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esde hace afios, los humanos he-

mos tenido la necesidad de com-

prender nuestros comportamien-
tos, emociones y pensamientos. La relacion
entre cerebroy mente es uno de los mayores
retos para el conocimiento cientifico y filoso-
ficoy, la neurociencia cognitiva trata de con-
tribuir a la comprensién de dicha relacion
(Cons. Mex. De Neurociencias.org, 2018).

El término Neurociencia Cognitiva fue usa-
do por primera vez en 1976 por Gazzani-
ga y Miller (Escera, 2004) en su curso del
mismo nombre, sobre las bases biologicas
de la cognicién humana, y de acuerdo con
ellos tenia por objetivo “el estudio del ce-
rebro en sujetos sanos a partir de méto-
dos propios de las ciencias cognitivas”. En
la actualidad se acepta que la Neurociencia
Cognitiva investiga como la funcién cere-
bral da lugar a las funciones mentales, ta-
les como el lenguaje, la percepcion, la me-
moria, la emocion, las funciones ejecutivas
e incluso la conciencia (Escera, 2004).

También, se considera que esta disciplina
ha surgido de la confluencia de la psicolo-
gia cognitiva y la neurociencia y, se enfoca
en el estudio del funcionamiento cerebral
desde wuna perspectiva multidisciplina-
ria (Consejo Mexicano de Neurociencias,
2018), permitiendo analizar el funciona-
miento del cerebro sano y enfermo y su
impacto sobre la conducta, abordandola a

partir del estudio de las diferentes funcio-
nes mentales (dominios cognitivos).

Por otro lado, la genética médica es una
ciencia enfocada en el estudio de la he-
rencia de enfermedades en familias, asi
como el mapeo de sus genes y los anali-
sis moleculares que subyacen a este tipo
de padecimientos. El avance en el estudio
de los genes y del mapeo del genoma hu-
mano, ha permitido identificar la etiologia
de muchos padecimientos genéticos, entre
ellos algunos trastornos del neurodesarro-
llo (Jorde, Carey & Bamshad, 2020).

El estudio genético de los padecimientos
de salud mental y del neurodesarrollo per-
mite su mejor comprensioén, prevencion y
tratamiento. Los nuevos recursos tecnolé-
gicos con que cuentan las neurociencias y
la genética han permitido identificar una
relacion entre genes, cognicion, cerebro y
conducta; por lo que, algunos padecimien-
tos, como el sindrome de Williams se han
convertido en modelos clinicos humanos
cuyo estudio hace posible una mejor com-
prensién de esta asociacion.

El sindrome de Williams fue descrito a
mediados del siglo pasado y es una de las
llamadas “enfermedades raras” o poco fre-
cuentes ya que tiene una prevalencia de 1
por cada 7,000 a 20,000 nacimientos vivos
(Serrano-Juarez et al., 2022).Es considera-
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Sindrome de Williams: Un andlisis desde las neurociencias conductuales

da como una cromosopatia originada por la
pérdida de 24 a 26 genes los cuales estan
ubicados en el brazo largo del cromosoma
7, region 1, banda 1, sub banda 2 de la sub
banda 3 (7q11.23).

Uno de los principales genes afectados es el
encargado de la sintesis de la elastina, pro-
teina relacionada con el funcionamiento
adecuado del tejido conjuntivo y de los va-
sos sanguineos. Este defecto es el principal
responsable de las caracteristicas clinicas del
sindrome de Williams desde el punto de vista
médico, tales como la estenosis supravalvular
aodrtica, estenosis pulmonar adrtica y algunos
rasgos faciales (Morris & Mervis, 2021).

La descripcion del perfil cognitivo conduc-
tual del sindrome de Williams fue hecha a
principios del siglo actual por la investigado-
ra Ursula Bellugi et al. (1990) quien identifico
una discapacidad intelectual leve a modera-
da, habilidades linguisticas superiores a lo
esperado, graves alteraciones visoespaciales
e hipersociabilidad.

El estudio de este perfil ha dado origen a mu-
chas de las investigaciones mas recientes,
habiéndose encontrado ademas cierta varia-
bilidad asociada a la diversidad del genotipo
dentro del mismo sindrome de Williams. Es
decir, en este sindrome no existe una Unica
microdelecién en la region g11.23 del cro-
mosoma 7, sino algunas variantes, llamadas
deleciones atipicas.

Esta obra hace una compilaciéon bibliografica
sobre el sindrome de Williams desde la 6ptica
de la neurociencia cognitiva con el objetivo de
lograr una mejor comprension y abordaje de
la relacién entre el cerebro, el fenotipo neu-
ropsicolégico y el genotipo que da origen a
este trastorno del neurodesarrollo.

Para lograr este objetivo, en el primer ca-
pitulo se hace una descripcién general del
fenotipo neuropsicolégico y su relacion con
los diferentes genotipos. En los ultimos afios

las investigaciones de series de casos clini-
cos y grupos de pacientes con sindrome de
Williams con deleciones atipicas parecen de-
mostrar que la prevalencia de algunos ras-
g0os neuropsicolégicos se puede asociar a la
pérdida de genes especificos.

El segundo capitulo hace una descripcion
general de los hallazgos encontrados en la
estructura anatémica del cerebro de las per-
sonas con sindrome de Williams y su rela-
cion con el fenotipo cognitivo-conductual.
De esta manera, se describe cdmo las inves-
tigaciones tratan de encontrar una relacion
entre los genes implicados en la delecién y
su expresiéon en areas cerebrales especificas
gue se han asociado a los dominios cogniti-
vos comunmente afectados en este trastor-
no del neurodesarrollo.

Por otro lado, es légico suponer que dichos
genes no solo afectan la anatomia de ciertas
areas cerebrales sino también su funciona-
miento. Estos aspectos neurofisioldgicos han
sido abordados con técnicas como el elec-
troencefalograma y los potenciales relacio-
nados con eventos que permiten una mejor
comprension de los mecanismos fisiolégicos
cerebrales que subyacen a los diferentes do-
minios cognitivos afectados en el sindrome
de Williams. Asi, el tercer capitulo desglosa
los hallazgos de estudios neurofisiolégicos
en personas con sindrome de Williams y su
probable relacion con los rasgos conductua-
les descritos en este.

Como parte de la neurociencia cognitiva, la
neuropsicologia cognitiva estudia la relacion
entre el cerebro humano, sano y enfermo, y
la conducta, a partir de modelos cognitivos.
Mediante la aplicacién de instrumentos de
medicion de dominios cognitivos ha permitido
obtener un acercamiento al impacto de los pa-
decimientos neurolégicos sobre la conducta.

En el caso de algunos trastornos del neuro-
desarrollo, la neuropsicologia ha permitido
la descripcion de perfiles que permiten un
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abordaje clinico para su mejor diagnostico
e intervencion. En el sindrome de Williams,
la neuropsicologia ha logrado la descrip-
cién de los dominios cognitivos principal-
mente afectados y ademas, las interven-
ciones basadas en dichas descripciones
parecen tener un efecto positivo en la evo-
lucién de los pacientes.

Los ultimos dos capitulos describen los
principales elementos para el abordaje
neuropsicolégico del sindrome de Wi-
lliams, desde la evaluacion y los instru-
mentos que pueden ser usados para la
misma; mientras que, el Ultimo capitulo se
desglosan los pasos para hacer una inter-

vencion basada en los hallazgos neuropsi-
colégicos que ayude a mejorar los domi-
nios cognitivos comunmente afectados en
el sindrome de Williams.

Los autores de este trabajo sobre el sin-
drome de Williams y su analisis desde la
neurociencia cognitiva esperamos que,
tanto los estudiantes como los profesiona-
les del area de la salud y las neurociencias,
asi como el publico en general interesado
en este trastorno, encuentren en esta obra
informacion util y un acercamiento prove-
choso a las investigaciones sobre el tema,
asi como una guia practica para el manejo
clinico de este sindrome.
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