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Resumen

Obijetivo: evaluar el coeficiente intelectual
(c1) de pacientes diagnosticados con Enfer-
medad Metabélica Congénita (EMC) a través
del tamiz neonatal ampliado y mediante
escala Weschler de desarrollo intelectual.
Material y métodos: estudio descriptivo
y transversal, con una muestra no probabi-
listica de 20 casos de pacientes con EMC del
departamento de Salud Mental de la unidad
de medicina familiar (UMF) no. 14, Delega-
cién Norte, Instituto Mexicano del Seguro
Social (mvss), Distrito Federal, México, que
ingresaron al programa de deteccion de EMC.
Una vez diagnosticados se efectud abordaje
interdisciplinar y se evalué el desarrollo in-
telectual por medio de la escala de Wechsler.
A los resultados se les aplico tratamiento

estadistico de frecuencias y porcentajes.

Este articulo debe citarse: Castillo-Hernandez M,
Hernandez-Zavala F, Aguilar VM, Duque-Molina C,
Avilés-Hernandez R, Gonzalez-Rosas CE. Desarrollo
intelectual en nifios con enfermedades metabdlicas
congénitas: experiencia en una unidad de medicina
familiar. Aten Fam. 2014;21(3):86-89.
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Resultados: 75% de la poblacién en estudio fue del sexo femenino
y 25% del masculino; 95% presento hipotiroidismo congénito y 5%
fenilcetonuria; el c1 promedio fue de 104.35 puntos. Conclusiones:
el abordaje interdisciplinar favorece una atencion integral y oportuna;
ademas de destacar la relevancia del area psicoldgica en el desarrollo
de las habilidades cognitivas, sociales y afectivas en nifios con En-
fermedad Metabdlica Congénita.

Summary

Objective: to assess the intellectual coefficient (1Q) in patients diag-
nosed with Congenital Metabolic Disease (cMD) through expanded
neonatal screening and the Weschler scale of intellectual development.
Material and methods: descriptive and cross-sectional study with a
non-random sample of 20 cases of patients diagnosed with cmMD from
the Mental Health Department of the Family Medicine Unit (FMU) no.
14, Northern Delegation, of the Mexican Institute of Social Security
(vss), in Mexico City, who joined the detection of cMD program.
Once they were diagnosed it was made an interdisciplinary approach
and it was assessed the intellectual development through the Wechsler
scale. It was applied, to the results, a statistical treatment of frequen-
cies and percentages. Results: 75% of the studied population was
female and 25% male; 95% presented congenital hypothyroidism and
5% phenylketonuria; the average 1Q was 104.35 points. Conclusions:
the interdisciplinary approach favors a comprehensive and timely
health care; in addition, it highlights the importance of the psycho-
logical area in the development of cognitive, social and emotional
skills in children with Congenital Metabolic Disease.



Resumo

Objetivo: avaliar o Q1 dos pacientes diagnos-
ticados com a doenc¢a metabdlica congénita
(EMC), através de triagem neonatal ampliada
pela escala Weschler e de desenvolvimento
intelectual. Material e Métodos: estudo
transversal, descritivo, com uma amostra
nao aleatéria de 20 casos de pacientes com
EMC no Departamento de Saude Mental da
unidade de medicina de familia (UMF) n. 14
Delegacio Norte, Instituto Mexicano de
Seguro Social (vss), Distrito Federal, Mé-
xico, que entraram no programa de rastreio
de EMc. Uma vez diagnosticado foi realizada
abordagem interdisciplinar e foi avaliado o
desenvolvimento intelectual através da es-
cala Wechsler. Os resultados foram tratados
com analise estatistica das freqiiéncias e
porcentagens. Resultados: 75% da popu-
lacao do estudo eram do sexo feminino e
25% do sexo masculino; 95% tinham hipo-
tireoidismo congénito e fenilcetonuria 5%;
c1 média foi 104,35 pontos. Conclusdes:
A abordagem interdisciplinar promove
um atendimento integral e oportuno, ao
destacar a importancia da area psicolégica
no desenvolvimento de habilidades cogni-
tivas, sociais e emocionais em criancas com

doencas metabdlicas congénitas.

Introduccién

En México, se ha reconocido la impot-
tancia de realizar el tamizaje neonatal en
los primeros cinco dias de vida para el
diagnostico oportuno de las Enfermedades
Metabolicas Congénitas (EMC): hipotiroi-
dismo congénito (HC), fenilcetonuria (PKU),
hiperplasia adrenal congénita (HAC) y déficit
de biotinidasa (DB); para poder detectar y
prevenir secuelas como: crisis convulsivas,
retraso mental, retardo en el crecimiento,
problemas conductuales, debilidad mus-
cular y la asignacién incorrecta de sexo.
Secuelas que pueden afectar el desarro-
llo fisico, intelectual, social e, inclusive,
conducir a la muerte."* Algunos autores
han confirmado que con un diagndstico y
tratamiento oportuno en neonatos con EMC
se puede lograr un desarrollo intelectual

normal.>®

En 1998 en el Instituto Mexicano del
Seguro Social (1mMSs) se inici6 la operacion
formal del sistema de vigilancia para EMC con
la deteccion de HC; para procesar las muestras
se instalaron 11 laboratorios de deteccién
para HC. En 2005 se ampli6 la deteccion a
HAC, PKU Y DB, para este proposito se cre6 un
laboratorio en cada una de las delegaciones
del 1vss.

En el mvss se ha preocupado por obte-
ner resultados favorables en el tratamiento
de estos nifios por medio del Programa de
Atencién Preventiva Integrada del ivss (PRE-
VENIMSS). Una vez detectada la EMC, a través
del tamiz neonatal y ampliado,”"” se inicia el
abordaje interdisciplinar con la participa-
cién de pediatria, endocrinologia, nutricion,
estomatologfa, trabajo social y psicologfa.
El propésito de este trabajo es evaluar el
coeficiente intelectual de pacientes diagnos-
ticados con EMC a través del tamiz neonatal

y ampliado, mediante la escala Wechsler.

Material y métodos

Se realiz6 un estudio descriptivo observa-
cional, con un muestreo no aleatorio por
conveniencia, a 20 nifios entre 4 y 13 aflos
diagnosticados con EMC (previo consenti-
miento de sus padres); de noviembre de
2011 a mayo de 2012, en el 4rea de psico-
logia de la uMF no. 14 Delegacion Norte,

Enfermedades metabélicas congénitas

vss, Distrito Federal, México.

A todos los pacientes recién nacidos
incluidos en el estudio se les realizé tamiz
neonatal y ampliado. Se tomé una muestra
de sangre del cordén umbilical para la de-
teccién de HC (tamiz neonatal) y se extrajo
sangre del talon por puncién para detectar
PKU, HAC y DB. (tamiz ampliado).”'" A los
nifios cuyo resultado fue positivo en el es-
tudio; se les inicié abordaje interdisciplinar
y seguimiento a lo largo de su crecimiento y
desarrollo. Desde el punto de vista psicol6-
gico se determind su coeficiente intelectual
(c1) con la escala Wechslerla cual define como
inteligencia: “aquellas habilidades que se
manifiestan bajo diferentes circunstancias y
condiciones, a partir de lo que se piensa res-
pecto a sus distintas formas de reaccionar

a determinados estimulos”!!

y de acuerdo
con la edad de los nifios se consideraron
dos variantes: la escala de inteligencia wrpst
para nifios desde cuatro hasta cinco afios, 11
meses y 29 dias; y la escala WISC-R para nifios
de 6 a 17 afios, ambas con dos subescalas:
verbal y de ejecucion. !

Para calcular el c1 de WPPSI y WISC-R, se
realiz6 la conversién de las puntuaciones
naturales en puntuaciones normalizadas
que tienen iguales medidas y desviaciones
estandar para cada nivel de edad. I.a suma

de estas puntuaciones normalizadas se

Cuadro |. Clasificacién cualitativa

del coeficiente intelectual (ci

)

WPSSI WISC-R
cI Clasificacion cI Clasificacion
130 o mas Muy superior (Ms) 130 o mas | Muy superior (Ms)
120-129 Superior (s) 120-129 Superior (s)
110-119 Arriba del normal (AN) 110-119 Arriba del normal (AN)
90-109 Normal (N) 90-109 Normal (N)
80-89 Abajo del normal (AbN) 80-89 Abajo del normal (AbN)
70-79 Limitrofe (L) 70-79 Limitrofe (L)
Deficiente mental:
Deficiente mental: 50-69 Leve(our)
69 6 menos Leve(pMr)
II\J/Ioderado (orn) 30-49 Moderado (Dmm)
rofundo (DMP)
30 o menos | Profundo (bmp)
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transformo en el c1 por desviacion estandar
mediante un cuadro que se usa para todas

las edades,'>"?

por lo tanto, el c1 de wppsI y
WisC-R fue la desviacion en relacién con el
grado en que la puntuacién del nifio difiere
respecto a la medida de su grupo de edad
y de acuerdo con el analisis cualitativo los
valores numéricos del c1, las cuales se con-
virtieron en categorias de acuerdo con cada

escala, tal como se muestra en el cuadro 1.

Resultados

El He fue predominante con 19 casos (95%),
y s6lo uno presenté PKU (5%). Del total, 15
casos (75%) fueron del género femenino y
cinco del masculino (25%). Los datos de la
escala de inteligencia de Wechsler se muestran
en el cuadro 2.

Enla poblacion el c1 obtuvo 104.3 pun-
tos promedio y DE 127.72-80.48, la subescala
verbal de 99.3 puntos, bE 125.2-73.3 y la de
ejecucion de 108.6 puntos, DE 128.3-88.9.

El cren el género femenino alcanzé un
promedio de 103.8 puntos, DE 122.4-85.8 y
la subescala verbal de 99 puntos, bE 120.3-
77.6 y en ejecucion de 108.8 puntos, de
122.5-95. Los del sexo masculino obtuvieron
un promedio de 105 puntos, DE 143.8-606.2,
la subescala verbal de 100.2 puntos, DE
138.5-61.8 y en ejecucion de 108.2 puntos,
DE 142.6-73.8.

Los resultados por clasificacion nomi-
nal registraron el rango “muy superior” en
tres casos (15%), “superior” en tres (15%),
“arriba del normal” en dos (10%), “normal”
en seis (30%), y “debajo del normal” en
cuatro (20%), “limitrofe” en uno (5%) y
“deficiente mental” en uno (5%). La escala
WPPSI se aplic a siete nifios, con un pro-
medio de ct de 98.1 puntos, DE 125.7-70.5;
predominio de la subescala de ejecucién con
105 puntos, DE 134-76.2, comparada con la
verbal, cuyo promedio fue de 91.4 puntos,
DE 115.7-67. Respecto al género, se observo

Cuadro 2. Coeficiente intelectual de acuerdo con la escala

de inteligencia de Wechsler

Caso Verba! ) Ejecucif'),n cI 5 Clasiﬂc.acién Sexo Edad
Puntuacién | Puntuacién | Puntuacién Nominal
1 110 122 117 Arriba del normal (AN) M 5a, Tm
2 109 135 124 Superior (s) M 4a, 2m
3 45 50 45 2 Zi?;‘:;j gf;gﬂl M 6a, 4m
4 82 103 91 Normal (N) F 4a, 4m
5 80 92 84 Abajo del normal (AbN) F 6a, 6m
6 112 104 109 Normal (N) F 4a, 6m
7 102 130 117 Arriba del normal (AN) F 5a, Im
8 123 127 123 Supetior (s) F 9a, 7Tm
9 90 115 104 Normal (N) F 11a, 9m
10 80 100 88 Abajo del normal (AbN) F 9a, 2m
11 67 95 79 Limitrofe (1) F 12a, 3m
12 82 96 88 Abajo del normal (AbN) F 10a, Om
13 105 92 99 Normal (N) F 13a, 4m
14 90 109 99 Normal (N) F 7a, 10m
15 87 105 95 Normal (N) M 10a, 6m
16 130 126 131 Muy superior (Ms) F 13a, 8m
17 150 129 144 Muy superior (Ms) M 7a, 10m
18 80 102 89 Abajo del normal (AbN) F 6a, 6m
19 143 112 134 Muy superior (Ms) F 9a, 2m
20 119 129 127 Supetior (s) F 9a, 3m

que el femenino tuvo una puntuacién mas
alta con promedio de 100.25 puntos, DE
115.6-84.9, mientras que el masculino de
82 puntos, DE 128.6-35.3.

La escala WisC-R se aplicé a 13 nifios
con un promedio de c1 de 107.69 puntos,
DE 128.9-86.4, con mas alto puntaje en
ejecucion de 110.5 puntos, DE 124.1-96.9,
en verbal de 103.5 puntos, bE 130-76.8. En
relacion con el género, el masculino fue mas
alto de 119 puntos, DE 153-85, en compara-
ci6n con el femenino que fue de 107 puntos,
DE 128.9-86.4.

Discusién

La estrategia de detecciéon y tratamiento
oportuno de las EMC™ muestra eficacia
similar en otras instituciones de salud del
dmbito nacional,"!® y en conjunto con el
abordaje interdisciplinar, permite lograr una
mejor calidad de vida'®en el desarrollo de
habilidades cognitivas y sociales, logrando
evitar el retraso mental."™'®

En este estudio se encontrd que el HC
es la enfermedad mas frecuente, seguida
por PKU, siendo las menos frecuentes HAC y
DB puesto que no se registraron casos en la
UMF no. 14 del mvss, dato que coincide con
otras investigaciones en las que HC es el mas
frecuente en 1 de cada 3 000 nacimientos y
PU en 1 de cada 40 000 recién nacidos.'!
El sexo femenino tiene predominio como
lo muestran los resultados, aunque no se
sabe en forma precisa el porqué las mujeres
lo desarrollan.

Podtia decirse que los resultados del
programa de deteccion y tratamiento opot-
tuno de EMC en la Delegacion Norte del D.F.
son satisfactorios, ya que 40% de los nifios
presentaron un c1 de “arriba de lo normal” a

“muy superior” y 30% “normal”;*

predomi-
no el género femenino en las subescalas y el
puntaje fue mas alto en la de ejecucion que en
la verbal, quiza por el ambiente sociocultural
el cual favorece al fortalecimiento del desa-
rrollo de habilidades motoras finas y gruesas,
ya que en nuestra cultura se adquieren dentro
de la vida cotidiana de manera informal,
mientras que las habilidades verbales estan

relacionadas con un aprendizaje formal.



Respecto al caso “limitrofe”, el estudio de
trabajo social mostré que la familia no cuenta
con un entorno y recursos para el desarrollo
y fortalecimiento de habilidades. El caso con
deficiencia mental moderada puede expli-
carse porque el paciente present6 hipoxia
neonatal al nacimiento.

El presente estudio tiene como limita-
cion el haberse efectuado en una poblacion
pequefia, sin embargo, permite enfatizar que
la deteccion y el tratamiento oportuno y ade-
cuado de los nifios con EMC diagnosticados
a través del tamizaje, con un equipo inter-
disciplinar, para asi favorecer un desarrollo
fisico e intelectual normal. Se sugiere que
desde el primer mes de vida se implementen
dos estrategias: 1) apoyo psicoldgico en el
desarrollo de habilidades cognitivas, sociales
y afectivas; y 2) consejerfa al nicleo familiar
en ellogro de una estabilidad emocional. En
este trabajo se enfatiza la importancia de la
deteccion oportuna de las EMC en las unida-
des de medicina familiar a fin de prevenir sus
secuelas y establecer un seguimiento integral,

especialmente con el area de psicologfa.
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