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RESUMEN 

Fundamento: el síndrome del X frágil es el más común de los trastornos de retraso mental li-

gados al cromosoma X. 

Objetivo: presentar las primeras manifestaciones clínicas de un caso de síndrome de X frágil 

que no comenzó con retardo del desarrollo psicomotor. 

Caso clínico: paciente que es remitido a consulta de genética por presentar macrocráneo y orejas dis-

plásicas en forma de copa. Al año y seis meses presentó retardo del desarrollo psicomotor. El examen 

físico, los exámenes complementarios dieron el diagnóstico de un síndrome del X Frágil. Se le puso trata-

miento en consulta de estimulación temprana y el paciente mejoró el desarrollo psicomotor. 

Conclusiones: la aparición de macrocefalia y el retardo del desarrollo psicomotor contribuye-

ron a realizar el diagnóstico oportuno de esta enfermedad. La estimulación temprana permitió avances 

en el desarrollo psicomotor del paciente. 

 

DeCS: SÍNDROME DEL CROMOSOMA X FRÁGIL; TRASTORNOS PSICOMOTORES; TERAPÉUTICA; 

LACTANTE; INFORMES DE CASOS. 

___________________________________________________________________________________ 

ABSTRACT 

Background: fragile X Syndrome is the most common mental retardations disorders linked to 

X chromosome. 

Objective: to show  the first clinical manifestations of a case of Fragile X Syndrome case that  
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did not began with psychomotor development retardation. 

Clinical case: a patient who is transferred to genetic consult for presenting macrocranium, 

dysplastic ears in form of cup. Aged one year and six month old, he had psychomotor development re-

tardation. Physical examinations and complementary test confirmed Fragile X Syndrome diagnosis. The 

patient was treated in early stimulation consult which improved the psychomotor development retarda-

tion. 

Conclusions: the presence of macrocephaly and later psychomotor development retardation 

helped to make the appropriate diagnosis of that disorder. Early stimulation permitted advances in psy-

chomotor development in this patient. 

 

DeCS: FRAGILE X SYNDROME; PSYCHOMOTOR DISORDERS; THERAPEUTICS; INFANT; CASE REPORTS. 

_________________________________________________________________________________ 

INTRODUCCIÓN 

El síndrome del X frágil es el más común de los 

trastornos de retraso mental ligados al cromoso-

ma X. Tiene una prevalencia estimada de uno 

por cada 7 000 individuos del sexo masculino y 

uno por cada 10 000 individuos del sexo feme-

nino. 1 

Esta enfermedad clínica es producida por la pér-

dida de la proteína de retardación mental del 

frágil X en inglés Fragile X Mental Retardation 

Protein (FXMRP) codificada por el gen de retar-

dación mental del frágil X 1 en inglés Fragile X 

Mental Retardation 1 (FXMR 1) del cromosoma 

X. A pesar del número uno de este gen, no exis-

te otro con el número dos. 

En el síndrome de X frágil hay una reducción de 

la conexión de largo alcance de la neocorteza 

con conectividad local acentuada. 1 En este tras-

torno genético hay defectos en la morfología de 

las dendritas neuronales. 2 

Esta enfermedad clínica puede causar dificulta-

des al caminar, inestabilidad postural y poca 

elasticidad en las articulaciones. 2 

 

La discapacidad intelectual se caracteriza por 

una significativa limitación en la capacidad men-

tal de resolver problemas, así como en la capaci-

dad de entablar relaciones sociales. 3 

La mayoría de las discapacidades intelectuales 

causadas por síndromes genéticos se detectan 

desde edades tempranas con las dificultades en 

el desarrollo psicomotor. 4 

El conocimiento de esta enfermedad clínica es 

muy importante, sobre todo por la angustia que 

sufren los padres de estos pacientes al conocer 

el diagnóstico y por la importancia que tiene el 

brindar orientaciones adecuadas sobre el trata-

miento de este trastorno genético. 

El objetivo de este trabajo es presentar las pri-

meras manifestaciones clínicas de un caso de 

síndrome de X frágil que no comenzó con retar-

do del desarrollo psicomotor. 

 

CASO CLÍNICO 

Paciente masculino que a los cuatro meses de 

edad es remitido a genética por presentar  
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macrocráneo (circunferencia cefálica para la 

edad por encima del 97 percentil), orejas displá-

sicas en forma de copa y asimetría de pliegues. 

A los 18 meses de edad comienza a presentar 

retardo del desarrollo psicomotor que se mani-

festó por no caminar y una marcada irritabilidad. 

Antecedentes patológicos prenatales 

Madre con ganancia exagerada de peso y ma-

crosomía fetal. 

Antecedentes patológicos natales: 

Peso al nacer: 4 030 gramos (gran peso al na-

cer). 

Talla al nacer: 54 cm (alta talla). 

Desarrollo psicomotor: 

Tuvo un buen desarrollo psicomotor en el primer 

año de vida. No caminó a los 18 meses y desde 

el año comenzó con irritabilidad. 

Examen físico: 

A los cuatro meses: circunferencia cefálica para 

la edad por encima del 97 percentil, orejas dis-

plásicas en forma de copa y asimetría de plie-

gues. 

A los 18 meses: boca grande con labios finos, 

manos y pies con surcos profundos. 

A los 23 meses: coxa valga bilateral. 

Estudios imaginológicos: ultrasonido del cráneo 

a los cuatro meses: las estructuras de línea me-

dia presentan corium del septum pellucidum. No 

se visualizan astas temporales del ventrículo la-

teral. Ultrasonido del cráneo a los 21 meses: 

ligera asimetría de astas frontales. 

Estudio citogenético: mutación completa del gen 

FXMR 1 con más de 200 repeticiones de CGG 

(citosina guanina citosina) 

Evolución: se concluyó que presentaba un sín-

drome de X frágil. El paciente desde que presen-

tó el retardo del desarrollo psicomotor, fue en-

viado a consulta de estimulación temprana y a 

los 20 meses logra gatear. A los 21 meses cami-

nó con apoyo y a los dos años y cuatro meses 

dijo sus primeras palabras. 

 

DISCUSIÓN 

El síndrome del X frágil es una de las causas de 

discapacidad intelectual y se caracteriza por sín-

tomas sensoriales. 1 

En un estudio clínico de Fu YH, et al, 5 y Kremer 

EJ, et al, 6 citado por Leung C, et al, 7 se reveló 

que pacientes con síndrome de frágil X tienen 

una incrementada expansión e hipermetilación 

de trinucleótidos citosina guanina guanina 

(CGG). En el caso analizado había más de 200 

repeticiones de CGG. 

La FMRP es una proteína envuelta en la plastici-

dad sináptica y la maduración dendrítica del ce-

rebro. Como resultado de la ausencia de su pro-

ducción se produce un déficit del desarrollo psi-

comotor, incluye dificultades en la memoria vi-

sual y en la percepción. 8 

Esto explica los problemas en el desarrollo del 

lenguaje. Además, la ausencia de dicha proteína 

provoca diferencias en cuanto a transducción de 

la señal, desarrollo neuronal y alteraciones en la 

neurotransmisión del ácido ganmaaminobutírico 

(GABA). 9 

En el síndrome del X frágil se han notado dife-

rencias en la estructura de la sustancia blanca 

con respecto a la población sin este trastorno. 8 

En el síndrome del x frágil, el paciente tiene ros-

tro alargado, macrocefalia, orejas largas y  



 534 

 

y mandíbulas prominentes. 9 Son manifestacio-

nes de esta enfermedad clínica los problemas 

con la memoria a corto y a largo plazo, así como 

dificultades en las funciones ejecutivas. 10 

La discapacidad intelectual se manifiesta por una 

significativa limitación en las funciones intelec-

tuales tanto cognitivas como las motoras, como 

el caso de este paciente. El síndrome del X frágil 

se asocia a un gran retardo del lenguaje. 11 En el 

caso del paciente analizado, comenzó a los dos 

años y cuatro meses a decir las primeras pala-

bras. 

Por lo general, mientras más grave es la disca-

pacidad, más temprano se detectan los signos 

de retardo del desarrollo psicomotor. Sin embar-

go, hay muchos signos que sugieren que los in-

dividuos deben estar alertas como son caminar y 

hablar en edades más tardías, como es el caso 

de este paciente. 4 

El apoyo materno es importante a la hora del 

tratamiento de la discapacidad de estos infantes. 

3 Un diagnóstico temprano permite tener mayor 

éxito en su rehabilitación. 

El ejercicio físico es importante porque mejora 

sus funciones cognitivas y motoras, producto a 

que se relaciona con una mejora de la plastici-

dad neuronal. 2 En el caso analizado, la estimu-

lación temprana comenzó desde que aparecieron 

las primeras manifestaciones de retardo del 

desarrollo psicomotor y fue exitosa. 

 

CONCLUSIONES 

La aparición de macrocefalia y luego, retardo del 

desarrollo psicomotor contribuyeron a realizar el 

diagnóstico oportuno de esta enfermedad. La 

estimulación temprana permitió avances en el 

desarrollo psicomotor de este paciente. 
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