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RESUMEN

El Sindrome de Sotos es un trastorno de etiol ogia genética. Los mecanismos a través de
los cuales este genotipo deviene en e fenotipo correspondiente alln no son claros.
Entonces en €l presente trabgjo comenzamos por explicar toda su sintomatologia partir
de niveles. Primero e molecular y cerebral, posteriormente el cognoscitivo y finamente
el conductual.

Lo que se hizo fue, tomando en cuenta dichos niveles, andlizar los resultados de la
evauacion neuropsicologica que se llevo a cabo, en e marco de la neuropsicologia
escolar y ecolOgica. Sistematizar los hallazgos cognoscitivos del sindrome en torno al
desarrollo en sus dos dimensiones. Caracterizar el perfil cognoscitivo conductual en
funcién de precursores y e sustrato neuroanatdmico correspondiente. Derivar y
proponer un modelo del fenotipo neurocognoscitivo en SS. Después, presentar |os
resultados del programa de intervencién readizado.

Se encontré que el perfil cognoscitivo global que existe en el SS corresponde més con
alteracion neuronal difusa, en vez de focal y que existe compromiso de sustancia
blanca. También hipotetizamos que los mecanismos de maduracion intradominio
lingliisticos estan aterados, especificamente los fonoldgicos, entonces estos en su
relacion con el desarrollo de memoria verba y de habilidades metainguisticas generan
el cuadro posterior de trastornos del aprendizaje y del comportamiento.

Palabras clave: Sindrome de Sotos, Desarrollo, Precursores, Fenotipo
neur ocognoscitivo.



1. INTRODUCCION

Los Sindromes de Sobrecrecimiento comprenden un grupo de trastornos dentro de los
cuales, como su nombre lo indica, la caracteristica fundamental es que hay un aumento
anormal del tamafio del cuerpo o de una parte del cuerpo y que a menudo se observa d
nacer.

Es un grupo heterogéneo y de etiologias diversas. Ejemplos de sindromes de
sobrecrecimiento incluyen la Neurofibromatosis, Sindrome de Beckwith-Wiedemann,
Sindrome de Simpson-Golabi-Behmel, Sindrome de Weaver, Sindrome de Proteus, €l
Sindrome de Sturge-Weber, Sindrome de la X fragil y Sindrome de Sotos (al que a partir de
aqui nos referiremos como SS). El presente trabajo es un estudio de caso sobre este Ultimo
(Sotos, 2004).

El SS, también conocido como “gigantismo cerebral”, fue descrito como tal, por primera
vez en 1964. Es una enfermedad caracterizada por un crecimiento intrauterino o postnatal
excesivo, que a menudo se acomparfia de alteraciones en el desarrollo motor, cognoscitivo y
social. Los nifios afectados se caracterizan por un aumento fundamentalmente de la talla,
siendo el peso acorde a la estatura. Ademés, |os recién nacidos muestran tipicamente un
crecimiento excesivo de los huesos, de las manos y de los pies y unos rasgos faciales
caracteristicos (Ruggieri & Arberas, 2003).

Es un sindrome de bgja incidencia, pero relativamente frecuente, aunque la verdadera
incidencia es dificil de vaorar, ya que probablemente un nimero importante de individuos
afectados no hayan tenido dificultades significativas. Diferentes estudios la estiman entre
1/10000 y 1/50000 (Baujat & Cormier-Daire, 2007).

El SS tiene como etiologia una mutacién o supresion en e gen NSD-1. Desde hace varios
anos existe evidencia suficiente que sustenta la hipotesis de que la ateracion de ciertos
genes produce cambios directos en € desarrollo psicoldgico, como es € caso del SS. Por
esto, € abordaje neuropsicoldgico de un sindrome como este se redujo a establecimiento
del fenotipo neurocognoscitivo. Este Ultimo describe conductas observables caracteristicas,
especificas de un sindrome genético, que su presencia sugiere la condiciéon genética que
subyace. El fenotipo conductual es un patrén caracteristico de anormalidades motoras,
linglisticas, sociades y cognitivas asociadas con un trastorno del desarrollo. Esto no
significa que esté presente en todos |0s casos, sino que se incrementa la probabilidad (Csabi
& Tényi, 2006).

Sin embargo en un andlisis més fino tomando en cuenta la evidencia existente hasta el
momento se encuentra que este sindrome raramente muestra un patron definido, y méas que
la excepcion es la regla un ato grado de variabilidad al interior del mismo. Ademas los
mecanismos a través de |os cual es este genotipo deviene en e fenotipo correspondiente aln
no son claros. Estas circunstancias pudieran obedecer a que dentro de la conceptualizacion
del fenotipo neurocognoscitivo del SS no se han tomado en cuenta los siguientes tres
aspectos:

1) La relacion entre genotipo y fenotipo es indirecta. Los genes no se traducen en
conductas. Establecer una relacion causa entre un gen y un sindrome con caracteristicas



cognitivo-conductuales especificas como el autismo por gjemplo, 0 una relacion causal
entre un gen y un rasgo de personalidad concreto incluso, es tan absurdo como establecer
unarelacion causa entre € color de ojosy la presencia de dicho sindrome (Ramus, 2006).

Las funciones directas conocidas de los genes son tres. d) Ser copiados en moléculas de
ARN, b) ser copiados en una molécula idéntica de ADN para duplicarse y transmitir la
herencia a las generaciones venideras y ¢) Codificar proteinas. Los genes funcionan como
plantillas de proteinas y proveedores de informacion reguladora sobre cuando debe de
usarse esa plantilla. Cada gen hace funcion doble, especificar |a receta de una proteina y
especificar un conjunto de condiciones reguladoras para cuando y donde debe ser
construida (Pennington, 2001).

Tomando en cuanto lo anterior, cuando hablamos de la correspondencia entre genes y
conducta la correspondencia no es de uno a uno, sino multiple. Entonces la interaccion
cerebro-genes es esencialmente de instrucciones para fabricar estructura bioldgica, no
funciones (Marcus, 2004).

Entonces para comenzar a comprender los mecanismos a través de los cuales se genera €l
fenotipo neurocognoscitivo del SS debemos partir de dar respuesta a que proteinas estan
siendo alteradas y esto qué efecto tiene en e neurodesarrollo temprano para comprender el
funcionamiento cerebral posterior.

2) El proceso de desarrollo por si mismo juega un rol crucial en e moldeamiento de los
resultados fenotipicos. Actualmente se piensa que e desarrollo cognoscitivo se da de
manera jerérquica en donde cada etapa se presenta de manera sucesiva con niveles de
complgjidad crecientes para las operaciones que manegje. También se cree que hay
diferentes grados de progresion entre dominios cognoscitivos especificos, sin embargo el
avance en la adquisicion de ciertas habilidades especificas no se da de manera
independiente, porque ocurre en cooperacion con maduracion similar en otros sistemas. Por
dominio entendemos a set de representaciones que sostienen un area de conocimiento
especifico (Karmiloff-Smith, 1998).

Para e caso que agui nos ocupa que es e de una menor de 9 afnos, implica que € resultado
fenotipico del SS no necesariamente es un catadlogo de dominios alterados e inalterados
porque en realidad 1o que se estd mostrando es un proceso dindmico de fortalezas y
debilidades cognitivas (Karmiloff-Smith, 2006). La investigacion existente no ha
profundizado en dicha dinamica.

Por ello € rastreo neuropsicoldgico del desarrollo de habilidades cognitivas a través de la
infancia para encontrar desviaciones de | os patrones de desarroll o esperados es fundamental

s queremos comprender e funcionamiento de este sindrome. Para identificar los origenes
causales de | as alteraciones cognitivas se debe describir el sisterma cognoscitivo tomando en
cuenta | os precursores de posteriores conductas complejas que se veran en la etapa adulta.

Los precursores son aquellas variables relacionadas con €l nifio o con su entorno que estén
directamente relacionadas con la adquisicion de alguna habilidad. Son mecanismos
relevantes a algin dominio que se usan repetidamente para e procesamiento de
determinado tipo de input, y que con € tiempo estos mecanismos se convierten en



especificos del dominio como resultado de la historia del desarrollo (Karmiloff-Smith &
Thomas, 2003).

3) La experiencia puede modificar la expresion genética pero bgjo restricciones, es decir €l
ambiente puede mitigar o potenciar lo que esta grabado en el genoma, pero no cambiarlo.
Esto quiere decir que la plasticidad esta controlada, restringida genéticamente ya que €l
contexto solo puede influenciar a un organismo a través del filtro de su propio genoma
(Ramus, 2006).

En otras palabras, la experiencia puede adterar selectivay locamente e patron de expresion
de nuestros genes, por lo tanto e contexto actia modulando la gecucion de nuestro
programa genéti co.

Ahora bien, hasta donde es modificable un dominio es variable. Habra dominios que sean
mas susceptibles a la experiencia que otros. Los trastornos ddl desarrollo nos dan pistas de
estas restricciones en la plasticidad que moldean el resultado del desarrollo.

En la medida en que se descubra como actlia cada uno de los genes y como influyen en
ellos  medio ambiente y € medio social, se podra atemperar o potenciar lo que esta
grabado en e genoma (Orozco, 2008).

De todo lo expuesto anteriormente podemos inferir que no existe una relacion causal entre
genotipo y fenotipo, ya que este Ultimo es producto de unainteraccion dinamica de factores
de nivel bioldgico, estos influyen en e nivel cerebra que a su vez influye en € nivel
cognoscitivo y que también vaainfluir en € nivel conductual (Cornish, et a. 2004).

En e presente trabajo pretendemos primero, tomando en cuenta dichos niveles, analizar los
resultados de la evaluacién neuropsicologica que se llevd a cabo, en & marco de la
neuropsicologia escolar (Hale & Fiorello, 2004) y ecoldgica (D”Amato, Crepeau-Hobson,
Huang, Geil, 2005). Sistematizar los hallazgos cognoscitivos del sindrome en torno d
desarrollo en sus dos dimensiones. Caracterizar € perfil cognoscitivo conductua en
funcidn de precursores y el sustrato neuroanatdmico correspondiente. Derivar y proponer
un modelo del fenotipo neurocognoscitivo en SS. Después, presentar los resultados del
programa de intervencion realizado.

Esto nos permitira una mejor comprension en cuanto a lo que es el perfil cognoscitivo del
SS 'y por su puesto esta comprension tiene implicaciones tedricas y préacticas. En cuanto a
las tedricas: El andlisis genético no es aplicable a cualquier variable cognitiva por las
razones que ya se mencionaron, entonces el objetivo actua de |as relaciones entre genética
y conducta es e entendimiento de como |os factores genéticos influyen la variacion normal
en todos | os aspectos de la cognicion.

Por eso es de fundamental importancia e disefio adecuado de variables cognitivas (Ramus,
2006). Y es precisamente aqui donde surge la importancia del neuropsicélogo, porque éste
disefiara e modelo cognoscitivo adecuado para hacer estudios de genética conductual.

En cuanto alas préacticas, nos referimos alo relacionado con e diagndstico, laintervencion
y la prevencion como veremos a continuacion:



a) Diagnostico: Actuamente es posible hacer los estudios genéticos correspondientes para
conocer si existen alteraciones genéticas, pero son costosos y por o tanto inaccesibles a la
mayoria de la poblacion mexicana. En este sentido un procedimiento diagnéstico més
préctico a partir de las caracteristicas del sindrome podria contribuir a diagnostico
oportuno de las alteraciones y por su puesto a su canalizacion y tratamiento adecuado.

b) Tratamiento: En & marco de la evaluacion neuropsicoldgica escolar y ecoldgica, €
diagndstico y la intervencion son dos caras de la misma moneda. Por su puesto encontrar
estrategias de intervencion eficaces es de gran utilidad para lograr e abordaje de un
sindrome como este.

c¢) Prevencion: Identificar el punto en el cua el patron de desarrollo deja de ser 1o esperado
parala edad, es importante porque eso querria decir que si se contrasta de manera empirica
con estudios longitudinales en nifios més pequefios y se encuentran 10s precursores que
generan € fenotipo correspondiente nos ayudaria a disefiar estrategias tempranas que al ser
aplicadas podrian prevenir la problemética posterior y asi evitarle a menor en cuestion y a
su familia muchos de los inconvenientes que se generan.

Como ya se mencion0 para efectos préacticos, este trabajo esta estructurado de una manera
en la que se puedan abarcar todos |os niveles de nuestra problemética. Asi que comenzamos
el primer capitulo por € nivel molecular hasta llegar al cerebral, posteriormente € segundo
capitulo corresponde a nivel cognoscitivo, € siguiente a nivel conductual y finalmente en
nuestro cuarto capitulo hablaremos sobre el método que se utilizé para abordar €l caso que
aqui se presenta.



1.1 NIVEL GENETICO Y CEREBRAL

En e presente capitulo comenzaremos por mencionar las caracteristicas generales del
sindrome. Posteriormente mostraremos la evidencia correspondiente a diagndéstico,
después presentaremos |o que actuamente se sabe en cuanto a los efectos y funciones
del gen NSD-1 y finamente e efecto que esto tiene sobre e desarrollo del Sistema
Nervioso Central (SNC) prenatal.

1.1.1 CARACTERISTICAS GENERALES

Como se mencionO anteriormente los principales rasgos del SS son: @) Crecimiento
mayor al esperado por edad cronoldgica, que comienza desde € desarrollo prenatal. Es
mas evidente en manos y pies, ademas de macrocefaliaa momento de nacer en un 90%
de los casos. b) Gestalt facial caracteristica: Conformada por frente prominente, fisuras
pal pebrales antimongoloides, narinas antevertidas, paladar ato, erupcion temprana de
los dientes, promentonismo y pelo esparcido. ¢) Curso: La atura fina es dificil de
predecir, pero € crecimiento tiende a normalizarse después de la pubertad. También
pueden padecer ictericia, problemas alimentarios tempranos, menarquia precoz en las
nifias y pubertad retardada en los varones. En cuanto a las ateraciones cognitivas la
evidencia apunta ala existencia de alteraciones que no empeoran con €l tiempo, es decir
crénicas, pero algunos autores incluso mencionan que hay unatendenciaala mejoria. d)
Herencia: En la mayoria de los casos del sindrome de Sotos no se manifiesta por via de
herencia, es decir se presenta de manera esporadica. Sin embargo, en algunos casos
excepcionales cuando se encuentran antecedentes familiares positivos, se puede
demostrar herencia autosomica dominante (Jayaprakash, 2004).

Imégenes tomadas de Sarimsky y colaboradores. (2003)
1.1.2 DIAGNOSTICO

Al contrario que muchas de las dteraciones genéticas del desarrollo, este sindrome
puede no ser evidente al nacimiento, necesitando meses o incluso afos para ser
diagnosticado (Douglas, et a ,2003)

Por mucho tiempo, e diagndstico se basd en la observacion clinica ya que se
desconocia e marcador bioquimico para este sindrome y por ello no existia un Test
especifico. Entonces los criterios diagndsticos fueron:

a) Gestalt facia caracteristica: En un estudio realizado por Cole (Cole & Hughes,
1994), en una muestra de 79 pacientes con un diagnostico provisional se
encontrd el patrén facial referido anteriormente en e 100% de los casos. En otro



estudio se reviso € fenotipo clinico de 231 individuos con alteraciones en NSD-
1y seencontré e patron facial en el 100% de |os casos.

b) Medidas antropométricas: en nifios pequefios la circunferencia occipitofrontal,
alturaa nacimiento y peso son mayores alo esperado parala edad en el 90% de
los menores. En otro estudio también se encontré e sobre crecimiento infantil en
un 100% de los casos. En estudios de imagen se ha encontrado que la densidad
Osea generalmente es mayor de la esperada para la edad cronol 6gica. Aunque en
un estudio realizado por Tatoon-Brown et a. (2005) la alturay la circunferencia
de cabeza se encontré dentro de los limites normales en un 10% de los
individuos, indicando que € sobrecrecimiento puede no ser obligatorio para €
diagnostico del SS (Tatoon-Brown et al., 2005).

c) Patron de crecimiento: Existe evidencia para plantear que la altura y e peso
tienden a regresar a la normaidad conforme el nifio va creciendo. Esta
normalizacion es més pronunciada en nifias y probablemente esta relacionada a
la pubertad temprana que generalmente presentan. A qué edad se genera esta
normalizacion se desconoce, el patron lo que indica es que es variable, pero la
evidencia apunta a que es posterior ala pubertad (Cole & Hughes, 1994).

d) Alteraciones del desarrollo: Alteraciones del aprendizaje en un 90% de los casos
en uno de los estudios referidos anteriormente y en otro retraso del desarrollo en
un 100% de | os casos.

El Dx diferencial se hace contra Sindrome de Weaver, Sindrome de X fragil y sindrome
de Marfan (Baujat & Cormier-Daire, 2007). Actualmente se ha encontrado evidencia
para considerar la posibilidad de ale€l os heterogéneos en € caso de Sotos contra \Weaver.
(Opitz, Weaver & Reynolds, 1998).

Ahora bien, con e avance tecnologico fue posible hacer estudios genéticos detallados
hace apenas una década. En 2002 se descubrio que las mutaciones en e gen NSD-1 del
cromosoma 5g35 eran responsables de un gran nimero de casos de sindrome de Sotos.
(Douglas et al., 2003)

En un estudio realizado por Tatton-Brown et al. (Tatton-Brown et al., 2005) se llevo a
cabo un andlisis a 530 individuos con fenotipos diversos, de los cuales se identificaron a
266 con mutaciones en NSD-1, de los cuales € 99% tenia un diagndstico clinico de SS,
independientemente del anadlisis molecular, 1o que indica que las aberraciones del gen
NSD-1 son especificas de esta condicion.

A partir de lo anterior se dedujo que & SS es un sindrome de un solo gen. Sin embargo
aln existe algo de polémica al respecto, ya que se ha encontrado un amplio espectro de
rasgos asociados que tiene alta independencia del genotipo, porque los individuos con
mutaciones idénticas tienen diferentes fenotipos. Por g emplo en un estudio realizado
por Maino et a. (1994) en una muestra de 32 sujetos con SS encontraron altaincidencia
de nistagmos y estrabismo, pero este es un hallazgo que no se ha vuelto a reportar
(Maino, Kofman, Flynn, Lai , 1994). Esto puede ser porque segin Faravelli (2005)
existen diferencias étnicas significativas en la prevalencia de diferentes tipos de
mutacion (Faravelli, 2005).




Ademas la evidencia apunta a que existen por |o menos dos subtipos de sindrome. Los
individuos con microdeleciones en 5g35, en comparacion con individuos con
mutaciones en NSD-1, presentan un sobrecrecimiento menos prominente y trastornos
del aprendizaje mas severos. Pero todos los rasgos presentes en pacientes con
microdel eciones se observan también en pacientes con mutaciones, y no hay correlacion
entre el tamafio de la supresion y e fenotipo clinico, o que sugiere que la supresion de
genes adicionales en pacientes con micro supresiones en 5935 tiene poco efecto
especifico en € fenotipo (Tatoon-Brown, et al., 2005) En otro estudio realizado por de
Boer et al. (de Boer , Roder , Wit , 2006)se realiza una comparacion entre individuos
con mutaciones en NSD-1 y uno sin dichas mutaciones. Con esta comparacion se
encuentra gue dentro del grupo de individuos con mutacion son menos |os que muestran
dteraciones conductuales, internalizacion de conductas y Trastorno por Déficit de
Atencién (TDA) comparados con € grupo control.

En conclusion, como podemos apreciar a partir de la evidencia existente es que el SS en
la mayoria de los casos se debe a una mutacion o delecion en el gen NSD-1, ubicado en
el quinto cromosoma y pudiera ser que existan subtipos del mismo sindrome
dependiendo & mecanismo a través del cua se haya producido la modificacion
genética, |o que deberia generar nuevos criterios diagnosticos. (Niikawa, 2004)

1.1.3NIVEL MOLECULAR

El gen humano NSD-1 (Visser, Matsumoto, 2003) consta de 23 exones, codifica una
proteina de 2696 aminoécidos y se expresa en € musculo esquelético, rifién, bazo,
leucocitos periféricos y timo y como veremos mas adelante en el desarrollo embrionario
y por consecuencia en € desarrollo del SNC. Tiene los siguientes dominios funcionales
triptéfano y prolina. Estos dominios se han asociado con estructura cromatina.

La proteina a la que da lugar este gen interactta con un dominio de unién a receptores
hormonales nucleares, pudiendo actuar como co-represor 0 como co-activador. El
hallazgo de que la delecion del gen NSD-1 induce €l hipercrecimiento implica que este
gen actlia como co-represor de genes que promueven € crecimiento.

L os receptores nucleares son miembros de una superfamilia de factores de transcripcion
secuenciales especificos que juegan diversos roles en e control de ladiferenciacion y €
crecimiento celular, desarrollo y homeostasis a través de la estimulacién o represion de
la expresion genética. Estos receptores nucleares juegan un rol en el crecimiento y el
desarrollo (Nagai et a., 2003).

1.14NIVEL CEREBRAL

De acuerdo con Pennington (2001) la alteracién genética puede tener tres tipos de efecto
en e desarrollo cerebral: a) en e tamafio, alterando € numero de neuronas y por lo
tanto de sinapsis, que puede ser mayor o menor a esperado. b) alterando |os patrones de
migracion neuronal que puede ser algunas veces de una forma regional especificay c)
en la neurotransmisiéon, cambiando los niveles de neurotransmisor o cambiando las
propiedades del receptor de proteinas (Pennington, 2001).

Como ya se mencion0 es importante conocer cuando se expresan |os genes alterados y
la evidencia existente apunta a que la alteracion genética correspondiente al SS tiene un
efecto en & desarrollo del SNC durante |a etapa prenatal .



En & estudio realizado por Rayasam et a. (2003), a través de modelos animales se
observo alta apoptosis después de iniciar la formacion del mesodermo y posterior a esto
murieron los animales de estudio. Esto indica que la proteina alterada tiene una funcion
temprana en € desarrollo. Por ello los autores proponen que el gen NSD1 no se expresa
paralainiciacion de la formacién del mesodermo a principio de la gastrulacion, pero es
critico para la supervivencia del ectodermo embridnico y por ello de la progresion
normal de la gastrulacion (Rayasam et al., 2003).

La gastrulacién u organogénesis es la tercera fase del desarrollo embrionario y consiste
en la formacién de los distintos 6rganos a partir de cada una de las hojas embrionarias,
gue son e endodermo, € mesodermo y ectodermo. El sistema nervioso central es
producto de esta Ultima lamina ya que se forma por engrosamiento y hundimiento de la
linea media longitudinal del ectodermo: ventral en invertebrados, y dorsa en
vertebrados.

Ahora bien, si traslapamos los anteriores hallazgos a desarrollo embrionario humano
veremos la evidente importancia que tiene este gen para € desarrollo estructural del
SNC y esto podria explicar las anormalidades estructurales que se observan
comunmente en este sindrome. Es decir, en los hallazgos en neuroimagen, es comun
encontrar la presencia de ventriculos cerebrales ligeramente alargados y la presencia de
espaci os subaracnoideos aumentados. Esto se ha reportado de un 70 a 90% de los casos.
También se ha encontrado prominencia de cisuras.

En un estudio realizado por Schaefer et al. (2000) se revisan los estudios de imagen de
Tomografia y Resonancia Magnética de 40 individuos con SS. Se utilizé para su
andlisis 5 criterios: 1) anormalidades ventriculares, 2) espacios de fluido extracerebrales
3) anormalidades de la linea media, 4) anormalidades migracionales y 5) otras. Se
encontrd en un 90% de los casos prominenciadel Trigono y prominencia de los cuernos
(posteriores) occipitales en e caso de anormalidades ventriculares. En cuanto a los
espacios de fluido, e espacio supratentorial y de fosa posterior se encontrd
incrementado en un 70% de los casos. En cuanto a la tercer categoria se encontraron
anormalidades del cuerpo calloso en mas del 90% de los casos. La presencia de
heterotopias se encontrd en el 8% de los casos y finalmente en la Ultima categoria se
encontré una alta incidencia de leucomal acia periventricular, pero se cree esta Ultima es
el resultado de dificultades prenatales y perinatales, no relacionadas directamente con la
condicion basica, es decir con la alteracion genética (Schaefer, Bodensteiner, Buehler,
Lin, Cole, 2000).

Las implicaciones funcionales o clinicas de |o anterior aln se desconocen con exactitud.
Lo méas reportado en la actuaidad en cuanto a anormalidades o alteraciones
neurol 6gicas documentadas es hasta este momento hipotonia e hiperlaxitud, presentes
en e 85% de los casos que no son progresivas (Tatoon-Brown, Rahman 2004).

El término de hipotonia se utiliza para denotar la falta de preparacion para la accion
encontrada en los musculos cuando hay alteraciones en ciertas areas extrapiramidales
del SNC. En este caso, la influencia excitatoria ejercida por €l sistema piramidal sobre
los grupos de motoneuronas disminuye y como resultado los musculos presentan
reduccion de su sensibilidad al estiramiento. La hipotonia como no es un problema
periférico, no afecta grupos musculares aislados. Puede ser € resultado de dafio o
enfermedad en e cerebelo o entre las conexiones entre el cerebelo y los mecanismos
extrapiramidales del tallo cerebral.



1.2NIVEL COGNOSCITIVO

Como se mencion6 anteriormente, el perfil cognoscitivo que presentan los individuos
con SS es dtamente variable y se esta lgjos de saber cud es la |6gica de fortalezas y
debilidades que a é subyacen. Por esto la intencion de la revision bibliogréfica que
haremos a continuacion es poder hacernos hipétesis especificas en cuanto al perfil que
muestran. Entonces comenzaremos por presentar hallazgos en cuanto a nivel
cognoscitivo global para después hacer un desglose en cuanto a los hallazgos
correspondientes a cada dominio especifico, para después interpretarlos tomando en
cuenta € aspecto dinamico del desarrollo, con la intencién de plantearnos hipoétesis
acerca de los precursores implicados en los dominios especificos. Finalmente haremos
unareflexion en cuanto ala estructura'y € funcionamiento cerebral que subyace.

La evidencia existente en cuanto al nivel cognoscitivo global apunta a que es variable
(Rutter & Cole, 1991; Varley & Crnic, 1984; Bloom et al, 1983) en toda la extension
del término. Si analizamos con mayor detalles encontramos que generalmente un
porcentaje menor tiene un |Q que cae dentro de la normalidad, que se estima entre el 5-
10%, encontrandose en la mayoria de los casos un coeficiente que corresponderia a la
categoria de limitrofe que corresponderia a un porcentaje de 80-85% y en mucha menor
medida, pero también se llegan reportar casos en los que € 1Q aparece en € nivel mas
bajo de retraso mental profundo, lo que corresponderiaa 0-5%.

1.2.1 PERFIL COGNOSCITIVO

a) Actividad Motora Gestual

Ahora bien, como vimos en & anterior apartado, se ha documentado la presencia de
hipotonia en un 85% de los casos y que perdura alo largo de toda la vida. Por lo que es
|6gico que la mayoria de los estudios reportan torpeza motora. En un estudio realizado
por Bloom et al. (1983) en una muestra de 10 nifios encontraron un patrén consistente
de retraso psicomotor (Bloom et a., 1983).

Sin embargo, ningun estudio reporta casos de trastornos del movimiento graves o
discapacitantes, tanto en el dominio grueso como fino. Entonces puede inferirse que
esta poblacion es capaz de realizar secuencias de movimientos de manera adecuada, asi
como imitarlos. Aunque recordemos que se han reportado casos con estrabismo y
nistagmus, 1o que de ser @ caso devendria en una programacion oculo motora
deficiente (Maino et al., 1994).

b) Percepcion

En cuanto a la percepcion la mayoria de la literatura existente no reporta alteraciones
para € andlisis y sintesis de estimulos o ateracion de la percepcion de figura fondo.
Tampoco se presenta evidencia para pensar que existan alteraciones para la percepcion
de relaciones espaciales o la constancia perceptual. Esto querria decir que los individuos
con SS con capaces de abstraer las caracteristicas de los estimulos visuales y mantener
las dimensiones de los mismos.

Rourke (1995) hace una comparacion entre el perfil neuropsicol6gico del Trastorno del
Aprendizaje no Verbal (TANV) y € de SS. Dentro del cua concluye que estos
sindromes comparten caracteristicas en las areas de torpeza motora, dificultades
aritméticas y del funcionamiento social y adaptativo. Sin embargo € déficit



caracteristico y primario dentro del TANV es en e dominio de percepcion visual, area
que hasta la fecha no se ha encontrado afectada en € SS, como se menciono
anteriormente.

En cuanto ala percepcion de estimulos auditivos, hasta ahora tampoco se han reportado
complicaciones o ateraciones.

c) Lenguaje

Los hallazgos actuales indican que en la mayoria de |os casos es de esperarse un retraso
en la adquisicion linglistica, porque comienzan a hablar hasta los tres afos
generdmente y se esperan ateraciones hasta los seis anos. Pasada esta etapa, la
evidencia indica una deficiencia en las habilidades expresivas como veremos a
continuacion.

En d andlisis realizado por Rourke (1995), refiere dificultades articulatorias en €
lenguaje fluido a edad temprana. Sin embargo se piensa esto no se debe a alteraciones
lingliisticas propiamente sino a las ateraciones del tono muscular caracteristicas del
sindrome que devienen en una dispraxia orofonatoria.

En cuanto e lenguaje expresivo en un estudio realizado por Ball et a. (2005)
encontraron tendencia a alteraciones del lengugje en la forma de disfluencias. En otro
estudio realizado por Varley et al. (1984) también se encuentran estas dificultades.
Finalmente en un estudio realizado por O brien (2002), menciona un lenguaje receptivo
mejor que el expresivo. Las mayores dificultades se detectan en el procesamiento
verbal, con problemas para encontrar la paabra adecuada y larga latencia para
responder. Sin embargo en un estudio realizado por Finegan et al. (1994), la evauacion
del lenguaje no revel 6 alteraciones especificas.

En cuanto a las habilidades para la comunicacion, no se refieren ateraciones en la
literatura disponible. En e estudio elaborado por Ball et a., (2005) referido
previamente, el objetivo fundamental fue la evaluacion de la comunicacion en una
muestra de 16 nifios con SS'y con ello encontraron habilidades pragmaticas promedio.

En cuanto a lenguaje impresivo o la comprension, la evidencia apunta a que es
adecuada, desde €l nivel de palabras hasta las estructuras sintécticas complgjas.

d) L ectoescrituray Célculo

Existe evidencia contundente en cuanto a problemas de aprendizaje para lecto-escritura
y mateméticas. La literatura reporta que se presentan alteraciones del aprendizaje hasta
en un 85% de los casos. Entre el 50 y €l 75% de los nifios con este sindrome asisten a
escuelas comunes (Ruggieri et a. 2003), pero un gran nimero de ellos requieren
atencion personalizada y apoyo psicopedagdgico. No existe evidencia en cuanto a la
etiologia o funcionamiento particular de los mismos.

f) Atencién y Concentracion

Existen reportes de presencia de sintomatol ogia caracteristica de TDA-H en 38% de los
casos (Finegan et a.1994). Profundizaremos sobre este punto mas adelante. No hay mas
evidencia en cuanto ala presencia de alteraciones atencionales.

g) Memoriay Aprendizaie




Nuevamente la evidencia no es conclusiva en cuanto a las capacidades y probables
alteraciones de los procesos mnémicos. En un estudio realizado por De Boer (2006)
menciona memoria bien desarrollada. Sin embargo en otro estudio realizado por
Ruggieri et a. (2003), se mencionan alteraciones de la memoria a corto plazo. Hasta €l
momento no se han ubicado referencias concretas en cuanto a las capacidades de
registro, codificacion y almacenamiento. Asi como tampoco s hay antecedentes en
cuanto a funcionamiento de la memoria de trabgo o € uso de estrategias de
aprendizaje.

1.2.1.2 ANALISISFUNCIONAL

Ahora bien, como podemos observar, s comparamos € desempefio obtenido por
individuos con SS contra e de grupo normativo para la medida en cuestion
encontramos diferencias significativas en casi todos los dominios. EI dominio en el que
aparentemente existen menores complicaciones es e de percepcién, sin embargo la
evidencia mostrada hasta ahora no se puede tomar como definitiva ya que |os resultados
varian de estudio a estudio en funcion de las muestras y los instrumentos utilizados, por
esto en € presente trabgo se utilizara metodologia de caso Unico, sobre lo que
profundizaremos mas adel ante.

El punto esta en que la evidencia hasta e momento sugiere que €l resultado fenotipico
presente en el SS incluye alteraciones linglisticas del lenguaje expresivo en la mayoria
de los casos, probablemente de memoria, probablemente atencionales y trastornos del
aprendizgje en la mayoria de los casos también. Sin embargo la etiologia de este
resultado fenotipico no es clara. Es decir, como planteamos a principio de este trabgjo
establecer la etiologia de este cuadro en la mutacion del gen NSD-1 no es posible. Si
pretendemos entender |a etiologia del perfil cognoscitivo presente en SS para derivar un
modelo del resultado fenotipico debemos tomar en cuenta al proceso de desarrollo como
un proceso dinédmico.

Cuando hablamos del proceso dinamico nos referimos a que existen diferentes grados
de progresiéon entre dominios (Hale et al., 2004). Es decir, no es lo mismo la
maduracion de los procesos perceptivos que uno esperaria alcanzaran su maxima
expresion a los 10 afios, que la maduracién de los procesos g ecutivos que se espera
alcancen su maxima funcionalidad hasta la adultez temprana. Para efectos préacticos del
presente trabajo nos referiremos a estos como mecani smos de maduracién intradominio.
Pero estos no son |os Unicos mecanismos a tomar en cuenta, ya que también existe una
relacion de cooperacion y dependencia entre dominios. Proponemos llamar a estos
altimos mecanismos de maduracién interdominio.

Estas dos dimensiones del proceso de desarrollo se conjuntan con los factores
ambientales para generar un resultado fenotipico caracteristico del sindrome. Esto
implica que la dteracién dd lenguge expresivo se debe no necesariamente a
alteraciones del dominio lingtistico, sino que pudiera tener su etiologia en su relacion
con algun otro mecanismo de otro dominio (Karmiloff-Smith, 2003,2006). Es por ello
que es tan importante tomar en cuenta | 0s precursores.

Recordemos que los precursores son aguellas variables relacionadas con € nifio o0 con
su entorno gue estan directamente relacionadas con la adquisicion de alguna habilidad.
Son mecanismos relevantes a algin dominio que se usan repetidamente para €
procesamiento de determinado tipo de input, y que con el tiempo estos mecanismos se
convierten en especificos del dominio como resultado de la historia del desarrollo



(Karmiloff-Smith, 2003). Entonces, en otras palabras, son las operaciones cognitivas
necesarias para lograr un resultado especifico. Siendo las ateraciones de aprendizaje
uno de los efectos mas documentados y que aparentemente mas prevalecen en nuestra
poblacion de estudio, profundizaremos en |as operaciones necesarias 0 precursores que
permiten llevar a cabo tareas que impliquen lecto-escrituray calculo.

En & caso del proceso de lectura las operaciones cognitivas necesarias 0 precursores
serian: la conciencia fonol6gica o habilidades metalinguisticas, la rapidez para nombrar
estimulos en serie 0 € acceso |éxico-semantico adecuado, €l vocabulario y la repeticion
de frases e historias (Beltran, Lopez y Quintana, 2001).

La conciencia fonologica hace referencia a la estructura del sonido del lenguagje o0 a la
habilidad para pensar en cdmo suenan las palabras, independientemente de lo que
significan. Esta habilidad metalingUisticaimplica considerar € lenguaje como un objeto
de pensamiento, ademéas de un objeto de comunicacion. Dada la importancia de la
correspondencia grafema-fonema del sistema alfabético de nuestra lengua, se espera que
la conciencia fonoldgica sea un excelente predictor de la habilidad lectora posterior de
los nifios en educacion infantil, particularmente cuando se mide la apreciacion que estos
nifios tienen sobre la estructura sildbica y fonémica del lengugje. Esta relacion
predictiva correlacional ha sido examinada en 24 estudios, en los que han participado 27
muestras diferentes; todos ellos convergen en que la conciencia fonolégica es €
predictor mas importante de la lectura (Wagner, 1997; Scarborough, 1998).

Aunque € procesamiento fonoldgico es un precursor muy importante del desarrollo
lector, no es la Unica explicacion de las dificultades lectoras. La tarea de nombrar
estimulos en serie con rapidez (Denckla et al., 1974) proporciona una aproximacion
temprana simple a desarrollo de la lectura, ya que implica la misma combinacién de
procesos seriados rgpidos que utilizalalectura.

Ademas de la conciencia fonolégica y la rapidez para nombrar estimulos en serie, otros
estudios han encontrado también correlaciones importantes entre desarrollo lector y
otras habilidades especificas de |a aptitud verbal como el vocabulario y la repeticién de
frases e historias (Beltran et a., 2001).

En el caso de la escritura las operaciones cognitivas necesarias 0 precursores serian: las
operaciones de andlisis de los sonidos del lenguaje y de su relaciéon con los signos
graficos. Para ello es necesario € oido fonemético, que diferencia los sonidos de
acuerdo a las oposiciones finas del idioma dado; € andlisis cinestésico, que diferencia
los sonidos de acuerdo a su produccion motora; la melodia cinética, que une la serie de
sonidos (pronunciacion en silencio); la memoria audio-verbal a corto plazo, s es
escritura a dictado; la percepcion espacial global y la percepcion espacial andlitica, la
memoriavisual, la capacidad pararedizar € trabgjoy el control.

Como se puede observar, diferentes tipos de escritura o diferentes acciones (escritura a
la copia, a dictado o espontanea) incluyen diferentes combinaciones de mecanismos
que se requieren para su realizacion.

Finalmente en &l caso del calculo serian: La realizaciéon de una determinada operacion
aritmética comienza con e reconocimiento de los nimeros, que depende de la
percepcién auditiva y/o visual. En este punto, la memoria de trabgjo, la percepcion
espacial y la atencién desempefian un papel importante. EIl mangjo de los nimeros
implica un lenguaje de simbolos, que puede utilizarse de un modo verba o de un modo



escrito. De hecho, es distinto que la operacion matematica se realice mentalmente o
sobre un soporte gréfico, ya que este soporte puede desempefiar las funciones de la
memoriade trabajo (Moreno y Bermejo-V elasco, 2006).

En un estudio realizado por Gathercole et a. (2005) sobre |os efectos en el desarrollo de
una memoria fonol égica a corto plazo deficiente encontré gque las deficiencias persisten
en tareas de conciencia fonoldgica pero aparentemente estas habilidades no limitan
significativamente la adquisicion de habilidades linguisticas 0 matematicas en los afos
escolares. Las habilidades que aparecen como cruciales para dicho efecto son las que
involucran alamemoriade trabgjo.

En vista de la evidencia que tenemos en cuanto a las alteraciones presentes en SS no
podemos inferir la ateracion de algin mecanismo especifico porque las alteraciones
segun la evidencia pertenecen atodos los dominios. Entonces podriamos hipotetizar que
a este cuadro subyacen alteraciones en todos |os mecanismos que se mencionan, 1o que
seguramente no es e caso, pero o comprobaremos de manera empirica a través de la
eval uacion neuropsicol 6gica, cuestion sobre la que profundizaremos mas adel ante.

Como ultimo punto, antes de que concluyamos e presente desarrollo, hace fata la
reflexion en cuanto a las estructuras cerebrales que pudieran estar involucrados en
nuestro resultado fenotipico. Ya que cada una de estas funciones o dominios se
relaciona con €l trabagjo de ciertas zonas corticales especificas, por gemplo los
precursores del proceso lector se ha encontrado se relacionan con e |6bulo temporal
mientras que para las habilidades de cllculo se relacionan con activacion en zonas
parietales, en vez de hipotetizar sobre la ateracion de ambas zonas neurales seria mas
prudente plantearnos hipétesis més generales. En otras palabras, en vez de hablar de
alteraciones a nivel cortical, probablemente deberiamos plantearnos hipotesis de
compromiso de sustancia blanca.

Si bien alin es controvertida la asociacién entre | as alteraciones cognitivas y |os cambios
en la sustancia blanca, hay una tendencia a que ésta exista, y es avalada por evidencia
reciente (Franco, 2004).

En € estudio llevado a cabo por De Groot et a. (2000) encontraron que los cambios de
sustancia blanca y las lesiones periventriculares se asociaban con bgjo rendimiento en
pruebas de vel ocidad psicomotora, memoriay funcion cognitiva global.

En otros estudios han encontrado asociacion entre los cambios en la sustancia blanca, y
la ateracion en funciones frontales como la velocidad de procesamiento de
informacion, la fluidez verbal, la funcion visualmotora y la capacidad de clasificacion y
secuenciacion mental. Otras areas cognitivas como € lenguge, la memoria, las
funciones espaciovisuales, constructivovisuales y perceptivovisuales son menos
relacionadas con cambios en la sustancia blanca

Ahora bien, si tomamos en cuenta la hipotesis propuesta por Rourke (1995) y los
hallazgos de neuroimagen mencionados anteriormente, el perfil cognoscitivo del SS
deberia de tener una marcada diferencia entre las habilidades verbales y no verbales, es
decir entre & funcionamiento del hemisferio izquierdo versus e funcionamiento del
hemisferio derecho, asi como evidencia de compromiso en mayor o menor medida de la
sustancia blanca. Sin embargo no es € caso ya que hasta este momento ningun otro
estudio reporta interpretaciones parecidas.



Por otro lado, si tomamos en cuenta que la region posterior es para e entendimiento del
input y la region anterior para lograr e output, aparentemente el perfil hasta ahora
descrito presenta cierta tendencia de una ateracion o mayor complegjidad para los
procesos que involucran la activacion de zonas anteriores, esto lo trataremos a
profundidad en el siguiente capitulo.

De hecho s tomamos en cuenta la evidencia existente hasta e momento, s
consideramos que la expresion de la mutacion del gen NSD-1 se da en la etapa
embrionaria, méas especificamente en la etapa de organogénesis, es mucho mas probable
que en vez de dafio focal, lo que existe es dafio generalizado minimo o ateracion
cerebral difusa.

1.3NIVEL CONDUCTUAL

En & presente capitulo nos proponemos el andlisis de la evidencia actual mente existente
sobre las alteraciones conductuales presentes en e SS, para que podamos plantearnos
hipétesis concretas en cuanto ala etiol ogia de dichas ateraciones.

Dentro de la bibliografia cominmente se reportan tres aspectos, € primero es una
tendencia o predisposicion genética para trastornos de ansiedad, e siguiente es
tendencia hacia conducta agresiva que se reporta en 40 y e 80% de los casos y
finalmente la tendencia hacia hiperactividad. En menor medida se menciona pueden
presentar esporadicamente conductas autistas o fobias y también se ha reportado una
pobre integracion con sus pares, inmadurez emocional e incluso dificultades para la
separacion de sus padres (Rutter, 1991; Finegan, 1994).

En cuanto a curso de estas alteraciones, si bien puede haber propensién a mejorar con
los afos, hay muchos adultos en los que persisten graves problemas cognoscitivos y
conductuales. En un estudio realizado por Compton et al. (2004) describen un caso de
psicosis en una persona adulta con SS.

En un estudio realizado por Mauceri et al. (2000) describieron conductas agresivas
presentes en tres de seis nifios con este sindrome, uno de los cuales llamaba la atencién
por tener conducta piromaniaca.

Se ha sugerido que las conductas agresivas son consecuencia de dos factores
basicamente: € primero plantea que esta agresion es producto de las frustraciones
generadas en € nifio por sus problemas intelectuales o sus dificultades de lenguaje y
comunicacion.

El segundo plantea que estos nifios por su estatura y talla generan expectativas poco
realistas es decir, las expectativas sobre ellos no corresponden a su edad porque se
espera que se comporten como nifios mayores (O brien, 2002), lo que puede generar
frustracion y agresion.

En otra perspectiva se habla de la dinamica que se genera entre € nifio con
malformaciones fisicas y su entorno, entonces para entender sus problemas
conductuales es necesario entender como €l nifio se percibe a si mismo y la forma en
que se relaciona con su ambiente (Tosi, Maestro, Marcheschi, 1995).

En cuanto alos problemas de ansiedad, un estudio realizado por Sarimski (2003) dentro
de una muestra de 27 menores con este sindrome Se encuentran COmMo rasgos
caracteristicos conductas ansiosas y problemas parala socializacion.



En cuanto a la presencia de sintomatologia TDA, en un estudio realizado por Finegan
et a. (1994) reporta dentro de una muestra de 27 menores con SS, la presencia de TDA
en el 38% de los casos. En otro estudio realizado por De Boer (2006) menciona una
incidenciade 4 casos con TDA en una muestrade 15 individuos con SS.

Sin embargo, nuevamente nos encontramos con las mismas dificultades anteriormente
descritas. Por su puesto, esta idea de predisposicién genética para conductas tan
complgas como la hiperactividad o la ansiedad es cuestionable. Ademas no se esta
tomando en cuenta la influencia ambiental. Como se menciond al principio del trabajo,
la evidencia actua respalda que los genes codifican proteinas y no conductas.
Establecer un vinculo causal entre la mutacién genética y la presencia de determinada
sintomatologia no es posible. Sobre todo si tomamos en cuenta gque las alteraciones
conductuales son un rasgo presente en la mayoria de los casos de SS aungue no son
caracteristicos del sindrome. Es decir, las ateraciones conductuales se presentan en la
mayoria de los trastornos del desarrollo de etiologia genética conocida como por
giemplo e sindrome de X Fragil (Cornish, 2004) y de etiologia desconocida, como por
gemplo e autismo (Hill, 2004). Esto ya haria bastante cuestionable |la existencia de
alteraciones conductual es producto de la mutacion genéticaen SS.

Como si las alteraciones conductuales fueran méas una consecuencia del desarrollo que
de los genes. La evidencia en cuanto a la implicacion de las funciones gecutivas en la
conducta complgja es bastante amplia, entonces podriamos concluir que es probable
exista una ateracion de orden gecutivo en e SS, sin embargo las caracteristicas
particulares, es decir los mecanismos que involucra, asi como las zonas cerebrales
asociadas, alin es una interrogante sin respuesta.

L as alteraciones existentes en |os fenotipos cognoscitivos, a un nivel superficial pueden
ser parecidas, sin embargo € desempefio es variable y a una misma respuesta puede
implicar procesos cognoscitivos distintos. Entonces el objetivo deberia de ser
caracterizar dichas alteraciones, es decir, mientras que la evidencia apunta a que €
mecanismo de inhibicion es la ateracion base en los casos de TDA (Barkley, 1997), en
el caso del autismo, la evidencia apunta a mecanismo de flexibilidad como la base de la
alteracion. Es decir encontrar 1os mecanismos gue originan dichas alteraciones en € SS
porque no necesariamente tiene que ser alguno de los anteriores. Por lo tanto en €
presente trabajo se pretende encontrar a qué mecanismo especifico obedecen estas
alteraciones, asi como que tan involucrado esta el entorno en la generacion de estas
alteraciones.

Debido a la implicacion de las funciones egecutivas en la conducta complea,
nuevamente es necesario reflexionar en cuanto a los precursores de las mismas. Un
enfoque para estudiar € desarrollo de la funcién gecutiva enfatiza la importancia de la
memoria (Romine & Reynolds, 2004), especialmente de la memoria de trabajo. Esta
ultima se refiere ala manipulacion simultdnea y el mantenimiento de la representacion
para que esta representacion pueda guiar la respuesta, “la memoria de trabgjo se utiliza
no solamente para mantener informacion, sino también para utilizar esa informacion
junto con especificidades contextuales para generar accion” (Baddeley, 1996).

De acuerdo con Baddeley, la memoria de trabajo estéa compuesta por tres elementos. un
giecutivo central, un componente fonoldgico (buffer) y un componente visoespacial
(sketchpad). Tiene otros dos componentes pero estos son sistemas esclavos
especializados para €l procesamiento y e almacenamiento de cantidades limitadas de
informacion en dominios especificos, mientras que el componente fonol6gico opera con



informacion basada en sonidos, € componente visoespacial opera con informacion
espacial y visua. En contraste €l gecutivo central es capaz de coordinar e integrar
informacion de cualquier tipo.

Otra posibilidad de atribuir € desarrollo de funcion ejecutiva es la evolucion del
mecanismo de inhibicion, que es un mecanismo para suprimir la conducta (Huizinga,
Dolan, Van der Molen, 2006). Un tipo de inhibicion es € que enfatiza la falta de control
sobre la respuesta. Esto es que los individuos fallan en suprimir tendencias de
respuestas prepotentes o sobreaprendidas a pesar de una representacion apropiada del
plan o regla. Las reglas son declaraciones que especifican relaciones entre condiciones
antecedentes y acciones a gecutar o inferencias que deben hacerse. Esto esta4
directamente relacionado con la regulacion verbal de la conducta. Entonces la solucién
de problemas estratégicos requiere e uso de reglas mas otras fases de la solucion de
problemas, como la planeacién y la correccion de errores.

Ahora bien, en cuanto a las estructuras cerebrales implicadas en los procesos
anteriormente descritos, las investigaciones sefialan a la corteza prefrontal en ambas
funciones, es decir en la manipulacién de informacion de la memoria de trabago y
algunos autores han sugerido que e crecimiento del mecanismo de inhibicion ocurre en
paralelo con e crecimiento de esta estructura. La recuperacion de informacion parece
estar mas involucrada al 16bulo frontal derecho ya gque requiere un patron de busgueda
comprensivo que vaya a través de los catdlogos de informacién que estan
probablemente localizados en regiones posteriores izquierdas. El |6bulo fronta
izquierdo es responsable de la busqueda de informacion y la integracion de la
informacion de una forma ordenada, por |o que no es sorprendente que esté involucrado
en @ entendimiento de relaciones temporales y consolidacion de informacion de la
memoria a largo plazo. La conducta regulada por reglas es procesada por e hemisferio
izquierdo. El I6bulo frontal izquierdo no sblo es responsable del procesamiento de
informacion temporal y la fuente de reglas, también ayuda a las regiones posteriores a
organizar lainformacion de una manera secuencial o de paso a paso. Por supuesto todas
estas habilidades son necesarias paralos procesos lingiisticos (Hale et al ., 2004).

1.4EVALUACION E INTERVENCION

Para terminar este desarrollo tedrico, en el presente capitulo, comenzamos presentando
un resumen de | as estrategias de intervencion utilizadas para el SS.

Después pretendemos abordar algunos puntos relacionados con la evaluacion e
intervencion neuropsicologica de los trastornos del aprendizaje de la lectoescritura, ya
gue, como mencionamos anteriormente, estas alteraciones son de los efectos mas
documentados y que aparentemente mas prevalecen en nuestra poblacion de estudio.
También es una caracteristica presente en € caso que aqui se muestra.

Posterior a esto presentamos una sintesis de los modelos a través de los cuales se esta
enmarcando la evaluacion y la intervencién neuropsicologica llevada a cabo asi como
las modificaciones hechas a los mismos para € logro de nuestros objetivos. El primero
esta basado en e Modelo de Prueba de Hipotesis Cognitiva (MPHC) (Hale et al., 2004)
y € segundo esta basado en e Modelo Neuropsicoldgico Ecolégico (MNE) (D amato,
2005).

Entonces, anivel general, la poca documentacion que existe en cuanto aintervencion en
el SS hace referencia aque el tratamiento de estos pacientes (Sotos, 2004) debe dirigirse



fundamentalmente a la deficiencia mental y a la talla alta, particularmente en nifias, las
dificultades sociales y de conducta durante la infancia y la inmadurez en € adulto, asi
como la posibilidad del desarrollo de un tumor cerebral y €l riesgo de transmision ya
que los individuos afectos son fértiles, no existiendo ninguna evidencia de que su
esperanza de vida esté acortada.

También se menciona que & manegjo debe ser multidisciplinario (Baujat et a., 2007) y
que durante € periodo neonatal las terapias son méas que nada sintomaticas. Por €ello €
seguimiento pediatrico es fundamental durante los primeros afios de vida para detectar y
manejar las complicaciones clinicas, como la escoliosis por g emplo.

Otra necesidad es la implementacion de programas educativos y psicologicos, con
terapia del lenguaje y estimulacion motora para el desarrollo global de estos pacientes.
Finalmente O"Brien (2002) menciona la importancia de terapia ocupaciona y terapia
fisica para meorar tono muscular, asi como entrenamiento de habilidades sociales.

Ahora bien, hasta este momento no se ha encontrado una referencia concreta en cuanto
alaimplementacion de un programa de rehabilitacion con estrategias heuropsicol gicas
para algin individuo con SS, pero recordemos que la plasticidad cerebra es la
capacidad que tiene € sistema nervioso para experimentar cambios estructurales y
funcionales, detonados por influencias endégenas o exdgenas, las cuales pueden ocurrir
en cua quier momento de lavida (Aguilar, 2003). Ademés, el volumen de reportes sobre
la efectividad que tiene la aplicacion de métodos de intervencidn neuropsicol bgica para
remediar trastornos del aprendizge de lectoescritura (Etchepareborda, 2003) se ha
incrementado los ultimos afos. Es por ello que nos parecio pertinente la elaboracion de
un programa de intervencion con este tipo de estrategias para € caso que agui
documentamos.

Sin embargo retomando lo planteado a principio del presente en cuanto a los limites de
la misma. Es decir la plasticidad no es infinita y esta regulada genéticamente (Marcus,
2004). Es por €llo que se debe de considerar 1a posibilidad de que |a ateracion existente
no sea modificable. El grado en e que la experiencia puede mitigar o potenciar lo
inscrito en € cddigo genético es variable. Para profundizar en 1o anterior es necesario
disefiar un programa de intervencion y contrastar sus resultados.

En cuanto a estos métodos y su aplicacion, existen dos enfoques predominantes. El
primero se denomina enfoque de déficit y el segundo enfoque adaptativo/compensatorio
(Damato, 2005). El primer enfoque tiene las siguientes caracteristicas:

En cuanto a la etiologia, se parte de que las dificultades que presentan algunos nifios
para € aprendizaje de la lectoescritura son consecuencia de un déficit fonologico
(LOpez-Escribano, 2007).

Entonces a partir del diagnostico se intenta determinar si las alteraciones se deben a
fallo selectivo o € retraso en la adquisicion de un componente especifico relacionado
con el procesamiento fonol 6gico.

En cuanto a las estrategias de rehabilitacion, van siempre en orden de dificultad
creciente, es decir comienzan con el estudio del sonido desde e fonema, unidad menor,
y gradualmente avanzan a unidades mayores como la silaba, la palabray, finamente, la
frase y e texto. Son programas que generalmente se caracterizan por ser estructurados,
secuenciaes, acumulativos, sisteméticos y multisensoriales.



Un amplio nimero de investigaciones (Jimenez, Ortiz, 1998; Ball, Blachman, 1991,
Foorman, Francis, Fletcher, Schatschneider, Mehta, 1998; Torgesen, Morgan, Davis,
1992.) demuestran la efectividad del uso de este tipo de programas para la recuperacion
de la lectura, por ello e empleo de métodos fonoldgicos para prevenir o remediar €l
trastorno lector se ha convertido en los Ultimos afios en € pilar fundamental del
tratamiento de este tipo de alteraciones (Etchepareborda, 2003).

A pesar de lo anterior, otros autores (Outon, 2000, 2003) cuestionan la efectividad de
estos métodos argumentando basicamente dos puntos. El primero tiene que ver con la
complegjidad del proceso lector, ya que existe evidencia de que la mayoria de los nifios
con dificultades lectoras muestran déficit también en otros ambitos (Etchepareborda,
2002).

Esto se da porque €l procesamiento fonologico, en si mismo, podria relacionarse con
otros procesos cognoscitivos como la atencion, el procesamiento sucesivo y la memoria
de trabgo. Sin embargo, esta relacion frecuentemente observada en nifios con
dificultades lectoras, es complicada. Profundizaremos sobre esta relacion mas adel ante.

El segundo argumento tiene que ver con que los trastornos del desarrollo del SNC son
mucho més probables que tengan un efecto generalizado.

Los distintos hallazgos morfol6gicos encontrados en los cerebros de los menores que
presentan estas dificultades permiten intuir desde e punto de vista estructural, los
vinculos entre las alteraciones del aprendizaje de lalectoescritura'y sus manifestaciones
comorbidas, ya que las investigaciones demuestran que se afectan &reas cerebrales
responsables de los procesos perceptuales, la cognicion y las tareas metacognitivas
(Lozano, Ramirez, Ostrosky-Solis, 2003).

Esto podria interpretarse como que, aungue los tratamientos intenten corregir € déficit
en uno de los ambitos, la mejor aternativa terapéutica seria aquella que considere la
naturaleza multiple del trastorno.

Por todo lo anterior, en oposicién a enfoque de déficit, existe € enfoque
adaptativo/compensatorio. Este segundo enfoque tiene las siguientes caracteristicas:

En cuanto a la etiologia, dentro del enfoque adaptativo/compensatorio la lectura se
concibe como un proceso complejo que se relaciona con el procesamiento sensorial del
input visual y auditivo. Entonces estas dificultades no son consecuencia de un déficit
del procesamiento fonoldgico Unicamente porque e aprendizaje de la decodificacion
lectora depende de varios procesos que operan en niveles distintos.

Tenemos |os procesos de entrada o €l procesamiento del input, que permite efectuar la
recepcion de la informacion. Después tenemos procesos centrales, que pueden ser
primarios y secundarios, que permiten la comprension del significado; y cuya funcion es
reconocer verbalmente, retener y transformar los signos graficos. Finamente los
procesos de salida o los procesos de output que son las modalidades y habilidades
requeridas pararesponder alatarea.

Por ello e diagndstico de las dificultades para € aprendizaje de |a lectoescritura estara
directamente relacionado con € andlisis y la descomposiciéon del proceso lector. Es
decir que para las tareas relacionadas con lectoescritura es necesario pensar que
modalidad o modalidades son necesarias para € input. Después pensar en los
requerimientos primarios, que son lo que generalmente propone e autor sobre o que



evalla la tarea o instrumento; y secundarios, como generamente son los procesos
gjecutivos y de memoria de trabajo; y finalmente las modalidades de output requeridas
paradar respuestaalatarea (Hale et al., 2006).

Como ya se dijo, en € caso del proceso de lectura las operaciones cognitivas necesarias
0 precursores serian: la conciencia fonologica o habilidades metalingtiisticas, la rapidez
para nombrar estimulos en serie 0 € acceso |éxico-semantico adecuado, el vocabulario
y larepeticion de frases e historias (Beltran, et al., 2001).

En el caso de la escritura las operaciones cognitivas necesarias 0 precursores serian: las
operaciones de andlisis de los sonidos del lenguaje y de su relaciéon con los signos
gréficos.

Tendriamos entonces que los precursores estin mas que nada relacionados con
procesamiento de input y procesamiento central.

Todo lo anterior forma un enfoque que debe de tomar en cuanto la heterogeneidad de
los trastornos del aprendizaje de lalectoescrituray alavez de laindividualidad de cada
uno de los casos. En otras palabras, en este enfoque es de fundamental importancia
tomar en cuenta las diferencias individuales en el desempefio ya que mientras en un
nifio puede haber falos en & procesamiento de entrada, en otro puede haber en €
procesamiento central y en otro puede haber alteraciones en todos |os niveles.

Lo que genera que ademas del andlisis de procesamiento, la evaluacion diagnéstica
inicial debe establecer, las necesidades educativas especiales y los puntos fuertes del
menor.

Segun Whitfield, (2003) laintervencion neuropsicol 0gica el aborada desde este enfoque,
en menores busca la modificacion de una habilidad latente o el desarrollo/compensacion
de una nueva habilidad para sustituir la perdida. Esto deviene en un programa de
recuperacion flexible que permita modificar y gustarlo en cada momento a las
peculiaridades y circunstancias del caso (Outén, 2000).

En cuanto a las estrategias especificas, si e trabago se basa principalmente en €
dominio fonolégico, se buscarian tareas que permitan e procesamiento fonoldgico de
entrada, es decir detectar el fonema, €l procesamiento central que seria pensar en ellosy
finalmente utilizarlos para construir palabras, que corresponde con €l output.

Estas pueden ser tareas relacionadas con la correspondencia graf ema fonema que tomen
en cuenta complgidad, niveles de dificultad, orden, nivel de abstraccién y posicion del
fonema.

En términos generales como podemos observar, de primer enfoque derivan programas
de rehabilitacion que se enfocan en subtipos especificos y del segundo en casos
particul ares.

Ahorabien, €l programa que ofrecemos, esta elaborado a partir del segundo enfoque. El
motivo por €l cual se considera que este tipo de estrategias podrian ser efectivas paraun
caso como € que aqui se presenta, es que existe evidencia de que los programas
elaborados desde esta perspectiva pueden ser eficaces para menores con alteraciones
lectoras multiples asi como déficits comorbidos severos. En otras palabras nifios con
sintomatol ogia multiple (Brunsdon, Hannan, 2002).



1.4.1 MODEL O DE PRUEBA DE HIPOTESISCOGNITIVA

Parala elaboracion del presente trabajo se seleccion6 e MPHC (Hale, et al., 2004). Este
modelo utiliza una aproximacion de solucién de problemas, una metodologia de caso
anico y andlisis de datos cualitativo, para examinar € desempefio del nifio alo largo del
tiempo.

L os motivos por |os cual es se selecciond éste son:

1) Porque tiene un enfoque de solucién de problemas. Esto puede proporcionar
conocimiento de los procesos cognoscitivos que subyacen a las alteraciones presentes
en e perfil correspondiente. Para ello, no es suficiente solo examinar € resultado del
desempefio, en términos de correcto e incorrecto, en su lugar es necesario determinar
como es que & nifio 1legd a una respuesta particular. Se debe reconocer que las
funciones cerebrales son un set de sistemas interdependientes, y que se interconectan y
cooperan o inhiben entre si. Ambas dimensiones fueron mencionadas anteriormente.
Entonces este modelo puede ayudarnos a lograr nuestro objetivo que es esclarecer los
mecanismos a traves de los cuaes se genera € resultado fenotipico especifico del SS,
sistematizar los hallazgos cognoscitivos en torno a desarrollo y caracterizar el perfil
cognoscitivo conductual en funcidn de precursores.

2) Tiene implicaciones directas a la intervencion. En este sentido 1o que se buscaria
seria la modificacién de habilidades latentes y e desarrollo de nuevas habilidades,
tomando en cuenta los precursores del desarrollo del dominio cognoscitivo especifico.

Esta conformado por varias etapas que mas que ser sucesivas son ciclicas, como se
puede ver en laFiguraA.
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11. recoleccién de informacion relacionada
con laintervencion
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Figura A. Modelo de Prueba de Hipoétesis cognitiva. Adaptada de Hale et al. 2006

1.4.2 MODEL O NEUROPSICOLOGICO ECOLOGICO

El Modelo Neuropsicoldgico Ecoldgico (D" amato, 2005) parte de la conceptualizacion
de los trastornos de Aprendizaje como un resultado de la interaccion entre factores
genéticos y ambientales. Es decir que se debe identificar la interaccion entre variables
personales y ambientales. En otras paabras, la interaccion de caracteristicas
individuales con otros aspectos del ambiente de aprendizaje, es lo que produce un
panorama de orientacion més ecoldgica. Plantea como se muestra en la Figura B, que
para la evaluacion y e diagnostico neuropsicoldgico no solamente se tomen en cuenta
los sistemas cognoscitivos, sino también [os contextos, métodos, escenarios y recursos.

Es una alternativa @ Modelo de Déficit para la conceptuaizacion e intervencion de
nifios con trastornos del aprendizaje ya que implicatomar en cuenta todos |os elementos
gue conforman el entorno del menor, 1o que para €l presente trabajo nos puede permitir
aclarar que tanto peso tienen | as cuestiones ambientales en la conformacion del fenotipo
especifico.
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Figura B. Modelo Neuropsicoldgico ecoldgico. Adaptada de D’amato et al. 2005



2. METODO

Recordemos que para el presente trabajo los objetivos son: Sistematizar los hallazgos
cognoscitivos del sindrome en torno a desarrollo para proponer un modelo del resultado
fenotipico del SS, a través de la ubicacion de precursores. Mediante la evauacion
neuropsi col0gica basada en el MPHC. También, localizar qué papel juegan las funciones
gjecutivas dentro de este sindrome, qué pasa con su desarrollo y de existir dteraciones a
gué mecanismos obedecen. Final mente, mostrar |os resultados obtenidos de un programa de
intervencion elaborado precisamente para la habilitacidn de precursores.

Como se menciond anteriormente el MPHC (Hale et al., 2004) plantea como se muestra en
la figura A, la evaluacion neuropsicolégica como un proceso, conformado por cierto
nimero de etapas, pero que tiene unaldgica ciclica mas que secuencial, para permitir cierta
flexibilidad en cuanto la sucesién de dichos pasos. La clave de este modelo es €
reconocimiento de la naturaleza multifactorial de los subtests, intentando ligar €
desemperio a funciones cerebrales.

Entonces € siguiente desarrollo presenta la adaptacién y desglose de los puntos ded MPHC
en cuanto al caso que agui se documenta. Los elementos correspondientes al MNE estan
inmersos dentro del primero, por 10 que no se desglosaran de manera especifica

1. Presentacion del problema

En esta fase de evaluacion el objetivo fue € andlisis de la informacion y la evidencia
disponible en cuanto a las alteraciones cognitivas del sindrome o trastorno que subyacen al
cuadro. Pero no solo eso, también comprende € primer acercamiento con € menor, su
familia y su problemética. Es decir que en esta parte fue de fundamental importancia la
elaboracion delahistoria clinicay las primeras entrevistas.

2. Hacer hipétesis acerca de |a probleméatica.

Por lo reportado en la literatura (Ball et a., 2005; Finegan et a.1994; O'Brien, 2002;
Ruggieri et al. 2003; Rourke, 1995.) y los datos obtenidos con las entrevistas a padres y
profesores podriamos hipotetizar |a presencia de las siguientes alteraciones:
% Acceso |éxico inadecuado
 Probable Trastorno del aprendizaje no Verbal, Alteraciones del aprendizaje
% Alteraciones de memoriaverbal.
+» Alteraciones motoras no discapacitantes.
En cuanto alos problemas conductuales:
«+ Probable Disfuncion gjecutiva.
» Trastorno del comportamiento de etiologia ambiental.
+¢ Probable Trastorno por déficit de Atencion.
3. Administracién de pruebas globales

L)

L)

L0

*

Posteriormente se procedio ala seleccion y aplicacion de pruebas globales. Por globales o
gue se quiere decir es que se debe de comenzar con la aplicacion de baterias que evallen
todas las funciones cognitivas, no solo las que se considere pueden estar afectadas, sino las
que se considere también estarian en |os rangos normal es.



1) Exploracion Neuropsicologica Infantil, (ENI) (Matute, Roselli, Ardila, Ostrosky-Solis,
2007).

El objetivo de la Evaluacion Neuropsicolégica Infantil (ENI) es examinar € desarrollo
neuropsicoldgico de la poblacion infantil de habla hispana. La ENI ha sido disefiada para
nifios con edades comprendidas entrelos 5 y 16 afios.

Este instrumento comprende la evaluacion de 12 procesos 0 dominios neuropsi col 6gicos
gue son: Habilidades construccionales, Memoria (codificacion y evocacion diferida),
Habilidades perceptuales, Lengugje, Habilidades metalinglisticas, Lectura, Escritura,
Aritmética, Habilidades espaciales, Atencion, Habilidades conceptuales y Funciones
gjecutivas. Cada uno de estos comprende varios subdominios 0 subprocesos que a su vez se
compone de subtests para evaluar los componentes del subdominio. Con esta estructura lo
gue se pretende es partir del dominio en general hacia sus componentes particulares. Esto
semuestraen laTablal.

TABLA 1.
TEST EVALUACION NEUROPSICOL OGICA INFANTIL

DOMINIO SUBDOMINIO PRUEBAS
Habilidades Construccion con palillos  Construcciédn con palillos
Construccionales Habilidades gréficas Figura humana

Copiadefiguras
Copiade lafiguracomplga
Memoria (Codificacién)  Verbal-Auditiva Listade palabras
Visua (codificacion)
Recuerdo de una historia
Listade figuras
Memoria (Evocacion  Estimulos Auditivos Recobro espontaneo de la
diferida) lista de palabras
Recobro por claves
Reconocimiento  verbal-

auditivo
Recuperacion de una
historia

Estimulos Visuales Recobro de la figura
complga
Recobro espontaneo de la
listadefiguras

Recobro por claves
Reconocimiento visual
Habilidades Per ceptuales  Percepcion tactil Mano derecha

Mano izquierda

Percepcién Visua I magenes sobrepuestas
Imagenes borrosas
Cierrevisua
Reconocimiento de
expresiones




Integracion de objetos

Percepcion auditiva

Notas musicales
Sonidos ambientales
Percepcion fonémica

Lenguaje

Repeticion

Silabas
Palabras
No palabras
Oraciones

Expresion

Denominacién de imagenes
Coherencia narrativa
Longitud de la expresion

Comprension

Designacion de imagenes
Seguimiento de
instrucciones

Comprension del discurso

Habilidades
metalinguisticas

Sintesis fonémica
Conteo de sonidos
Deletreo

Conteo de palabras

Lectura

Precision

Silabas

Palabras

No palabras

Oraciones

Palabras con errores en la
lectura

envoz ata

Comprension

Oraciones
Lecturaen voz dta
Lecturasilenciosa

Velocidad

Lecturaen voz ata
Lecturasilenciosa

Escritura

Precision

Dictado de silabas
Dictado de palabras
Dictado de no palabras
Dictado de oraciones
Palabras con errores en la
recuperacion escrita

Composicion narrativa

Coherencia
Longitud de la produccion
narrativa

Velocidad

Copia de un texto

Aritmética

Conteo

Conteo

Manejo Numérico

Lectura de nUmeros
Dictado de nUmeros
Comparacion de numeros
escritos




Ordenamiento de
cantidades
Célculo Serie directa
Serieinversa
Célculo mental
Célculo escrito

Razonamiento Problemas aritméticos
Habilidades Espaciales Comprension derecha
izquierda
espaciales Expresion

derecha-izquierda

Dibujos desde angulos
diferentes

Orientacion de lineas

Ubi cacién de coordenadas

Atencidon Visua Cancelacion de dibujos
Cancelacion de letras
Auditiva Digitos en progresion
Digitos en regresion
Habilidades Conceptuales Similitudes

conceptuales Matrices
Problemas aritméticos

Para la calificacion y cuantificacion del desempefio, se basa en los aciertos que redliza €
nifio para cada reactivo. Por lo general, se califica con 2 o 1 cada una de las respuestas
correctasy con 0 los errores o las ausencias de respuesta.

Después de obtener e puntgje bruto en cada tarea, éste se convierte en e puntge escalar a
través de los cuadros de puntajes normativos por edad.

Posteriormente, se obtienen subdominios o dominios a través de la suma de los puntgjes
escalares de las tareas correspondientes. Por eemplo, para obtener e subdominio
Habilidades gréficas, es necesario sumar los puntges escaares de las tareas: Figura
humana, Copia de figuras, Copia de la figura complgja. Al redizar la suma, ésta se
convierte aun puntaje estandar.

Finalmente el perfil que se obtiene es la puntuaci on estandarizada 'y el percentil obtenido en
funcidn del dominio especifico. Con esto se compara el desempefio obtenido por el menor,
con €l de su grupo de edad cronologica. Los percentiles que se consideran dentro de la
norma van aproximadamente del 80 a 120.Cuando la puntuacion es inferior se considera
gue & desempefio es bajo de acuerdo con lo esperado para su edad cronoldgica. En cuanto a
las puntuaciones estandarizadas van del <51 a 145. Entonces de <51 a 70 se considera
muy bajo, del 75 a 85 se considera bajo, del 93 a 110 se considera promedio, del 115 al
125 se consideraarribay del 130 al 145 se considera muy arriba (Matute et al. 2007).



El motivo por € cua se seleccion0 esta bateria es porque esta elaborada en funcién de los
distintos dominios cognoscitivos, pensando en la organizacion cerebral de los procesos
psicol bgicos superiores, entonces resulta Util para la obtencion de un perfil cognoscitivo
general de lapaciente.

2) Test de unafiguracomplgade Andrés Rey (Rey, 1987).

Es un Test para evaluar la visuoconstruccion, atencién, memoria, asi como la actividad
analitica organizadoray la planeacion pararealizar tareas complgas.

Evaluacién Funciones gjecutivas:
1) Wisconssin Card Sorting Test. (WCST) (Heaton, Chelune, Talley, Kay, Curtiss, 2001).

Este test es generalmente interpretado como un test de flexibilidad cognitiva. En esta tarea
el individuo debe seleccionar cartas de una de tres posibles dimensiones, (color, nUmero y
forma) de acuerdo a una regla no enunciada y después se requiere cambiar la regla para
seleccionar cartas de acuerdo con otra dimension. El aplicador le dice a participante si ha
seleccionado correctamente la carta, pero no le dalaregla explicitamente. Un amplio rango
de diferentes medidas puede ser utilizado para calificar el desempefio en este test.
Generamente estas incluyen nimero de errores perseverativos y categorias completadas.
En este test € error perseverativo es visto como un fracaso para cambiar de escenario d
nuevo criterio de seleccion.

2) Torrede Londres. (TOL) (Culbertson, Zilmer, 1998).

Con esta prueba, seguin los estudios de tipo factorial, se pueden evaluar las capacidades de
inhibicion y planeacion. Para su gjecucion €l evaluado debe de encontrar la manera através
de la cual, a partir de una posicion inicial se pueden colocar tres fichas en una posicion
determinada que le es proporcionada por €l evaluador, en e menor nimero de movimientos
posible y obedeciendo dos reglas.

4. Andiss de demandas

Posteriormente se hizo el andlisis de demandas. Como ya se mencion0, esto corresponde a
las demandas de input, procesamiento y output. Input se refiere alos materiaes estimul o asi
como a las instrucciones, indicaciones, demonstraciones e items de pruebas. Pensar que
modalidad o modalidades son necesarias para € input, que aspectos del contenido son
relevantes. Después cuando hablamos de procesamiento nos referimos a las demandas de
procesamiento neuropsi col 6gico de la tarea. Pensar en |os requerimientos primarios (que es
el generalmente propuesto por el autor) y secundarios, como general mente son |0s procesos
gjecutivos y de memoria de trabagjo. Finalmente cuando hablamos de output, nos referimos
alas modalidades y habilidades requeridas para responder alatarea.

Para este andlisis se elabord un formato que se muestra en e ANEXO 1. Este formato esta
basado en el propuesto por Haey Fiorello (2004). Como caracteristicas generales diriamos
gue tenemos 4 columnas y 2 filas de las cuales la fila superior se denomina Fortalezas y la
inferior se denomina Debilidades. Entonces el procedimiento es e siguiente: en la primera
columna de izquierda a derecha titulada Test/subtest, si se esta utilizando la fila superior es



decir la denominada Fortalezas, se colocan todos |os subtests en |os que haya obtenido una
puntuacion acorde con lo esperado para su edad. Posteriormente en la segunda, tercera 'y
cuarta columna se colocan las demandas de procesamiento correspondientes. Después se
hace exactamente o mismo en la fila inferior, la Unica diferencia es que esta parte esta
destinada para los subtest en los que tenga un desempefio inadecuado para su edad.

5. Identificacion de fortalezas v debilidades

Este andlisis se hace en referencia a las fortalezas y debilidades del nifio, es decir a las
tareas que no logra y las que s logra es importante encontrar las comunes y las
contradictorias. Se deben identificar patrones de desempefio en los resultados obtenidos. S
se encuentra que una demanda de procesamiento particular es requerida en todos los items
en donde obtiene cuantitativamente un puntaje bajo, y no es necesaria para las tareas o
items donde cuantitativamente obtiene puntgjes mayores, se puede hipotetizar que esta
demanda de procesamiento es una debilidad para el nifio.

6. Selecciodn de pruebas especificas, rel acionadas a constructos.

Entonces posterior a andlisis de demandas y la identificacion de fortalezas y debilidades se
seleccionan las pruebas o tareas para € contraste y profundizacién de los resultados
obtenidos previamente.

7. Administracion y calificacion de pruebas especificas, relacionadas a constructos.

Aqui lo que se pretende es la utilizacion de instrumentos disefiados para la evaluacion de
unafuncion especifica

Para € contraste de nuestros resultados obtenidos hasta este momento se utilizaron los
siguientes instrumentos y tareas:

1) Subtest de cubos, figuras incompletas y claves de WISC — IV (Weschler, 1974), para
profundizar en los procesos de praxis constructiva, atencion y percepcion visual.

El motivo por € cua Unicamente se aplicaron estos subtests es que dentro de la ENI ya
vienen varias tareas muy parecidas a las de esta prueba entonces no era necesario la
reaplicacion. Ademas la menor ya contaba con una aplicacion previa, de Unicamente tres
meses anteriores ala evaluacion.

2) Adaptacion de Escala para padres y profesores B.R.I.E.F (Behavior Rating Inventory of
Executive Function) (Gioia, Isquith, Guy, Kenworthy, 2000).

Esta escala fue disefiada para la evaluacion del funcionamiento gecutivo ecoldgico en
menores de 5 a 18 afios. Se compone de 86 reactivos que son afirmaciones a las cuales los
cuidadores primarios y maestros deben de cuantificar utilizando una escalade 1 a 3. Siendo
el 1 e representativo para “nunca’ y € 3 para “siempre”. Estos reactivos estan disefiados
para tener concordancia con 8 dominios que son: Inhibicion, flexibilidad, control
emocional, iniciacion, memoria de trabajo, planeacion, organizacion y automonitoreo. En
este sentido entre mayor sea €l puntge indicaria mayor problemética en e dominio
especifico. Laversion elaborada para el presente trabajo se presentaen el ANEXO 2.



Actualmente no ha sido validada ni hormalizada para la poblacién mexicana por lo que la
interpretacion que se puede hacer de los resultados obtenidos es Unicamente a nivel
cualitativo.

3) Tareas rel acionadas con los trastornos del aprendizaje:
Se disefiaron una serie de Tareas relacionadas con la capacidad lectora que fueron las
siguientes:
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A X4

Reconocimiento visua de letras: Se |le presentan todas las letras del abecedario ala
menor y se le pide que |l as reconozca o denomine.

Reconocimiento visua de silabas directas: agui se le presentan de maneravisua ala
menor todas las combinaciones posibles con & orden consonante-vocal. Por
egjemplo con la letra “B”, las combinaciones posibles serian BA, BE, BI, BO, BU.
Se hace de esta manera con todas | as consonantes.

Lectura de palabras simples: Se le presentan palabras compuestas por silabas
directas, es decir consonante-vocal como, por gemplo, mamay pera. Se utilizaron
en total 10.

Reconocimiento visual de silabas inversas. Aqui se le presentan a la menor de
manera visual todas las combinaciones posibles con el orden vocal-consonante.
Conteo de palabras, silabas y fonemas: Aqui se le pide a la menor que cuantifique
las palabras que conforman una oracion, después e numero de silabas que
conforman una palabra y finamente el nimero de fonemas que conforman una
palabra. Para el conteo de palabras se utilizaron 10 oraciones simples, es decir de
sujeto y predicado, conformadas por un maximo de 5 palabras. Para € conteo de
silabas y fonemas se utilizaron las mismas palabras que en la lectura de palabras
simples.

Separar palabras en fonemas. Esta actividad es |0 que se conoce comunmente como
deletreo. Nuevamente se utilizaron las mismas palabras que en lalectura de palabras
simples.

Sintetizar fonemas en palabras. Es € proceso contrario a deletreo, se proporcionan
los sonidos que componen una palabray e menor debe de juntarlos. Nuevamente se
utilizaron las mismas palabras que en la lectura de pal abras simples.

Suprimir y sustituir fonemas: Tiene que ver con la comprension de palabras que
tienen un significado distinto a cambiar un fonema. Nuevamente se utilizaron las
mismas palabras que en lalectura de palabras simples.

Tareas de cancelacion de simbolos: Este tipo de tareas estan basadas en las pruebas
de cancelacion que se denomina de atencion visuografica. Consiste en una serie de
simbolos abstractos con un determinado nimero de repeticiones del mismo en €
cua se le solicita a evaluado que encuentre € correspondiente. Como gemplo se
puede observar el ANEXO 3.



8. Interpretacion de pruebas rel acionadas/comparaci 6n de resultados.

En este punto lo importante para la interpretacion es el contraste del desempefio obtenido
en este momento, con lo obtenido en e punto nimero 5, para determinar especificamente a
que se debe dicho déficit en funcién del perfil.

9. Disefio deintervencion

Con los anteriores resultados se procede a disefiar e programa de intervencion
correspondiente.

10. Seleccion de técnicas de intervencion

Esto serefiere alas tareas, fases, objetivos y criterios a utilizar.

11. Recoleccién de datos sobre laintervencion.

Esto tiene que ver con la seleccién e implementacion del disefio correspondiente, para la
posterior medicion de desempefio.

12. Determinar eficaciade laintervencion.

Para ello es necesario determinar s se utilizara algin método estadistico especifico que no
es obligatorio, es decir, es aclarar |aforma de cuantificacién o cualificacion de datos.

13. Continuar/terminar/modificar intervencion.

Con base a los resultados obtenidos se replantean las posibilidades de continuar o concluir
laintervencion, asi como |as modificaciones que se consideren pertinentes.



3. RESULTADOS

Recordando los planteamientos y los objetivos de este trabajo, e primer segmento del
presente apartado corresponde a la presentacion del problema, que es el punto nimero 1 del
modelo explicado previamente. El siguiente, a los resultados obtenidos a partir de la
evaluacion global, 1o que corresponderia con los pasos 2 d 5. Después se presentan los
resultados obtenidos a partir de la evaluacion especifica, 10 que corresponderia con los
pasos 6 a 10 y finamente, los resultados obtenidos en cuanto a la eficacia de la
intervencion lo que corresponde alos pasos finales del model o.

3.1 PRESENTACION DEL PROBLEMA

Sujeto: Menor de ocho afios cumplidos con diagnostico de SS realizado por € servicio de
Genética del Centro Médico Naciona “20 de Noviembre” en base a los criterios clinicos
mencionados en €l primer capitulo.

Al momento de la elaboracion de este trabajo la menor se encontraba cursando por segunda
ocasion e segundo grado, en una escuela primaria publica con apoyo de Unidades de
Servicio y Apoyo a la Educacion Regular (USAER). EI motivo por € cua se solicita la
valoracion neuropsicolégica es porque la menor muestra evidentes dificultades para la
adquisicion de habilidades de lectura, escrituray célculo.

En cuanto a estudios de neuroimagen, la menor cuenta con un estudio de TAC de craneo
[levado a cabo € 18/ Mayo/ 2007 , iméagenes que se muestran a continuacion a manera de
egjemplo, en la que se observa aumento del espacio subaracnoideo y aumento de la cisura; y
un Electroencefalograma fechado el 12/Junio/2007 en €l que se muestra con mayor
actividad theta alo esperado parala edad.

Antecedentes personales: Nacida e 24 de Noviembre de 1998, Producto del tercer
embarazo de madre de 36 afos, quien presentd infeccion de vias urinarias en € primer
trimestre del embarazo.



El parto fue normal, sin complicaciones, madre no recuerda APGAR, cuando nace muestra
dificultades para respirar, refieren que la nifia quedo con liquido en € toérax, por lo que
permanece en incubadora por 5 dias. Posteriormente permanece internada dos dias més
para la realizacion de estudios ya que desde € nacimiento tuvo manos y pies grandes. Es
diagnosticada con SS a la edad de 1 afio con 8 meses. No existen antecedentes
heredofamiliares de |a patologia por 10 que, se asume, surge de una mutacion.

Historia del desarrollo: Para efectos préacticos presentamos la historia del desarrollo de
nuestro caso de estudio a través de la Tabla 2 y la Tabla 3, dentro de las cuales en la
primera columna aparece la edad en la que se adquirié la habilidad que aparece en la
columna contigua, en la siguiente columna ponemos lo que se hubiera esperado a esa
misma edad en una poblacién normal.

TABLA2
DESARROLLO LINGUISTICO

Edad de Habilidad adquirida Habilidad esperada
adquisicién
3 afos Fallaarticulatoria multiple, Utiliza frases de més de dos
Lenguaje anivel de palabrasuelta, elementos
Vocabulario de 15 palabras
4 anos Frases de dos elementos Dificultades en pronunciacion vy
gramética esporédica
5 afos Frases cortas Discrimina conceptos, vocabulario
de 2500 palabras
6 afos Lenguaje con sustituciones y Hace categorias, muestra
Oomisiones. pensamiento  flexible,  cuenta
pequefias historias
7 afos Trastornos del aprendizaje Adquisicion lecto-escritura
TABLA 3
DESARROLLO MOTOR GRUESO
Edad de Habilidad adquirida Habilidad esperada
adquisicién
7 meses Sostén cefdlico Si dguien lo sienta, se mantiene
sentado
8 meses Sostén troncal Se sienta solo
18 meses Bipedestacion Sube escaleras con apoyo
24 meses Bipedestacion sin ayuda Sube y baja escd eras por S mismo
3 afos Control de esfinteres Sube y bgja escaleras aternadamente




Como podemos ver es evidente € retraso y la alteracion de la adquisicion de habilidades
linglisticas. También existe retraso en la adquisicién de habilidades motoras desde el
naci miento.

3.2EVALUACION COGNOSCITIVA GLOBAL
3.21 PERFIL COGNOSCITIVO GLOBAL

Los resultados obtenidos con la aplicacion de la ENI (Matute et al. 2007) se muestran en la
Gréfical

Como podemos observar €l desempefio obtenido por la menor que corresponde con €
esperado para su edad cronoldgica es en los dominios de habilidades construccionales,
habilidades perceptuales, habilidades espaciades y habilidades conceptuales. Entonces,
segun lo plateado por nuestras hipotesis iniciales por 1o pronto podriamos descartar la
presencia de alteraciones en e acceso |éxicoy de TANV.

Sin embargo, en los dominios donde claramente muestra dificultad es en los relacionados
con habilidades académicas por lo que podriamos plantear |a presencia de trastornos del
aprendizaje, el reconocimiento grafema-fonema por via visual y auditiva aterado, asi como
de dificultades en memoriaverbal.

Pero alin quedan varias interrogantes sobre todo en relacion ala utilizacion comparativa de
la ruta visual y fonologica-auditiva. Dentro del desempefio no existen diferencias entre la
lectura de pa abras y no palabras.

En cuanto ala etiologia de dichas alteraciones, cualitativamente encontramos gque en tareas
de escritura la forma de las letras no es adecuada para su nivel madurativo y su edad
cronolégica. La decodificacion auditivo fonética que accesa a |éxico de las formas
graficas.En cuanto a los tipos de error que presenta tenemos, sustitucion, omisiéon e
inversion de las grafias.

En cuanto a la interpretacion que se hace de estos datos en funcion de los mecanismos del
desarrollo es que hubo un retraso en € lenguaje muy considerable, es decir |os mecanismos
de maduracion intradominio linguisticos estan alterados, entonces estos en su relacion con
el desarrollo de memoria verbal y de habilidades metalinglisticas generan € cuadro
posterior de trastornos del aprendizaje.

Dentro de la evaluacion especifica se pretende encontrar si las alteraciones de aprendizaje
obedecen a procesamiento auditivo o visua, ademas de su relacion con lo motor y los
procesos mneési cos.
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3.2.2FUNCIONESEJECUTIVAS

En la Tabla 4 se muestran los resultados obtenidos en el WCST (Heaton et a. 2001) y la
TOL (Culbertson et a. 1998).

TABLA 4
FUNCIONES EJECUTIVAS

WCST 94

TOL 66

Como se puede observar mientras que en todas las modalidades |as puntuaciones obtenidas
en el WCST (Heaton et al. 2001) caen dentro de | os rangos de |o esperado para su edad, en



el caso de la TOL (Culbertson et al. 1998) es exactamente lo contrario, en ningln
pardmetro cae dentro del rango aceptado para su edad, en todos cae por debgjo.

Entonces esta evidencia, la podemos interpretar como una diferencia entre las capacidades
de flexibilidad cognitivay las habilidades de planeacion e inhibicion.

Al andlisis de demandas se concluye que los mecanismos de input comprometidos tienen
gue ver con instrucciones largas y manejo de simbolos. Los mecanismos de procesamiento
comprometidos obedecen a memoria de trabgo, codificacion y recuperacion de
informacion, planeacion, solucion de problemas novedosos y procesamiento visual-auditivo
complegjo. Cuando hablamos de los mecanismos de output se nos revelan compromisos en
areas motora fina, grafo motora, integracion motora y visual, integracion auditivay visual,
y escritura.

3.3RESULTADOSEVALUACION ESPECIFICA

Ahorabien, en cuanto a los resultados obtenidos con la aplicacion de una escala basada en
la escaa B.R.I.E.F. (Gioia et a. 2000) como se puede observar en la Gréfica 2, son
congruentes con los anteriores en el sentido de que los dominios de planeacion y memoria
de trabagjo segin padres y profesores son los mas comprometidos comparados con otros
mecani Smos € ecutivos.

Recordemos que como nuestro objetivo es el establecimiento de una hipotesis concreta en
cuanto a los precursores implicados en el dominio gecutivo, con base en e desempefio
obtenido se concluye que el mecanismo alterado es el de memoria de trabgo.

En la Tabla 5 se muestran los resultados obtenidos en las tareas relacionadas con los
trastornos del aprendizagje. Del lado izquierdo de la diagonal se muestra el nimero de
aciertos obtenidos por la menor y del lado derecho a la diagona observamos el nimero
total de incisos que conforman la tarea. En la parte inferior de la misma tabla estén las
puntuaciones obtenidas en los subtest de Figuras incompletas, Disefio con cubos y Claves
del WISC-R.

A la luz de los resultados obtenidos con las tareas relacionadas con € aprendizaje
observamos que €l reconocimiento visual de letras asi como la lectura de palabras
frecuentes se logra. Mientras que el reconocimiento visual de silabas inversas no. Por lo
gue podemos concluir que es més eficiente a leer através de larutavisua porque reconoce
paabras de ata frecuencia, mientras que a utilizar la ruta fonologica no logra leer
pseudopal abras o pal abras infrecuentes.

En cuanto a las tareas de cancelacion de simbolos se identifica un patrén de desempefio
desordenado dentro del cua la busqueda visua no es superior-inferior, ni derecha
izquierda. Comienza la cancelaciéon en € centro y posteriormente va hacia los extremos
opuestos y de un total de 23 figuras que tenia que tachar unicamente localiza 18.

Ademés con los resultados obtenidos en |os subtests del WISC, como podemos observar en
los subtest de Figuras incompletas y Disefio con cubos obtiene puntajes adecuados para su
edad, mientras que en el subtest de Claves cae muy por debgjo.



Tomando en cuenta lo anterior se decidid que los precursores o habilidades involucradas en
el trastorno del aprendizaje presente en la menor son bésicamente memoria en términos
generales, habilidades metalinglisticas y programaci én oculomotora

En términos del proceso se considera que los mecanismos comprometidos a nivel de input
estan relacionados con € andlisis y reconocimiento fonémico y las capacidades de registro
de la memoria verbal. Después en cuanto al procesamiento encontramos compromiso en
memoria de trabgjo, el mango de las representaciones graficas complgas y la conciencia
fonologica. Finalmente los mecanismos que producen una capacidad de respuesta alterada
tienen que ver con la desorganizacion en los movimientos oculares que no permiten la
conclusion de latarea.

Entonces se disefid un programa encaminado a la habilitacion de precursores, en este caso
memoria de trabgo, memoria a corto plazo y capacidades de evocacion, programacion
oculomotora y habilidades metalinglisticas para que asi se establezcan las bases para la
remediacion de |os trastornos de aprendizaje.

TAREA BASADA EN ESCALA B.R.I.E.F.
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Grafica 2 Puntuaciones obtenidas con la tarea basada en la escala BRIEF

Para determinar la €eficacia del programa se utilizara un disefio de PRE-TEST y POST-
TEST. Este tipo de disefio tiene su funcionadidad para medir la efectividad de la
intervencion através de la observacion directa, test o escala de clasificacion. Es un método
sencillo de recoleccion de datos. Para efectos précticos es importante escoger un test o
escala que pueda aplicarse repetidamente con efectos de préctica minimos.




Entonces se pretende encontrar diferencias entre las puntuaciones obtenidas que
comprenden los dominios de memoria, habilidades metalinguisticas, atencion auditiva y
lectoescriturade la ENI (Matute et d., 2007).

TABLA 5

TAREASRELACIONADAS CON EL APRENDIZAJE
TAREASLECTURA PUNTUACION PRETEST
Reconocimiento visual de 24/24
letras
Reconocimiento visual de 79/120
silabas directas
L ectura de palabras simples 7/10
Reconocimiento visual de 0/120
silabas inver sas
Conteo de palabras, silabasy 0/5
fonemas 0/10

0/10
Separar palabras en fonemas 0/10
Sintetizar fonemas en 0/10
palabras
Suprimir y sustituir fonemas 0/10
SUBTEST WISC-R PUNTUACION PUNTUACION
NATURAL NORMALIZADA

Figurasincompletas 22 16
Disefio con cubos 34 15
Claves 19 5*

3.4PROGRAMA DE INTERVENCION

La intervencion se llevé a cabo durante 6 meses, en un periodo comprendido entre Enero y
Junio, con dos sesiones semanal es de una duracion de una hora ahoray media. También se
[levo a cabo unajunta mensual con profesoresy padres.



Al principio se planearon las actividades pensando en 10 sesiones para cada fase, pero a
final se llevaron a cabo un total de 44 sesiones. La primera fase del programa consistié en
10 sesiones, la segunda fase 10 sesiones, la tercera fase 12 sesiones y la cuarta fase 12
sesiones.

El objetivo general del programa que se muestra a conti nuacion es:

La habilitacion de precursores, en este caso memoria de trabajo, memoria a corto plazo y
capacidades de evocacion, programacion oculomotora y habilidades metalinglisticas para
que asi se establezcan las bases paralaremediacion de | os trastornos de aprendizaje.

Retomemos cada uno para poder comprender cabal mente |o anterior.

En e caso del precursor de memoria de trabgjo, se esté entendiendo que este tiene un nivel
de procesamiento central secundario y pertenece a dominio gecutivo y de memora
Entonces su dteracion dificulta la planeacion y la solucion de problemas novedosos o
complgjos. En relacion con la lectura, creemos dificulta la union de los fonemas que
conforman una palabra.

En e caso de la memoria a corto plazo, este es un precursor que se relaciona con €l
dominio de memoria y en términos de procesamiento tiene mayor peso cComo mecanismo
de input. Entonces su ateracion genera capacidades de adquisicion de habilidades e
informacion limitadas y deficientes.

En cuanto alas capacidades de evocacion, en términos del dominio con el que se relacionan
estariamos hablando del gecutivo. Aunque esta alteracion se cree esta directamente
relacionada con los precursores anteriormente descritos. Es decir, si la capacidad para €l
registro de informacion novedosa esta alterado, es una consecuencia logica que las
estrategias de evocacion de informacion también.

En cuanto ala programacién oculomotora, es un precursor que se relaciona con € dominio
motor a nivel de input y output. En un nivel de entrada dificulta el andlisis visua de
estimulos volviéndolo més complgjo y en un nivel de output complgjiza las tareas que
requieren habilidades motoras finas, como por g emplo la copia de un texto, asi como la
lectura de oraciones y textos.

En cuanto a las habilidades metalinguisticas, estan relacionadas con € dominio linguistico
en todos los niveles. En € nivel de entrada altera las capacidades de reconocimiento de los
fonemas lo que dificulta e desempefio en tareas como el dictado de palabras. En € nivel
central la ateracidn de estas capacidades genera dificultades para € desempefio en tareas
de sintesis fonémica y en el nivel de salida genera falas para la correspondencia grafema-
fonema.

Entonces resumiendo tendriamos que:

Los mecanismos de input comprometidos son instrucciones largas y manejo de simbolos.
El procesamiento fonolégico o habilidades metalinguisticas, el andlisis y reconocimiento
fonémico y las capacidades de registro de la memoria verba.



Los mecanismos de procesamiento central comprometidos son memoria de trabgo,
codificacion y recuperacion de informacién, planeacidn, solucién de problemas novedosos
y procesamiento visua-auditivo complgjo. Ademas el mangjo de las representaciones
gréficas complegjas y la conciencia fonol 6gica

Finalmente | os mecanismos de output alterados generan compromisos en éreas motora fina,
grafo motora, integracion motora y visual, integracion auditiva y visua, y escritura. Asi
como desorganizaciéon en los movimientos oculares que no permiten la conclusién de la
tarea.

L os objetivos especificos son:

¢+ En cuanto alalectura se esta buscando la capacidad a nivel de palabra.

% En cuanto a la escritura se estd buscando la correspondencia de grafema-fonema a
nivel deletras.

Algunas consideraciones generales:

a) Modelamiento, es decir comenzar demostrando la conducta que pretende lograrse con la
actividad propuesta, y después llevarla a cabo juntos.

b) Tareas que van de lo simple a lo complgjo, por gemplo comenzar con rimas, para
finalizar con fundir, revolver, mezclar, agrupar/ y segmentar. El fundir o agrupar ayuda a
gue € nifio aprenda la decodificacion de palabras no familiares, segmentar paabras en
fonemas ayuda al nifio a deletrear palabras no familiaresy asi retenerlas en lamemoria

¢) De unidades mayores a unidades menores, es decir partir de palabras que riman a
fonemasindividuales.

FASE 1

Obijetivo general:

% Establecer plan de trabgjo con padres y profesores. Habilitar 1os mecanismos
basicos para las etapas posteriores, es decir, € registro del lenguge oral como
compuesto por paabras y € registro de la informacion verbal de tres elementos.
Convertir patrones visuales en auditivos.

Objetivos Especificos:

+ Establecer patrén oculomotor de derecha aizquierda.
+¢ Establecer mecanismos de discriminacién y asociacion auditiva.
% Mantener un span de memoriaverba de tres elementos.

% Llevar a cabo reunién, tipo conferencia con padres y profesores, a traves de la cual
se aclaren las posibilidades y se establezcan |os limites de laintervencion.

% ldentificar las paabras como unidades dentro del lengugje.



Tareas:

1) Juntainformativa con padres.

2) Juntainformativa con profesores.

3) Discriminacion auditiva de ritmos y sonidos.

4) Loteria de sonidos. Se |le proporciona un tablero con iméagenes de animales y elementos.
Cada vez que se oiga un sonido o ruido, el nifio debe reconocer el anima u objeto que lo
produce. Luego debera poner una ficha en € tablero de imégenes, encima del dibujo que
corresponde. Por gemplo, si suena € ladrido de un perro, € nifio debe de poner unaficha
sobre laimagen del perro en €l tablero (Sousa, 2006).

5) Antes de acostar a nifio, cuéntele un cuento corto. Luego pidale que se lo vuelva a
contar austed, paraayudarle sele hacen preguntas.

6) Descripcion de imagenes.

7) Cuelgue una bola de tenis o de plastico de un arbol o0 en € techo, dentro de un cuarto de
la casa 0 del aula. La bola debe quedar a la altura de los ojos del nifio. Togue la bola de
manera que se mueva como un péndulo (de lado a lado). pida a nifio que la observe
cuidadosa- mente y cuando la bola pase frente a @ o cuando Ud. diga Il Ahora, é debe
tocarla con su dedo. Si este gercicio fuera dificil para é realicelo primero con la bola en
reposo y luego muévala suavemente. (Stover, Beirute, Ortufio, 2005)

En este gercicio, se debe cuidar de que € nifio no:

a) mantenga su dedo quieto en € érea por donde pasala bola, ni que espere que sea labola
la que toque & dedo. Es é quien debe moverlo hacia la bola; b) observe la bola solo
cuando pasa frente a sus ojos. Debe seguir todo e movimiento de la bola; ¢) mueva la
cabeza. Debe seguir el movimiento de la bola Unicamente con lavista.

Criterios de cumplimiento:

+» Establecimiento del plan de trabajo y objetivos en conjunto.

+ Discriminacion auditiva sin errores.

% Que lamenor sea capaz de distinguir cuando una frase se compone de tres palabras.
+ Loteriade sonidos sin errores.

% Patron ocular de izquierda a derecha sin errores, en un periodo de tiempo de 5
minutos.

Estimulos y materiales:

Para esta fase se elaboraron los tableros con las imagenes correspondientes para la loteria
de sonidos.



FASE 2

Objetivo generd:

+ Comprender e identificar el concepto de rima. Reconocer semejanzas y diferencias
fonoldgicas
Objetivos Especificos:
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+¢ ldentificar y discriminar rimas.
% ldentificar que las palabras se componen de unidades o fonemas.

«» Automatizar patron oculomotor izquierda-derecha y arribaabgjo en e érea
correspondiente a una hoja de papel.

% Mantener un span de memoriaverbal de cuatro elementos.
Tareas:

1) Pida a nifio que, en la parte inferior de esta pagina, copie la figura que se le presenta.
Antes de hacerlo, é debe fijarse en la posicion en que se encuentra el dibujo. Insistaen que
la figura que & va a hacer debe quedar exactamente igual a modelo. Antes de dibujarla,
permitale que pase el dedo indice por encima de la figura que debe reproducir. Pidale que
dibuje lafiguratratando de hacer las lineas de izquierda a derecha y de arriba hacia abajo.

S e nifio presenta dificultades en coordinar los movimientos de ambos ojos, Ud. debe
repetir estos gercicios primero utilizando sélo el ojo derecho del nifio, luego solo e ojo
izquierdo y por ultimo ambos.

Pararealizar |os gercicios con un solo 0jo, Ud. debe taparle e otro, haciendo algo similar a
un antifaz, con dos bandas de hule (ligas) para sostenerlo de las orgjas. El antifaz debe
tener un ojo tapado y € orificio para e otro ojo debe ser lo suficientemente grande como
para que €l nifio pueda ver a través de é. Puede también confeccionar- le "un parche"
como € gue utilizaban los piratas. (Beirute, Ortufio, Ramirez, 2005)

2) Literatura. Historias con patrones ritmicos, para su memorizacion

3) Instruccion directa. Introducir modelos de pares de rimas, utilizar tarjetas para que €l
estudiante emparegje |o que esta viendo con lo que esta escuchando. Asegurarse de que €
estudiante repita varias veces parareforzar e input auditivo.

4) Otra actividad incluye tres tarjetas, solo dos de las cuales riman. El estudiante debe
escoger €l par que rima, y la que no. Posteriormente se cambia por imagenes de objetos
gue rimen.

5) Contar palabras, silabas y fonemas. Para contar palabras se dice una oracion de manera
oral para que € estudiante la escuche, y se le pueden proporcionar fichas para que tenga
una manera de representarlo, posteriormente se le presenta por escrito para que compare la
cantidad. Esto se puede hacer con las silabas. En vez de las fichas se puede utilizar
cuaquier actividad que represente el conteo como aplaudir u dar pasos (Sousa, 2006).



6) Dentro de una caja se colocan objetos en un orden especifico, luego se le pide a nifio
gue lo repita y que agregue otra cosa, palabra, a la cga. Asi se van a agregando lo
elementos hasta haber mencionado todos los elementos que estén en la cga. Se detiene
cuando e niumero de elementos sobrepasa la cantidad que e menor puede manejar con
facilidad (Beirute et al. 2005).

Criterios de cumplimiento:
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¢ ldentificacion y discriminacion de rimas sin errores.

% Que la menor sea capaz de distinguir cuando una frase se compone de cinco
palabras.

% Patron ocular de izquierda a derecha y arriba hacia abgjo sin errores, en un periodo
de tiempo de 5 minutos.

Estimulos y materiales:

Las rimas se refieren a las combinaciones de vocal-consonante que permanecen constantes
en una serie. Entonces se utilizaron palabras con la misma estructura fonética y con un
significado distinto e historias con patrones ritmicos.

FASE 3

Obijetivo general:
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% Habilitar habilidades metalinglisticas simples. Coordinacion oculomanual
funcional.

Objetivos Especificos:

++ Asociacion sonido letra
% ldentificar que los sonidos varian dependiendo su posicion en una palabra

¢ Que logre identificar adecuadamente cuando el cambio de una consonante inicia
cambia el significado de una palabra.

Tareas:

1) Solicite a nifio que se siente en @ suelo. La bola debe moverse por encima del nifio.
Pidale que, d igua gque en e gercicio anterior, toque labola con el dedo cuando Ud. diga”
Ahora’'. Recuerde que Ud. NO debe permitir que mueva la cabeza, que se fije en la bola
solo cuando pasa frente a é, ni que mantenga su dedo en e espacio donde se mueve la
bola.

2) Asociacion de sonido con letra. Para lograr una lectura exitosa e cerebro debe de
asociar los sonidos del lenguaje hablado con las |etras que |os representan. Se puede jugar
una especie de loteria, (loteriafonémica) en la cual se saca azarosamente de un contenedor



y sedice el fonema, no el nombre de laletray el estudiante debe de colocar una ficha en el
lugar que le corresponde (Sousa, 2006).

3) Apareamiento de sonidos con palabras. Identificacion de sonidos iniciaes. Se le muestra
una imagen, por egiemplo de una sillay se le dice a estudiante “es esto una silla?’ o “con
gue sonido comienza esta palabra (Ia que corresponde a laimagen)?’. Se debe de utilizar e
sonido delas letras no su nombre (Sousa, 2006).

4) Identificacion de la posicion de los sonidos. Para que € estudiante logre segmentar una
palabra en sus componentes o fonemas es necesario pueda reconocer que los sonidos
pueden estar en diferentes posiciones en una palabra, es decir posicion inicid, medial y
final. (Como un tren). (Stover et al., 2005)

5) Reconocimiento de fonemas aislados. Asociacion de ciertos sonidos con un animal o
una accién, por gemplo RRRR con € rugir de un ledn, para asi proveer de claves auto-
correctivas para el aislamiento de fonemas iniciales y para apareamiento sonido palabra.

6) Apareamiento de una palabra con otra palabra. Se puede hacer una especie de domino
gue tenga dos imagenes en cada ficha, los estudiantes deben de unir las imégenes que
comiencen o finalicen con & mismo o los mismos sonidos. Otra actividad es tipo loteria, el
estudiante pone una ficha en su tablero cuando €l aplicador diga una palabra que comience
o finalice con e mismo sonido.

Criterios de cumplimiento:

% Lograr tomar €l objeto suspendido en e aireen € primer intento.
% Loteriafonémicasin errores.
% ldentificar la posicion de un fonemaen posicion inicial, mediay final.

Estimulos y materiales:

Para |as actividades aqui propuestas se utilizaron primero sonidos continuos primero (s, m
y f) y después sonidos no continuos (c, p y t).

Para la ensefianza de como los sonidos varian dependiendo su posicion en una palabra
primero se trabgjo la posicion inicial en una paabra porque es la més fécil, después la
posicion final y finalmente, la de mayor dificultad que es la posicion media.

FASE 4

Objetivo general:

++ Habilidades paralasintesis fonémica

Objetivos Especificos:

+»+ Sintetizar fonemas en pal abras de 5 elementos



Tareas:

1) Segmentar de pa abras en fonemas. El proceso de segmentacion se refiere ala capacidad
para pronunciar cada fonema, sonido que conforma una palabra especifica en € orden
adecuado. Las claves visuales juegan un rol importante, ya que se logra la identificacion de
la posicion de los sonidos, se eliminan las ayudas visuales. También al principio se
recomienda utilizar palabras que le sean familiares y significativas al estudiante (Sousa,
2006).

2) Sintetizar sonidos. Se comienza utilizando € sonido inicial de una palabra, separada del
resto de lamisma. Por gjemplo se le dice a estudiante “empieza con B y termina con ueno,
s lo juntas dice bueno”. Los estudiantes por turno hacen 1o mismo. También se puede hacer
a manera de un juego de adivinanza, dando claves del nombre o palabra a decir ya sea
como silabas o como fonemas, cuando € estudiante responde correctamente se le revela el
objeto (Sousa, 2006).

Criterios de cumplimiento:

% Lograr € andlisisy lasintesis de una palabra conformada por 5 fonemas.

Estimulos y materiaes.

Se debe de tomar en cuenta la secuencia cuando se introducen sonidos combinados, es
decir e primer patrén a introducir es de consonante vocal, después de vocal consonante,
después consonante, vocal, consonante y finalmente consonante consonante, vocal.

3.5RESULTADOSINTERVENCION

En cuanto a los objetivos generales del programa de intervencion recordemos que
basicamente lo que se esta buscando es una diferencia entre la puntuacién correspondiente
a pretest y la puntuacion obtenida postest, es decir previo a tratamiento y posterior a
tratamiento, en e dominio correspondiente.

En las siguientes tablas presentamos las puntuaciones reales obtenidas por la menor en las
aplicaciones de los subtest que comprenden los dominios de habilidades metalinguisticas,
memoria, lectoescritura y atencion auditiva de la ENI. En las columnas correspondientes
tenemos del lado izquierdo aladiagonal el niUmero de aciertos obtenidos y del lado derecho
aladiagona tenemos € total de aciertos posibles en |a tarea correspondiente. Después esos
resultados se transformaron en porcentgjes, siendo el 100% € porcentgje total de aciertos.
Esto se hizo con el objetivo de tener un parametro aparte del de la edad cronol dgica que nos
permitaanalizar los resultados del programa.

En cuanto a desempefio en tareas que involucren habilidades metalinglisticas, s
observamos la Tabla 6 se encuentran diferencias entre la medicion pretest y la postest.

Como podemos darnos cuenta los resultados nos muestran gque la menor ha mejorado
notablemente su rendimiento en casi todas las subpruebas, presentando todavia dificultad
pronunciada parala sintesis fonémica.



Sin embargo, como se observa en la gréfica 3, en cuanto ala comparacién con lo esperado
para su edad cronoldgica, como se puede ver, € incremento no es suficiente para alcanzar
este parametro. El desempefio es todavia menor del esperado para su edad.

TABLA 6
HABILIDADESMETALINGUISTICAS

DOMINIO/SUBDOMINIO SUBTEST PUNTAJE PUNTAJE % %
PRETEST POSTEST PRE POST
Habilidades Sintesis 0/8 2/8 0 25
metalinguisticas fonémica
Conteo de 0/8 6/8 0 75
sonidos
Deletreo 0/8 5/8 0 62.5
Conteo de 0/8 7/8 0 875
palabras
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Grafica 3 Puntuaciones obtenidas en la medicion pretest y postest en el dominio de
habilidades metalingiiisticas.

En cuanto a la adquisicion de habilidades y procesos mnésicos en |os puntajes obtenidos
correspondientes a los procesos de codificacion y de evocacion diferida se encuentran
diferencias entre lamedicion pretest y la postest como se muestran enlaTabla 7.

Como podemos darnos cuenta los resultados nos muestran gque la menor ha mejorado
notablemente su rendi miento en todas las subpruebas.

En cuanto a la comparacion con lo esperado para su edad cronol 6gica, como se puede ver
en la grafica 4 e incremento en ambas modalidades de procesamiento es suficiente para
alcanzar este parametro. El desempefio corresponde a esperado para su edad.



TABLA 7
MEMORIA

DOMINIO/SUBDOMI SUBTEST PUNTAJE PUNTAJE % %
NIO PRETEST POSTEST PRE POST
Memoria Lista de palabras 16/36 27/36 4.4 75
(Codificacion) (codificacion)
Recuerdo de una 7/15 14/15 46.6 93.3
historia
Listade figuras 20/36 27136 555 75
Memoria (Evocacion Recobro 7/9 8/9 77.7 88.8
diferida) espontaneo de la
lista de palabras
Recobro por claves 8/9 9/9 88.8 100
Reconocimiento 9/18 12/18 50 66.6
verbal-auditivo
Recuperacion  de 8/15 11/15 533 733
unahistoria
MEMORIA
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<
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=
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Grafica 4 Puntuaciones obtenidas en la medicion pretest y postest en el dominio de
Memoria.

En cuanto ala adquisicién de lectoescritura como se puede ver en la Tabla 8, se encuentran
diferencias entre la medicion pretest y la postest.



Como podemos darnos cuenta los resultados nos muestran que la menor
notablemente su rendimiento en algunas las subpruebas, que comprenden lectura a nivel de

ha mejorado

palabra. Lo que es congruente con |os objetivos que se habian planteado previamente.

Presenta todavia dificultad pronunciada para el desempefio adecuado en tareas que

reguieran sintesis fonémicay velocidad.

En cuanto a la comparacion con lo esperado para su edad cronol 6gica, como se puede ver
en lagréfica5 e incremento no es suficiente para alcanzar este parametro. El desempefio es

todavia menor del esperado para su edad.

TABLA 8
LECTOESCRITURA

DOMINIO/SUBDOMINIO SUBTEST PUNTAJE PUNTAJE % %
PRETEST POSTEST PRE POST
Lectura Silabas 1/8 3/8 125 375
Palabras 2/11 7/11 18.1 63.6
No palabras 0/8 5/8 0 62.5
Oraciones 0/10 6/10 0 60
Oraciones 0/10 6/10 0 60
(Comprension)
Lecturaen voz 0/8 4/8 0 50
dta
Lectura 0/8 5/8 0 62.5
silenciosa
Lecturaen voz 0/8 0/8 0 0
dta
(Velocidad)
Escritura Dictado de 0/8 4/8 0 50
silabas
Dictado de 0/8 5/8 0 62.5
pal abras
Dictado de no 0/8 3/8 0 375
pal abras
Dictado de 0/20 12/20 0 60
oraciones
Velocidad 0 0 0 0
(Copia de un

texto)
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Grafica 5 Puntuaciones obtenidas en la medicion pretest y postest en el dominio de
Lectoescritura.

En cuanto ala adquisicién de habilidades correspondientes a los procesos de habilidades de
atencion auditiva s se encuentran diferencias entre la medicion pretest y la postest, como
se puede observar en la Tabla 9.

Como podemos darnos cuenta los resultados nos muestran que la menor ha mejorado su
rendimiento en ambas subpruebas.

En cuanto a la comparacion con lo esperado para su edad cronol 6gica, como se puede ver
en la gréfica 6 e incremento es suficiente para alcanzar este parametro. Es decir que €l
desempefio corresponde al esperado para su edad.

TABLA9
ATENCION AUDITIVA
DOMINIO/SUBDOMINIO SUBTEST PUNTAJE PUNTAJE % %
PRETEST POSTEST PRE POST

Atencidén auditiva Digitos en 3/8 4/8 375 50
progresion
Digitos en 2/7 37 285 4238

regresion
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Grafica 6 Puntuaciones obtenidas en la medicion pretest y postest en el dominio de
Atencidn auditiva.



4. DISCUSION

Recordemos que nuestro trabajo pretende esclarecer 10s mecanismos a través de los cuales
se genera el resultado fenotipico especifico del SS, sistematizar los hallazgos cognoscitivos
en torno al desarrollo y caracterizar e perfil cognoscitivo conductual en funcién de
precursores.

Nuevamente retomemos nuestros niveles de discusion anteriormente utilizados en los
antecedentes para € siguiente desarrollo.

A nivel cerebrdl:

Como podemos observar a partir de los resultados obtenidos en términos del perfil
cognoscitivo global en cuanto a las estructuras neuroanatOmicas que podrian estar
comprometidas en € SS la evidencia apunta a una alteracion difusa, mas que focal y que
como la literatura ya antes habia hipotetizado corresponda a alteraciones de la sustancia
blanca.

Como se menciond anteriormente se ha encontrado asociacion entre los cambios en la
sustancia blanca, y la ateracion en funciones frontales como la velocidad de procesamiento
de informacion, lafluidez verbal, 1a funcion visualmotora y la capacidad de clasificacion y
secuenciacion mental. Todos los anteriores Déficits presentes en el SS (Ball et a., 2005;
Finegan et a.1994; O’ Brien, 2002; Ruggieri et a. 2003; Rourke, 1995.).

Entonces tomando en cuenta lo reportado en la literatura y los resultados obtenidos en el
presente estudio podriamos hipotetizar que €l perfil que existe en el SS corresponde més
con ateracion neuronal difusa, en vez de foca y que si existe compromiso de sustancia
blanca. Esto se reflgja en que existe un trastorno de la adquisicion linguistica caracterizado
por e déficit fonologico. Ademés de las dteraciones motoras e incoordinacion
caracteristica del sindrome. Retomaremos y profundizaremos sobre lo anterior en €
siguiente apartado.

A nivel cognoscitivo

Como podemos observar, de acuerdo con los resultados obtenidos, |a historia del desarrollo
tiene las caracteristicas anteriormente reportadas en la literatura, es decir, primero hay una
alteracion del desarrollo motor, después una alteracion del desarrollo linglistico y
posteriormente se presentan trastornos del aprendizaje.

En cuanto a la sistematizacion de halazgos cognoscitivos del sindrome en torno al
desarrollo, como serefiere en laliteratura, este patrén corresponde con € de una alteracion
del desarrollo cerebral temprano. Recordemos que la maquinaria neural presente en estos
cerebros es suficiente para soportar desarrollo conductual en el rango normal hasta cierto
punto. Sélo cuando emerge la siguiente conducta que requiere estructuras que han sido
particularmente afectadas por neurodesarrollo anormal o cuando el sistema es puesto bgjo
estrés, es cuando los sintomas emergen. Aungue las diferencias han estado presentes desde
el nacimiento.



Entonces esta dteracion del desarrollo cerebral temprano lleva a la ateracion de bajo
nivel, es decir e funciones béasicas sensitivas que en este caso aparentemente se refieren al
procesamiento fonol dgico.

Por lo que en e pefil cognitivo global, hipotetizariamos que los mecanismos de
maduracion intradominio linglisticos estan alterados, especificamente los fonol dgicos,
entonces estos en su relacion con € desarrollo de memoria verbal y de habilidades
metalinglisticas generan el cuadro posterior de trastornos del aprendizaje y del
comportamiento.

Esta relacion la mostramos de manera gréficaen laFigura C.

La documentacion en cuanto a las habilidades metalinglisticas como precursores de la
adquisicion de habilidades de lectoescritura es amplia. Este estudio no es la excepcion.

Otra observacion que podriamos hacer es que a partir de la alteracion del desarrollo
lingliistico, se deviene en la compensacion de procesamiento categorico sobre el
procesamiento temporal. Es mucha la evidencia que apunta a que el procesamiento
semantico se da en regiones derechas y € procesamiento fonol6gico en izquierdas.

Entonces estariamos planteando que la hipétesis planteada por Rourke (1995) en cuanto a
SS como un subtipo més de TANV, ante los resultados obtenidos no se sostiene, sino es
exactamente lo contrario porgque a lo que se llego es a que en e SS las compensaciones
basicas se hacen a partir de las habilidades que se identifican como caracteristicas del
hemisferio derecho.

A nivel conductual

En cuanto @ compromiso de las funciones g ecutivas, 10s resultados obtenidos apuntan ala
existencia de ateracion, ya que su desempefio no es el adecuado para su edad. Sin embargo,
como mencionamos anteriormente esta alteracion no es exclusiva del sindrome, es decir, €
desempefio bajo en este tipo de tareas es comun en |os trastornos del desarrollo, tanto de
origen genético conocido como de etiologia desconocida. Entonces el objetivo més bien es
caracterizar esta alteracion en términos de |os mecanismos que a ella subyacen.

Es un hecho ampliamente documentado que los subtest de digitos directos e inversos son
indicadores confiables de memoria de trabgjo, asi como la TOL es indicador de habilidades
de planeacion. Por esto concluiriamos que € mecanismo aterado que subyace a las
alteraciones gjecutivas en este sindrome es e de memoria de trabgjo.

En cuanto a la presencia de TDA se cree que la evidencia que aqui ofrecemos no es
suficiente como para argumentar si es caracteristico del sindrome o no. Simplemente nos
l[imitaremos a argumentar que en e caso que agui se documenta no se cree que exista
sintomatologia ni déficit cognitivo congruente con este diagndstico por 1o que se descarta.
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Figura C. Desarrollo cognoscitivo en SS

Entonces podriamos plantearnos la hipGtesis de este mecanismo como alterado
especificamente en el SS.

Otro planteamiento en cuanto a las funciones gjecutivas que podriamos hacer es que como
yadijimos las ateraciones gjecutivas son mas bien comunes en |os trastornos del desarrollo
de etiologia genética identificable y no identificable, como si estas fueran més un producto
del desarrollo o del ambiente que del genoma, sin embargo, la otra posibilidad o la otra
caracteristica que comparten este tipo de trastornos es la ateracion del desarrollo cerebral
temprano podriamos plantear |a hipotesis de la alteracion ejecutiva como consecuencia de
esta alteracion temprana.
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Figura D. Modelo de Sindrome de Sotos

En conclusion proponemos el modelo que se muestra en la Figura D, en el que estariamos
planteando que a nivel cerebral existe una alteracion difusa, de sustancia blanca, fibras de
asociacion mas izquierdas que derechas y comisurales, que afectan particularmente la
adquisicion y consolidaciéon de procesos linguisticos fonoldgicos, de memoria verba y
motores. A nivel cognoscitivo existen mecanismos intradominio linglisticos de
procesamiento fonoldgico deficientes que tienen un efecto directo en el desarrollo del
lenguaje expresivo y posteriormente generan alteraciones del aprendizaje. Entonces los
precursores involucrados en la etiologia de estos trastornos del aprendizgje son de
habilidades metalinguisticas y de memoria de trabgjo.

En cuanto a las ateraciones del comportamiento, encontramos este mismo mecanismo de
memoria de trabgjo como parte de la etiologia de estos trastornos y la fata de
autorregulacion por esta misma alteracion.



En cuanto alaintervencion

El programa de intervencién aqui presentado fue disefiado para la modificacion de
habilidades latentes y €l desarrollo de nuevas habilidades, tomando en cuenta los
precursores del desarrollo del dominio cognoscitivo especifico.

De acuerdo con los resultados obtenidos, podriamos concluir que la intervencion fue
exitosa en e sentido de que se lograron |os objetivos generales y especificos.

Esta evidencia nos permite como primer punto argumentar a favor del uso de estrategias de
rehabilitacion neuropsicologica en un sindrome como este. Recordemos e planteamiento
sobre la plasticidad cerebral y su dependencia del cddigo genético que podria haberse
traducido en unaimposibilidad paralograr |os objetivos planteados, pero no fue € caso.

Como segundo punto, recordemos también que e programa se realizo a partir del enfoque
adaptativo/compensatoria, dentro del que se concibe a trastorno como complgo y de
naturaleza multiple. Lo cua en el presente se reflejaen que el déficit no fue en un dominio,
sino en varios. Ademas por esta razén parte del disefio individualizado de estrategias
acordes con | as ateraciones presentes, |0 que en este caso tuvo resultados positivos.

También es importante mencionar que € proceso diagndstico estuvo enmarcado por €l
MPHC, lo cual también genero resultados positivos.

Entonces podriamos concluir que e disefio de programas de rehabilitacion
neuropsicologica desde un enfoque adaptativo/compensatorio para trastornos del
aprendizaje de etiologia multiple puede generar resultados positivos (Brundson et a 2002).

En cuanto a las estrategias de rehabilitacion especificas utilizadas, que fueron siempre en
orden de dificultad creciente, es decir comenzando con € estudio del sonido desde el
fonema, unidad menor, y gradua mente avanzando a unidades mayores como la silaba, la
palabray, finamente, lafrasey & texto, nos muestra que puede tener resultados favorables,
pero en gran medida dependen del tiempo de aplicacion (Etcehpareborda
2003).Profundizaremos sobre esto un poco mas del ante.

Debemos recordar que en la evaluacion final el desempefio seguia estando muy por debajo
de lo que se esperaria para su edad en los dominios de lectoescritura y habilidades
metalinguisticas.

Esto puede deberse a varias cuestiones, |a primera, considerando que e programa se disefio
con € objetivo de establecer bases cognitivas suficientes para poder adquirir estas
habilidades académicas, probablemente con e tiempo se logre un desempefio mas acorde
con lo esperado para su edad. Es decir, como se menciono previamente el programa fue
disefiado parair delo simple alo complejo, lo que genera que la adquisicion de habilidades
se dé de manera progresiva. El menor no podria tener un desempefio adecuado a nivel de
silaba, sin antes tener un desempefio adecuado en tareas de un nivel mas simple que es el de
fonemas. Entonces en este caso, probablemente era necesario pasar menos tiempo en los
niveles sencillos para tener mas tiempo en los compl gos.



La otra posibilidad es que debido a las alteraciones de base &l desempefio esperado para su
edad no debe de ser pardmetro porque este no puede a canzarse.

La tercera posibilidad es que los instrumentos de medicion no nos estén proporcionando
informacion Util porque no fueron disefiados con este fin.

Sin embargo, la diferencia s aparece, |0 que demuestra que € disefio de este tipo de
estrategias de intervencion si puede influir en el curso de las alteraciones que conlleva este
sindrome, lo que puede ser Util para otros casos futuros.

4.1 CONCLUSIONES

En muchos sentidos |os resultados obtenidos con el presente trabajo son congruentes con o
reportado previamente en laliteratura. No hay déficit o ateracion presente que no haya sido
previamente reportada. Pero en € presente estudio la intencion era retomar toda esa teoria
para reinterpretarla a la luz de los hallazgos obtenidos con este estudio de caso en funcion
del desarrollo, que no se habia hecho antes.

Asi la investigacion futura en cuanto a perfil cognoscitivo presente en SS podra hacerse
con hipétesis mas especificas o que a la larga implicard un mejor entendimiento de la
complejarelacion que existe entre genéticay conducta.

Entonces el presente trabgjo aporta fundamentalmente lo central de la alteracion de
memoria verbal, como consecuencia de la ateracion linglistica, y esta Ultima relacionada a
los trastornos del comportamiento, en términos de la etiologia de las ateraciones presentes
en e sindrome y por lo tanto en cuanto a los mecanismos a través de los cuales se genera
un resultado fenotipico especifico a partir de una mutacion genética.

Es decir, lo que estamos planteando es que la mutacion en e gen NSD-1 genera
ateraciones en e desarrollo cerebral temprano, 1o que tendra como consecuencia una
ateracion de los mecanismos primarios de aprendizaje y por lo tanto se generardn
trastornos posteriores. Pero otro hallazgo importante es que esto puede modificarse porque
las alteraciones presentes en €l fenotipo si son susceptibles a cambio através de estrategias
de rehabilitacion cognitiva.

Esto por su puesto no quiere decir que se esté planteado modificacion genética, sino de los
mecanismos a través de los cudles se expresa y 10 que es todavia mas importante, entonces
estas alteraciones pueden prevenirse.

Los limitados recursos en nuestro pais y la sobrecarga de nuestro sistema de salud, hacen
imperativo encontrar estrategias de diagndstico y tratamiento oportuno sobre todo en
poblaciones como ésta, donde |o que se presenta es un cuadro crénico.

Actualmente lo que se busca es incorporar a diagndstico de este tipo de sindromes lo que
Se conoce como asesoria genética para saber que se puede esperar. Entonces los presentes
hallazgos podrian servir para este tipo de programas.

Por otro lado la principa limitante del presente estudio es que ante la falta de estudios
longitudinales en los cuales se puedaidentificar con claridad |os mecanismos implicados en



la generacién del fenotipo, todo lo que aqui se concluye es a nivel de hipdtesis, por 1o que
lainterpretacion de los resultados aqui presentados debe de hacerse con cautela

Asi mismo en cuanto a la generalizacién de los resultados, también debe de considerarse.
La ventgja del estudio de caso Unico es que permite profundizar sobre cuestiones que
dificilmente se logra en estudios de muestras més grandes, pero la desventgja es que los
hallazgos que se obtienen deben replicarse posteriormente.

Son todavia muchas las interrogantes en cuanto ad SS que quedan por responder y aun
muchas més las que tienen que ver con los mecanismos a traves de los cuaes nuestro
genoma genera un fenotipo especifico, por 1o que continuar con € estudio de este tipo de
trastornos es de fundamental importancia.
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ANEXO 1. Formato para realizar Analisis de demandas

PROGRAMA DE MAESTRIA Y DOCTORADO EN PSICOLOGIA
RESIDENCIA EN NEUROPSICOLOGIA CLINICA
FACULTAD DE ESTUDIOS SUPERIORES ZARAGOZA

TEST/SUBTEST INPUT PROCESAMIENTO OUTPUT

FORTALEZAS

DEBILIDADES




ANEXO 2. Adaptacion de Escala para padresy profesores B.R.1.E.F

! 9%- &-ﬂb
30
UNIVERSIDAD NACIONAL AUTONOMA DE MEXICO
PROGRAMA DE MAESTRIA Y DOCTORADO EN PSICOLOGIA

RESIDENCIA EN NEUROPSICOLOGIA CLINICA
FACULTAD DE ESTUDIOS SUPERIORES ZARAGOZA

I nstrucciones:

Abagjo se presenta una lista de afirmaciones que describen como los nifios y los
adolescentes actlan y se comportan. Por favor marque todas las afirmaciones asignandoles
unvaor quevade 0a 2, asi como usted pueda, aun si UNOS NoO parecen ser sobre su nifio.

* Marque O si laafirmacion es verdadera alguna vez en € nifio
* Marque 1 si laafirmacion es a veces verdadero en € nifio

* Marque 2 si laafirmacion es a menudo verdadero en € nifio

0 Algunavez Verdadero
1A VecesVerdadero
2 A Menudo Verdadero

1) Reacciona de manera exagerada a pequefios problemas

2) Cuando se leindican tres cosas que hacer, recuerda sélo la primera o la tltima

3) Noiniciaactividad algunapor si mismo
4) Su cuarto es un desorden

5) Resiste o tiene problemas para aceptar un modo diferente de solucionar problemas con
trabajo escolar, amigos, tareas, etc.




6) Se disgusta con nuevas situaciones
7) Presenta arrebatos explosivos sin motivo aparente

8) Intenta e mismo acercamiento a un problema repetidas veces aun cuando esto no
funciona

9) Tiene un lapso de atencidn corto

10) Necesita se le indique cuando debe iniciar una tarea aunque desee realizarla
11) No trae tareas a casa, mensajes de profesores, materiales, etc.
12) Ledisgustan los cambios de planes

13) Se molesta con e cambio de profesor o de clase

14) No verificasu trabajo para encontrar errores

15) Tiene ideas buenas, pero no puede plasmarlas en el papel

16) Tiene problemas parainventar ideas para hacer en juego u ocio
17) Tiene problemas para concentrarse en tareas, trabajo escolar, etc.
18) No se une asus pares para hacer latarea

19) Esfécilmente distraido por ruidos, actividad, vistas, etc.

20) Llorafacilmente

21) Hace errores descuidados

22) Olvidadar latarea, aun cuando latermino

23) Seresiste a cambio de rutina, alimentos, sitios, etc.

24) Tiene problemas con tareas que tienen més de un paso

25) Tiene arrebatos por pocarazon

26) Su humor cambia con frecuencia

27) Necesitade un adulto pararedlizar algunatarea hasta su fin

28) Se queda atrapado en detalles y pierde €l cuadro grande

29) Su cuarto esta sucio

30) Tiene problemas para acostumbrarse a nuevas situaciones (clases, grupos, amigos)

31) Tiene maaletra



32) Olvidalo que é/ella esta haciendo

33) Cuando es enviado para traer algo, olvida lo que se supone que é/ella debia traer

34) Esinconsciente de como su/su comportamiento afecta o molesta a otros
35) Tiene ideas buenas, pero no las lleva a cabo

36) Se abruma cuando se |e asignan muchas tareas

37) Tiene problemas para terminar tareas (tareas, tarea)

38) Actla mas salvgje que otros nifios de su grupo en fiestas de cumpleafios, recreo, €tc.

39) Piensa demasiado en el mismo tema

40) Subestima el tiempo necesario paraterminar tareas

41) Interrumpe a otros

42) No nota cuando su comportamiento causa reacciones negativas
43) Se levanta de su asiento en |os tiempos incorrectos

44) Sale del control mas que amigos

45) Reacciona mas fuertemente a situaciones que otros nifios
46) Iniciatareas asignadas en € Ultimo momento

47) Tiene problemas comenzado tareas

48) Tiene problemas para organizar actividades con amigos
49) Suelta cosas

50) Su humor es facilmente influenciado por la situacién

51) No planea por adelantado |as asignaciones escolares

52) Entiende poco sobre sus fuerzas y debilidades propias
53) El trabajo escrito estd mal organizado

54) Actlia demasiado salvaje o fuera de control

55) Tiene problemas para frenar sus acciones

56) Se mete en problemas si no es supervisado por un adulto

57) Tiene problemas para recordar cosas, hasta durante unos minutos



58) Tiene problemas pararealizar |as acciones necesarias para alcanzar objetivos (ahorrar €
dinero paraun articulo especial, estudiar para conseguir buena calificacion)

59) Se hace demasiado tonto

60) El trabajo es descuidado

61) No tomalainiciativa

62) Los arrebatos son intensos, pero se terminan de repente

63) No comprende que ciertas acciones molestan a otros

64) Los peguerios aconteci mientos provocan reacciones grandes

65) Conversaen e tiempo incorrecto

66) Se queja que no hay nada que hacer

67) No puede encontrar cosas en su cuarto o pupitre

68) Deja un rastro de pertenencias dondequiera que él/ellavaya

69) Ensucia donde |os otros tienen que limpiar

70) Se disgusta muy facilmente

71) Miente mucho

72) Tiene un armario sucio

73) Tiene problemas para esperar que le togue su turno

74) Pierde hora de amuerzo, dinero de almuerzo, permisos, tareas, etc.
75) No puede encontrar ropa, lentes, zapatos, juguetes, libros, |4pices, etc.
76) Sale mal en evaluaciones aun cuando sabe |as respuestas correctas
77) No termina proyectos alargo plazo

78) Tiene que ser estrechamente supervisado

79) No piensa antes de hacer

80) Tiene problemas para moverse de una actividad aotro

81) Esinquieto

82) Esimpulsivo

83) No puede quedarse hablando del mismo tema

84) Se atasca en un tema o actividad



85) Dice las mismas cosas unay otravez

86) Tiene problemas parala rutina de mafana en la preparacion parala escuela



ANEXO 3Tareas de cancelacion de simbolos.

PROGRAMA DE MAESTRIA Y DOCTORADO EN PSICOLOGIA

RESIDENCIA EN NEUROPSICOLOGIA CLINICA
FACULTAD DE ESTUDIOS SUPERIORES ZARAGOZA

Instrucciones: A continuacion se presentan una serie de figuras. Debe de cancelar todas las
gue encuentre que sean iguales ala que se esta en la parte superior izquierda de la hoja, en

el menor tiempo que le sea posible.
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