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Resumen

La presente revision bibliografica busca realizar una recopilacion de informacion para
dar una vision global sobre los nifios con Sindrome de Williams (SW). Es importante
mencionar que este trastorno abarca una serie de alteraciones neuropsicoldgicas bastante
caracteristicas, siendo la capacidad visoconstructiva una de las mas alteradas. Sin embargo, el
lenguaje y la capacidad musical son los que quedan mas preservados. Se incluye también las
relaciones que existen entre alteraciones en estructuras cerebrales y déficits neuropsicoldgicos.
A su vez, contiene informacion sobre el perfil social y escolar de los nifios con SW. Finalizando

con la descripcion de las pruebas utilizadas para su valoracion y las posibles intervenciones.

Palabras Clave
Sindrome de Williams (SW), nifios, caracteristicas neuropsicologicas, suefio, social,

evaluacion y rehabilitacion.

Abstract

The aim of following bibliographic review is to compile all the information already
published to be able to better understand children with Williams Syndrome (WS). This disorder
embodies a series of neuropsychological alterations that are quite characteristic. Their
visuospatial skills are the ones that are more damaged. However, their language and musical
abilities are the strengths of people with WS. In addition, it includes the relation between their
neuropsychological deficits and altered brain structures. Moreover, it contains information
about their social and school profiles. Concluding with the description of the tests that are used

to asses’ children with WS and the possible rehabilitation.
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Williams Syndrome (WS), children, neuropsychological characteristics, sleep, social,

evaluation and rehabilitation.
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Introduccion

El Sindrome de Williams fue descrito por primera vez por John C.P Williams en 1961
e investigado junto a sus colaboradores (Barrat-Boyes, Lowe y Williams, 1961). No obstante,
los primeros casos se empezaron a ver en los afios 50 en el Reino Unido. Durante estos afios
hubo una epidemia de nifios que presentaban una hipercalcemia, baja estatura, problemas
cardiovasculares, rasgos de dismorfia facial y un retraso mental (Morris, 2010). Los primeros
estudios que dieron importancia al estudio de las caracteristicas mas neuropsicologicas
empezaron en los afos 80, en concreto uno llevado a cabo por Bellugi, Sabo y Vaid (1988).
Estos autores escribieron un libro donde explicaban las dificultades espaciales que tienen estos
los nifios con SW.
Entonces, el propodsito de este trabajo es conocer en profundidad el Sindrome de Williams (SW)
y su desarrollo en la poblacion infantil. Es importante hablar de las caracteristicas generales y
sus consecuencias, de su etiologia, de las alteraciones a nivel cerebral y como estas se
relacionan con el neurodesarrollo de los nifios con SW. Con todo ello, seria interesante tratar
de describir en que consiste dicho trastorno, explicando los aspectos neuropsicoldgicos, los
cognitivos, y las pruebas que se utilizan para evaluarlo. Terminando con las posibles
rehabilitaciones que se pueden usar para tratar de aminorar los efectos causados por las

alteraciones psicoldgicas.

Justificacion

El neurodesarrollo es un proceso evolutivo que consiste en la maduracion del sistema
nervioso, y mediante el cual el ser humano aprende a adaptarse al medio. Cuando este
desarrollo se ve alterado es cuando se puede hablar de un Trastornos del Neurodesarrollo
(TND). Estos se caracterizan por un desarrollo anormal del cerebro debido a una disfuncion o
lesion cerebral y tienen su origen en la infancia. Ademas, las alteraciones debidas a dicho
trastorno hacen que la persona presente limitaciones al realizar ciertas actividades (Freides,
2009; Artigas-Pallarés, 2011; Artigas-Pallarés, Guitart y Gabau-Vila, 2013).

Los TND se pueden clasificar en tres grupos diferentes: los sindromicos, los vinculados
a una causa ambiental conocida y los que no tienen una causa especifica identificada. Respecto
a los sindromicos, son aquellos de tipo hereditario en los que se conoce la regién genética
responsable y con unos sintomas muy caracteristicos. Suelen presentar alteraciones
neurolégicas, junto con un fenotipo dismorfico y conductual bastante tipico. Los vinculados a

una causa ambiental conocida son los méas comunes y son todos aquellos que se relacionan con



un traumatismo o se dan durante el embarazo, por ejemplo, los efectos fetales del consumo de
alcohol. Por ultimo, los TDN sin causa especifica se recogen en el DSM-V y en la CIE-10, y
engloban los trastornos de la comunicacion, los trastornos de aprendizaje, el trastorno del
espectro autista y el trastorno de atencion con hiperactividad. EI SW entra dentro de los TDN
sindromicos (Artigas-Pallarés, Guitart y Gabau-Vila, 2013).

El SW ha sido un trastorno que ha generado bastante curiosidad en los investigadores
del campo tanto de la medicina como de la psicologia. También, ha generado frustracion puesto
que, al ser una enfermedad de tan poca prevalencia, resulta dificil conseguir una muestra
significativa. Sin embargo, los investigadores han sido capaces de ir desarrollando teorias para
explicar las alteraciones neuropsicologicas y, gracias a los avances de la tecnologia en la
medicina, relacionarlas con estructuras cerebrales.

El SW esté caracterizado como un sindrome raro, afecta a 1 de cada 20.000 nifios y
presenta una serie de sintomas muy caracteristicos (Puente, Fernandez, Alvarado y Jiménez,
2010). Sin embargo, no existen muchos articulos que proporcionen una vision global sobre los
nifios con SW. Entonces, seria interesante realizar una revision bibliografica que aporte una

descripcion general sobre este sindrome.

Objetivos

El objetivo principal de este trabajo es conocer en profundidad en profundidad el SW,
siendo la poblacion infantil el foco de este. Es decir, sus causas, las caracteristicas principales,
su epidemiologia y los aspectos neuropsicoldgicos. Asimismo, conocer sus alteraciones
neuropsicologicas y los problemas que presentan. Finalizando con cdmo se evaluan y posible
rehabilitacion.

A su vez, seria interesante saber si existe una relacion entre las anomalias cerebrales de
las personas con SW y sus alteraciones cognitivas; asi como averiguar si existe algin
tratamiento para mejorar sus limitaciones.

Del mismo modo, se podria investigar el desarrollo del lenguaje en nifios con SW
puesto que resulta muy llamativo que, a pesar de presentar un retraso mental, su capacidad
lingiiistica no esté alterada.

Por ultimo, considero que es importante valorar sus altas capacidades musicales y como

estas se pueden utilizar para mejorar las intervenciones con nifios que padecen SW.



Definicion

El SW es un trastorno congénito que afecta a un 0,05% de la poblacion. Este se debe a
una delecion de una parte del cromosoma 7, dicha pérdida se produce en la banda cromosémica
7q11.23. Se ha averiguado que el gen ELN regula la elastina por lo que es responsable de
ciertas anomalias faciales y sintomas cardiacos puesto que regula la elastina. A su vez, el gen
LIMKI esta asociado a las alteraciones visoespaciales que presentan los nifios con este
trastorno (Barahona, Fernandez, Palafox y Puente, 2010).

Los rasgos visibles mas caracteristicos son: baja estatura, frente ancha, mejillas
producentes, labios abultados, hinchazén alrededor de los o0jos y nariz chata. Se suele decir que
tienen un aspecto de duende. Ademas, presentan problemas cardiacos graves, insuficiencia
respiratoria, hiperacusia e hipercalcemia. También tienen problemas digestivos (vOmitos,
estrefiimiento) y del suefo. Estos nifios suelen nacer con bajo peso y su crecimiento es bastante
lento. Otro rasgo muy caracteristico de estos nifios son los problemas cardiovasculares, un 75%
presentan estenosis en algunos vasos sanguineos y cardiopatias (Puente, Fernandez, Alvarado
y Jiménez, 2010).

A su vez, es bastante importante mencionar que presentan una deficiencia mental, presentan
un CI leve moderado, entre 40 y 70. Ademas, tienen dificultades en la motricidad, gruesa y
fina, y problemas del neurodesarrollo. En concreto presentan alteraciones en el lenguaje, la
memoria, la cognicion espacial, la atenciéon y las funciones ejecutivas (planificacion,
organizacion y manipulaciéon de la informacidn). Sin embargo, preservan la prosodia, el
reconocimiento facial, una sensibilidad ante sefiales emocionales y una gran capacidad musical
(Artigas-Pallarés, Estévez-Gonzalez, Garcia-Nonell, Garcia-Sanchez, y Rigau-Ratera, 2003;

Bellugi, Lichtenberg, Jones, Lai y George, 2000).

Caracteristicas neuropsicolégicas

Los nifios con SW presentan una alteracion en varias caracteristicas neuropsicolédgicas,
las mas estudiadas han sido: la percepcion visual, la atencion, las funciones ejecutivas, el
lenguaje y la motricidad. En cuanto a la primera, es una de las habilidades mas debilitadas en
las personas con SW y se relaciona con alteraciones en el 16bulo parietal y occipital. También
presentan un deterioro en la atencidén, con sintomatologia de un TDAH. Sus funciones
ejecutivas estan alteradas, como la flexibilidad cognitiva y la planificacion. A su vez, su

desarrollo motriz presenta anomalias, siendo la motricidad fina la més afectada. Por ultimo, el



lenguaje es la habilidad que mas preservada esta, en concreto las areas relacionadas con el

vocabulario y la gramatica.

Percepcion visual

La percepcion visual se refiere a los procesos cognitivos que se llevan a cabo durante
la interpretacion de un estimulo visual. Los componentes que estan involucrados en dicho
proceso son la discriminacion visual, la memoria visual, la relacion visoespacial y la constancia
de la forma. Ademas, varios estudios demuestran que los nifios con SW tienen un déficit
cognitivo a la hora de realizar tareas que requieran una percepcion visoespacial. El componente
que mas preservado tienen es la discriminacion visual y el mas alterado es el de la relacion
visoespacial. (Brown et. al, 2002; Wuang y Tsai, 2017)

En cuanto a la discriminacién visual, los estudios demuestran que los nifios con SW
tienen dificultades para identificar una misma figura si se les presenta en orientaciones
diferentes. También confunden figuras similares y les cuesta reconocer una forma si hay varios
estimulos presentes. A los nifios con SW les cuesta llevar a cabo dichas tareas porque parece
que tienden a centrarse mas en las diferentes partes y caracteristicas especificas de un objeto
mas que ver el objeto en su totalidad (Bellugi et al. 2000; Mervis et. al. 2000; Wuang y Tsai,
2017).

Respecto a la relacion espacial, cabria mencionar que las habilidades viso perceptivas
estan muy alteradas en los nifios con SW, presentan grandes dificultades a la hora de dibujar o
disefiar. A su vez, les cuesta detectar pequefios cambios en la orientacion de un objeto o en la
relacion entre objetos en ciertos disefios. Unos estudios realizados por Atkinson y otros
colaboradores, llegaron a la conclusion de que los déficits espaciales de las personas con SW
se explican por una alteracion en el lobulo parietal (figura 1), en concreto en la corriente dorsal.
Esta via se encarga de llevar informacion visual desde corteza visual primaria hasta el 16bulo
parietal (figura 2). Es informacion de objetos en movimiento y la relacion espacial que existe

entre objetos dentro del campo visual (Atkinson et al. 2003; Atkinson y Braddick 2011).



Figura 2: Lobulo Parietal: corriente dorsal y ventral. Nota:
Recuperado de “Biopsicologia”, de Pinel, J., 2007, p. 180,
Madrid, Espafia: Pearson Educacion, S.A.

Figura 1: Lobulos cerebrales. Nota:
Recuperado de “Biopsicologia”, de Pinel, J.,
2007, p. 75, Madrid, Espafia: Pearson
Educacion, S.A.

En cuanto a la constancia de la forma, el reconocimiento de figura-fondo y el cierre
visual, cabria mencionar que los nifios con SW tienen grandes dificultades para realizar tareas
que involucren dichas funciones. La constancia de la forma es la capacidad para reconocer una
forma u objeto especifico en diferentes contextos, tamafios y posiciones. Por otro lado, el
reconocimiento de figura-fondo es la habilidad para diferenciar entre lo que es el fondo y lo
que es un objeto; y el cierre visual se refiere a la capacidad de visualizar una imagen completa
cuando sdlo se presenta informacion parcial o una imagen incompleta. Asi, las tres funciones
requieren la presencia de discriminacion visual y capacidad de rotacion mental. La rotacion
mental necesita que la via dorsal trabaje la informacion espacial que se utiliza en las
representaciones que se almacenan en la via ventral. El giro inferior frontal, localizado en la
corteza ventrolateral prefrontal (figura 3), es el responsable de trabajar con el objeto, utilizando
la memoria de trabajo, mientras se rota mentalmente el objeto. Las alteraciones en la constancia
de la forma, el reconocimiento de figura-fondo y el cierre visual no son sorprendentes ya que
las personas con SW tienen déficits significativos tanto en la discriminacién visual como en
las habilidades visoespaciales, que son las que estan involucradas en la rotacién mental (Wuang

y Tsai, 2017).



Figura 3: Circunvoluciones, cisuras y lobulos cerebrales. Nota: Recuperado de “Fundamentos
biologicos de la conducta: Vol. I, de Abril, A., Ambrosio, E., Blas, M., Caminero, A., Garcia,
C., Pablo, J., Sandoval, E., 2005, p. 413, Madrid, Espafa: Editorial Sanz y Torres, S.L.

Los nifios con SW son incapaces de entender las relaciones espaciales entre objetos, de
integrarlos y de manipularlos en el espacio (Artigas-Pallarés, Estévez-Gonzalez, Garcia-
Nonell, Garcia-Sanchez y Rigau-Ratera, 2003). Se suelen centrar en aspectos locales y no son
capaces de captar todos los elementos globales de una imagen. Esto se debe a que su corteza
occipital y parietal esta subdesarrollada (figura 1); ademas, presentan alteraciones en el talamo

(figura 4) que afectan a la hora de integrar la informacion procedente de los 6rganos sensoriales
(Chang et al., 2004).

Figura 4: Estructuras cerebrales. Nota: Recuperado de
“Biopsicologia”, de Pinel, J., 2007, p. 77, Madrid, Espaifia:
Pearson Educacion, S.A.



10

Atencion

En cuanto a la atencion, cabria mencionar que los nifios con SW presentan una
alteracion en dicha capacidad. A lo largo de los afios, varios estudios han tenido como objetivo
valorar dicho déficit y muchos investigadores mencionan la presencia de sintomas similares a
los de un Trastorno de Déficit de Atencion con Hiperactividad (TDAH) en nifios con SW.

En primer lugar, tienen alterada la atencion sostenida, es decir, la capacidad de centrarse
en una actividad o estimulo durante un periodo largo de tiempo. Este tipo de atencion es
necesaria para realizar funciones cognitivas complejas (Sarter, Givens y Bruno, 2001). En
adolescentes, existe una correlacion entre la alteracion en la atencion sostenida y problemas de
aprendizaje. También presentan altos niveles de conductas oposicionistas y problemas
emocionales (Shalev, Kolodny, Shalev, y Mevorach, 2015). Un estudio realizado por Shalev y
colaboradores (2019), con una muestra de 202, utilizd The Continuos Performance Task (CPT)
para evaluar la atencion sostenida de nifos entre 3 y 8 afios. La tarea consistia en apretar un
botoén cuando identificaran un estimulo que se les habia ensefiado previamente, que se le
presenta junto a otros estimulos distractores. Los resultados mostraron que los nifios con SW
tienen gran dificultad para desarrollar tareas que requieren mantener la atencion durante un
tiempo elevado.

A su vez, algunos autores mencionan que algunos nifios desarrollan sintomas
caracteristicos de un TDAH. Un estudio tuvo como objetivo comparar el funcionamiento
neuropsicologico y conductas propias del TDAH en nifios con SW, con TDAH y con desarrollo
tipico (Rhodes, Riby, Matthews y Coghill, 2011). Las conductas se evaluaron utilizando la
escala de clasificacion del TDAH de Conners, y las caracteristicas neuropsicologicas que se
evaluaron fueron: las funciones ejecutivas y memoria a corto plazo. En cuanto a las conductas,
dicha investigacion mostr6 que tanto el grupo con SW como el grupo con TDAH presentaban
un alto nivel de inatencion e hiperactividad, en comparacion al grupo de control. Y la mitad de
la muestra de nifios con SW present6 altos niveles de conductas oposicionistas, un problema
de conducta evidente en la mayoria de los nifios con TDAH. Ademas, los resultados muestran
que no existe diferencia significativa en la severidad de los sintomas entre los grupos con SW
y TDAH. Respecto a las capacidades neuropsicoldgicas, cabria mencionar que también existen
similitudes entre los grupos con SW y TDAH. En relacion con las funciones ejecutivas, ambos
grupos tenian alterada la memoria de trabajo y la capacidad de planificacion. A su vez,

presentaban problemas a la hora de realizar la tarea que evaluaba la memoria a corto plazo.
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Este estudio demostro la similitud que existe entre las personas con SW y TDAH, analizando
los sintomas caracteristicos del TDAH.

En definitiva, los nifios con SW tienen la capacidad atencional alterada y una presencia
de sintomatologia propio de personas con TDAH. En cuanto a la atencion, la mas estudiada ha
sido la atencion sostenida ya que se relaciona con procesos cognitivos complejos. Por ejemplo,
ciertos estudios han demostrado que existe una correlacion entre un déficit en la atencion
sostenida y problemas emocionales, conductuales y de aprendizaje (Sarter, Givens y Bruno,
2001; Shalev, Kolodny, Shalev, y Mevorach, 2015; Shalev et. al, 2019). En relacién con los
sintomas caracteristicos del TDAH, el estudio llevado a cabo por Rhodes y colaboradores

(2011) demostro la importancia de evaluarlos y tratarlos.

Funciones Ejecutivas

Las funciones ejecutivas se refieren a aquellos procesos cognitivos mas complejos
asociados a la planificacion y organizacion. Estos procesos incluyen la inhibicion, la
flexibilidad cognitiva, el autocontrol y la memoria de trabajo. Los nifilos con SW tienen
problemas a la hora de inhibir ciertos comportamientos y existen varios estudios que
demuestran que son impulsivos. A su vez, presentan dificultades a la hora de realizar tareas
que requieren una flexibilidad cognitiva y planificacion. También tienen alteraciones en la
memoria de trabajo, un estudio llevado a cabo por Rhodes y colaboradores (2011) valoraba la
memoria de trabajo espacial, se les pedia a los participantes que buscaran unas monedas azules
que estaban escondidas dentro de unas cajas de colores que aparecian en una pantalla. Esta
prueba pretende que cada sujeto utilice el proceso de eliminacion y no vuelva a buscar monedas
a las cajas que ya ha visitado. Los resultados mostraron que los individuos con SW cometieron
un mayor niumero de errores en comparacion con el grupo de control, y dichas diferencias
fueron significativas.

En cuanto a la planificacion, este mismo estudio demostré la dificultad que tienen los
individuos con SW para planificar. Para valorar esta capacidad utilizaron la prueba de Stockings
of Cambridge (SOC), en la que se le presenta al sujeto dos imdgenes en una pantalla, una en el
lado superior y otra en el inferior. En cada imagen hay tres huecos que contienen tres bolas
colgadas de una barra. Las bolas estan colocadas de diferente manera en cada una de las
imagenes. Entonces, la tarea es que deben mover las bolas de la imagen inferior para tener el
mismo patrén que aparece en la imagen superior. Lo que se mide es que los sujetos consigan

llegar al patron con el minimo numero de movimientos. Los resultados de esta investigacion
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mostraron una diferencia significativa entre el grupo de control y el grupo con SW; es decir,
los participantes con SW realizaban mas movimientos.

También tienen problemas para adaptarse a diferentes situaciones. Un estudio realizado
por Kirchner, Martens y Andridge (2016), tenia como objetivo analizar los patrones de
adaptacion y de desarrollo de los nifios (de 3 meses a 5 afios) con SW. Los resultados revelaron

que estos nifios presentan problemas para comer y vestirse solos.

Lenguaje

En cuanto al lenguaje, cabria mencionar que es la capacidad mas preservada en nifios
con SW. No obstante, suelen tardar mas en empezar a hablar y presentan dificultades con la
pragmatica del lenguaje; en otras palabras, les resulta dificil relacionar conceptos y entender lo
que leen (Mervis, 2012). Asimismo, les cuesta manejar palabras relacionadas con el tiempo,
cantidad, espacio y dimensiones.

A lo largo de los afios, el lenguaje siempre ha llamado la atencion de los investigadores
ya que era curioso que, a pesar de tener un CI bajo, esta habilidad no estuviera afectada. Los
primeros estudios se pensaba que tenian muy bien preservado el lenguaje y los estudios mas
recientes muestran que preservan la fonética y un amplio vocabulario; no obstante, tienen
alterada la pragmatica y algunas investigaciones muestran que también tienen algunos
problemas con la semantica (Bellugi, Marks, Bihrle y Sabo, 1988; Mervis y John, 2009).

En primer lugar, como se ha mencionada antes, generalmente los nifios con SW
presentan un retraso en el desarrollo del lenguaje. Suelen tardar més en empezar a hablar y
adquieren 100 palabras entre los 26 y 68 meses (Mervis y John, 2012). En un estudio
longitudinal de 6 nifos (edades entre 9 y 39 meses) con SW encontré que el numero de
consonantes que estos nifios producian en 30 minutos estaba por debajo de lo esperado a su
edad. También, los resultados mostraron que el promedio de silabas usadas en cada expresion
era mas bajo del esperado. A su vez, entre los 4 y 12 afos, los nifilos con SW presentan
caracteristicas relacionadas con trastorno motor del habla: interrupcion en el ritmo del habla y
problemas en la calidad de la voz. Esto se puede relacionar con las alteraciones que tienen en
la motricidad. A pesar de su desarrollo mas tardio y los problemas en la calidad de la voz, la
mayoria de los nifios en edad escolar con SW son bastante inteligibles, dentro de un contexto
especifico (Masataka, 2001; Mervis y Velleman, 2011).

En relacion con el vocabulario, cabria mencionar que es una de las habilidades
lingiiisticas mas desarrolladas en personas con SW. En particular, el vocabulario concreto es el

que esta preservado, que son nombres de objetos, acciones y descriptores (Mervis y Velleman,
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2011). En varios estudios en los que se utilizé el Test de Peabody para valorar este tipo de
vocabulario, los resultados muestran que los nifios con SW obtienen puntuaciones normales
(Brock et. al, 2007; Mervis y Becerra, 2007). Sin embargo, el vocabulario
conceptual/relacional, que incluye términos tanto para relacionar conceptos basicos (espacio,
cantidades, dimensionalidad, y tiempo) como conceptos mas avanzados, como conjunciones y
disyunciones, esté alterado en nifios con SW (Mervis, 2009). Un estudio que utiliz6 el Test of
Relational Concepts para evaluar este tipo de vocabulario, y los resultados mostraron que los
nifios con SW cometen muchos errores al realizarlo. Es mas, al comparar las puntuaciones de
esta prueba con las del Test de Peabody, se encontrd que las diferencias eran significativas
(Mervis y John, 2009).

En cuanto a la gramadtica, los primeros estudios afirmaban que los nifios con SW tenian
preservada dicha capacidad y que superaba la esperada dada su discapacidad intelectual. Este
estudio se basaba en la comparacion con adolescentes con Sindrome de Down (SD) de la misma
edad y CI (Bellugi et. al, 1988). Otros estudios respaldan que las habilidades gramaticales de
los nifios con SW superan a las de los nifios con SD (Harris, Bellugi, Bates, Jones y Rossen,
1997). Sin embargo, las investigaciones mads recientes confirman que las personas con SW
presentan ciertas alteraciones en esta area. Muchas tienen grandes dificultades a la hora de
realizar tareas que requieran construcciones gramaticales complejas. Ademas, sus habilidades
morfoldgicas también estan afectadas; es decir, tienen problemas para entender y usar reglas
morfoldgicas y sintacticas (Mervis y Becerra, 2007; Mervis y Velleman, 2011).

Respecto a la pragmatica, es una de las habilidades mas deterioradas en los nifios con
SW. De hecho, muchas de las dificultades que presentan en esta area se asemejan a aquellas de
los niflos con TEA. Por ejemplo, cuando se administr6 la prueba ADOS-G (Autism Diagnostic
Observation Schedule-Generic) a nifos con SW, el 48% fue clasificado como “TEA” o
“Autista”. Los problemas mas notorios incluian dificultades para usar el contacto visual para
indicar al otro el objeto deseado. A su vez, tienen problemas para integrar el contacto visual o
vocalizacion a la hora de ensefar un objeto (Klein-Tasman, Mervis, Lord y Phillips, 2007;
Mervis y John, 2010). Varios estudios han demostrado que los nifios con SW tienden a
responder preguntas aportando muy poca informacion y malinterpretando lo que el
investigador les pide. También suelen tener dificultades para continuar una conversacion ya
que sus respuestas son vagas (Udwin y Yule, 1990; Stojanovik, 2006; Mervis y Velleman,
2012).

Por ultimo, las destrezas lectoras de los nifios con SW varian bastante de individuo en

individuo. En otras palabras, algunas personas tienen serios problemas para leer y otros son
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capaces de decodificar y comprender lo que leen. Hay estudios que muestran que los
adolescentes con SW tienen un nivel de lectura igual al de alumnos de segundo de primaria.
No obstante, también existen investigaciones que demuestran lo contrario, es decir, que los
adolescentes con SW tienen las habilidades de lectura y comprension esperadas a su edad
(Udwin y Yule, 1990; Mervis, 2009; Mervis y John, 2010).

En definitiva, el lenguaje es una de las capacidades mas preservadas en las personas
con SW. Siempre ha creado cierta curiosidad en los investigadores ya que resulta llamativo
que, a pesar de su bajo CI, no tengan alteradas ciertas habilidades lingiiisticas. Las mas
preservadas son: el vocabulario concreto y la gramatica. También hay estudios que demuestran
que la lectura y la compresion no estan alteradas. Sin embargo, como se ha mencionado
anteriormente, la capacidad lectora es un area que depende de cada persona puesto que hay
estudios que respaldan que esté afectada y otros que manifiestan lo opuesto. Por ultimo, las que

presentan mas alteraciones son: la pragmadtica y el vocabulario conceptual/relacional.

Motricidad gruesa y fina

La motricidad son aquellas acciones en las que el nifio utiliza sus musculos, existen dos
tipos: la gruesa y la fina. La motricidad gruesa implica movimientos amplios, como cambios
de posicion y control del equilibrio. La motricidad fina envuelve aquellos movimientos mas
precisos, espacialmente movimientos de manos. La motricidad gruesa precede a la fina (Mervis
et. al, 2000; Wuang y Tsai, 2017)

Los nifios con problemas motores causados por padecer SW presentan un retraso en el
desarrollo de la motricidad fina, uso de herramientas, y fuerza y coordinacion de las
extremidades superiores. A su vez, estos nifios pueden tener dificultades con movimientos de
motricidad gruesa, como posturas atipicas, problemas al saltar y correr, y una alteracion en el
equilibrio. Los estudios muestran que los nifios realizan mejor las tareas relacionadas con la
psicomotricidad gruesa que las que evaluan la fina. La investigacion de Wuang y Tsai (2017),
todos los nifios (100% de la muestra) tenian problemas para coordinar las manos y el control
manual preciso (motricidad fina). Sin embargo, s6lo el 60% de la muestra demostraron tener
problemas coordinacion corporal, fuerza y agilidad (motricidad gruesa).

Los expertos asumen que la mejor opcion para explicar la diferencia entre la
psicomotricidad gruesa y fina es que los componentes necesarios para llevar a cabo
movimientos finos demandan un mayor grado de madurez e integridad del Sistema Nervioso

central. A su vez, Mervis y colaboradores (2000) proponen que la alteracion en la capacidad
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de construccion visoespacial de los nifios con SW puede ser la causa primaria de los problemas

de motricidad fina.

En definitiva, la poblacion infantil con SW presenta una serie de alteraciones bastante
caracteristica a nivel neuropsicolédgico. El lenguaje ha sido una de las mas estudiadas puesto
que es la que estda mas preservada. No obstante, ciertas areas como la pragmatica y el
vocabulario relacional/conceptual, estan alteradas. Por otro lado, la capacidad visoespacial
también ha generado mucha curiosidad entre los investigadores ya que es una de las mas
alteradas en las personas con este trastorno. A su vez, se ha relacionado esta alteracion con los
problemas de motricidad que padecen estos nifios, en especifico los vinculados con la
motricidad fina (Mervis et. al, 2000). Por ultimo, cabria mencionar que presentan disfunciones

relacionadas con las funciones ejecutivas y problemas de atencion.

El suefio

Los problemas del suefio son bastante comunes en personas que padecen un trastorno
del neurodesarrollo y suelen afectar a su funcionamiento diario. Estos son muy heterogéneos,
incluyen el insomnio, apneas, somnolencia diurna, problemas con el ritmo circadiano,
parasomnias, y problemas relacionados con movimientos (sindrome de piernas inquietas)
(Esbensen y Schwichtenberg, 2016).

El insomnio consiste en tener problemas para conciliar o mantener el suefio, y puede
que sea de origen psicologico o conductual. El insomnio conductual estd relacionado con la
mala higiene del suefio, como dormir durante el dia, utilizar aparatos electronicos justo antes
de irse a dormir o el consumo elevado de sustancias excitantes, como la cafeina o nicotina. Por
otro lado, el insomnio de cardcter mas psicologico estd causado por problemas cardiacos, un
arousal mas elevado, ansiedad, una mala regulacion de la melatonina y tener dolor (Mason et.
al, 2011; Esbensen y Schwichtenberg, 2016).

Las apneas son problemas respiratorios durante el suefo, es decir, que la persona tiene
una deficiencia de oxigeno mientras estd dormida. Las apneas suelen estar relacionadas con el

arousal y la fracturacion del suefio (Esbensen y Schwichtenberg, 2016).
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La somnolencia diurna excesiva incluye la narcolepsia y la hipersomnolencia. Los
sintomas son unas horas de suefio muy excesivas, tanto por la noche como durante el dia, un
arousal diurno reducido, y dificultades para despertarse (Esbensen y Schwichtenberg, 2016).

Los trastornos del ritmo circadiano son aquellos en los que la persona mantiene un
patron de adelantar o retrasar la hora de dormirse. Este trastorno puede acarrear sintomas de
insomnio y somnolencia diurna excesiva (Esbensen y Schwichtenberg, 2016).

Las parasomnias incluyen pesadillas excesivas, terrores del suefio, y sonambulismo. El
mojar la cama también entra dentro de las parasomnias (Esbensen y Schwichtenberg, 2016).

Los problemas relacionados con movimientos son aquellos en los que la persona mueve
repetidamente alguna parte de su cuerpo, como la mandibula, las piernas, los brazos o el cuello.
El més comun es el sindrome de las piernas inquietas. (Annaz, Hill, Ashworth, Holley y
Karmiloff-Smith, 2010; Esbensen y Schwichtenberg, 2016).

Los problemas del suefio en nifios con SW tienen una prevalencia entre 36-57%. Los
mas comunes son los movimientos repetitivos de piernas y las agitaciones respiratorias
mientras duermen. Ambas cosas pueden contribuir a que tengan un suefio poco satisfactorio;
es decir que, aunque duerman varias horas no se sientan descansados. Algunos reportan sentirse
cansados a pesar de dormir entre 9 y 7.5 horas. A su vez, esto les hace que tengan somnolencia
durante el dia. También, tienen insomnio, les cuesta conciliar el suefio y presentan ansiedad al
dormirse. En cuanto a las parasomnias, los nifios con SW suelen tener pérdidas de orina. Por
ultimo, tiene una mala arquitectura del suefio, mostrando un suefio REM reducido y un suefio
de ondas lentas mayor. (Goldman, Malow, Newman, Roof y Dykens, 2009; Mason et. al, 2011;
Esbensen y Schwichtenberg, 2016)

Perfil Social y Escolar

Se describe a estos nifios como altamente empaticos y sensibles a las sefiales
emocionales. Esto se debe a que su amigdala tiene un volumen mayor al de la poblacion normal
(figura 4). También tienen una gran capacidad para acercarse a desconocidos y entablar una
conversacion. A pesar de su apariencia amistosa y simpatica, suelen entablar relaciones
interpersonales precarias. Los estudios demuestran que estos nifios suelen acercarse a extrafos
sin ningin problema, pero presenta problemas para relacionarse con su grupo de pares. Son
nifios que tienden a relacionarse con agresividad y tienen dificultades para comunicarse de

manera efectiva. Por otro lado, son nifios que presentan conductas externalizantes, problemas



17

para controlar sus emociones y dificultades de aprendizaje (Mervis y John, 2011; Puente,
Fernandez, Alvarado y Jiménez, 2011; Klein-Tasman y Lee, 2017)

Un importante descubrimiento anatémico que se relaciona con la hipersociabilidad de
los nifios con SW es que su amigdala tiene un volumen mayor a los de la poblacién normal. La
amigdala tiene una funcién critica en el procesamiento de estimulos socioemocionales, como
caras y la regulacion de comportamientos adecuados y de respuestas autondmicas. Un estudio
en el que se utilizd imagen por resonancia magnética funcional (IRMf) para comparar la
activacion de la amigdala ante la presentacion de caras y escenas amenazantes demostrd que
las personas con SW tienen patrones conductuales similares al de las personas con un desarrollo
normal (Meyer-Lindenberg et al., 2005). Sin embargo, su amigdala hiporeacciona ante la
presentacion de caras amenazantes; es decir, su amigdala se activa mdas ante situaciones
amenazantes que ante caras intimidatorias. El grupo de control obtuvo el patrén opuesto, es
decir, su amigdala se activaba mas ante las caras amenazantes. Ademas, durante la exposicion
a las caras y situaciones, a las personas con SW no se les activo el cortex orbitofrontal (COF)

(figura 5) (Mimura et. al, 2010).

Figura 5: Lobulo Parietal: corriente dorsal y ventral. Nota: Recuperado
de “Biopsicologia”, de Pinel, J., 2007, p. 180, Madrid, Espafa: Pearson
Educacion, S.A.

La amigdala y el COF estan conectados para que la persona sea capaz de juntar sus
percepciones sensoriales con su juicio social. Dado que la amigdala estd involucrada en el
procesamiento y respuesta de miedo, la hipoactivacion de dicha estructura en personas con SW

frente a la presentacion de caras amenazantes puede ser un fator que contribuya a que perciban
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caras no familiares como positivas. Lo que hace que no tengan ningun problema a la hora de
acercarse a extrafos (Haas et. al, 2010).

Otro estudio que utilizo IRMf intentd esclarecer los mecanismos neurales subyacentes
al procesamiento de caras y miradas (Dimitriou, Leonard, Karmiloff-Smith, Johnson y Thomas,
2015). En dicha investigacion, se presentd a los participantes una serie de imagenes con caras
neutrales y se les pidié que indicaran la direccion de la mirada. El objetivo era diferenciar los
aspectos cognitivos frente a los socioemocionales involucrados en el procesamiento de caras
en personas con SW. Conductualmente, las personas con SW presentaron un retraso en la
latencia de respuesta y cometieron bastantes errores al juzgar la direccion de la mirada. En
cuanto a la activacion de estructuras cerebrales, individuos con SW demostraron tener una baja
activacion en las areas del cerebro involucradas en funciones visoespaciales y una
hiperactivacion en éreas frontales. Las regiones frontales estan involucradas en el
procesamiento socioemocional y los expertos hipotetizan que su hiperactivacion tiene mas que
ver con las conductas socioemocionales mas que con el procesamiento facial (Dodd, Porter,
Peters y Rapee, 2010; Jarvinen, Korenberg y Bellugi. 2013)

En relacion los problemas en el colegio y dificultades en el aula. Son nifios que tienen
un temperamento dificil, tienden a ser inquietos, tener problemas para adaptarse, les cuesta
concentrarse y presentan estados de animo negativos. Un estudio de Kein-Tasman y Lee
(2017) analiz6 los problemas conductuales preguntando a padres y profesores de nifios con
SW. Los profesores expusieron que los alumnos con SW tienen problemas de ansiedad, de
atencion, conductas agresivas y externalizantes. Sin embargo, los padres no observaron muchos
sintomas de ansiedad ni conductas oposicionistas, pero si manifestaron la presencia de sintomas

somaticos.

Evaluacion y rehabilitacion

A continuacidn, se va a explicar la prueba mas usada para evaluar a los nifios con SW
y las posibles intervenciones que se pueden llevar a cabo. En relacion con la primera, la prueba
mas completa es el WISC ya que valora diferentes caracteristicas neuropsicologicas y se
obtiene una medida de inteligencia. En cuanto a la rehabilitacion, puesto que es un trastorno
que no tiene cura, las intervenciones posibles sirven para mejorar la adaptabilidad al medio y
potenciar los puntos fuertes de estos nifos, como la capacidad musical.

En cuanto a las pruebas, la mas usada para evaluar las caracteristicas neuropsicologicas

y el CI en nifios con SW es la Escala de Inteligencia de Wechesler para Nirios (WISC). Cada
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elemento estd agrupado por tareas y siguiendo un orden de dificultad. El autor de esta prueba
desarrolld una serie de normas para cada tarea, lo cual permitia la comparaciéon de las
puntuaciones de cada persona con el grupo representativo de la poblacion total. Lo tltimo que
se obtiene es el CI, que es la medida de inteligencia de un individuo seglin la relacion que existe
entre sus puntuaciones con las de su propia edad (Moreno, 2005; Weiss, Saklofske, Holdnack
y Prifitera, 2019)

La ultima version es la WISC-V, esta prueba es un conjunto de pruebas individuales
estandarizadas y estd compuesta por cinco indices primarios: Comprension Verbal, Capacidad
Visoespacial, Razonamiento Fluido, Memoria de Trabajo y Velocidad de Procesamiento. Cada
uno de estos indices se mide y se define utilizando dos subpruebas primarias. También, la
mayoria de ellos incluyen otras subpruebas que no son obligatorias, aunque al administrarlas
se obtiene informacion adicional (Weiss, Saklofske, Holdnack y Prifitera, 2019).

En primer lugar, la Comprension Verbal valora la capacidad de relacién y formacion
de conceptos, la claridad y riqueza a la hora de definir una palabra, el juicio practico y agilidad
verbal. Este indice se compone por cuatro subpruebas, dos obligatorias (Semejanzas y
Vocabulario) y dos optativas (Informacion y Comprension). En cuanto a las obligatorias, la
subprueba de Semejanzas valora la capacidad de abstraccion y generalizacion a partir de los
conceptos aprendidos. La tarea de Vocabulario, que contiene imagenes y palabras, sirve para
medir el conocimiento formacion de conceptos verbales. Por ultimo, las subpruebas optativas,
Informacion y Comprension, miden la capacidad de integrar, adquirir, conservar y recuperar
conceptos (Weiss, Saklofske, Holdnack y Prifitera, 2019).

En cuanto a la Capacidad Visoespacial, mide la organizacion perceptiva, el analisis
visual, la habilidad préctica constructiva y el razonamiento abstracto. Incluye dos subpruebas
obligatorias: Cubos y Puzles Visuales. En relacion con la primera, estd disefiada para valorar
la capacidad del nifio para analizar y sintetizar estimulos visuales abstractos. Los Puzles
Visuales es una prueba que sirve para evaluar la habilidad constructiva que utiliza el
razonamiento visoespacial y la rotacion mental de objetos (Weiss, Saklofske, Holdnack y
Prifitera, 2019).

Respecto al Razonamiento Fluido, evalia el razonamiento logico-deductivo, la
capacidad de identificar patrones visuales abstractos y el procesamiento simultaneo. Este indice
se compone de tres subpruebas, dos obligatorias (Matrices y Balanzas) y una optativas
(Aritmética). En cuanto a las primeras, ambas estan disefiadas para medir inteligencia fluida,
la capacidad para relacionar objetos y el procesamiento simultaneo. La tarea de aritmética mide

la habilidad que tiene un niflo para resolver problemas en los que se requiere manipulacion
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mental, concentracion y razonamiento numérico (Weiss, Saklofske, Holdnack y Prifitera,
2019).

La Memoria de Trabajo mide la capacidad de retencion y recuperacion de la
informacion, asi como la habilidad para trabajar con ella. Estd compuesta de tres subpruebas,
dos obligatorias (Digitos y Span de Dibujos) y una optativa (Letras y Numeros). En cuanto a
las obligatorias, evaltian la memoria visual, la manipulaciéon mental y transformacion de la
informacion. La prueba de Letras y Numeros mide la capacidad para comparar estimulos, la
concentracion y discriminacion auditiva (Weiss, Saklofske, Holdnack y Prifitera, 2019).

En relacion con la Velocidad de Procesamiento, analiza la capacidad de discriminar la
informacion visual de manera rapida y eficaz. Estd compuesta por tres pruebas, dos obligatorias
(Claves y Busqueda de Simbolos) y una optativa (Cancelacion). En relacion con las
obligatorias, miden la memoria visual a corto plazo, flexibilidad cognitiva, atencion, control
inhibitorio y atencion sostenida. La tarea de Cancelacion valora la capacidad de discriminacion
de estimulos, la velocidad del procesamiento visoperceptual y de toma de decisiones (Weiss,
Saklofske, Holdnack y Prifitera, 2019).

Los nifios con SW obtienen unas puntuaciones muy bajas, pero en el indice en el que
mas destacan suele ser el de Comprension Verbal. Esto se debe a que es la caracteristica
neuropsicologica menos alterada en las personas con dicho trastorno. No obstante, el CI de
estos nifios es bajo, suele estar entre 40 y 70 (Bellugi, Lichtenberger, Jones y Lai, 2000; Braga
et. al, 2018).

En cuanto a las posibles intervenciones, es importante destacar que el SW no tiene cura,
no obstante, se deben tratar aquellos problemas relacionados con el desarrollo y la conducta.
Estos nifios se benefician de un tratamiento precoz con programas de educacion especial,
terapia del lenguaje y musicoterapia.

La intervencion a nivel psicolégico y psicopedagodgico es necesaria. Para tratar el
desarrollo psicomotor, se necesita la presencia de un terapeuta ocupacional para ayudar al nifio
a regular sus desfases en la psicomotricidad tanto gruesa como fina. Un ejemple de este tipo de
intervencion es entrenar la psicomotricidad fina y la integracion visual (ejercicios de escritura
y dibujo, contar objetos dibujados en papel, atarse los cordones de los zapatos, usar el
ordenador como herramienta, minimizar las actividades de 1apiz y papel, adaptar la vestimenta
para fomentar la independencia, discriminar letras dificiles y ejercitar la lateralidad). También
se recomienda la intervencion de logopedas para atender las dificultades que tienen estos nifos
con algunas areas del lenguaje. Es verdad que una de sus fortalezas son las habilidades del

lenguaje, pero no todos los dominios son satisfactorios. Se sabe que estos nifios presentan
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dificultades a la hora de expresarse, en especial en aquellas tareas que requieren el uso de la
pragmatica comunicativa y la intencion en el habla (Ferreas, Fernandez, Alvarado y Rodriguez,
2011).

Las investigaciones muestran que los nifios con SW tiene una capacidad musical muy
desarrollada, por lo tanto, podria ser una herramienta muy buena a la hora de disefiar una
intervencion. Esta capacidad musical parece que se basa mas en musicalidad y expresividad,
en vez de en habilidad musical. Es decir, que la musica es una fuente de motivacion y una
manera de potenciar respuestas emocionales. También, se ha demostrado que la actividad
musical mejora la atencion y memoria de dichos pacientes. A su vez, el tocar un instrumento
les ayudaria mejorar su motricidad tanto fina como gruesa (Jarvinen et. al, 2016; Thakur,

Martens, Smith y Roth, 2018).

Conclusiones

Se puede resaltar que el SW es un trastorno congénito que abarca muchas alteraciones
a nivel neuropsicoldgico, conductual y cognitivo. A su vez, entra dentro de los TDN del tipo
sindrémico y tiene unos sintomas muy caracteristicos. Los nifios con SW tienes las habilidades
visoespaciales muy deterioradas puesto que presentan alteraciones en el lobulo parietal y
occipital. También tienen la capacidad atencional deteriorada, en concreto la atencidon
sostenida, y muestran sintomas caracteristicos de un TDAH. Sus funciones ejecutivas también
estan alteradas, en especifico la flexibilidad cognitiva, la planificacion y la memoria de trabajo.
En cuanto al lenguaje, cabria mencionar que es la caracteristica neuropsicologica mas
preservada en la poblacion infantil con SW. No obstante, desarrollan el habla més tarde y tienen
dificultades con la pragmatica del lenguaje. También, una cosa que resulta curiosa es que su
capacidad lectora depende de la persona; es decir, que hay nifios con SW que la tienen muy
alterada y otros preservada. A su vez, son personas que presentan una alteracion tanto en la
motricidad gruesa como fina, siendo la fina la més deteriorada.

Los estudios también han revelado la presencia de problemas del suefio en nifios con
SW. Asimismo, en el colegio muestran conductas externalizantes y oposicionistas, con
problemas de atencion y de concentracion. Estas conductas, y la tendencia de relacionarse de
manera agresiva que presentan, les dificulta a la hora de establecer relaciones significativas con
los demas. Numerosos estudios les describen como nifios simpaticos, sociable y de naturaleza
empatica. Esto se debe a que se centran en la facilidad que tienen para acercarse a alguien
extrafio, pero cuando se analizan sus conductas en la escuela se observan problemas a la hora

de relacionarse con su grupo de pares y profesores. Son personas con una amigdala de mayor
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volumen que la poblacion normal, lo que les hace empaticos y sensibles a sefiales emocionales.
No obstante, también se ha descubierto que esto les hace menos sensibles al peligro (miedo),
lo que puede explicar que no tengan problemas para acercarse a extrafos.

En cuanto la rehabilitacion y evaluacion, cabria mencionar que la prueba mas utilizada
para evaluar a estos nifios es el WISC. Esta es una prueba bastante completa y que da una
medida de inteligencia, lo que ayuda a valorar el retraso mental. En relacion con la evaluacion,
al ser un trastorno que no tiene cura, las intervenciones se limitan a mejorar la adaptabilidad al
medio. Una herramienta muy util es la musica, ya que los niflos con SW presentan una gran
motivacion e interés hacia ella. Ademas, potenciar su capacidad musical les puede ayudar a

mejorar la atencion y la memoria.

Discusion

El objetivo principal de la siguiente revision bibliografica era obtener una vision global
sobre las caracteristicas propias de los nifios con SW. Este se ha cumplido ya que se han
revisado sus causas, las alteraciones principales y los aspectos neuropsicologicos. Ademas, se
ha obtenido informacion sobre las disfunciones neuropsicologicas, los problemas del suefio, el
perfil social y escolar. Aunque, no se ha podido llevar a cabo el relacionar las alteraciones
neuropsicologicas con estructuras neuroanatdmicas como se queria.

En cuanto al resto de objetivos, cabria mencionar que también se han logrado puesto
que existe bibliografia sobre los aspectos que se querian exponer. No obstante, muchos
articulos hablan de la capacidad musical de estos nifios, pero las investigaciones que hayan

analizado esta habilidad son pocas.

Limitaciones y Prospectiva

Es evidente que, al ser un trastorno raro, las investigaciones suelen tener muestras
bastante pequefias. Esto dificulta la generalizacion de los resultados y por eso en varios estudios
se menciona la necesidad de realizar més investigaciones en ciertas areas. Existe bastante
bibliografia sobre el lenguaje y capacidad visoconstructiva puesto que son los aspectos que
llaman mas la atencion. Sin embargo, la memoria, la motricidad y la atencion han sido menos
estudiadas. Entonces, a la hora de realizar la bisqueda bibliografica resulta se encontraron
ciertas dificultades para obtener articulos académicos con informacion relevante.

A su vez, después de realizar esta revision bibliogréfica, se puede concretar la ausencia

de investigaciones sobre posibles intervenciones. Existe poca bibliografia sobre posibles
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técnicas que se puedan utilizar para ayudar a la poblacion infantil con SW. En concreto,
herramientas que se puedan implementar en colegios para mejorar el rendimiento académico
de estos nifios. Por ultimo, existen muy pocos estudios que relacionen estructuras cerebrales
con caracteristicas neuropsicologicas. Es por esto por lo que no se pudo incluir un apartado de

neuroanatomia.
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