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ESTUDIO DE REVISION

Del genoma a la cognicion: una revision de los trastornos cognitivos y
sus convergencias moleculares

From Genome to Cognition: A Review of Cognitive Disorders and Their Molecu-
lar Convergences

Paz y Mino César’

Recibido:2025-08-20 Aprobado: 2025-11-13 Publicado: 2025-12-20

RESUMEN

INTRODUCCION: Los trastornos cognitivos comprenden un amplio espectro de condiciones
clinicas que afectan funciones mentales superiores como la memoria, el lenguaje, la atencién,
la percepcion y la planificacion ejecutiva. Se manifiestan en cuadros como demencias, discapa-
cidades del neurodesarrollo, psicosis y enfermedades raras con fenotipo cognitivo alterado. Su
clasificacion, etiologia y tratamiento representan desafios significativos para la medicina actual.

OBJETIVO: Esta revision sintetiza los principales grupos clinicos, los genes implicados, los
factores ambientales relevantes, el analisis de redes funcionales (interactomas) y los trastornos
cromosOomicos asociados a estos sindromes, con énfasis en los avances en neurogenética y
biologia molecular.

MATERIALES Y METODOS: Se us6 para la bisqueda de bibliografia la base de datos Pub-
Med, ELICIT para la busqueda profunda de articulos y STRING para analizar las interacciones
proteicas y génicas.

RESULTADQS: La revision de algunas de las enfermedades genéticas y cromosomicas, arro-
ja una lista de trastornos cognitivos y los genes relacionados a estos trastornos, que se los
muestra en tablas.

DISCUSION: Al ser un articulo de revision, todo el texto esta armado como ideas y sustentos
tedricos que explican los trastornos cognitivos y los genes relacionados.

CONCLUSIONES: Debe existir una agenda publica que incluya politicas de prevencion, tami-
zaje genético y epigenético, acceso a terapias basadas en evidencia, y programas educativos
orientados a la inclusién y la neurodiversidad

PALABRAS CLAVE: Trastornos del Conocimiento; Conectoma; Neuronas; Trastornos del
Neurodesarrollo; Genoma Humano; Neurologia.

ABSTRACT

INTRODUCTION: Cognitive disorders encompass a broad spectrum of clinical conditions that
affect higher mental functions such as memory, language, attention, perception, and executive
planning. They manifest in clinical pictures such as dementias, neurodevelopmental disabilities,
psychoses, and rare diseases with an altered cognitive phenotype. Their classification, etiology,
and treatment represent significant challenges for current medicine.

OBJECTIVE: This review synthesizes the main clinical groups, the implicated genes, the rele-
vant environmental factors, the analysis of functional networks (interactomes), and the chromo-
somal disorders associated with these syndromes, with an emphasis on advances in neuroge-
netics and molecular biology.

MATERIALS AND METHODS: The PubMed database was used for the literature search, ELI-
CIT for the deep search of articles, and STRING to analyze protein and gene interactions.

RESULTS: The review of some of the genetic and chromosomal diseases yields a list of cogni-
tive disorders and the genes related to these disorders, which are shown in tables.

DISCUSSION: Being a review article, the entire text is structured as ideas and theoretical
support that explain cognitive disorders and the related genes.

CONCLUSIONS: A public agenda must exist that includes prevention policies, genetic and
epigenetic screening, access to evidence-based therapies, and educational programs focused
on inclusion and neurodiversity.

KEYWORDS: Cognition Disorders; Connectome; Neurons; Neurodevelopmental Disorders;
Genome, Human; Neurology
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INTRODUCCION

La comprension de los trastornos cognitivos ha evolucionado
profundamente con el desarrollo de las neurociencias, la gené-
tica y la medicina de precision. Tradicionalmente, estos tras-
tornos eran clasificados segln criterios clinicos observacio-
nales que no consideraban las bases moleculares o genéticas
subyacentes. Sin embargo, estudios contemporaneos han de-
mostrado que condiciones como la esquizofrenia, los trastornos
del espectro autista (TEA) y ciertas formas de demencia com-
parten alteraciones genéticas comunes, circuitos cerebrales im-
plicados y rutas celulares similares '. Esto ha llevado a una re-
formulacion conceptual de estas patologias como trastornos di-
mensionales mas que entidades clinicas totalmente separadas.

El deterioro cognitivo representa una crisis de salud publica
global, con la demencia (principalmente la enfermedad de Al-
zheimer) afectando a mas de 55 millones de personas en el
mundo, cifra que se proyecta se triplicara para 2050, con la
mayor carga recayendo en paises de ingresos bajos y medios 2.
La prevalencia general de deterioro cognitivo en adultos ma-
yores se estima en una mediana del 19,0% globalmente 2. En
Ecuador, la prevalencia de demencia se estima en aproxima-
damente 8,5%, con estudios locales en adultos mayores repor-
tando tasas de deterioro cognitivo que varian entre 17,1% y
21% a los 65 afos y hasta 60% a los 85 afos *. La mortalidad
por estas patologias en el pais ha mostrado un preocupante
aumento sostenido entre 2012 y 2022, afectando en mayor
medida a las mujeres y a los mayores de 65 afios '3

Ademas, se ha evidenciado una falta de equidad en la in-
vestigacion gendmica, ya que la mayoria de los estudios se
han centrado en poblaciones europeas. Esto ha generado una
brecha de conocimiento en torno a la diversidad genética
global, limitando la aplicabilidad de hallazgos en poblaciones
latinoamericanas, africanas y asiaticas *. La arquitectura ge-
nética de los trastornos cognitivos es altamente compleja, con
cientos de variantes de bajo impacto que son poligénicas, que
interactuan con factores ambientales. La necesidad de enfo-
ques multiomicos (gendmica, epigendmica, transcriptomica,
protedmica) se vuelve urgente para comprender la fisiopato-
logia de estos cuadros .

METODOLOGIA

Se hizo una busqueda sistematica y profunda de evidencia
cientifica mediante la consulta exhaustiva en los repositorios
de PubMed, integrando las capacidades de sintesis avanzada
de ELICIT para optimizar la identificacion de literatura perti-
nente. Los datos y hallazgos obtenidos se procesaron a través
de la plataforma bioinformatica STRING, para determinar las
correlaciones funcionales y caracterizar la arquitectura de las
redes de interaccion proteica de los productos génicos.

RESULTADOS
Clasificacion clinica de los trastornos cognitivos

Los trastornos cognitivos se clasifican en cinco grupos clinicos
generales 7 (ver la tabla 1):
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Tabla 1. Clasificacion de los trastornos cognitivos

Categoria Ejemplos Inicio tipico
Neurodegenera- Alzheimer, Huntington, Par- | Edad adulta
tivos kinson con demencia
Neurodesarrollo TDAH, autismo, dislexia, Infancia
X fragil
Inducidos o se- Traumatismo, VIH, alcohol, | Variable
cundarios déficit de B12
Psiquiatricos Esquizofrenia, trastorno bi- | Adolescencia/
polar, depresion mayor adultez
Funcionales/psi- Amnesia disociativa, pseu- | Adultez
cogenos dodemencia

Bases genéticas y genes implicados

Numerosos estudios de asociacion gendémica (GWAS) han
identificado variantes asociadas a funciones cognitivas y tras-
tornos neurologicos. En Alzheimer destacan APOE &4, PSENI
y PSEN2 #°, La enfermedad de Huntington se relaciona con
una expansion CAG en el gen HTT '°. En la demencia fronto-
temporal se involucran MAPT y GRN ',

En el neurodesarrollo, el gen FMR1 explica el sindrome X
fragil 2, MECP2 el sindrome de Rett ', y FOXP2 los trastornos
del lenguaje . En el autismo se han descrito mutaciones en
SHANK3, CNTNAP2 y CDHS . En esquizofrenia, trastorno
bipolar y depresion participan COMT, DISC1, CACNAIC y
BDNF 516 (ver la tabla 2).

Tabla 2. Patologias con trastorno del desarrollo cognitivo aso-
ciadas a los genes posiblemente responsables y que constan en
los analisis de interactoma de la tabla 3 y de las figuras 1, 2 y 3.

1. Trastorno generalizado del desarrollo

. Trastorno de la comunicacion

. Trastorno del espectro autista

. Trastorno del desarrollo de la salud mental
. Trastorno cognitivo

. Enfermedad de la salud mental

. Demencia

. Trastorno especifico del desarrollo

. Enfermedad de Alzheimer

10. Sindrome de Rett

O 0 N N L AW N

11. Agnosia

12. Trastorno autista

13. Demencia frontotemporal

14. Trastorno por déficit de atencion e hiperactividad
15. Trastorno del lenguaje

16. Sindrome del cromosoma X fragil

17. Enfermedad de Huntington

18. Trastorno del habla

19. Demencia por cuerpos de Lewy
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20. Trastorno bipolar

21. Enfermedad pridonica

22. Enfermedad neurodegenerativa

23. Enfermedad cromosémica

24. Amilosis

25. Sindrome de duplicacion cromosomica
26. Enfermedad desintegrativa infantil

27. Afasia nominal

28. Trastorno del habla y el lenguaje-1

29. Enfermedad cerebral

30. Esquizofrenia

31. Enfermedad del Sistema Nervioso Central
32. Demencia vascular

33. Angiopatia amiloide cerebral relacionada con APP
34. Trastorno especifico del lenguaje

35. Apraxia

36. Encefalopatia toxica

37. Sindrome de Down

38. Trastorno depresivo mayor

39. Angiopatia amiloide cerebral 2 relacionada con ITM2B2
40. Enfermedad del sistema cardiovascular
41. Dependencia de opiaceos

42. Miocardiopatia intrinseca

43. Enfermedad autosémica dominante

44. Enfermedad monogénica

45. Enfermedad

46. Enfermedad genética

47. Sindrome de delecion cromosomica

48. Sindrome

49. Enfermedad por agente infeccioso

50. Enfermedad monogénica ligada al cromosoma X

51. Enfermedad de entidad anatomica

52. Enfermedad genética autosémica

Factores ambientales y epigenéticos

Junto a la susceptibilidad genética, el entorno juega un papel
crucial en la modulacion del riesgo de trastornos cognitivos.
Diversas exposiciones ambientales durante el embarazo y la
infancia tienen efectos significativos en el neurodesarrollo.
Entre ellas se encuentran las infecciones maternas (p. ¢j., cito-
megalovirus y rubéola), el estrés gestacional, la malnutricion,
el tabaquismo, el consumo de alcohol (sindrome de alcohol
fetal), y la exposicion a metales pesados como plomo, arsénico
o mercurio '8,

Estos factores pueden alterar el patrén de metilacion del
ADN, modificar histonas y afectar la expresion de microARNS,
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dando lugar a cambios duraderos en la arquitectura cerebral sin
necesidad de cambios en la secuencia genética '°. Esta plasti-
cidad epigenética explica por qué individuos con genética si-
milar pueden mostrar fenotipos radicalmente distintos. La in-
vestigacion epigenética estd comenzando a identificar firmas
moleculares especificas asociadas a trauma infantil, pobreza,
violencia estructural y falta de estimulacion en la infancia tem-
prana, lo que tiene profundas implicaciones en salud publica.

Interactoma funcional y comorbilidad

El analisis del interactoma revela como multiples genes impli-
cados en cognicion interactian en vias moleculares comunes
como la sinaptogénesis, plasticidad neuronal, neurotransmi-
sion glutamatérgica y metabolismo energético °. Genes como
FOXP2, BDNF, SHANK3 y DISCI1 participan simultanea-
mente en varios trastornos, lo que explica la comorbilidad ob-
servada entre autismo, epilepsia, esquizofrenia y TDAH 16,

Interactoma genético y genes asociados a trastornos cog-
nitivos

Ademas de identificar genes individuales asociados a tras-
tornos cognitivos, es fundamental comprender como estos in-
teractiian entre si en redes funcionales llamadas interactomas.
Estas redes integran informacion sobre coexpresion, coocu-
rrencia fenotipica, funciones moleculares compartidas, y rutas
de senalizacion convergentes. Los estudios de transcriptomica,
protedmica y analisis de redes han permitido mapear estas in-
teracciones y sugerir modelos de conectividad genética que
explican la comorbilidad y la heterogeneidad clinica obser-
vada en pacientes, ademas permite identificar posibles nuevos
genes asociados a los trastornos cognitivos °. En la tabla 3, se
presenta una lista ampliada de genes implicados en distintos
grupos de trastornos cognitivos, organizados por sindrome o
categoria clinica:

Tabla 3a. Genes del interactoma y sus funciones principales

Gen Trastorno(es) asociado(s) Funcion biologica principal

APOE Alzheimer Metabolismo lipidico y transporte
de colesterol *

PSEN1 Alzheimer precoz Procesamiento de APP y formacion
de amiloide °

PSEN2 Alzheimer precoz Parte del complejo y-secretasa °

APP Alzheimer, Down Proteina precursora de B-amiloide '

MAPT Demencia frontotemporal Estabilizacion de microtiibulos

GRN Demencia frontotemporal Crecimiento celular y respuesta
inflamatoria "'

HTT Huntington Transporte axonal, funcion
sinaptica '’

FMRI1 X fragil, autismo Regulacion de traduccion sinaptica 2

MECP2  Rett Regulacion  epigenética, represion
transcripcional ?

FOXP2 Trastorno del lenguaje Desarrollo del habla y lenguaje '

SHANK3  Autismo Ensamblaje de sinapsis excitatorias '*

CNTNAP2 Autismo, lenguaje Adhesion celular neuronal *
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Tabla 3b. Genes del interactoma y sus funciones principales

Gen Trastorno(es) asociado(s) Funcién biolégica principal

CHDS Autismo Remodelacion de cromatina '

TBR1 Autismo Diferenciacion neuronal en
corteza '°

SYNGAP1 Autismo, DI Regulacion de plasticidad
sinaptica

SCN2A Autismo, epilepsia Canales de sodio, excitabilidad
neuronal

DISC1 Esquizofrenia Neurogénesis, migracion
neuronal '¢

COMT Esquizofrenia Metabolismo de dopamina '¢

CACNAIC Bipolaridad, esquizofrenia Canales de calcio, sefializacion '

BDNF Depresion, TEA Plasticidad sinaptica, supervivencia

neuronall6

NRGlI Esquizofrenia Desarrollo sinaptico y glial '¢

El analisis del interactoma (figura 1 y 2) demuestra como estos
genes convergen en procesos bioldgicos como la plasticidad
sinaptica (BDNF, SHANK3, SYNGAP1), la sefializacion glu-
tamatérgica (DISC1, NRG1, SCN2A), el metabolismo lipidico
(APOE, APP), y la regulacion epigenética (MECP2, CHDS,

FOXP2). Esto explica el solapamiento entre condiciones cli-
nicas distintas y sugiere rutas comunes de disfuncion cerebral.
Por ejemplo, tanto el autismo como la esquizofrenia muestran
alteraciones en genes sinapticos que afectan el equilibrio entre
excitacion e inhibicion.

La figura 1 muestra un interactoma, que representa las cone-
xiones entre genes relevantes (nodos azules) y trastornos cog-
nitivos o neuropsiquiatricos (nodos rojos). Este modelo de red
permite visualizar como un mismo gen puede estar implicado
en multiples condiciones, lo que evidencia la complejidad ge-
nética compartida entre diversos trastornos. Por ejemplo, el
gen CACNAIC se asocia tanto con depresiéon como con es-
quizofrenia y trastorno bipolar, lo que refuerza su papel en la
regulacion de la excitabilidad neuronal y la sefializacion sindp-
tica. Asimismo, SHANK3, CNTNAP2 y PSEN2 muestran co-
nexiones con el autismo, subrayando la base genética comun
en los trastornos del espectro autista y otras alteraciones del
neurodesarrollo. Otros genes, como FMR1 (sindrome X fragil)
o MECP2 (sindrome de Rett), ilustran asociaciones altamente
especificas y monogénicas. Esta visualizacion destaca tanto los
genes de efecto pleiotropico como las asociaciones gene-en-
fermedad mas directas, y resalta la importancia de un enfoque
de redes en la comprension de los mecanismos genéticos.im-
plicados en la cognicién humana y sus alteraciones (Disefiado

Figura 1. Interactoma de genes cognitivos y trastornos asociados
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con la aplicacion STRING https://version-12-0.string-db.org/
cgi/input?sessionld=bmQgeVGHqB40&input page active
form=multiple identifiers).

Figura 2. Interactoma global de genes implicados en tras-
tornos cognitivos
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La figura 2 representa una red de interacciones entre los
genes asociados a diversos trastornos cognitivos y neuropsi-
quiatricos. Cada nodo representa un gen, codificado por color
segun su asociacion principal (ver la leyenda), mientras que
los enlaces indican relaciones funcionales, coexpresion o evi-
dencia de interaccion molecular. Esta red ilustra la complejidad
del componente genético en condiciones como el Alzheimer
(APP, APOE, PSEN1/2), esquizofrenia y trastorno bipolar
(DISCI1, CACNAIC, NRGI), autismo (SHANK3, CHDS,
SYNGAPI1, CNTNAP2), trastornos del lenguaje (FOXP2), y
enfermedades monogénicas como Rett (MECP2) o Huntington
(HTT). A diferencia del primer grafico (ver la figura 1), este
interactoma global enfatiza el entrelazamiento entre los genes,
evidenciando una red altamente interconectada donde muchos
genes estan involucrados en multiples patologias. Por ejemplo,
BDNF actiia como nodo central en varios ejes, reflejando su
papel critico en la plasticidad neuronal y la modulacion sinap-
tica. Del mismo modo, genes como FOXP2 y SYNGAPI, tra-

Figura 3. Interactoma conceptual de los trastornos cognitivos
y neuropsiquiatricos.
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dicionalmente asociados a funciones especificas (lenguaje, au-
tismo), aparecen aqui como parte de una red mas amplia de
disfunciones cognitivas. Esta visualizacion resalta la necesidad
de enfoques integrativos en la investigacion de enfermedades
neurocognitivas, reconociendo que las redes genéticas com-
partidas pueden explicar tanto la comorbilidad clinica como
la variabilidad fenotipica. Ademas, ofrece una herramienta
util para priorizar genes candidatos en estudios traslacionales,
disefio de terapias génicas y medicina de precision (Disefiado
con programa STRING https://version-12-0.string-db.org/cgi/
input?sessionld=bmQgeVGHqB40&input page active for-
m=multiple identifiers)

La figura 3 es una representacion grafica de las principales
categorias clinicas de los trastornos cognitivos (nodos azules)
y sus asociaciones con ejemplos clinicos relevantes (nodos
grises). El mapa visual resume la complejidad y diversidad de
entidades clinicas agrupadas en seis grandes ejes: trastornos
del neurodesarrollo, enfermedades neurodegenerativas, tras-
tornos psiquidtricos mayores, condiciones genéticas y cromo-
somicas, trastornos cognitivos funcionales y enfermedades sis-
témicas con afectacion neuroldgica. Esta organizacion refleja
la necesidad de un abordaje integrador y transdiagnostico en
neurologia, psiquiatria y genética médica (disefiado con Elicit
IA y DeepSeek) *. La figura 3 relaciona 52 entidades pato-
logicas de trastornos cognitivos encontrando similitudes entre
patologias, genes y asociaciones de genes.

La investigacion futura en genética cognitiva debe com-
binar estudios multiomicos con modelos celulares y animales
para validar estos interactomas y sus aplicaciones terapéuticas.

Trastornos cromosémicos y sindromes relacionados

Algunos trastornos cognitivos tienen una etiologia cromoso-
mica bien definida, lo cual permite su diagndstico mediante
estudios citogenéticos y moleculares. Estas condiciones suelen
asociarse a discapacidad intelectual moderada o grave, retraso
del desarrollo, y alteraciones del lenguaje y la conducta.

Los trastornos cognitivos de origen cromosomico repre-
sentan una categoria bien definida dentro de las enfermedades
neurogenéticas. La citogenética clasica y las técnicas mo-
leculares modernas como la hibridacion in situ fluorescente
(FISH), la hibridacién genémica comparativa (CGH), y el mi-
croarray cromosémico han conducido a mejorar la capacidad
diagndstica y el entendimiento de las bases moleculares de
los pacientes con discapacidad intelectual, autismo y rasgos
sindrémicos, en suma trastorno cognitivos. Histdricamente,
muchas condiciones asociadas a alteraciones cognitivas eran
catalogadas clinicamente sin conocimiento de su base gené-
tica. Con el advenimiento del Proyecto del Genoma Humano
y la expansion de bases de datos genotipicas, gracias a la se-
cuenciacion de genes y exomas, se ha establecido una relacion
directa entre regiones cromosdmicas especificas y fenotipos
neuroconductuales complejos.

Algunos trastornos cognitivos tienen una base en cambios
estructurales o numéricos de los cromosomas. El sindrome X
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fragil, causado por expansion CGG en FMRI, es la causa he-
reditaria mas frecuente de discapacidad intelectual '°. El sin-
drome de Down (trisomia 21) predispone a enfermedad de
Alzheimer por sobreexpresion del gen APP '#1°. El sindrome
de Williams (delecion 7q11.23) afecta habilidades visoespa-
ciales y genera hipersociabilidad . El sindrome de Pra-
der-Willi implica pérdida de expresion paterna en 15q11-13
por deleciéon o disomia uniparental, con alteraciones del ape-
tito y cognicién '#2°. Ademas, en el autismo se detectan de-
leciones 16p11.2 y duplicaciones 15q11-13 en una propor-
cion considerable de pacientes sindromicos '.En el espectro
autista, se han identificado varias alteraciones cromosomicas
recurrentes, como deleciones en 16p11.2 y duplicaciones en
15q11-13. También se han reportado aneuploidias del cromo-
soma X en varones con autismo (como el sindrome de Klin-
efelter, 47,XXY), y la contribucion de estas variantes estructu-
rales al riesgo de TEA es objeto de intensa investigacion 222,
La enfermedad de Huntington constituye un ejemplo de enfer-
medad autosémica dominante causada por expansion inestable
(HTT en 4p16.3) '°; la penetrancia es casi completa cuando hay
mas de 40 repeticiones, y la edad de inicio se relaciona inver-
samente con el nimero de repeticiones 2.

Los desafios actuales incluyen el diagndstico de microde-
leciones y duplicaciones submicroscopicas que no son Visi-
bles al cariotipo estandar. En autismo, las variaciones estructu-
rales como 16p11.2 y 1q21.1 son responsables de hasta el 10%
de los casos sindromicos. Estas alteraciones cromosomicas a
menudo se asocian con macrocéfala, epilepsia y retraso del
lenguaje. Ademas, la variabilidad fenotipica entre portadores
complica el asesoramiento genético.

Los esfuerzos internacionales, como el consorcio Simons
Foundation y el Autism Genome Project, estan enfocando re-
cursos en caracterizar estas regiones con precision clinica y
funcional 2.

Desafios para el Ecuador en trastornos cognitivos

Los trastornos de la cognicion presentan una etiologia multi-
factorial donde convergen alteraciones genéticas, condiciones
prenatales y factores socioculturales. Este trabajo examina su
distribucion y bases genéticas en la poblacion ecuatoriana, a
partir de los datos recopilados por la Mision Solidaria Manuela
Espejo (2013) * y el Registro Nacional de Alteraciones y Va-
riantes Cromosomicas Humanas .

En una cohorte de 12 112 nacidos vivos en Quito, se iden-
tificaron malformaciones congénitas con mayor frecuencia en
el sistema esquelético (48 casos; 22,8%), auditivo (44; 20,9%),
cromosomico (30; 14,2%) y sistema nervioso central (16;
7,6%). A nivel nacional, se reportaron 12 935 casos con disca-
pacidad de posible origen genético, representando el 30% de
las discapacidades evaluadas. De ellos, 4 891 casos (37,8%)
corresponden a alteraciones cromosomicas (como el sindrome
de Down), 5 423 casos (41,9%) a la interaccion de multiples
genes con factores ambientales y antecedentes familiares, y
2 621 casos (20,3%) a mutaciones monogénicas .
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Condiciones con compromiso cognitivo:

Sindrome de Down: 1 por cada 527 nacidos vivos; estimada
en 3 500 pacientes analizados en el Registro Nacional *. Aso-
ciado a discapacidad intelectual moderada y mayor riesgo de
Alzheimer precoz.

Sindrome X fragil: 10 pacientes identificados con diagndstico
molecular (gen FMR1, repeticiones CGG >200), con fenotipo
de retraso en el lenguaje, ansiedad y TDAH 2.

Otros trastornos genéticos con alteracion cognitiva incluyen
Rett (MECP2), Williams (7q11.23), delecion 22q11.2, escle-
rosis tuberosa (TSC1/2), y neurofibromatosis tipo 1 (NF1),
cada uno con al menos 3 pacientes registrados .

Se evidencian diferencias significativas entre poblaciones
indigenas y no indigenas. Las comunidades indigenas pre-
sentan mayor proporcion de consanguinidad y antecedentes
patoldgicos familiares (APF), lo que aumenta la prevalencia
de enfermedades recesivas y discapacidades de origen gené-
tico. Estas diferencias regionales también se reflejan en la etio-
logia prenatal, mas prevalente en la Sierra (p<0,05), seguida de
la Costa y la Amazonia .

Para el Ecuador es necesario consolidar un registro nacional
de discapacidad genética y trastornos cognitivos, implementar
el diagnostico molecular en el sistema publico de salud, formar
especialistas en genética médica pediatrica, e incorporar crite-
rios éticos y educativos para la atencidén de personas con tras-
tornos cognitivos de base genética en Ecuador 2%,

CONCLUSIONES

Los trastornos cognitivos representan un desafio médico, cien-
tifico y social de enormes proporciones. Afectan no solo a mi-
llones de personas en todo el mundo, sino también a sus fami-
lias, sistemas educativos y de salud. La carga econémica di-
recta e indirecta es inmensa, especialmente en paises con re-
cursos limitados y sistemas sanitarios fragiles.

En América Latina, la falta de programas de diagnostico
temprano, acceso a terapias multidisciplinarias y recursos de
educacion inclusiva agrava la morbilidad asociada a estas con-
diciones. El estigma y la falta de formacion médica en neurodi-
versidad impiden la identificacion precoz de trastornos como el
TEA, la dislexia o el TDAH. Del mismo modo, las demencias
suelen ser diagnosticadas en estadios avanzados, lo que limita
las intervenciones preventivas y los tratamientos disponibles.

Por ello, se requiere una agenda publica que incluya politicas
de prevencion, tamizaje genético y epigenético, acceso a tera-
pias basadas en evidencia, y programas educativos orientados a
la inclusion y la neurodiversidad. El futuro de la atencion cog-
nitiva esta en la medicina personalizada, la biologia de sistemas
y la equidad en el acceso al conocimiento genomico. Esta revi-
sion pone de relieve la necesidad de integrar los hallazgos mo-
leculares en estrategias practicas de salud ptblica que mejoren
la calidad de vida de las personas con trastornos cognitivos.
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