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INTRODUCCIÓN Y OBJETIVOS

El retraso mental (RM) es, en nuestra sociedad, la discapacidad
más frecuente, y se pone en evidencia desde la infancia. Se ha-
bla de RM cuando el coeficiente de inteligencia (CI) es inferior
a 70, tras medirse éste de forma segura y válida, según la Ame-
rican Association of Mental Retardation [1], algo que no es po-
sible en niños menores de 3 o incluso de 5 años. Para estos ca-
sos se habla hoy día de retraso global del desarrollo (RGD) [2].
La prevalencia precisa del RM y/o del RGD no se conoce exac-
tamente, pero la OMS estima que en las poblaciones industria-
lizadas afecta aproximadamente al 3% de la población [3]. De
una forma esquemática se clasifica en leve (entre 50 y 70 de
CI) y grave (inferior a 50); este último incluye el RM modera-
do (entre 35 y 50), el grave (entre 20 y 35) y el profundo (por
debajo de 20) [3]. La prevalencia del RM grave es muy inferior
a la del leve (0,4% frente al 2,5-3%), pero sus causas parecen
estar mucho mejor definidas. En el RM leve, los condicionan-
tes familiares, socioculturales y biomédicos resultan mucho más
frecuentes.

Entre las causas que originan el RM, un 30% parece ser de
origen genético (cromosómico, monogénico y multifactorial) y
un 15% de origen ambiental (como la asfixia neonatal y las
infecciones). El resto de casos (más del 50%) presenta una etio-
logía desconocida [4] aunque el proyecto Genoma Humano, re-
cientemente concluido, aporta información con extrema rapidez
sobre nuevas mutaciones en genes responsables de la aparición
de esta discapacidad. Y no dudamos de que así se seguirá; la
formación, maduración y funcionamiento del cerebro son pro-
cesos largos y de enorme complejidad, por lo que son muchos
los factores que interfieren en ese desarrollo. Nos espera en bre-
ve plazo un futuro prometedor en este campo.

Por esta razón, hace tres años un grupo de profesionales clí-
nicos e investigadores, que trabajábamos mayoritariamente en
el síndrome X frágil (SXF) (el más prevalente de los de RM)
propusimos la creación de GIRMOGEN. La mayoría de noso-
tros habíamos constatado que muchos de los casos clínicos que
llegaban a nuestras manos quedaban sin diagnóstico, así como
desconocíamos la prevalencia exacta de esta discapacidad en
España, incluso la del propio SXF. Por ello nos propusimos tra-
bajar en equipo, juntamos todos nuestros datos en una base
común, nos repartimos los genes a estudio y creamos protoco-
los consensuados de trabajo. De esta forma, GIRMOGEN cum-
plía además como red con todas las premisas que había plantea-
do el Instituto de Salud Carlos III (ISCIII) en la convocatoria
que sacó en el año 2002 para crear redes temáticas de investiga-
ción cooperativa en sanidad, entre ellas las de la investigación
translacional, que lleva la investigación directamente del inves-
tigador al clínico y al paciente. 

Acudimos a dicha convocatoria y nos fue favorable; así se
creó la Red de Grupos (G03/098) de Estudio Cooperativo en Re-
traso Mental de Origen Genético (GIRMOGEN) en febrero del
año 2003. Tal y como solicitamos, GIRMOGEN está formada
por ocho grupos; un noveno (grupo 1) se encarga de la coordina-
ción y está formado por los ocho investigadores principales (IP)
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de cada grupo. Sus miembros
están todos implicados en es-
tudios clínicos o de investiga-
ción sobre el RM de origen ge-
nético, y pertenecen a 15 hos-
pitales y a cinco universidades
de un total de 11 comunidades
autónomas, según la siguiente
relación (Figura):

– Grupo 1: grupo coordina-
dor de la red, con sede en
el Hospital de Cruces (Ba-
racaldo, Vizcaya). Coor-
dinadora: Dra. M.ª Isabel
Tejada (coordinadora de
GIRMOGEN).

– Grupo 2 o grupo Norte:
constituido por ocho hos-
pitales (Cruces, Basurto,
Donostia, Txagorritxu,
Central de Asturias, Virgen
del Camino, Valdecilla y
San Millán) y con sede en
el Hospital de Cruces (Ba-
racaldo, Vizcaya). Coor-
dinadora: Dra. M.ª Isabel
Tejada. 

– Grupo 3: grupo del IDI-
BAPS y Hospital Clinic de Barcelona. Coordinadora: Dra.
Montserrat Milá. 

– Grupo 4: grupo del Hospital La Fe y de la Universidad de
Valencia. Coordinador: Dr. Francisco Martínez. 

– Grupo 5: grupo de la Corporación Sanitaria Parc Taulí de Sa-
badell y de la Universidad Autónoma de Barcelona. Coordi-
nadora: Dra. Miriam Guitart. 

– Grupo 6: grupo de la Universidad de Zaragoza y de los Hos-
pitales Miguel Servet y Lozano Blesa. Coordinador: Dr. Fe-
liciano Ramos. 

– Grupo 7: grupo del Centro de Bioquímica y Genética Clíni-
ca de Murcia. Coordinador: Dr. Guillermo Glóver. 

– Grupo 8: grupo de la Universidad de Valladolid. Coordina-
dora: Dra. Isabel Fernández. 

– Grupo 9: grupo del Hospital y Fundación Carlos Haya de Má-
laga. Coordinadora: Dra. Yolanda de Diego.

Como objetivo estratégico general nos marcamos el ‘integrar la
investigación clínica, molecular y epidemiológica que se realiza
en España en el campo del retraso mental de origen genético
(RMOG), para optimizar los recursos, desarrollar una investiga-
ción puntera y de más calidad acorde con estándares europeos,
y convertir todo ello en aplicaciones innovadoras para la asis-
tencia clínica, el consejo genético y la prevención del retraso
mental con la mayor rapidez y difusión nacional posible’.

Y como objetivos específicos, dentro del objetivo estratégi-
co global, se plantearon:

– La constitución de la red temática y su seguimiento, así co-
mo la ampliación a todo el territorio español.

– El establecimiento de protocolos comunes y normalizados
de trabajo.

– La realización de una base de datos para llevar a cabo un re-
gistro nacional de pacientes y familias españolas con RMOG.

– La clasificación etiológica de los pacientes con RMOG.
– La estimación de la prevalencia de diversos tipos de retraso

mental sindrómico y no sindrómico en España.
– Para el SXF, por ser el más prevalente, se propuso su estudio

integral.
– La investigación de otros síndromes que producen RM y de

nuevos genes que pueden originar el RM no sindrómico.
– Organizar un programa de formación.

En el marco de este programa de formación se ha organizado el
I Curso de Retraso Mental de Origen Genético, cuyas ponencias
aparecen en este suplemento monográfico sobre el tema. Esta
primera ponencia introduce todas ellas y revisa de una forma
muy general los principales temas dentro de este campo.

RETRASO MENTAL DE ORIGEN GENÉTICO

En este apartado se revisan las causas genéticas que determinan
el RM y el RGD, introduciendo los trabajos que aportamos des-
de todos los grupos de GIRMOGEN.

Causas cromosómicas que originan retraso mental

Entre un 2,9 y un 11,6% de todo el RM (media: 3,7%) tendría
un origen citogenético [2]. Aquí se incluye el síndrome de Down
(SD) o trisomía 21, que es la causa más frecuente, aunque ha
descendido notablemente debido a la implantación del diagnós-
tico prenatal genético. Por la misma razón, también han descen-
dido en general todas las anomalías cromosómicas que antes se
consideraban responsables del RM en un 12% de los casos:
anomalías en desequilibrio, trisomías 18 y 13, anomalías en los
cromosomas sexuales, etc. En nuestra red no hemos incluido
estas patologías halladas por medio de la citogenética ‘clásica’
como objeto de nuestro estudio. Sin embargo, en los últimos

Figura. Mapa de España en donde se indican los diversos grupos de la red con sus centros correspondientes y
las comunidades autónomas que se cubren.
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años, y gracias a los espectaculares avances de la llamada cito-
genética molecular, como los análisis de FISH (hibridación in
situ fluorescente), se ha visto que hay cuadros clínicos con pe-
queñas deleciones y más raramente duplicaciones submicroscó-
picas que conllevan RM, como los síndromes de Prader-Willi y
de Angelman, originados en parte por una pequeña microdele-
ción en el cromosoma 15q11-q13 [5]. Otro síndrome de este ti-
po es el de Williams, con microdeleción en el cromosoma 7q11.23
[6]. Finalmente, se ha visto recientemente cómo pequeñas ano-
malías subteloméricas por reordenamientos anormales en los
cromosomas pueden explicar casi el 7% de los casos con RM
grave [7]. Esta línea de trabajo es muy prometedora debido al
cada vez mayor conocimiento sobre la inestabilidad del genoma
humano y a que precisamente en las regiones subteloméricas
existe una elevada concentración de genes muy propensos a
sufrir recombinación debido a la gran similitud de secuencias.
Además, las investigaciones se centran no sólo en las anomalías
en sí mismas, sino también en la puesta a punto de técnicas
moleculares más precisas que las citogenéticas convencionales
o la propia FISH. Como no podía ser menos, en diversos grupos
de la red hemos iniciado estas líneas novedosas de investigación
y ya se estudian las anomalías crípticas en pacientes con RM
por métodos moleculares mediante las técnicas MAPH (multi-
plex amplifiable probe hybridization) y MLPA (multiplex liga-
tion-dependent probe amplification) [8].

Retraso mental ligado al cromosoma X

Aproximadamente un 2,6% de los casos con RM tienen el SXF.
Ésta es la discapacidad mental más frecuente en varones des-
pués del SD y nos introduce un grupo de enfermedades con RM
ligado al cromosoma X (XLMR), que contribuyen al RM de cau-
sa genética en una proporción que oscila entre el 25 y el 50%
del total de los casos y que se subdivide a su vez en [9]:

– S-XLMR, o retraso mental sindrómico ligado al cromosoma
X (con características clínicas, físicas y/o neurológicas reco-
nocibles), que incluye síndromes como el SXF [10], que es el
más prevalente y por ello el nexo de unión de nuestra red. El
grupo de las causas S-XLMR se ha hecho tan grande que, a
fecha de hoy [11], se han descrito 140 trastornos de esta natu-
raleza, de los cuales se han clonado 66 genes y se ha efectua-
do la localización cromosómica de 50 familias. Entre los
genes identificados se encuentra el MECP2, responsable del
síndrome de Rett [12], que origina en las mujeres la discapa-
cidad mental más frecuente después del SD. Curiosamente,
diversos autores encontraron mutaciones en el gen MECP2
en pacientes con RM de etiología desconocida. Por ello, en
GIRMOGEN hemos abordado el estudio de este gen en
pacientes con RM. Nuestros estudios no corroboran lo ante-
riormente citado por los autores [13], pero sí contribuimos a
describir mejor el llamado síndrome de Rett atípico [14].

– NS-XLMR, en donde la única característica común es el RM.
Últimamente, se han identificado 20 nuevos genes dentro de
esta categoría, entre ellos, el gen FMR2, en el locus FRAXE
[15]. Al poco de descubrirse este gen se describieron unas
cuantas familias en varios grupos de la red –entre ellos el que
propiamente dirijo [16]– en donde se segregaba la expansión
anómala CCG causante de patología. Debido a ello, pensa-
mos que probablemente esta expansión fuera más recurrente
en nuestro país y nos hemos propuesto juntar todos los datos
que tenemos del chequeo realizado en muchos pacientes con
RM de etiología desconocida. A fecha de hoy no hemos en-

contrado nuevas familias, pero hemos descrito un estudio a
fondo de las variaciones de la expansión en nuestra pobla-
ción, que será objeto de una pronta publicación [17].

La prevalencia del SXF, aunque en todas las series es muy alta,
varía entre 1/4.500 y 1/8.000 varones [18], y en ningún caso la
conocemos en España, en donde sólo una referencia [19] aporta
un valor estimado. Por ello, uno de los objetivos más importan-
tes de este proyecto es intentar averiguar –o cuando menos esti-
mar lo más exactamente posible– la prevalencia del SXF en el
Estado español, para lo cual el equipo epidemiológico de la red
trabaja en ello y ha sido presentado en este curso. 

Síndrome X frágil

En el año 1991 se descubrió el gen responsable del SXF en el
locus FRAXA, al que se llamó FMR1. Se observó que la princi-
pal mutación que produce dicho síndrome es la expansión anó-
mala de un triplete, CGG en 5’ del primer exón [20]. La trans-
misión de esta afectación es compleja, ya que la expansión se
desarrolla en dos etapas: una primera en la que el número de re-
peticiones del triplete CGG no excede de 200 y que se denomi-
na ‘premutación’, en la que tanto mujeres como hombres son
transmisores con inteligencia normal; y un segundo estadio,
denominado de ‘mutación completa’, con más de 200 repeticio-
nes, en el que el gen se inactiva al metilarse y origina que todos
los varones presenten el fenotipo clínico del síndrome con RM,
e incluso las mujeres en cerca de un 59% [21]. Así, inicialmen-
te considerada como recesiva ligada al cromosoma X (varones
afectos y mujeres transmisoras), hoy día se considera una enfer-
medad dominante con penetrancia incompleta. La proteína del
gen FMR1 (FMRP) es ubicuitaria, se expresa en la mayoría de
los tejidos, menos en el músculo, y se localiza predominante-
mente en el citoplasma, asociada a la subunidad ribosómica
60S. Se cree, por tanto, que regula el transporte de ARN mensa-
jeros (ARNm) específicos del núcleo al citoplasma [22]. En los
pacientes con el síndrome, el fenotipo clínico aparece como
consecuencia de que el gen FMR1 no se transcribe, es decir, no
hay proteína o es muy escasa, pero también la proteína puede
estar ausente o ser anormal, debido a deleciones pequeñas del
gen o a mutaciones puntuales, aunque esto se dé en raras oca-
siones. Esto nos lleva a rediseñar las estrategias diagnósticas,
que, una vez consolidadas para el ADN [23], han sido objeto de
investigación en nuestra red para lograr implantar la técnica in-
munohistoquímica de la proteína [24], algo que además ha sido
objeto de cooperación entre varios grupos.

Pero aún hay muchas más cosas que investigar en el SXF.
Aunque inicialmente se creyó que los portadores premutados no
tenían ningún tipo de afectación, estudios posteriores han com-
probado que una gran proporción de mujeres premutadas pre-
sentan un fallo ovárico prematuro y/o menopausia precoz, lo
que ya se ha encontrado también en familias españolas [25]. Ade-
más, también se han descrito en portadoras problemas conduc-
tuales. Todo esto ha sido objeto de varios proyectos FIS en la
red que están pendientes de aportar nuevas publicaciones sobre
el tema. También en los varones premutados se ha hallado re-
cientemente que, a partir de la quinta o sexta década de vida,
pueden presentar ataxia, temblores y una generalizada atrofia
cerebral como consecuencia de inclusiones intranucleares en
neuronas y astrocitos [26]. Todo ello plantea interesantes líneas
de investigación que algunos grupos de la red lideran con pro-
yectos; otros cooperan trabajando todos juntos en equipo.
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No podemos dejar de mencionar los numerosos trabajos rea-
lizados en el campo de los modelos experimentales de ratón pa-
ra el SXF –en los que también un grupo de nuestra red está im-
plicado–, que sirven para averiguar, por ejemplo, el mecanismo
de interacción del FMR1 con otros genes, así como para disec-
cionar las diferentes características clínicas y relacionarlas con
el tipo de mutación y con la actividad de la proteína FMRP. To-
do ello con el fin de encontrar a la larga terapias paliativas para
las personas afectas.

Causas autosómicas monogénicas que originan retraso mental

Se calcula que sólo el 6% del RM se debe a una causa autosómi-
ca monogénica. Entre muchas de las dominantes, el RM se en-
cuentra como una aparición secundaria al proceso fisiopatológico
que conlleva el síndrome, como es el caso de la neurofibromato-
sis y de la esclerosis tuberosa, entidades clínicas producidas por
mutaciones en genes supresores de tumores, o el caso de la dis-
trofia miotónica de Steinert. Por el hecho de que en ellos el RM
es secundario, no son objeto de investigaciones en nuestra red.

Sin embargo, en otros síndromes considerados hasta ahora
como esporádicos se ha visto que se trata de neomutaciones en
genes recientemente descritos y que, si se transmitieran, lo ha-
rían en dominancia. Es el caso del síndrome de Sotos [27] y del
de Cornelia de Lange [28], que ya son objeto de investigación en
un grupo de la red.

Entre las enfermedades genéticas autosómicas recesivas que
producen RM se encuentran mayoritariamente los errores con-
génitos del metabolismo. Entre ellas, la fenilcetonuria ha sido la
más estudiada no sólo por su alta prevalencia sino por el hecho
de que su detección neonatal con posterior tratamiento y segui-
miento evita el RM. Estas enfermedades han sido estudiadas
mayoritariamente en el departamento de Bioquímica y por ello
no son objeto de estudio en nuestra red.

Otras perspectivas futuras

Desde el punto de vista diagnóstico y de su aplicación a la prác-
tica clínica, lo hasta aquí expuesto para el retraso mental de ori-
gen genético demuestra una enorme complejidad en donde
prácticamente sólo el chequeo del triplete CGG para el SXF y
las microdeleciones del Prader-Willi, Angelman y Williams son
una rutina diagnóstica y, aun así, es complicada de manejar, y se
concentra en muy pocos centros. Todo lo demás representa una
ardua y costosa tarea de secuenciación (la mayoría de los genes
ya conocidos presentan mutaciones diversas que hay que testar
exón por exón), de análisis de ligamiento para el cromosoma X
y de genética posicional para los autosomas, que nuestros gru-
pos abordan en la medida de sus posibilidades. Y obviamente
esto sólo es posible muchas veces en grandes familias en donde
se tienen diversas generaciones y segregaciones, o en largas se-
ries de casos con características comunes (por ejemplo, traslo-
caciones en puntos con genes candidatos, etc.). Desgraciada-
mente, en el momento actual, poco se puede ofrecer para los ca-
sos esporádicos por obvias razones técnicas y económicas. Sin
embargo, el trabajo en equipo permite abordar e implantar en
investigación las nuevas técnicas de microarrays de oligonucle-
ótidos para detección de mutaciones, los estudios por medio de
la hibridación genómica comparada de alta resolución (HR-
CGH), los arrays-CG y los arrays específicos del cromosoma
X, proyectos todos ellos de implantación actual en nuestra red. 

Bases de datos

La complejidad genética de la función cognitiva parece ser
enorme. Los avances recientes indican que los procesos involu-
crados en el RM están relacionados con el establecimiento,
estabilización y plasticidad de las conexiones neuronales, por
lo que se trata de buscar entre todos genes candidatos, y de uti-
lizar estrategias cada vez más sofisticadas mediante toda la
nueva tecnología. Se trata, por tanto, de disponer de herramien-
tas que combinen el chequeo del mapa genético con programas
de análisis que puedan evaluar familias con un elevado número
de miembros afectos, familias consanguíneas, poblaciones ce-
rradas, poblaciones en equilibrio, en desequilibrio, etc. Para
ello, la esperanza la dan precisamente los consorcios interna-
cionales, que reúnen y distribuyen largas series de datos de
pacientes y familias, y que concentran el trabajo en el estudio
de la patología molecular y la fisiopatología del RM. Gracias a
la red GIRMOGEN, se ha creado a lo largo de estos tres años
una gran y complicada base de datos que funcionará en línea en
tiempo real para todos y que se ha organizado con todas las
medidas de seguridad necesarias para su registro en la Agencia
Nacional de Protección de Datos. El futuro de esta base de da-
tos es prometedor pues hasta el momento no se ha podido reali-
zar una aproximación científica epidemiológica al RM de ori-
gen genético, ya que se desconocen indicadores básicos como
la incidencia, la prevalencia, la mortalidad, etc., de este grupo
de pacientes. 

Pero la base de datos no nos va a dar sólo resultados epide-
miológicos, sino que también nos ayudará a orientar los tests en
los laboratorios de forma que contribuyamos a delinear las cau-
sas genéticas del retraso mental y a determinar las bases mole-
culares de los principales síndromes asociados al retraso men-
tal. Además, para las formas poligénicas del retraso mental, la
estrategia de investigación deberá ser cada vez más sofisticada y
emplear la tecnología más nueva: desde el análisis del mapa
genético hasta el desarrollo de programas de análisis que evalú-
en grandes familias con un número elevado de miembros o dife-
rentes poblaciones. Podremos manejar estas posibilidades gra-
cias a la base de datos.

CONCLUSIONES

Casi tres años después de haber creado la Red GIRMOGEN,
podemos decir que todos los grupos y colaboradores han tra-
bajado exhaustivamente en la consecución de los objetivos pro-
puestos, se ha consolidado la red, creado una importante base
de datos, colaborado entre todos con los proyectos particulares
de cada grupo en las diversas patologías que se investigan y se
ha organizado este curso estatal –cuyas ponencias presento en
este monográfico– para transmitir todos estos logros a los diver-
sos clínicos implicados en la discapacidad intelectual.

Lo realizado hasta ahora nos demuestra que una labor fun-
damental de la red es la de ayudar a los pacientes con RM y a
sus familias, pues cada vez que existen un nuevo descubrimien-
to, un nuevo test o una herramienta diagnóstica, se chequean
los pacientes susceptibles a estudio, se establece la correspon-
diente relación genotipo-fenotipo mediante el estudio de la
fisiopatología del caso, y se aplica todo esto a la prevención y/o
posible tratamiento por medio del consejo genético adecuado a
la familia.
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RETRASO MENTAL DE ORIGEN GENÉTICO. 
PRESENTACIÓN DE LA RED GIRMOGEN
Resumen. Introducción. El retraso mental es la discapacidad más
frecuente y se pone en evidencia desde la infancia. La Organiza-
ción Mundial de la Salud (OMS) estima que afecta aproximada-
mente al 3% de la población en los países industrializados. Entre
las causas que originan el retraso mental, parece que un 30% son
de origen genético, aunque en los últimos años los avances en
genética molecular sobre nuevas mutaciones y nuevos genes res-
ponsables del retraso mental se suceden con increíble rapidez. Por
esta razón, hace tres años un grupo de profesionales clínicos e
investigadores, que trabajábamos mayoritariamente en España en
el síndrome X frágil (el más prevalente de los hereditarios de retra-
so mental), propusimos la creación de GIRMOGEN (Grupo de In-
vestigación de Retraso Mental de Origen Genético). La mayoría de
nosotros habíamos constatado que muchos de los casos clínicos
que llegaban a nuestras manos quedaban sin diagnóstico, y desco-
nocíamos la prevalencia exacta de esta discapacidad en España.
Desarrollo. GIRMOGEN fue financiada por el Instituto de Salud
Carlos III. Está formada por ocho grupos; un noveno grupo se en-
carga de la coordinación. Sus miembros están todos implicados en

ATRASO MENTAL DE ORIGEM GENÉTICA. 
APRESENTAÇÃO DA REDE GIRMOGEN
Resumo. Introdução. O atraso mental é a incapacidade mais fre-
quente e põe-se em evidência desde a infância. A Organização
Mundial de Saúde (OMS) estima que afecta aproximadamente 3%
da população dos países industrializados. Entre as causas que ori-
ginam o atraso mental, parece que 30% são de origem genética,
ainda que nos últimos anos os avanços em genética molecular
sobre novas mutações e novos genes responsáveis pelo atraso men-
tal se sucedem com incrível rapidez. Por esta razão, há três anos
um grupo de profissionais clínicos e investigadores, que trabalha-
vam na sua grande maioria em Espanha, no síndroma X frágil (o
mais prevalente dos hereditários de atraso mental), propuseram a
criação de GIRMOGEN (Grupo de Investigação de Atraso Mental
de Origem Genética). A maioria de nós constatou, que muitos dos
casos clínicos que chegavam às nossas mãos, ficavam sem diag-
nóstico, assim como desconhecíamos a prevalência exacta desta
incapacidade em Espanha. Desenvolvimento. GIRMOGEN foi fi-
nanciada pelo Instituto de Saúde Carlos III. É formada por oito
grupos; um nono grupo encarrega-se da coordenação. Os seus mem-
bros estão todos envolvidos em estudos clínicos ou de investigação
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estudios clínicos o de investigación sobre el retraso mental de ori-
gen genético, y pertenecen a 15 hospitales y a cinco universidades
de un total de 11 comunidades autónomas del Estado español. En-
tre sus objetivos se encuentran: juntar todos los datos de pacientes
y familias en una base común para estudios epidemiológicos y de
prevalencia; el reparto de genes a estudio para buscar mutaciones;
crear protocolos consensuados de trabajo, y formar a los profesio-
nales en este campo. Conclusiones. En este suplemento, resultado
de un curso de formación, se muestran todos nuestros resultados de
estos tres años de trabajo. [REV NEUROL 2006; 42 (Supl 1): S1-6]
Palabras clave. Diagnósticos moleculares. Retraso mental. Retra-
so mental ligado al X. Síndrome X frágil. 

sobre o atraso mental de origem genética, e pertencem a 15 hospi-
tais e a cinco universidades de um total de 11 comunidades autóno-
mas do Estado espanhol. Entre os seus objectivos encontram-se:
juntar todos os dados de doentes e famílias numa base comum para
estudos epidemiológicos e de prevalência; a divisão de genes em
estudo, na procura de mutações; criar protocolos consensuais de
trabalho, e formar os profissionais neste campo. Conclusões. Neste
suplemento, resultado de um curso de formação, revelam-se todos
os nossos resultados destes três anos de trabalho. [REV NEUROL
2006; 42 (Supl 1): S1-6]
Palavras chave. Atraso mental. Atraso mental ligado ao X. Diag-
nósticos moleculares. Síndroma X frágil.


