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Clases Desarrollo Psicomotor (DSM)-Trastornos Aprendizaje (TAE)
Objetivos a cumplir por los estudiantes al final de la clase:

1. Entender el contexto del porqué se deberia efectuar una pesquisa activa de RDSM en la
poblacion pediatrica en control

2. Conocer los principales hitos psicomotores de la Infancia

. Entender el significado biologico del DSM, asi como los factores que lo determinan

4. Entender conceptos como “‘etapas criticas del desarrollo” , “ventanas de oportunidades™ y
“plasticidad neural”

5. Conocer la prevalencia, diagnostico, causas, manejo inicial y cuando derivar a un nifio

portador de un RDSM, asi como la urgencia de esto

Conocer factores biologicos y ambientales de riesgo para el desarrollo de RDSM

Ser capaz de identificar a la poblacion de riesgo a desarrollar RDSM

Ser capaz de reconocer el Deterioro del DSM y su manejo

9. Conocer las herramientas de evaluacion poblacional del DSM

10. Entender las consecuencias de presentar un RDSM y no haber sido diagnosticado a tiempo

11. Senalar las consecuencias de los Trastornos de Aprendizaje Escolar (TAE)

12. Detallar los test usados para medir el coeficiente intelectual

13. Seialar los diagnosticos diferenciales a enfrentar en un nifio con TAE

14. Ser capaz de desarrollar un enfoque clinico practico frente a un nifio portador de un TAE
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DIAGNOSTICOS PEDIATRICOS

-PATOLOGIA O MORBILIDAD INTERCURRENTE
-ESTADO NUTRICIONAL
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Tasa de Mortalidad Infantil 1900-2008

(Recién nacidos vivos que mueren antes del afio de vida)
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Tasa de Mortalidad Infantil 1960-2021
(Recién nacidos vivos que mueren antes del afio de vida)
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Mapa mundial de Mortalidad Infantil
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Esperanza de vida vs. Gasto en salud

Evolucion desde 1970 a 2015
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Mortalidad Infantil en Chile.
Grupos de Causas Seleccionadas.
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CUADERNO DE SALUD
de nifias y nifios
entre o0 y 9 aios

Centro de Salud

Nombre:
RUT:




Porcentaje de nifos con desnutricion cronica menores de 5, 2018

GLOBALTOTAL DESNUTRICION CRONICA 21.9% (149 millones)

9.0%
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Mapa de la desnutricion infantil. Fuente: Unicef
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COEFICIENTE INTELECTUAL POR PAIS
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The Flynn Effect: Gains in mean |Q for world regions

Gain in mean fullscale 1Q (Intelligence quotient) for world regions.
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The Flynn Effect in Families: Studies of Register Data on Norwegian
Military Conscripts and Their Families

by Jon Martin Sundet

Institute of Psychology, University of Oslo, P.O, Box 1084 Blindem, N-0317 Oslo, Norway

J. Intel. 2014, 2(3), 106-118; https:/idoi.org/10.3390/jintelligence2030106

Received: 19 February 2014 | Revised: 2 May 2014/ Accepted: 19 August 2014 / Published: 18 September 2014

Figure 1. Intelligence test scores (1Q units) of military conscripts in the birth years 1938 to
1985.
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DESARROLLO PSICOMOTOR
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-EXPRESION CLINICA DEL CRECIMIENTO Y DESARROLLO DEL SISTEMA
NERVIOSO CENTRAL

-CORRELATO CON DESARROLLO ANATOMICO Y FUNCIONAL DEL SNC

-EVALUABLE EN BASE A PARAMETROS OBJETIVABLES SEGUN EDAD
(HITOS DEL DESARROLLO PSICOMOTOR-ESCALAS EVALUATIVAS)

-SIEMPRE PROGRESIVO
-RANGO DE VARIABILIDAD INTERINDIVIDUAL

-EXPRESION DE VARIABLES GENETICAS Y AMBIENTALES
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0almes

- Fija la mirada en el rostro de la mamé
- Reacciona frente a sonidos fuertes

- Aprieta el dedo indice al pasdrselo

2 a 3 meses

- Sonrie

- Afirma la cabeza

- Hace ruidos cuando le conversan

4 a 5 meses

- Toma objetos y se los lleva a la boca
- Rie a carcajadas

- Gira al acostarlo boca abajo

6 a 7 meses

- Se sienta con apoyo

- Atrae las cosas con movimiento de rastrillo
- Balbucea (dice da-da-da, pa-pa-pa)

- Transfiere objetos de una mano a otra

8 a 9 meses
- Desconoce a los extrafios

- Se sienta solo(a)
- Entiende cuando le hablan

10 a 11 meses

- Se pone de pie con ayuda

- Trata de comunicarse con gestos
- Dice disilabos (mamd, papd)

- Hace “chao” con la mano

- Responde a su nombre

12 a 18 meses

- Se para y empieza a caminar solo(a)

- Utiliza entre 2 a 3 palabras

- Responde preguntas simples con gestos

- Pone atencién a un libro o juguete por

al menos 2 minutos

19 a 24 meses

- Sigue 6rdenes simples

- Sefiala partes del cuerpo

- Pide cosas por su nombre

- Introduce y saca cosas de una caja
' a 3 anos

- Usa conceptos “en”, “sobre” y “adentro”

- Responde a preguntas simples

- Usa oraciones

- Identifica colores

- Avisa cuando quiere ir al bafio

) 4 aNos

- Expresa ideas y sentimientos

- Sabe su nombre, edad y sexo

- Sube y baja escaleras

- Anda en triciclo

- Dibuja la figura humana simple
- Copia una cruz y/o un circulo

4 a 5 anos

- Habla sobre sus actividades del dia
- Canta una cancion

- Salta en un pie

- Se viste solo(a)




EMBRIOLOGIA SISTEMA NERVIOSO CENTRAL

Neurulacion

Es un proceso embriolagico de los animales vertebrados el cual se
caracteriza por la formacion del tubo neural, que terminara formando el
sistena nervioso central, y la formacién de la cresta neural.

Al comenzar la tercera semana, la notocorda en desarrollo v el
mesodermo adyacente estimulan al ectodermo que esta encima de
ellos.

Este complejo proceso de induccién notocordal hace gue tejido
ectodérmico (neuroectodermo) se engruese, formandose asi la placa
neural.

Debido a esta importancia, la neurulacion se considera un paso
fundamental en la historia evolutiva.

Los dos mecanismos principales para pasar de la placa neural a la
formacion del tubo neural son:

la neurulacién primaria, en la gue las células que se encuentran
rodeando la placa neural comienzan a dirigir a las células de la placa

neural a proliferar, invaginarse y separarse y la neurulacién secundaria,

donde se da la formacion de un tubo hueco a partir de la unién de las
células mesenguimaticas.

El tubo neural se formara por la union de dos tubos gue se desarrollan
independientemente por medio de diferentes procesos morfogenéticos
vy moleculares. Generalmente, su porcion anterior se desarrollara por
neurulacién primaria y la posterior por neurulacién secundaria.
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Etapa de tres vesiculas
(Vesiculas primarias) N

Metenceralo

Mesercefalc

Teche del IV

" wantriculo

Rostral . . — -
‘ Prosencéfalo (cerebro anterior) _—Mislencetalo
Mesencéfalo (cerebro medio) b S S Flaxion carvical
Telascefale .- / ” T Flexién pontina
Rombencéfalo (cerebro posterior) oo naatiesora — s
elencefalo
-;a‘..:::rtal: -
Médula espinal
Caudal

Neural patterning

Médula espinal

!

|
Piel Grasa subcutanea
/. L
-
- -
s =
/ T
/
LCR / Musculo

vertebra



vertical cleavage plane
Buddey 5 Stelvmann P end Kuhl £
1 (20781 Prgsical hindogy of faman
horizontal cleavage plane oy
Front, O, Nawuroec,
oot 10,535 o 201500257

apical radial glial cell

basal radial glial cell
apical intermediate progenitor cell

basal intermediate progenitor
migrating pyramidal neuron
pyramidal neuron

migrating interneuron

% § Pvro 000

interneuron
ependymal cell
pial (basal)
MZ »

vz | 7

?\/‘

ventricular (piwl)
wd w5 w7 w8

wi5 wi8 w22 w25 w28

<«——early development——l—neurogenesis—>

FIGURE 1 | Early development and neurogenesis. Early
development is characterized by interkinetic nuclear migration, an
oscillatory process during which neuroepithelial cells divide
symmetrically at the margin of the ventricle and undergo four
phases. Early born neurons are referred to as intermneurons and travel

tangentially within the marginal and intermediate zones. Neurogenesis
begins when progenitor cells switch from symmetric to asymmetric
cell division. Apical progenitor cells in the ventricular zone and basal
progenitor cells in the subventricular zone accumulate to become the
major source of pyramidal neurons.
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FIGURE 2 | Organization of a fully developed brain. In white processing. In gray matter, neurons form synapses with each other
matter, myelinated axons allow for rapid nerve impulse conduction; and with protoplasmic astrocytes. In both white and gray matter,
intermediate oligodendrocytes connect and form several myelin microglial cells contribute to clearance of debris and synapse
sheaths. Fibrous astrocytes ensure supply of nutrients and synaptic remodeling.

Budday 5, Staimmann P and Kuhl E
(2015) Physical biofogy of hurman
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Front. Call. Mewosci. 9:257.

doi: 10,3385 fcal 2015.00257
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FIGURE 3 | Neural connectivity and gyrification. The connection and triggers the formation of gyri and sulci. The subventricular zone is
process follows the radial gradient of the inside-out proliferation. It thicker at sites of growing gyri and thinner beneath ceveloping sulci;
begins in layer 6 and propagates outward toward layer 2. both the subplate and the cortex are thicker at the crown of gyri than

Connectivity-driven tangential growth mainly affects the superficial layers at the bottom of sulci.



DESARROLLO SISTEMA NERVIOSO CENTRAL
ETAPAS:

-PROLIFERACION (2-4 MESES DE GESTACION)
-MIGRACION (3-5 MESES DE GESTACION)

-ORGANIZACION (6 MESES-POSTNATAL)
-arborizacion dendritica
-axonogénesis
-sinaptogénesis
-muerte neuronal programada (apoptosis)

-MIELINIZACION (NACIMIENTO-POSTNATAL)
-tercera década de vida
-comprende 50% volumen cerebral

CIRCUITOS CEREBRALES > MAS RIGIDOS
> MENOS FLEXIBLES




RN: 100.000 millones neuronas

A los 2 afnos el volumen cerebral es el 75% del de un adulto
A los 5 anos el cerebro tiene el 90% del tamafio de un adulto
A los 80 anos el cerebro ha disminuido 1/3 su tamafo

Humano » Chimpancé Babuino

Oso
Macaci A
Leon Guepardo

Perro Gato

=

b Kudu Muflén

¢ Pecari :
Walabi Conejo Rata Ratén

‘6=‘»..




PERIODOS CRITICOS DEL DESARROLLO

Los periodos considerados criticos de los primeros anos son: (Begley, 1996)
Control emocional, de 0 a 2 afios
Visién, de 0 a 2 afos
Apego social, de 0 a 2 anos
Vocabulario, de 0 a 3 anos

Segundo idioma, de 0 a 10 afios

Matematicas — l6gica, de 1 a 4 afos

Musica, de 3 a 10 anos

Desarrollo de las habilidades de la comunicacién y el lenguaje 0-7 afnos

VENTANAS DE OPORTUNIDAD

PLASTICIDAD NEURAL



FACTORES QUE PUEDEN DETERMINAR DESARROLLO SNC

N V)
7, el e
> g

POTENCIAL GENETICO: TEMPERAMENTO
PERSONALIDAD
INTELIGENCIAS
ENFERMEDAD
SUSCEPTIBILIDADES

FACTORES AMBIENTALES BIOLOGICOS: SALUD MATERNA
NUTRICION
EMBARAZO Y PARTO
PREMATUREZ
EXPOSICION A TOXICOS
INFECCIONES
TRAUMATISMOS

FACTORES AMBIENTALES “RELACIONALES”: FAMILIA
PARES
ESCUELA
CONTEXTO SOCIAL
RELACIONES AFECTIVAS



Developmental course of human brain development
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RETRASO DEL DESARROLLO PSICOMOTOR

-AFECTA AL 5-10% DE LA POBLACION INFANTIL (MENOR A 5 ANOS) B |

-RETRASO IMPORTANTE DE DOS O MAS AREAS DEL DESARROLLO:

MOTOR GRUESO - MOTOR FINO — LENGUAJE - COGNICION - HABILIDADES SOCIALES

-FACTOR DE RIESGO PARA EL DESARROLLO DE RETARDO MENTAL
(CONCEPTO SOBRE LOS 6 ANOS DE EDAD)

-cQUE POSIBILIDADES EXISTEN SI DETECTO UN RDSM EN UN NINO APARENTEMENTE
NORMAL (FENOTIPO NORMAL Y EXAMEN NEUROLOGICO NORMAL)?:

QUE EL NINO TENGA UN MENOR POTENCIAL GENETICO INTELECTUAL

QUE EL NINO TENGA UNA LESION SECUELAR DEL SNC

QUE EL NINO TENGA UNA ENFERMEDAD ACTIVA DEL SNC

QUE EL NINO NECESITE MAYOR ESTIMULACION AMBIENTAL PARA LOGRAR
“DESPERTAR” SU POTENCIAL GENETICO HACIA LA NORMALIDAD

QUE EL NINO TENGA UNAALTERACION GENETICA DE BASE



RETRASO DEL DESARROLLO PSICOMOTOR

CAUSAS

-GENETICA

-PRENATALES

-CONNATALES

-POSTNATAL

-DESCONOCIDA

ALTERACIONES GENETICAS Y/O EPIGENETICAS

EXPOSICION A TOXICOS
PATOLOGIA DEL EMBARAZO
MALFORMACIONES CORTICALES
TORCH

PREMATUREZ EXTREMA

ASFIXIA PERINATAL (ENCEFALOPATIA HIPOXICO-ISQUEMICA)
HIPOGLICEMIA NEONATAL PERSISTENTE
HIPERBILIRRUBINEMIA

ERRORES INNATOS DEL METABOLISMO
FENOMENOS HIPOXICO-ISQUEMICOS
INFECCIONES SNC

TRAUMA GRAVE SNC

¢FALTA DE ESTIMULACION?

TOXICOS AMBIENTALES
HIPOTIROIDISMO CONGENITO
ENFERMEDADES NEURODEGENERATIVAS



DESARROLLO PSICOMOTOR: ESTUDIOS EN CHILE

-FUERTE IMPACTO DEL NIVEL SOCIO-ECONOMICO DE LA FAMILIA

-A LOS 15 MESES DE EDAD YA SE OBSERVA BRUSCA CAIDA DEL DSM EN LACTANTES DE
NIVEL SOCIO-ECONOMICO BAJO, BAJA SE SIGUE PRONUNCIANDO HASTA LOS 24 MESES

-LACTANTES RURALES TIENEN DSM MAS BAJO QUE LOS DE ORIGEN URBANO

-EL RETRASO PSICOMOTOR EN CHILE SE ASOCIAABAJAESCOLARIDAD EN PADRES

-IMPORTANCIA DE ESTIMULACION TEMPRANA

-FUNDAMENTAL DETECCION PRECOZ DEL RETRASO PSICOMOTOR

-FUNDAMENTAL DEFINICION DE GRUPOS DE RIESGO PARA PESQUISA E INTERVENCION
TEMPRANA
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RETRASO DEL DESARROLLO PSICOMOTOR
A S
-IMPORTANTE DIAGNOSTICO PRECOZ |

-DIFERENCIAR AREA MOTORA-AREA LENGUAJE (PSICOSOCIAL)

-IMPORTANTE INTERVENCIONES PRECOCES
TERAPEUTICAS
ESTIMULACION

-ENFOQUE PREVENTIVO EN POBLACION DE RIESGO
-CONOCER HITOS DE LA NORMALIDAD Y HACER PESQUISA ACTIVA

-EJECUTAR SISTEMATICAMENTE HERRAMIENTAS DE TAMIZAJE
(EN ESPECIAL EN POBLACION DE RIESGO)
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Flujograma de actividades de diagnéstico
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Escala de Evaluacidn del Desarrollo Pondoracion EVALUACKIMES:
Psicomotor: 0 a2 afios (Rodriguez, &, at al.) J 2 2

Revisién 1976 - Santiago - Chile e
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EVALUACION DEL ESTADO DE DESARROLLO PSICOMOTOR INFANTIL (EEDPI)




TEST DE DESARROLLO PSICOMOTOR 2-5 ANOS: TEPSI
(Hapassler y Marchant 1985)

Mombre cel Nifio

Fechna de Macimiento
Fecha de Exemen
Jardin Infantil o Calegia :
Mombre cel Padra
Direccian

Tekfona

Examinador

masEs

cias

-
Resultados Test Total

Funtajs Sruto

Puntzja T

Categoria ¢ Mommal
2 Riesgo

¢ Redraso
e

Resultados por Subtest
Puntajs Purtge  Categarla

druka |
Coordinacidn
Languaje
Mfabroadad
M A
Porid TEP B |
! i My By i
fust Tl | |
[ETSIT E i ] [
i [ |
irisl Long |
bas B — |

™ Observaciones:

Propdsito conocer el desarrollo psiquico en tres areas:
Motricidad, Coordinacion y Lenguaje

De facil aplicacion, con materiales de bajo costo. Puede ser
realizado por profesionales no especialistas capacitados.

Un resultado insuficiente es predictor de futuras dificultades
de aprendizaje, desercion y repitencia escolar, permitiendo
iniciar acciones de estimulacién de las funciones cognitivas
antes del ingreso a la educacion formal




TADI (TEST DE APRENDIZAJE Y DESARROLLO INFANTIL)

-EVALUACION DESARROLLO Y APRENDIZAJE ENTRE 3 M Y 6 ANOS DE EDAD

-DISENADO Y ESTANDARIZADO EN CHILE

-EVALUA 4 DIMENSIONES: COGNICION

MOTRICIDAD
LENGUAJE

SOCIOEMOCIONALIDAD

<a -
- 7
. /N
-
- =
- 4
- |
C- k
Ca 1
-
-
. N
- gader
> s ©
FX L S




RETRASO DEL DESARROLLO PSICOMOTOR-ENFOQUE PRACTICO

ADECUADA HISTORIA FAMILIAR
HISTORIA GESTACIONAL

HISTORIA PERINATAL

DETALLE DE HITOS LOGRADOS Y NO LOGRADOS
EXAMEN FiSICO GENERAL (PIEL)
CIRCUNFERENCIA CRANEAL

EXAMEN NEUROLOGICO

TONO MOTOR

REFLEJOS DEL DESARROLLO

FONDO DE 0JO

EXAMENES DE SER PERTINENTE

PLAN TERAPEUTICO Y/O DE ESTIMULACION

RETRASO PSICOMOTOR+EXAMEN ANORMAL: DERIVACION INMEDIATA

SEGUIMIENTO



PERDIDA DE HABILIDADES YA ADQUIRIDAS

!

DETERIORO PSICOMOTOR

!

URGENCIA NEUROLOGICA

!

DERIVACION INMEDIATA



RETRASO MOTOR S

-BIOLOGICO

-ESCASA PARTICIPACION DE ESTIMULACION AMBIENTAL
-AVERIGUAR MOVIMIENTOS FETALES

-ALTA ASOCIACION CON ALTERACIONES TONO MOTOR
-DESARROLLO MOTOR NORMAL NO IMPLICA INTELIGENCIA NORMAL
-NO SE ASOCIA APESO O SER CONSENTIDO

-RANGO DE VARIABILIDAD Y LIMITES DE NORMALIDAD

-SIEMPRE DESCARTAR MIOPATIAS CON CK



RETRASO DE LENGUAJE

‘\L oy

- i

A oStk
4 Q

-MAYOR DEPENDENCIA DE ESTIMULACION
-REQUIERE INDEMNIDAD SENSORIAL

-MAYOR CORRELATO CON DESARROLLO COGNITIVO
VALOR PRONOSTICO PARA APRENDIZAJE ESCOLAR

-ETAPA PREVERBAL DEL LENGUAJE

-HALLAZGO HABITUAL RETROSPECTIVO EN RETARDO MENTAL
-ELEMENTO CENTRAL DE TRASTORNOS DEL ESPECTRO AUTISTA:
ASOCIADO A COMPROMISO DE LA COMUNICACION SOCIAL Y CONDUCTAS
ESPECIALES

-PERDIDA DE LENGUAJE: REGRESION AUTISTICA-EPILEPSIA-
DETERIORO POR ENFERMEDADES NEURODEGENERATIVAS

-ALTERACIONES “NORMALES” DEL LENGUAIJE: TARTAMUDEZ

-SIEMPRE DESCARTAR HIPOACUSIAY TEA
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Forming social impressions from
voices in native and foreign
languages

Cristina Baus?, Phil McAleer?, Katherine Marcoux?, Pascal Belin(®? & Albert Costal*

We form very rapid personality impressions about speakers on hearing a single word. This implies
that the acoustical properties of the voice (e.g., pitch) are very powerful cues when forming social
impressions. Here, we aimed to explore how personality impressions for brief social utterances
transfer across languages and whether acoustical properties play a similar role in driving personality
impressions. Additionally, we examined whether evaluations are similar in the native and a foreign
language of the listener. In two experiments we asked Spanish listeners to evaluate personality traits
from different instances of the Spanish word “Hola"” (Experiment 1) and the Englishword “Hello"
(Experiment 2), native and foreign language respectively. The results revealed that listeners across
languages form very similar personality impressions irrespective of whether the voices belong to

the native or the foreignlanguage of the listener. A social voice space was summarized by two main
personality traits, one emphasizing valence (e.g., trust) and the other strength (e.g., dominance).
Conversely, the acoustical properties that listeners pay attention to when judging other’s personality
vary across languages. These results provide evidence that social voice perception contains certain
elements invariant across cultures/languages, while others are modulated by the cultural/linguistic
background of the listener.
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Language development and intelligence in midlife

1,2

Trine Flensborg-Madsen'** and Erik Lykke Mortensen

'Unit of Medical Psychology, Department of Public Health, University of Copenhagen,
Denmark
Center for Healthy Aging, University of Copenhagen, Denmark

Individual differences in early language skills have been found to be assodated with other
cognitive outcomes in childhood and adolescence. However, research is limited on
whether these associations persist into adulthood. In this study, we examined potential
associations of the timing of early language milestones with cognitive ability in a
prospective cohort study of 938 singletons from the Copenhagen Perinatal Cohort
(CPC), who participated in a 50-year follow-up examination in 2009-2011. Later
attainment of a number of milestones was associated with lower midlife 1Q with the
strongest associations found for ‘Naming objects/animals in pictures’, ‘Forming a
sentence’, and ‘Sharing experiences’. Milestones related to language explained 6.7% of the
variance in midlife 1Q, while milestones related to social interaction explained 3.1%.
The study provides evidence that individual differences in language development during
the first years of life are associated with intelligence in midlife.

Statement of contribution

What is already known on this subject?
e Differences in early language skills are associated with other cognitive skills in childhood and

adolescence.
# Mo study has examined this association from childhood through midlife in a large community-based
sample.

What does this study add?
# [Early language development is associated with intelligence in midlife.

o A otal of 6.7% of the variance in midlife 1Q is explained by milestones related to language.
e Adjustment for potentially confounding factors did not change the associations.




TRASTORNOS DEL ESPECTRO AUTISTA

-PATRON DE INTERESES Y CONDUCTAS RESTRICTIVAS
-TRASTORNO DE LA COMUNICACION SOCIAL
-ASOCIADO A ELEMENTOS NEUROSENSORIALES
-ESPECTRO CLINICO AMPLIO

-EXPLOSIVO AUMENTO

-EXPLOSIVA MITOLOGIA POPULAR Y MEDICA
-IMPORTANCIA SOSPECHA PRECOZ

-HERRAMIENTAS PESQUISA TEMPRANA

-CONTACTO VISUAL E INTERACCION

-CONDUCTAS DE RIESGO

-INTERVENCIONES TEMPRANAS
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Special Article

AMERICAN ACADEMY OF

NEUROLOGY

E3 Practice parameter: Evaluation of
the child with global developmental delay

Report of the Quality Standards Subcommittee of the
American Academy of Neurology and The Practice
Committee of the Child Neurology Society

M. Shewvell, MD; 5. Ashwal, MD); D. Donley, MD; J. Flint, MD; M. Gingold, MD; D. Hirtz, MD;
A, Majnemer, PhD); M. Noetzel, MD); and R.D. Sheth, MD

Abstract—Objective: To make evidence-based recommendations concerning the evaluation of the child with a nonprogres-
sive global developmental delay. Methods: Relevant literature was reviewed, abstracted, and claszsified. Recommendations
were based on a four-tiered scheme of evidence classification. Resuffs: Global developmental delay is common and affects
1% to 3% of children. Given yields of about 1%, routine metabolic screening i2 not indicated in the initial evaluation of a
child with global developmental delay. Because of the higher wield (3.5% to 10%), even in the abzence of dyzmorphic
features or features suggestive of a specific syndrome, routine cytogenetic studies and molecular testing for the fragile X
mutation are recommended. The diagnosis of Rett syndrome should be considered in girls with unexplained moderate to
severe developmental delay. Additional genetic studies (e.g., subtelomeric chromozomal rearrangements) may also be
congidered in selected children. Evaluation of serum lead levels should be restricted to those children with identifiable risk
factors for excessive lead exposure. Thyroid studies need not be undertaken (unless clinically indicated) if the child
underwent newborn screening. An EEG is not recommended as part of the initial evaluation unless there are historical
features suggestive of epilepsy or a specific epileptic syndrome. Routine neurcimaging, with MRI preferred to CT, i=
recommended particularly if abnormalities are found on physical examination. Because of the increased incidence of visual
and auditory impairments, children with global developmental delay may undergo appropriate wisual and audiometric
aszsessment at the time of diagnosis. Conclusions: A specific etiology can be determined in the majority of children with
elobal developmental delay. Certain routine screening tests are indicated and depending on historv and examination
findings, additional specific testing may be performed.

NEUROLOGY 2003:60:367-380
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Updates in the Genetic Evaluation of the Child with
Global Developmental Delay or Intellectual
Disability

Leigh Anne Flore, MD, and Jeff M. Milunsky, MD

Global developmental delay (GDD) and intellectual disability (ID) occur in up to 3% of the
general population and are even more commonly encountered in the setting of the pediatric
neurology clinic. New advances in technology and in the understanding of genetic
disorders have led to changes in the diagnostic approach to a child with unexplained
GDD or ID. Chromosomal microarray has become a first-line test for evaluation of patients
in this population and has both significantly increased diagnostic yield and introduced new
challenges in the interpretation of copy number variants of uncertain significance. The G-
banded karyotype is now frequently utilized as an adjunct to the microarray rather than as a
first-line test in individuals with GDD or ID. Fragile X DNA testing continues to be
recommended in the initial evaluation of the child with GDD or |ID. The presence or absence
of certain cardinal features (such as microcephaly or macrocephaly, seizures, autism,
abnormal neurologic examination, and facial dysmorphism) can be utilized to direct single-
gene molecular testing. The availability of next-generation and massively parallel sequen-
cing technologies has enabled the use of genetic testing panels, in which dozens of genes
associated with GDD or ID may be rapidly analyzed. Most recently, the clinical availability
of whole-genome and whole-exome sequencing has opened new possibilities for the
evaluation of individuals with GDD or ID who have previously eluded a genetic diagnosis.
Consultation with a medical geneticist is recommended when progressing beyond first-tier
analyses to most efficiently prioritize testing.

Semin Pediatr Neurol 19:173-180 © 2012 Elsevier Inc. All rights reserved.



CLINICAL REPORT

Comprehensive Evaluation of the Child With Intellectual
Disability or Global Developmental Delays

John B. Moeschler, MD, MS, FAAP. FACMG, Michael Shevell,

MDCM, FRCP, and COMMITTEE ON GENETICS

ABBREVIATIONS

AAP—American Academy of Pediatrics
ChMA—chromosome microarray
CWN5—central nervous system
CNV—copy number variant
CT—computed tomography
FISH—fluorescent in situ hybridization
GAA—¢uanidinoacetate

G00—global developmental delay
|[D—intellectual disability
ALID—¥-linked intellectual disability

This document is copyrighted and is property of the American
Acadermy of Pediatrics and its Board of Directors. All authors
have filed conflict of interest statements with the American
Academy of Pediatrics. Any conflicts have been resolved through
a process approved by the Board of Directors. The American
Acadermy of Pediatrics has neither solicited nor accepted any
commercial involvement in the development of the content of
this publication.

The guidance in this report does not indicate an exclusive
course of treatment or serve as a standard of medical care.
Variations, taking into account individual circumstances, may be
appropriate.

3

Global developmental delay and intellectual disability are relatively
comman pediatric conditions. This report describes the recommended
clinical genetics diagnostic approach. The report is based on a review
of published reports, most consisting of medium to large case series of
diagnostic tests used, and the proportion of those that led to a diag-
nosis in such patients. Chromosome microarray is designated as
a first-line test and replaces the standard karyotype and fluorescent
in situ hybridization subtelomere tests for the child with intellectual
disability of unknown etiology. Fragile X testing remains an important
first-line test. The importance of considering testing for inborn errors
of metabolism in this population is supported by a recent systematic
review of the literature and several case series recently published. The
role of brain MRI remains important in certain patients. There is also
a discussion of the emerging literature on the use of whole-exome se-
quencing as a diagnostic test in this population. Finally, the importance
of intentional comanagement among families, the medical home,
and the clinical genetics specialty clinic is discussed. Pediatrics
2014:134:e905—€918



Current evidence-based recommendations
on investigating children with global
developmental delay

OPEN ACCESS

Renuka Mithyantha,' Rachel Kneen,

ABSTRACT
Introduction




Table 1 Table demonstrating recommendations for first-line investigations for global developmental delay from four guidelines and our proposed
recommendations

UK current USA Irish Australian
Tests category McDonald et al® UK proposed Moeschler and Shevell’ 0'Byrne et al'"’ Silove et al’
Genetic Karyotype Microarray Microarray Microarray Microarray
Frag X Frag X (selected) Frag X Frag X (selected) Frag X
Chromosomal: banded analysis
(selected)
Biochemical and metabolic
Blood tests U&E U&E TFT U&E U&E
CK CK Lead (selected) K CK
TFT TFT AA TFT TFT
Lead Lead (If PICA) Homocysteine LFT FBC
Urate FBC Acylcarnitine profile FBC Lead
FBC Ferritin (dietary restriction) Bone profile AA
Ferritin AA Urate
Biotinidase Homocysteine Glucose, lactate
Acylcarnitine profile Venous blood gas
AA

Homocysteine
(selected if raised methionine)

Urine tests OA OA 0A CA
GAG GAG GAG GAG
Oligosaccharides Oligosaccharides Paired urate
Creatine/GAA Creatine/GAA +Urate/creatinine

Purine and pyramidines Purine and pyramidines

AA, amino acids; ASD, autistic spectrum disorder; CK, creatine kinase; FBC, full blood count; Frag X, fragile X; GAG, glycosaminoglycans; LFT, liver function test; OA, organic
acids; TFT, thyroid function tests; U&E, urea and electrolytes.




DESARROLLO PSICOMOTOR o
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RESPONSABILIDAD DE UN MEDICO GENERAL: |
-CONOCER HITOS PRINCIPALES
-SABER IDENTIFICAR A UN NINO CON RETRASO PSICOMOTOR

-DERIVAR A ESTIMULACION Y/O ESPECIALISTA CUANDO CORRESPONDA

-SER CAPAZ DE IDENTIFICAR PATOLOGIAS QUE SE EXPRESEN COMO RDSM
(ANAMNESIS, EXAMEN FISICO, FENOTIPO, CC, EXAMEN NEUROLOGICO)

-DERIVAR DE MANERA URGENTE UN NINO CON DETERIORO PSICOMOTOR
-NO DAR EXPLICACIONES “MISTICAS” ANTE UN RDSM PARA DAR TRANQUILIDAD

-SER CAPAZ DE INICIAR UN ESTUDIO BASICO: PESQUISA NN, CK, TSH, B12, GENETICO,
¢NEUROIMAGENES, ECO CRANEO, TAC CEREBRAL SIN CONTRASTE?

-EDUCAR A FAMILIA EN COMO LOGRAR EL DESARROLLO DEL MAXIMO POTENCIAL






TRASTORNOS DE APRENDIZAJE

CURSO DE PEDIATRIA V ANO MEDICINA
UNIVERSIDAD SAN SEBASTIAN PUERTO MONTT

DR. PATRICIO GUERRA
NEUROLOGO INFANTIL Y ADOLESCENTES
MAGISTER NEUROCIENCIAS
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RESULTADOS DE LECTURA 2° BASICO

Segun el estudio de la Agencia de la Calidad de la Educacion, las habilidades de lectura de los nifios de
2° basico no han mejorado en los ultimos afios, manteniendo una fuerte brecha por nivel socieconémico.

Principales resultados
Evolucion puntaje promedio

ulli

2012 b

-Illr
2015 b |

-Illr

2017 |

Diferencias por género
Evolucion puntaje promedio

» 250

» 253

> 249

e Mujeres

Hombres
259

259
2V
250
245
243
2012 2013

2014

251 \

2015 2017

Resultados
seguin grupo
socioeconémico

Bajo Medic Medio Medio Alto
bajo alto

Factores que impactan en las habilidades lectoras (Por grupo sociecanémico)

Alumnos que saben contar
historias antes de 1° bdsico

Alto

I, 24
Medio alto
I, 74
Medio

I 63

Medio bajo
I 5o
Bajo

I 457

Algun miembro de la familia se
dedicaba aleer con él antes de
entrara 1" bdsico

Alto

I 7
Medio alto
I 55
Medio

I 47

Medio bajo
I 427
Bajo

[ P

Reconocen letras del
abecedario antes de entrar
a 1°bdsico

Alto

I 7 4%
Medio alto
N 647
Medio

I s -
Medio bajo

I 4 9%

Bajo

I /4

FUENTE: Agencia de la Calidad

Hilda Olivas LA TERCERA




TRASTORNOS DE APRENDIZAJE ESCOLAR LI

-AFECTAN AL 20% DE LA POBLACION ESCOLAR

-ETIOLOGIA MULTIPLE

-IMPORTANTE IDENTIFICAR PRECOZMENTE POBLACION DE MAYOR RIESGO
-COMPROMISO SECUNDARIO AUTOESTIMA-ANIMO-ANSIEDAD
-REPERCUSION SOCIO-ECONOMICA A LARGO PLAZO

-DEPENDIENTE DE EXPECTATIVAS Y MEDIO SOCIAL-ESCOLAR

-FUERTE RELACION CON ANTECEDENTES RDSM-RETRASO DE LENGUAJE
-PUEDE EXISTIR EN NINOS CON DSM NORMAL E INTELIGENCIA NORMAL

-OCASIONALMENTE ASOCIADOS A PROBLEMAS DE CONDUCTA



FACTORES DETERMINANTES APRENDIZAJE ESCOLAR

-NIVEL DE DESARROLLO INTELECTUAL

-FACTORES AMBIENTALES

NIVEL SOCIO-ECONOMICO

ESTRUCTURA FAMILIAR

EXPECTATIVAS EDUCACIONALES DE PADRES
ACOMPANAMIENTO

ACCESO A EDUCACION PREESCOLAR
LECTURAEN EL HOGAR

MOTIVACION PERSONAL

AMBIENTE ESCOLAR

AUSENCIA PATOLOGIA INTERCURRENTE ORGANICA
TDA

TEA

N V)
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TRASTORNOS DE APRENDIZAJE ESCOLAR

DIAGNOSTICOS DIFERENCIALES

-DEFICIT COGNITIVO

ESCALAS DE EVALUACION DE INTELIGENCIA

WISC V (6-15 ANOS DE EDAD)
-comprension verbal
-razonamiento fluido
-capacidad visoespacial
-memoria de trabajo
-velocidad de procesamiento

WAIS (SOBRE 15 ANOS DE EDAD)

*SOLO SE HABLA DE RETARDO MENTAL (DEFICIT INTELECTUAL O DEFICIT
COGNITIVO, SOBRE LOS 6 ANOS DE EDAD,LOS RESULTADOS DE LA
EVALUACION COGNITIVAA LOS 6 ANOS DE EDAD, SON LOS QUE
HABITUALMENTE ACOMPANARAN EL RESTO DE LA VIDA AESE SUJETO)



Cl Clasificacion

130 o mas |muy superior

120-129 superor

110-119 normal brillante

90109 normal

80-89 subnormal 62308/2/:0&225(2;6% 85-115
70-79 imitrofe (borderline o fronterizo ) 2%: mayor a 130
5069 deficiente mental superficial

49-30 deficiente mental medio

29 0 menos |deficiente mental profundo

144 > Muy avanzado
130 - 144 = Avanzado

115-129 = Por encima de la media
85-114= En la media

70-84= Por debajo de 1a media

70 < Muy por debajo

149 149




Perfil de Ponrnjes Compuestos

Conversion de Puntajes Eseala a Puntajes Compuestos -??????
Intarvalo de
g Confianza ]
_ EZX 5] [
Comprensiin Verba 16 (1" a0 25 84-98 —3
Visoespace 17 | v [ 92 | 30 |  84-101 :
Rezonamients Fluido . 13 IRF . 79 | g8 | _?3-8? :E
ko
Merners ge Traks)o 33 1M1 137 a9 127-142 a:-
w2 L = I = L
Velocdad de Procesamisnta 13 VP 79 & 72-90 W = = T T I =
Escaa Toa 63 | or [ 92 | [30 | [87-98 EEEEEERE
Uilice las inblas A 2 & A7 del Masusl de Admingsimcics v Correccidn pars In Converssin de Puntsjes
Curva Normal
Porcentaje de casos 2.2% 6.7% | 16.1% 50% 16.1% | 6.7% 2.2%
Extrema- | Muy bajo Medio : Medio Muy alto | Extrema-
Descripcion cualitativa  jamente bajo Promedio alto damente
bajo alto
T T T
Puntaje compuesto 70 80 85 90 100 110 115 120 130
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Vocabulary P
Information i
Comprehension P
Arithmetic
Similarities -
Reversed Lists
LTM: Faces
WM: Backward Spatial Span -
WM: Digit Span (WMS)
WM: Digit Span (WAIS)
Picture Completion
Picture Arrangement
Object Assembly -
Block Design
WM: Forward Spatial Span
LTM: Visual Reproduction -
Digit Symbol Coding
LTM: Family Pictures — ||
Visual Search
STM: Faces
WM: Letter-Number Sequencing (WMS) -
STM: Word Lists
STM: Visual Reproduction
Matrix Reasoning
LTM: Word Lists
LTM: Visual Reproduction (Recognition) —
WM: Letter-Number Sequencing (WAIS)
STM: Word Pairs
STM: Stories -
STM: Family Pictures

[

|
[

1]

T]_TTTTTT_'L,_

e e e

When Duees Cognitive Funotoning Peals®
The Asviwchromous Rise and Fall of Different - - — - —
Cognitive Abilities dwoross che Life Span et -

S

20 30 40 50 60 70
Age of Peak Performance (years)

Performance (z score)

o

|
-

B acthmetic
== Comprahension
B nformation
B8 s\ Family Pictures
~ STM: Stories
B STM: Word Pairs
Vocabulary
5 WM Letter-Number Sequencing (WAIS)

10 -

05 -
T
% 00-
N
g
E -05
o
_‘.D_
_1'5.
0 10 2 3 40 S50 60 7 80 90
Age (years)
& vocabulary
B9 WM: Digit Span
B WM: Visual

#4 Digit Symbol Coding

0 20 30 40 S0 60 70
Age (years)



TRASTORNOS DE APRENDIZAJE ESCOLAR

DIAGNOSTICOS DIFERENCIALES

-TRASTORNOS ESPECIFICOS DE APRENDIZAIJE

-CALCULO

-LECTO-ESCRITURA



El sol ¥ el arhaol

ELEMENTOS CLINICOS SOSPECHA DISLEXIA

 Dificultad para decodificar palabras aisladas.
 Lectura con errores y muy laboriosa.

 Dificultades ortograficas.

= ke
5
=
=

« Mal rendimiento en los tests fonoldgicos.

luminoso

 Lectura correcta pero no automatica
% « Bajo rendimiento en tests de seleccion multiple




Alapino y la Imaqara
maravilosa

« Hadia une vaz un joven llemabo Simadb, due
vivia dopremeute en nua cindad de Bagpad.
Simadb sonada con conseguir algun bia una

grau fortnua.

* Declpipo a couvertirse eu nu homadare rico, el
joveu Simadb se nizo a le mar, llevaudose
cousigo umicameute nu saco cou sns docas

berteuemcias.




Patrones de activacion cerebral
durante procesamiento fonologico

Girus frontal
inferior izquierdo

« El hombre muestra activacion unilateral del girus frontal inferior izquierdo.

- La mujer activa ambos giri frontales inferiores ante una tarea de
procesamiento fonolégico.




Audicion de rimas de palabras

Controls Dyslexics




El tratamiento de la dislexia corrige el patron
anomalo de activacion cerebral

Before Teaching After Teaching

Controls

Dyslexics

80 hrs (1-2 hrs / day) one-on-one instruction
Phonological Processing & Decoding
Multisensory & Visual Imagery Instruction

Simos, U Texas




TRASTORNOS DE APRENDIZAJE ESCOLAR

DIAGNOSTICOS DIFERENCIALES L

-DEFICIT ATENCIONAL

-DEFICIT SENSORIAL

-RONCOPATIAS

-TRASTORNOS DEL SUENO

-FALTA DE HABITO DE ESTUDIO

-FALTA DE MOTIVACION

-TRASTORNOS DEL ANIMO

-TRASTORNOS DE ANSIEDAD
-TRASTORNOS DE VIGILIA

-OBSESION POR PANTALLAS ELECTRONICAS
-ALIMENTACION INADECUADA

-FALTA DE AMBIENTE PROPICIO
-PSICOPATOLOGIA

-TOC

-TOD

-INADECUADO SISTEMA ESCOLAR
-DEPRIVACION SOCIO-CULTURAL
-PATOLOGIA TIROIDEA

-ENFERMEDADES NEURODEGENERATIVAS



TRASTORNOS DE APRENDIZAJE ESCOLAR
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ENFOQUE PRACTICO

-OBJETIVAR DIFICULTADES (FAMILIA-COLEGIO)

-ANAMNESIS PERSONAL Y FAMILIAR

-DSM

-ANTECEDENTES MORBIDOS

-EXAMEN FISICO GENERAL

-EXAMEN FISICO NEUROLOGICO

-EVALUACION BASICA SENSORIAL (AUDICION, VISION)

-PSICOMETRIA

-EVALUACION EMOCIONAL POR PSICOLOGIA

-EVALUACION PSICOPEDAGOGICA

-CORREGIR HABITOS GENERALES Y DE ESTUDIO:
MOTIVACION-ESTIMULACION FAMILIAR
DORMIR ADECUADAMENTE-RONQUIDO
DESAYUNAR
RESTRINGIR PANTALLAS
REALIZAR ACTIVIDAD FISICA
AMBIENTE ADECUADO DE ESTUDIO
ALIMENTACION ADECUADA

-EVENTUAL DERIVACION A NEUROLOGIA



Clases Desarrollo Psicomotor (DSM)-Trastornos Aprendizaje (TAE)
Objetivos a cumplir por los estudiantes al final de la clase:

1. Entender el contexto del porqué se deberia efectuar una pesquisa activa de RDSM en la
poblacion pediatrica en control

2. Conocer los principales hitos psicomotores de la Infancia

. Entender el significado biologico del DSM, asi como los factores que lo determinan

4. Entender conceptos como “‘etapas criticas del desarrollo” , “ventanas de oportunidades™ y
“plasticidad neural”

5. Conocer la prevalencia, diagnostico, causas, manejo inicial y cuando derivar a un nifio

portador de un RDSM, asi como la urgencia de esto

Conocer factores biologicos y ambientales de riesgo para el desarrollo de RDSM

Ser capaz de identificar a la poblacion de riesgo a desarrollar RDSM

Ser capaz de reconocer el Deterioro del DSM y su manejo

9. Conocer las herramientas de evaluacion poblacional del DSM

10. Entender las consecuencias de presentar un RDSM y no haber sido diagnosticado a tiempo

11. Senalar las consecuencias de los Trastornos de Aprendizaje Escolar (TAE)

12. Detallar los test usados para medir el coeficiente intelectual

13. Seialar los diagnosticos diferenciales a enfrentar en un nifio con TAE

14. Ser capaz de desarrollar un enfoque clinico practico frente a un nifio portador de un TAE
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Childhood intelligence in relation to major causes of death
in 68 year follow-up: prospective population study

Catherine M Calvin,"2? G David Batty,2* Geoff Der,2> Caroline E Brett,2¢ Adele Taylor,’
Alison Pattie," Iva Cukic,"2 lan ) Deary'-2

Cause of death No of people Hazard ratio Hazard ratio
(95% CI) (95% ClI)
All causes 25 143 - 0.80 (0.78 t0 0.81)
Cardiovascular disease 9619 - 0.76 (0.75 10 0.77)
Coronary heart disease 5855 —— 0.75 (0.73 10 0.77)
Stroke 2053 —— 0.76 (0.73 10 0.79)
Cancer 8906 —a— 0.86 (0.84 t0 0.88)
Smoking related cancer 6211 —a— 0.82 (0.80 to0 0.84)
Cancer not related to smoking 2695 —— 0.96 (0.93 t0 1.00)
Respiratory disease 5313 -—=— 0.72 (0.70t0 0.74)
Digestive disease 1868 —— 0.82 (0.79 t0 0.86)
External cause 1480 —_— 0.82 (0.78 t0 0.87)
Injury 783 _ 0.81 (0.75 to0 0.86)
Self harm 144 = 0.87 (0.74 10 1.02)
Dementia 786 _— 0.84 (0.78 t0 0.90)
0.7 0.8 0.9 1.0 1.1

Fig 3 | Hazard ratios (95% confidence intervals) for association between 1SD higher score
in intelligence test score at age 11 and cause of death to age 79 in 65765 people in Scottish
Mental Survey 1947 (SMS1947). Effect sizes are adjusted for sex and age at cognitive testing
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