensimismen, se vuelvan agresivas, o protagonicen diversas conductas que se considerarán trastornadas.  Es fácil pensar que las conductas trastornadas son sólo otra manifestación de la deficiencia mental o un trastorno comórbido, lo que puede provocar que se añada cierta forma de psicosis al diagnóstico ya existente de trastorno mental.

Gedye y Lishman han proporcionado un catálogo de modos en que se pueden especificar los mecanismos de deterioro que tal vez subyacen a una conducta trastornada concreta.  Por ejemplo, la agresión no es sólo un síntoma manifestado por una proporción de individuos retrasados mentales, sino que puede ser:

· Reacción al dolor asociada a una afección física o enfermedad oculta

· Respuesta cuando las conductas compulsivas están alteradas

· Consecuencia de una dolencia ictal de los lóbulos temporales o frontales

· Reacción tóxica a fármacos

· Expresión de delirio, alucinaciones o estado alterado de la conciencia

· Reacción retrospectiva a una agresión previa recordada

· Conducta aprendida de la observación de los otros

· Acción violenta premeditada como respuesta a cierta provocación emocional o interpersonal

ESENCIA DE LA INTELIGENCIA

PUNTOS FUERTES Y PUNTOS DÉBILES DE "G"

La esencia de lo deteriorado en el retraso mental, según los expertos que siguen la tradición de Spearman, es "g".  Jensen, principal seguidor, pormenoriza los datos favorables a la existencia de "g" y analiza las ramificaciones y consecuencias de tener más o menos "g".  Reúne pruebas de que "g" se hereda en gran medida.


No existe polémica sobre las aportaciones genéticas a "g" en las poblaciones, sino sobre si las diferencias genéticas determinan diferencias en CI en las poblaciones, en especial en grupos raciales diferentes.


La doctrina erudita en la que se ha producido la mayor parte de este trabajo es una combinación de:

· Psicometría: genera métodos de medida mental.

· Genética Conductual: se vale de gemelos idénticos criados juntos, de igual entorno y composición genética, y estudia sus características en comparación con personas con una gama de relaciones familiares y circunstancias ambientales.

PRUEBAS QUE RESPALDAN "G"

Los expertos en psicometría y algunos investigadores cognitivos se han interesado por la relación entre velocidad de procesamiento de información e inteligencia, y han examinado la cuestión mediante el uso de técnicas que Posner ha denominado cronometría mental (en alusión al tiempo que se tarda en realizar operaciones mentales).  En estos procedimientos el TR se mide en tareas de diversa complejidad informativa.  Todas las tareas son fáciles (tareas cognitivas elementales), por lo que el único problema es la velocidad a la que se realizan.


Tareas:

· Tiempo de Reacción Simple: la tarea más sencilla.  Se pide a una persona que pulse un botón al recibir una señal, sonora o lumínica.  El TR es el tiempo transcurrido entre el inicio del estímulo y la pulsación del botón, entre unos 200 – 300 mseg.  Proporciona un índice de la integridad global tanto de los sistemas receptivo y motor como de la coordinación entre ambas, pero plantea demandas cognitivas mínimas.

· Procedimiento Sí / No: se presenta una de las dos señales en cada ensayo y se pide al sujeto que responda sólo a una.  TR = 300 – 500 mseg.

Decisión = TR en el procedimiento Sí/No – TR del procedimiento simple.

La tarea se hace más compleja si se presenta un botón de inicio y una disposición de botones iluminables, como mínimo 2 y como máximo los que permita el espacio disponible.  En este caso el TR es mayor en función del número de alternativas.

Tarea del Excluido:  se iluminan simultáneamente 3 luces, 2 cercanas entre sí y otra alejada, debiendo apretar el botón de la más alejada.

Conclusiones de Jensen analizando una serie de estudios de este tipo:

· Las medidas cronométricas (velocidad mental) están en correlación de manera significativa tanto con medidas psicométricas complejas de "g" del tipo CI ("g" cristalizada) como una medida relativamente breve de "g" ("g" fluida).

· Las correlaciones son mayores para las "g" fluidas que para las "g" cristalizadas, y son negativas porque cuanto menor es el tiempo de respuesta, mayor es la medida de "g".

· El nivel de correlación aumenta a medida que sube el nivel de complejidad, o a medida que se combinan resultados de diferentes tipos de tareas cognitivas elementales.

· La velocidad es un componente importante de "g", lo que proporciona una verificación experimental de la idea popular de que los menos competentes con más lentos.

Tipo de Identificación del Estímulo: duración mínima necesaria para la percepción de un estímulo.  Procesamiento más esencial que el TR.  Muy relacionado con "g".  Se mide enmascarando procedimientos.  Se presenta un estímulo que, a continuación, en cortos intervalos variables, es seguido por otro, la máscara, que si el intervalo es lo bastante corto, impedirá la percepción del estímulo original.


La percepción puede ser clara y evidente, o bien el sujeto ha de conjeturar, en cuyo caso el acierto se produciría por casualidad en el 25 % de los ensayos.  Cualquier aumento significativo por encima del 25 % indica que se está produciendo percepción.

Umbral de Enmascaramiento:  intervalo temporal más breve entre el estímulo y la máscara en el que tiene lugar percepción precisa.  Proporciona una medida que correlaciona claramente con "g".


No se mide el TR, ya que los individuos pueden tardar todo el tiempo que deseen para tomar una decisión.  Se mide la duración del estímulo requerida para permitir una identificación exacta del mismo.


Las correlaciones máximas acompañan a medidas de variabilidad del TR.  Las correlaciones son negativas, menos variables cuanto mayor sea "g".


Medidas:

· Competencia:  índice de velocidad.

· Variación de ensayos individuales: medida de congruencia.

· Variabilidad:  no son medidas de competencia porque la velocidad es el índice decisivo de la competencia, y la congruencia es independiente de la velocidad.  Es decir, un individuo puede ser rápido o lento, congruente o no.

Puede haber en funcionamiento algo más que la velocidad:  los recursos atencionales para responder coherentemente a la tarea, un aspecto de las funciones ejecutivas.

La velocidad de percepción, la velocidad de procesamiento de la información y sobre todo la congruencia de la velocidad de respuesta están relacionados con "g".

DIFERENCIAS GRUPALES EN "G"

Jensen está muy interesado en las diferencias sobre competencia mental entre grupos étnicos y raciales.  Cree que estas diferencias existen, y que pueden atribuirse a disparidades genéticas.  Esto no es aplicable a individuos concretos, pues el intervalo de variación en las poblaciones sobrepasa sus diferencias.

Hipótesis de Spearman: las diferencias de "g" entre grupos con "g" distinta son mayores si se miden con tests que la calculan mejor.  Fases para la evaluación de la hipótesis:

· Seleccionar tests, de algunos de los cuales se sepa que son buenas medidas de "g" fluida.

· Administrar los tests a muestras amplias y representativas de cada grupo para comparar.

· Al analizar los resultados de cada grupo por separado, la estructura o las dimensiones de los factores que se están midiendo han de ser muy parecidas, con lo que se verifica que los tests escogidos están midiendo las mismas características psicológicas en cada grupo.  Resultará entonces que algunos tests son muy buenos tests de "g" y otros no tanto.

· "Carga g": grado en que un test mide "g".  Si las diferencias de puntuación de los dos grupos comparados muestran una relación con las "cargas g" observadas en cada uno de los tests, se confirma la Hipótesis de Spearman.

Jensen verificó la hipótesis de Spearman comparando muestras de blancos y negros, llegando a la conclusión de que en una población hay pruebas inequívocas de diferencias de "g" heredadas. No verificó la hipótesis al comparar muestras de chino – americanos con americanos blancos.  Observó que los chinos orientales tenían la "g" máxima, seguidos de los caucasianos de ascendencia europea y de los negros descendientes de africanos.

INVALIDACIÓN DE PRUEBAS RELATIVAS A "G"

Según Jensen,  medidas establecidas de "g" están mucho más correlacionadas con índices de variablidad que con medidas de velocidad.


Esto hace que se considere que el componente esencial de "g" es la velocidad de procesamiento de la información, lo que plantea la posibilidad de que falte algo en la explicación de la competencia mental mediante "g".

Consistencia:  existe un cierto tipo de capacidad de función ejecutiva que posibilita el mantenimiento de un nivel relativamente invariable de atención a las aburridas tareas de que se componen los procedimientos cronométricos.  Esta idea agrega un componente diferente al énfasis en "g".  Spearman y Jensen toman lo que todo el mundo reconoce que es producto de muchos genes y observan que está expresado en una entidad singular.

La no verificación de la Hipótesis de Spearman al comparar muestras de chinos y blancos es otra invalidación de la teoría de "g".  Jensen refiere datos de que CI puede aumentar, al  menos en cierto grado, debido a factores ambientales como la nutrición y la estimulación intelectual adicional, y verse reducido por toxinas como los metales pesados. Estos datos reducen el alcance de su énfasis en la determinación genética de la competencia.

Algunos de los primeros investigadores sobre "g" creían que la excelencia cognitiva podría resultar degradada si se producían cruzamientos.  Creían que, dado que los que tienen capacidades excelentes se reproducen a un ritmo más lento que los que tienen menos "g", cabría prever que el nivel conjunto de las aptitudes disminuiría.  Esta predicción ha sido invalidada siempre que se ha sometido a ensayo.

Más recientemente, la convicción de que los tests de inteligencia derivados de Binet proporcionan una medida de la capacidad genotípica, genera el temor de que los puntúan más bajo, si se les permite cruzarse, sólo causen perjuicios.

Efecto Flynn: el nivel de medidas de la inteligencia fluida ha subido significativamente durante los últimos 80 años en todo el mundo y entre todos los grupos raciales a razón de aproximadamente 15 puntos de CI cada 20 años.  El efecto se debe a factores ambientales, porque la reserva genética no pudo haber cambiado tanto en tan poco tiempo, y porque todos los grupos han presentado efectos análogos.


Pone en entredicho la aceptación de los tests de CI, así como las interpretaciones genéticas del origen de "g", ya que quienes tienen probablemente menos "g" han aumentado en 20 años su CI en una magnitud superior a la de su retraso.

ALTERNATIVAS Y / O ADICIONALES A "G"

Aprendizaje en las Personas Retrasadas

El aprendizaje puede medirse mediante el ritmo al que una respuesta no presente al principio de la tarea se produce más delante de forma coherente debido a la experiencia de instrucción.


En experimentos de laboratorio se dice que se ha producido aprendizaje cuando el porcentaje de respuestas correctas aumenta significativamente por encima del azar.


En grupos de individuos retrasados es muy evidente el inferior ritmo de aprendizaje, aunque estos hallazgos son engañosos porque distorsionan lo que sucede realmente en los sujetos individuales.


Zeaman y House señalaron que los retrasados no presentaban un ritmo de aprendizaje más lento, sino que más bien permanecían en niveles de azar antes de comenzar a aprender durante mucho más tiempo que el grupo de comparación.  Cuando empezaban a mostrar aprendizaje, el índice de mejora se acercaba al de los normales.


Esto se aprecia cuando los datos se representan como curvas de aprendizaje retrospectivo, es decir, calculando porcentajes de aciertos en todos los ensayos antes de los ensayos en que alcanzaban el 90 – 100 % de respuestas correctas.


Sostienen que las curvas de aprendizaje retrospectivo no indicaban un problema de aprendizaje per se, sino una dificultada para determinar qué aprender.  Los retrasados tardaban largo tiempo en descifrar los aspectos pertinentes de la compleja situación en que se hallaban, pero en cuanto comprendían lo crucial, el aprendizaje era bastante rápido.

Metacognición:  diversas habilidades que posibilitan el aprendizaje satisfactorio y la resolución de problemas.  Incluye conocer los propios procesos mentales, tener consciencia del éxito o el fracaso en la resolución de problemas, y saber cuándo realizar el ensayo y la doble verificación y cómo orquestar los recursos propios para escoger la mejor estrategia disponible a fin de afrontar cualquier problema que surja.  Ello supone la capacidad de seleccionar, desplegar y mantener la atención a señales pertinentes, tener presentes estas señales mientras sigan siendo pertinentes, y cuando dejen de serlo buscar otras.  Las estrategias metacognitivas resultan influidas tanto por la experiencia como por factores constitucionales.


En personas leve a moderadamente retrasadas los procesos metacognitivos presentan deterioros graves.  Al enseñar estrategias metacognitivas, como acostumbrarse a memorizar, la función mejora.  Las estrategias aprendidas por personas retrasadas no se generalizan ni se trasladan espontáneamente a contextos diferentes de aquel en el que se ha producido la instrucción.


Vygotsky considera que el niño que está aprendiendo es un agente activo más que un receptor pasivo de conocimiento.  Enseñar no es sólo transmitir conocimientos a los ignorantes, sino establecer condiciones bajo las cuales se produce el aprendizaje y proporcionar orientación sobre estrategias de aprendizaje cuando es preciso.


Se concibe el aprendizaje como una interacción social activa.  Al principio el instructor ofrece respuestas a los novatos, pero en cada estadio del proceso se va fomentando la iniciativa y la búsqueda de soluciones más que la pasiva repetición de respuestas.


El aprendizaje en personas con retraso está lastrado por limitaciones en estrategias metacognitivas y funciones ejecutivas.  Puede haber frecuentes indicios de dificultades graves en el procesamiento sensorio – perceptual, las funciones motoras y la memoria, aunque estas limitaciones pueden ser compensadas por funciones ejecutivas intactas.


Si existen déficit profundos en las funciones ejecutivas, lo máximo que puede hacerse es estructurar el entorno al máximo y simplificar las cosas en lo posible.


Las funciones ejecutivas son sensibles a la influencia ambiental tanto positiva como negativa, esto es, tanto la educación oficial como al extraoficial pueden fomentar o ahogar su desarrollo.

Desarrollo de las Funciones Ejecutivas

En los lóbulos frontales la mielinización se prolonga hasta la edad adulta, y son uno de los lugares del cerebro donde se producen cambios en ciclos que culminan en escara.  Estas áreas tienen el período de desarrollo más prolongado, por lo que acaso sean las más sensibles a la influencia ambiental.


Las funciones ejecutivas mediadas por los lóbulos prefrontales normalmente aparecen de manera clara y mensurable en las fases tempranas y medias de la adolescencia, más o menos al mismo tiempo que se completa la mielinización de los lóbulos frontales.


Las funciones ejecutivas son defectuosas en niños a quienes faltan años para llegar a la adolescencia, por lo que han de estar presentes precursores y manifestaciones tempranas de estas funciones.


Barkley: teoría sobre dos clases de atención:

· Una estructurada por el entorno

· Otra estructurada desde dentro:  esta es un aspecto de las funciones ejecutivas y es la que está deteriorada en THDA.

Landry: la iniciación de habilidades es un precursor de las funciones ejecutivas.  La iniciación de conductas proporciona al niño experiencia en la estructuración de situaciones desde dentro.

Gelman y cols.:  la capacidad de los niños de menos de 3 años para usar categorías, un precursor del pensamiento abstracto y un componente de las funciones ejecutivas, varía según el modo que el cuidador exponga la información categórica.


Se han localizado influencias ambientales en el desarrollo de funciones ejecutivas antes de la adolescencia.  El período de 6 meses a 3 – 4 años es clave, las aportaciones ambientales son importantes, y hacia los 3 años las trayectorias del desarrollo están bien fijadas.


La trayectoria del desarrollo del vocabulario queda establecida a los 3 años en función del factor (del desarrollo) del número de palabras habladas por el niño.


Antes de los 3 años se está modelando algo que mucho tiempo después será completamente manifiesto.

Contribución de la Neuropsicología a la Comprensión de la Inteligencia Medida, las Funciones Ejecutivas y el Retraso Mental

Los métodos psicométricos evalúan el nivel de función cognitiva de un individuo, pero no especifican qué tipos de disfunción cerebral puede haber que sean el fundamento de un nivel específico de ejecución.


Se utilizan métodos neuropsicológicos para determinar fuentes específicas de deterioro.


Los tests estándar de inteligencia no ponen de manifiesto cambios en las funciones ejecutivas, no miden el componente función ejecutiva de la inteligencia, por lo que se ha empezado a trabajar con una serie de "tests de lóbulo frontal".


Los tests estándar de inteligencia evalúan principalmente la inteligencia cristalizada y no la fluida, que es la que disminuye en la disfunción de los lóbulos frontales.

Trabajo sobre Coherencia del EEG (Tatcher): el desarrollo cerebral es impulsado y organizado por los lóbulos frontales.  Este trabajo puede proporcionar una pista importante sobre el modo en que el cerebro orquesta el desarrollo intelectual y cognitivo.  Sugiere que las funciones ejecutivas frontales, más que surgir debido a desarrollos producidos en otras partes, en realidad se organizan e impulsan el desarrollo en módulos cerebrales específicos.

Investigaciones sobre la genética de la coherencia cerebral: proporcionan información sobre la relación entre factores hereditarios y ambientales en el desarrollo intelectual.


La influencia de la herencia es máxima en medidas de coherencia en distancias largas,  las realizadas entre las áreas sensoriales de la parte posterior del cerebro y las áreas frontales.


El entorno desempeña un papel más importante en las coherencias de todas las áreas adyacentes en distancias cortas, es decir, de módulos específicos.


El mayor papel del entorno y el menor de la herencia se producen en las coherencias para módulos no sólo en las áreas sensoriales de la parte posterior del cerebro, sino también en las áreas frontales.


Estos hallazgos son provisionales porque aún han de ser confirmados por otros estudios.

El hallazgo de que los módulos locales de los lóbulos frontales (los que median en las funciones ejecutivas) se hallan más bajo la influencia del entorno y la experiencia que de la herencia, supone la existencia de un intervalo de oportunidades durante el desarrollo en el cual el entorno desempeña un papel más importante que la herencia.

Entre los módulos que resultan influidos por el medio se incluyen los que organizarán e impulsarán el curso del desarrollo.  La creación de los módulos locales así como la integración de módulos lejanos se hallan bajo el control hereditario.

"g" es muy hereditaria, se mide con facilidad máxima cuando se basa en sumaciones de funciones diversas.  Por tanto, puede que "g" sea cierto tipo de índice de la integración de diferentes habilidades de procesamiento modular de información.  La trayectoria del desarrollo modular está bien arraigada hacia los 3 años, y resulta muy influida por el tipo de estimulación recibida del entorno.  3 años es la edad aproximada en que el niño deja de ser máximamente dependiente y empieza una vida social más independiente.  Si estuvieran disponibles los conocimientos pertinentes, éste quizá sería el período en que la intervención sería eficaz.

La herencia determina en buena parte el modo en que el cerebro reúne e integra diversos aspectos de la experiencia.  Lo que impulsa la trayectoria del desarrollo y en última instancia determina resultados cognitivos, son módulos locales de los lóbulos frontales que controlas funciones ejecutivas y metacognitivas y están muy influidos por la experiencia de un modo que aún no se conoce bien.

La "g" refleja integraciones determinadas por la herencia realizadas entre módulos, aunque lo que se está integrando resulta muy influido por la experiencia.

La conducta de los cuidadores que estructuras estas experiencias cobra gran importancia y acaso sea responsable de algunas de las correlaciones del CI observado entre padres e hijos.

Inteligencia según la neuropsicología: suma total de las habilidades de procesamiento de información hechas realidad inherentes al genoma humano.  Todas las potencialidades son importantes por derecho propio, si bien unas lo son más que otras:

· Sistemas preceptúales y detectores de rasgos de la parte posterior del cerebro: ni la ceguera, ni la sordera son forzosamente un obstáculo para la competencia, si bien con tales limitaciones se requiere más esfuerzo y una instrucción especialmente cualificada.

· Habilidades motoras: muchos individuos con parálisis ponen de manifiesto un buen nivel de inteligencia a pesar de sufrir disfunciones motoras graves.

· Funciones ejecutivas de la corteza premotora: los defectos se asocian congruentemente con deficiencia mental mientras la idoneidad de al menos algunas funciones ejecutivas puede impedir la deficiencia mental con independencia de cuáles sean los déficit presentes en otros módulos.

En este sentido, los módulos de las funciones ejecutivas de los lóbulos frontales son mucho más importantes que otros módulos cerebrales.

La deficiencia de las funciones ejecutivas es una parte decisiva en el retraso mental familiar, en los síndromes de Down y de Williams, y en la FCU, y no son deficientes en individuos que no presentan retraso aunque sí acaso discapacidades motoras y/o sensoriales graves.

Cada generación sucesiva se basa en el saber de las generaciones anteriores, y la cantidad de este sabor y la complejidad de la vida son tales que resulta sumamente improbable para un individuo mantener alto el nivel en todos los frentes. Se establece una trayectoria de desarrollo que beneficia a unas potencialidades a costa de otras.  Los módulos de los lóbulos frontales regulan estos desarrollos.  Ellos mismos son propensos a la influencia hereditaria así como al input ambiental.
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