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DISCAPACIDAD

La Clasificacion Internacional del Funcionamiento, de la Discapacidad
y de la Salud (CIF) define la DISCAPACIDAD como un  término genérico
gue abarca:

» las deficiencias ( estructuray funciéon corporal )

* las limitaciones de la actividad ( dificultad en la ejecucion acciones o
tareas)

 las restricciones de la participacion ( problemas p ara participar en
situaciones vitales)

Tiene en cuenta el FUNCIONAMIENTO e incorpora el t¢ rmino SALUD,
ya que CIIF se concibe dentro de un marco conceptual que evall allia salud
y estados de salud

Es un fendmeno complejo determinado por:
la interaccion entre:

las caracteristicas del individuo
las caracteristicas de la sociedad en la que vive.

http://www.who.int/topics/disabilities/es/



Clasificacion Internacional del Funcionamiento, de la
Discapacidad y de la Salud

Condicion de Salud
(trastorno/ enfermedad)

Funcion/Estructura Actividad Participacion
(Deficiencia) (Limitacion en la (Restriccion en la
Actividad) Participacion)

Factores Contextuales
Ambientales y Personales



DISCAPACIDAD
Datos y Cifras

Segun la OMS

Mas de mil millones de personas, o0 sea, un 15% de | a poblacion
mundial, padece alguna forma de discapacidad.

Las tasas de discapacidad estan aumentando a causa  del
envejecimiento de la poblacion y el aumento de las enfermedades
cronicas, entre otras causas.

Las personas con discapacidad tendrian menos acces o alos
servicios de asistencia sanitaria y, por lo tanto, necesidades
Insatisfechas a este respecto.

Discapacidad y salud Nota descriptiva N352 Junio de 2011
http://www.who.int/mediacentre/factsheets/fs352/es/index.html



DISCAPACIDAD
Datos y Cifras

Segun la OPS
 En América Latina y el Caribe:

« 85 millones de personas con diferentes tipos de dis capacidad

* Y el 40% estarian afectadas desde la etapa prenatal y/o el
momento del nacimiento.

http://www.congreso.gob.pe/i_organos/defensoria/discapacidad.htm



DISCAPACIDAD
Causas de Discapacidad

Ignoradas

16,20%
Defectos

3,40%

Accidentes /

4,30%

Otras 9,20% Congénitos
\ 37,80%
Maternas

Enfermedades

Perinatal .
erinatales Infantiles 20%

7,10%

Causas de Discapacidad de 0 — 14 afos
INDEC / CONADIS, ENDI Bs. As. Afio 2002- 2003



DISCAPACIDAD
Causas de Discapacidad

TRES

DOS DISCAPACIDADES O
DISCAPACIDADES; MAS; 6,40%

VISUAL ; 13,90%

17,30%

OTRA ; 3,70%
AUDITIVA; 15,50%

HABLA; 6,90%

MOTORA; 21,40%

MENTAL ; 38,60%

Tipos de Discapacidad- 0 a 4 afios
INDEC / CONADIS, ENDI Bs. As. Afio 2002- 2003



DISCAPACIDAD
Causas de Discapacidad

eLas causas mas importantes de deficiencias al nacer son los factores
bioldgicos, entre ellos los FACTORES GENETICOS.

*De los nifios menores de 5 afnos con alguna discapacidad, un 50 % o
mas, es atribuible a factores genéticos y problemas relacionados con
el embarazo y el parto.



DISCAPACIDAD
Causas de Discapacidad

ENFERMEDADES GENETICAS

/

 Herencia Mendeliana
Autosdmica dominante
Autosdmica recesiva

 Monogenicas Ligada al cromosoma X

& Herencia no tradicional

e CromosOmicas

* Poligénicas y/o Multifactoriales



TRASTORNOS MONOGENICOS

»Causados por mutacion de genes .
»Pueden causar fallos reproductivos, muerte prematur ay discapacidad.

"En general presentan un patrén genealdgico caracter  istico.

EL DIAGNOSTICO ES POR EL FENOTIPO Y BIOLOGIA MOLECU LAR
ABERRACIONES CROMOSOMICAS

»Afecta en mayor proporcion al material genético, ya sea en exceso o en defecto.
* a mayoria con R.M. y presentan multiples alteraci  ones fenaotipicas.

»Causan la mitad de los abortos del primer trimestre

»|_as alteraciones pueden ser numeéricas o estructural es.

EL DIAGNOSTICO ES POR ESTUDIO CROMOSOMICO

HERENCIA MULTIFACTORIAL

»Causadas por la interaccion de multiples genes y el medio ambiente.

»Corresponde a la mayoria de las variaciones normale s, malformaciones congénitas y
a un gran numero de enfermedades frecuentes.



ENFERMEDADES MONOGENICAS

BIOLOGIA MOLECULAR

Chromosome p
1400 1um ENFERMEDADES CROMOSOMICAS

_ S




DISCAPACIDAD
Causas

¢ CUALES SON ALGUNAS DE LAS CAUSAS A
CONSIDERAR ?

DEFECTOS CONGENITOS

*TRASTORNOS DEL NEURODESARROLLO



DISCAPACIDAD
Causas de Discapacidad

DEFECTOS CONGENITOS: Generalidades

Los defectos congénitos son alteraciones
morfoldgicas y/o funcionales que pueden
manifestarse desde el nacimiento o
mas tardiamente.

*Prevalencia de DC en recién nacidos: 3-5%
*Prevalencia de DC a los 5 anos de edad: 8 - 10%
«ler. causa de muerte infantil en paises desarrollad  os.

«2da. causa en menores de 4 afios en paises en desar rollo.



DISCAPACIDAD
Causas de Discapacidad

DEFECTOS CONGENITOS: Generalidades

X Estan presentes en el 25 a 30 % de los nifios fallecidos en etapa
perinatal.

* Representan segun distintas estadisticas el 40% de las
Internaciones en Servicios de Unidad de Terapia Intensiva N eonatal
y el 25% de las admisiones pediatricas.



DISCAPACIDAD

Causas de Discapacidad
DEFECTOS CONGENITOS: Generalidades

MONOGENICAS

CROMOSOMICAS

MULTIFACTORIALES POLIGENICAS

ENFERMEDADES INFECCIOSAS EN
LA GESTACION

ENFERMEDADES NO INFECCIOSAS
EN LA GESTACION

MEDICAMENTOS EN LA GESTACION

DESCONOCIDAS




DISCAPACIDAD

Causas de Discapacidad
DEFECTOS CONGENITOS: Generalidades

Factores genéticos <:> Factores a mbientales

J 4

ERRORES DE LA MORFOGENESIS

NS 0%

Alt. Individuales PRatoes e szpeditees
Malformacion
_ Secuencia
Deformacion
_ y Sindrome
Disrupcion
Asociacion

Displasia



DISCAPACIDAD
Causas de Discapacidad

Prevalencia al nacimiento de 27 anomalias congénita s

seleccionadas en 7 regiones geograficas de la Argen  tina.
Births prevalence of 27 selected congenital anomalies in 7 geographic regions
of Argentina
Dra. Hebe Campainia, Lic. Mariela S.Pawluk, Dr. Jorge S. Lopez Camelo y
Grupo de Estudio del ECLAMC

Arch. Argent Pediatr 2010 vol.108 n°5 Buenos Aires



Prevalencia al nacimiento de 27 anomalias congénitas seleccionadas en 7 regiones geograficas de la Argentina.

Arch. Argent Pediatr 2010 vol.108 n°5 Buenos Aires
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Tasa/ 10000

MET PAM CEN CUY NEA NOA PAT  Total Tasa (1C 05"%)
Cmifalocele 75 I5 3z 17 18 il 8 245 292533
Gastrosquisis 92 43 47 23 e 78 9 317 LT A4 1)
Anencefalia 248 83 85 35 7 153 10 641 7 E(69-81)
Espina bifida 317 123 130 54 M 183 6 B47 9.9i02-10 )
Hidrocefalia 301 177 138 51 &1 200 22 a50 11,1 {10,4-11,5)
Cafalocale 83 24 3z 17 g 51 i e [ 252220}
Microtia 128 56 58 27 17 84 8 378 4404049
Labio leporing 103 45 37 32 10 75 14 316 370334,
Labio leporine con paladar hendido 34 134 130 | 62 215 21 B77 102 @ e-110m
Paladar hendido 135 66 52 28 19 a7 13 400 474 25D
Atresia esofdgica a7 63 56 27 21 il 5 320 AEIZ 44N
Afresia anorrectal 144 71 75 25 7 133 12 4497 E&(53-64)
Cardiopatia troncal 155 B9 63 38 3 71 10 429 504 565
CIA 116 49 7 10 10 45 15 252 22520
CIvV 363 248 76 65 12 224 39 1030 ELO (1 3-125)
Genital ambiguo 39 18 17 11 11 30 3 138 LalA-15)
Hipospadias grave 89 106 30 20 11 7 2 285 333027
Agenesia renal 83 26 42 g 17 30 & 213 252225
Poliquistosis renal 112 53 49 16 8 38 8 284 33E02T)
Hidronefrosis 119 103 49 15 22 103 a 417 49044-54)
Palidactilia postaxial 71 153 156 101 77 189 13 960 11,2(105-11.8)
Polidactilia preaxial a1 59 45 24 13 77 5 314 3741
Reducrién transversal terminal de miembros 83 50 24 24 20 55 4 260 FOHL-24)
Reduccién longitudinal preaxial de miembros 53 ) 15 : 7 % 3 135 18(12-15)
Hernia diafragmatica 105 75 48 21 13 79 11 352 41(2.7-45)
Agenesia pectoral 23 19 7 7 2 24 1 83 10¢0512)
Sindrome de Down 526 312 231 125 128 333 26 1es1 | 196(187208)
Nacimientos 239943 163640 107732 76506 62539 183438 21213 855220

MET: Metropolitana /PAM:Pampa / CEN:Centro / CUY:Cu

yo / NOA:Noroeste / NEA:Nordeste / PAT: Patagonia
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REGISTRO NACIONAL DE

ANOMALIAS CONGENITAS DE ARGENTINA

Reporte periddico — A§osisi@Q01L1
Programa “ Red Nacional de Genética Médica”
Direccion de Medicina Comunitaria.

Sobre un total de 38 malformaciones mayores selecci  onadas, las
mas frecuentes fueron:
sCardiopatias congénitas
«Sindrome de Down

*Fisuras orales

*Defectos de cierre del tubo neural

AGREGO EL RENAC
Microcefalia

Atresia duodenal

Polidactilias no especificadas
Talipes

Talipes equinovaro

Talipes equinovalgo

Talipes no especificados
Sindactilias

Subluxacion cadera

Luxacion cadera



DISCAPACIDAD
Causas de Discapacidad

¢ CUALES SON ALGUNAS DE LAS CAUSAS A
CONSIDERAR ?

DEFECTOS CONGENITOS



DISCAPACIDAD
Causas de Discapacidad

RETRASO MENTAL O DISABILIDADES INTELECTUALES

Capacidad intelectual significativamente inferior al pro medio, que se
acompana de limitaciones en la actividad adaptativa de por | 0 menos
—| dos areas de habilidades. Inicio antes de los 18 afos. —

Comunicacion Habilidades académicas
Autocuidado Trabajo
Vida doméstica Ocio

Habilidades sociales/ interpersonales Salud
Utilizacion de recursos comunitarios  Seguridad
Autocontrol



DISCAPACIDAD
Causas de Discapacidad

RETRASO MENTAL O DISABILIDADES INTELECTUALES

El 95 % de las anomalias cromosdmicas tienen RM.
El 40 % de los trastornos monogénicos tienen RM.
El 10 % de los nifos tienen algin trastorno del aprendizaje.

El 3 % tienen algin grado de RM.

CATEGORIA CI
LEVE 55-70
Las anomalias cromosOmicas causan mas del 30 % de MODERADO 40-54
los RM severos y del 8 % de los leves
SEVERO 25-39
PROFUNDO <25




DISCAPACIDAD
Causas de Discapacidad

RETRASO MENTAL O DISABILIDADES INTELECTUALES

PRENATALES: GENETICAS-TERATOGENICAS

PERINATALES: HIPOXIA, ISQUEMIA CEREBRAL,
CAUSAS HEMORRAGIA INTRAVENTRICULAR EN PREMATUROS,
TRAUMATISMOS ENCEFALICOS.

POSTNATALES: DEPRIVACION AMBIENTAL,
MALNUTRICION, MENINGITIS, ENCEFALITIS, ]
TRAUMATISMOS CRANEOENCEFALICOS , INTOXICACION
PLUMBICA, HIPOXIA.............

I CROMOSOMICA
20% 35% @ MENDELIANA
- @ SIND DISMORFICOS
0
) . ES UN SIGNO Y NO UN
15% 15% | O AMBIENTALES DIAGNOSTICO
0 NO DISCERNIBLES




DISCAPACIDAD
Causas de Discapacidad

RETRASO MENTAL O DISABILIDADES INTELECTUALES

CROMOSOMICAS GENICAS

« Sindrome de Down » Sindrome del X fragil

» Sindrome de Prader Willi e Sindrome de Rett

» Sindrome de Angelman  Errores innatos del metabolismo
« Sindrome de Williams « Sindromes neurocutaneos

TERATOGENOS: MISOPROSTOL: MOEBIUS



DISCAPACIDAD
TIPOS

DISCAPACIDAD (it DISCAPACIDAD
MENTAL gt MOTRIZ

.......

444444

TS
AUDITIVA

DisSCAPACIDAD
¥iSUAL

HIPOACUSIA NEUROSENSORIAL CATARATAS

http://dgpcfadu.com.ar/2008/1_cuat/v01/tp/conadis.html



¢ Podemos actuar en prevencion primaria?

SOBRE LA GENETICA SE PUEDE ACTUAR POCO.
SOBRE EL AMBIENTE SE PUEDE ACTUAR MUCHO.

» Evaluar estado de salud y nutricién previo a la con cepcion.

*\Jacunacion
sIngesta de Acido félico.

*Asesoramiento genético preconcepcional.

¢ QUE COMPITE CON EL ACIDO FOLICO ?

Malabsorcion
Alcohol -Tabaco
Antiacidos
Antiulcerosos
Anticoagulantes
Antineoplasicos
Antibiodticos
Antinflamatorios no
esteroideos




Interrogatorio

Examen fisico

Genealogia DIAGNOSTICO

Pruelyas especificas

EQUIPO
MULTIDISCIPLINARIO

Etiologia
Herencia
Segregacion cromosomica
Anatomia Patologica

ASESORAMIENTO GENETICO



ASESORAMIENTO GENETICO

Es el procedimiento que provee a la familia toda
la informacion disponible sobre el diagnostico,
pronostico, riesgos de recurrencia u ocurrencia,
posibilidades de tratamiento o rehabilitacion.

De esta manera cada pareja podra adoptar una
conducta reproductiva basada en el conocimiento
de su situacion particular.




Por wine inclusion plena para Uing Secieaad me)er

Wi e

Todos somos genios.

Pero si juzgas a un pez
por su habilidad de trepar arboles,
vivira toda su vida pensando que es un indtil.

= AlBar Hnglén

&

MUCHAS GRACIAS POR SU ATENCION



