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Pares dictaminadores

La Dra. Adela Hernandez Galvan, La Dra. Adela Hernandez Galvan, destacada en
el campo de la psicologia, es Licenciada en Psicologia y Maestra en Neuropsicolo-
gia por la Universidad Auténoma del Estado de Morelos. Posee un Doctorado en
Psicologia con énfasis en Neurociencias del Comportamiento, obtenido en la Fa-
cultad de Estudios Superiores Iztacala de la UNAM. Actualmente, la Dra. Hernan-
dez Galvan desempefia un papel crucial como Profesora Investigadora de Tiempo
Completo en el Centro de Investigacién Transdisciplinar en Psicologia (CITPsi) de
la misma universidad, donde también coordina el Area de Neuropsicologia de
Adultos y la Clinica de la Memoria.

En el ambito académico, es docente en los programas de Licenciatura y Maestria

en Psicologia en la Facultad de Psicologia, asi como en el Doctorado en Psicologia

en el CITPsi de la UAEM. Lidera el cuerpo académico en formacién enfocado en
“Neuropsicologia, cogniciéon y envejecimiento”. Su producciéon académica incluye
10 articulos indexados, varios articulos de divulgacion, 10 capitulos de libro y la coautoria de dos libros.

La Dra. Hernandez Galvan ha tenido una participacién activa en la comunidad cientifica y profesional relacionada
con la neuropsicologia y el Alzheimer. Es fundadora y fue presidenta (2014-2016) de la Federacion Mexicana de
Alzheimer, asi como fundadora y ex presidenta de la Asociacién Morelense de Alzheimer. Ademas, es miembro de
la Asociacion Mexicana de Estudios en Demencias, titular de la Asociacion Mexicana de Neuropsicologia, y funda-
doray miembro del Colegio Morelense de Posgraduados en Neuropsicologia y Neurociencias del Comportamiento.

En términos de investigacion, sus lineas de estudio se centran en el envejecimiento cognoscitivo normal y pato-
|6gico, tratamiento no farmacolégico en demencia, diagndstico y tratamiento de dafio cerebral en adolescentes y
adultos, y cognicién social. Ha sido reconocida como Investigadora Nacional Nivel | del Sistema Nacional de Inves-
tigadores del CONACYT para el periodo 2023-2027 y cuenta con el Perfil Deseable PRODEP-SEP para 2022-2025.

. ﬂfg i

El Dr. Alan Cardenas Cornejo, egresado de la Facultad de Medicina de la Univer-
sidad de Colima, ha desarrollado una destacada carrera como médico cirujano
y partero. Su interés y dedicacién por la genética lo llevaron a especializarse en
Genética Médica, area en la que actualmente esta adscrito al Departamento de
Genética Clinica en la UMAE Hospital de Pediatria “Dr. Silvestre Frenk Freund” del
CMN Siglo XXI, posicién que ha ocupado desde junio de 2011 hasta la fecha.

Su formacion académica se complementa con una Maestria en Ciencias Médicas,
obtenida en la Divisién de Posgrado de la Facultad de Medicina de la Universidad
Nacional Auténoma de México (UNAM), donde también desempefia roles como
Profesor Adjunto del curso de Especializacién de Genética Médica y Profesor de la
asignatura de Genética Clinica a nivel licenciatura.

El Dr. Cardenas Cornejo ha consolidado su perfil como investigador, siendo In-
vestigador Asociado A del Instituto Mexicano del Seguro Social (IMSS) e Investigador Nacional Nivel | del Consejo
Nacional de Ciencia y Tecnologia (CONACyT). Su compromiso con el avance de la genética médica es evidente en su
certificacion por el Consejo Mexicano de Genética Humana ACy su participacion activa como socio numerario de la
Asociacién Mexicana de Genética Humana, AC.

Ademas, ha contribuido significativamente al campo cientifico a través de diversas publicaciones, las cuales pue-
den ser consultadas en PubMed bajo el término Sindrome de Down, factores de riesgo, asesoramiento genético,
genética médica, entre otros. Su liderazgo y conocimiento también lo han llevado a dirigir tesis en su especialidad,
aportando a la formacién de futuros profesionales en el drea de genética médica.
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Doctor en psicologia, area Neurociencias
de la conducta, egresado de la FES Iztacala,
UNAM. Maestria en psicologia, residencia en
Neuropsicologia clinica, egresado de la FES Iz-
tacala, UNAM. Licenciado en psicologia, egre-
sado de la FES Iztacala, UNAM, con mencién
honorifica. Candidato del Sistema Nacional
de Investigadores del CONAHCYT. Miembro
de la International Neuropsycological Socie-
ty y Miembro Titular de la Asociacién Mexi-
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en revistas indexadas. Autor de capitulos de
libros. Ponente en foros cientificos naciona-
les e internacionales y de divulgacién. Partici-
pacién en medios de comunicacion. Profesor
de Asignatura “A” de la Maestria en psicolo-

gia, residencia Neuropsicologia clinica, sede
FES Iztacala, UNAM. Ayudante de Profesor
“C" de la FES lztacala, UNAM. Coordinador
de Investigacion y Educacién Continua en Is-
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consultorio privado. Docente de la maestria
Evaluacién e Intervencion Neuropsicolégica
en el Instituto de Psicoterapia Cognitivo Con-
ductual. Experto en trastornos del neurode-
sarrollo, teleneuropsicologia, sindrome de
Williams, padecimientos genéticos y habilida-
des visoespaciales.

ORCID: 0000-0003-0824-8820
Redes Académicas y sociales:

Perfil de Researchgate
Perfil de Linkedin

Carlos Alberto Serrano
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Médico Cirujano, Maestro en Neurocien-
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UNAM. Miembro del Sistema Nacional de
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Profesor Titular “C" de Tiempo Completo en
la FES Iztacala. Tutor y profesor de la Maes-
tria y el Doctorado en Psicologia UNAM.
Autor de articulos en revistas indexadas in-
ternacionales y de diferentes capitulos de

libro. Miembro de la Sociedad Mexicana de
Ciencias Fisiologicas. Dentro de sus lineas
de Investigacion estan la Neuropsicologia y
Electrofisiologia de los Trastornos del Neu-
rodesarrollo y trastornos genéticos.

ORCID: 0000-0002-8014-2206

Redes Académicas y sociales:
Perfil de SCOPUS

Mario Arturo Rodriguez
Camacho

Maestra en Neurociencias y Doctora en
Psicologia por la FES lIztacala, UNAM. Nivel
| del Sistema Nacional de Investigadores
del CONAHCYT. Profesora Titular “B" de
Tiempo Completo en la FES Iztacala. Tutora
y profesora de la Maestria y el Doctorado

en Psicologia. Autora de articulos en revis-
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UNAM. Licenciada en psicologia, egresada
de la Universidad Anahuac. Ponente en foros
cientificos nacionales e internacionales y de
divulgaciéon. Autora de articulos en revistas
indexadas. Docente a nivel licenciatura y en
educacion continua. Cofundadora, docente

y neuropsicoéloga clinica en NeuroBit como
practica privada. Experta en trastornos del
neurodesarrollo, sindrome de Williams y ha-
bilidades matematicas.

ORCID: 0000-0003-0855-2531

Cintia Michelle
Dominguez Garcia

Maestria en psicologia, residencia en Neu-
ropsicologia clinica, egresada de la FES Izta-
cala, UNAM. Maestria en Educacién, especia-
lizacién en tecnologia educativa, egresada
de la Universidad Tecnolégica de México,
UNITEC. Licenciada en psicologia, egresada
de la FES Iztacala, UNAM. Miembro Titular de
la Asociacion Mexicana de Neuropsicologia.
Ponente en foros cientificos nacionales e in-
ternacionales y de divulgacién. Participacion
en medios de comunicacion. Docente de la
Maestria en Innovacién Educativa en Univer-
sidad Popular Auténoma del Estado de Pue-
bla, UPAEP y docente de la Licenciatura en
Psicologia de la Universidad Iberoamericana
campus Ciudad de México. Coordinadora
Académica del Curso-Taller Aplicacién e In-
terpretacion Neuropsicoldgica de la Escala
Wechsler de Inteligencia para Nifios WISC-IV

de la Division de Extension Universitaria de
la FES Iztacala, UNAM. Tutora Especialista del
Programa para el Desarrollo Profesional Do-
cente, UNAM. Asesora y Disefiadora Instruc-
cional enfocada en programas de estudio de
nivel licenciatura, posgrado y educacion con-
tinua. Fundadora y neuropsicéloga clinica en
NKI Neuropsicologia como practica privada.
Experta en trastornos del neurodesarrollo,
teleneuropsicologia, planeacién curricular y
deteccion e intervencién de estudiantes con
aptitudes sobresalientes.

ORCID: 0009-0007-8809-6578
Redes Académicas y sociales:
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esde el prisma de las neurocien-

cias basicas hasta las disciplinas

mas aplicadas como la neuropsi-
cologia, ha sido limitada la atencion dedi-
cada al estudio de los trastornos genéti-
cos que se manifiestan durante la infancia
y la adolescencia. Esta escasez investigativa
puede atribuirse, en parte, a la reducida inci-
dencia de estas patologias o, por el contrario,
a la insuficiencia de recursos para indagar en
profundidad las causas subyacentes, las mani-
festaciones clinicas y las estrategias terapéuti-
cas asociadas a dichas enfermedades.

El presente Libro, titulado “Sindrome de Wi-
lliams: Un andlisis desde las neurociencias cogniti-
vas", ejemplifica un enfoque riguroso y cien-
tifico hacia una enfermedad genética que
impacta el desarrollo fisico y cognitivo de los
individuos afectados. La obra inicia con una
exposicion introductoria sobre la naturaleza
de este trastorno, sus etiologias conocidas
y las manifestaciones clinicas y cognitivas
predominantes en los pacientes. A continua-
cién, se abordan, en el segundo capitulo, los
principales descubrimientos en el ambito
neuroanatémico relacionados con el cere-
bro de los nifios afectados por este sindro-
me. El tercer capitulo ofrece una revisién
detallada de los hallazgos neurofisiolégicos
caracteristicos y las limitaciones inherentes
a las investigaciones actuales. Asimismo, en
el cuarto capitulo se profundiza en el proce-
so de evaluacion neuropsicolégica de estos
pacientes, asi como en las pruebas mas rele-

vantes para valorar sus funciones cognitivas
segun su edad y nivel educativo. Por ultimo,
el quinto capitulo expone un plan de trata-
miento neuropsicolégico para abordar las
necesidades especificas de esta poblacion.

El texto se presenta en un estilo accesible,
disefiado para ser comprensible tanto por
estudiantes como por profesionales de di-
versas disciplinas de la salud involucradas
en la evaluacion, diagndstico y rehabilita-
cién de estos pacientes y sus familias. Los
contenidos de los capitulos reflejan una ac-
tualizacién meticulosa, resultado de afios de
experiencia acumulada por los autores en su
trabajo diario con esta poblacién.

Es innegable que esta obra se erigira en una
referencia indispensable para los profesio-
nales interesados en profundizar sus conoci-
mientos sobre este sindrome, al proporcionar
informacion cientifica actualizada y detallada
sobre el tema. Esta relevancia adquiere ma-
yor significado dada la escasez de publicacio-
nes especializadas en espafiol acerca de esta
enfermedad y otros trastornos genéticos in-
fantiles. Por ende, este libro colma un vacio
significativo en el panorama de conocimien-
tos y, con seguridad, inspirara a otros profe-
sionales latinoamericanos a continuar investi-
gando este ambito en nuestros paises.

jm Cuillos ﬁmfg@ chﬂﬂop/u% PhD.

Departamento de Psicologia
Virginia Commonwealth University

Richmond, Virginia, EE. UU.
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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 percepcién, 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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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 gq11.23 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 cémo las inves-
tigaciones tratan de encontrar una relacion
entre los genes implicados en la delecién y
su expresién 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-
cion 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 evaluacidon 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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El sindrome de Williams es un trastorno del
neurodesarrollo ocasionado por una micro-
delecion en el cromosoma 7 region q11.23, lo
que abarca un total de 26 genes en el 95% de
los pacientes; sin embargo, se han reportado
deleciones atipicas que abarcan una menor o
mayor cantidad de genes. En este trabajo se
describe el fenotipo neuropsicolégico comun-
mente reportado en el sindrome de Williams
y su probable relacién con diferentes genoti-
pos. Estudios recientes de casos unicos y de
grupos con pacientes con diferentes genoti-
pos han permitido identificar que los genes
LIMK1 y los pertenecientes a la familia GTF2,
podrian ser los que tienen una mayor impli-

cacion sobre las manifestaciones de la disca-
pacidad intelectual, alteracién visoespacial y
cognicién social; ademas la variabilidad en la
gravedad del fenotipo podria asociarse a una
menor o mayor cantidad de genes perdidos.
Estudios de genética y neurociencias cogni-
tivas con diferentes métodos de exploracion
cerebral podrian ayudar a una mayor com-
prension de la relacién entre genes, cerebro,
cognicion y conducta en el sindrome de Wi-
lliams.

Palabras clave: Genotipo, fenotipo neuropsico-
I6gico, sindrome de Williams, LIMK1, GTF2I
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| sindrome de Williams (SW) es un tras-
ftorno del neurodesarrollo ocasionado

por una microdelecién en la regién
g11.23 del cromosoma 7 (Morris, 1993; Wilson
& Carter, 2021). Se refiere que la prevalencia
es de 1 por cada 7500 nacidos vivos y tiene
un perfil cognitivo conductual caracterizado
por discapacidad intelectual leve a moderada,
graves alteraciones visoespaciales, lenguaje
parcialmente preservado e hipersociabilidad
(Serrano-juarez et al., 2021).

El genotipo es la expresién genética de todo
individuo (Artigas-Pallarés, 2002). En el SW el
genotipo mas comun en un 91 a 95% es de
1.5Mb de tamafio y abarca de los genes FKBP6
a GTF2l; en un 3 a 4% es de 1.8Mb e incluye
los genes dentro de FKBP6 a GTF2IRD2 y final-
mente en un 1 a 2% pueden presentar delecio-
nes atipicas (Serrano-juarez et al., 2018).

En el 2002, Artigas-Pallarés definié al fenotipo
conductual como el comportamiento asociado
a un sindrome especifico con etiologia genética;
sin embargo, parece que una mejor conceptua-

lizacién seria fenotipo neuropsicolégico, el cual
se define como las manifestaciones conductua-
les, cognitivas y emocionalesy su relacion con el
neurodesarrollo especifico de un genotipo.

En los ultimos afios, los estudios de caso han
revelado que la gravedad del fenotipo neu-
ropsicolégico en las personas con SW pue-
de variar en funcién de su delecién. Por lo
que el reportado comUnmente en pacientes
con este sindrome se asocia a deleciones de
1.5Mb (Serrano-juarez et al., 2018).

Los genes que podrian tener un mayor im-
pacto sobre el perfil cognitivo-conductual
son LIMK1 y los pertenecientes a la familia
GTF2l (GTF2IRD1, GTF2l y GTF2IRD2) (Chai-
langkarn et al., 2016; Jarvinen et al., 2013;
Morris, 1993; Osborne & Mervis, 2021; Ra-
mirez-Velazco & Dominguez-Quezada, 2017);
mientras que, SXT1A, FZD9, BAZ1B y CLIP2
dependerian de la delecién de otros genes o
bien de otros mecanismos biolégicos para la
manifestacion del fenotipo neuropsicolégico
(Serrano-juarez et al., 2023).

1.1 Introduccion

1.2.1 Capacidad Intelectual

Por lo general, las personas con SW presen-
tan un coeficiente intelectual total (CIT) de
55-57 con un rango de 40 a 90 (Garayzabal,
2005; Pober, 2010; Willfors et al., 2021), sin
embargo, algunos autores (Martens et al.,
2008) han reportado pacientes con puntua-
ciones entre 75y 85. Aunado a esto, se han
encontrado (Martens et al., 2008) que las
personas con SW presentan un Coeficiente
Intelectual Verbal (CIV) en un rango de 45
a 109 y, un Coeficiente Intelectual Ejecutivo
(CIE) con un rango de 41 a 75; sin embargo,
la variabilidad parece estar en funcién del
genotipo (Serrano-jJuarez et al., 2023)

Miezah et al., (2021), en una poblacién aus-
traliana y; Serrano-juarez et al., (2018), en
una poblacion mexicana con SW; reporta-
ron un CIT en un rango de 35 a 75, es decir,
con una discapacidad intelectual (DI) que

va de lo moderado a lo leve, esta capacidad
intelectual es similar para pacientes con un
tamafio de delecion de 1.5Mby 1.8Mb.

Los pacientes con deleciones atipicas que
preservan los genes de la familia GTF2I
pero pierden LIMK1, manifiestan una ca-
pacidad intelectual promedio (Frangiskakis
et al., 1996; Hoeft et al., 2014; Morris et al.,
2003; Serrano-juarez et al., 2023); mientras
que aquellos con pérdidas de una mayor
cantidad de genes y que incluyen el gen
GTF2IRD2, presenta una discapacidad inte-
lectual de mayor severidad (Edelmann et al.,
2007; Fusco et al., 2014; Serrano-judrez et
al., 2023). Estos resultados revelan que la DI
con alteracion moderada a leve es una cons-
tante de este tipo de fenotipo con indepen-
dencia de la cultura y con deleciones que
podrian estar del gen FKBP6 a GTF2IRD2
(Serrano-judrez et al., 2023).

1.2 Fenotipo
neuropsicologico del
sindrome de Williams
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1.2.2 Habilidades visoespaciales y praxias
visoconstructivas

Las habilidades visoespaciales son las mas
afectadas en las personas con SW (Blaz-
quez-Alisente et al., 2004; Martens, 2013), las
cuales por lo general, estdn acompafiadas
de otras alteraciones cognitivas, especifica-
mente de atencion y funciones ejecutivas
(memoria de trabajo, planeacién y control
inhibitorio). Si bien parece que hay diferen-
tes explicaciones sobre el deficiente procesa-
miento visoespacial en las personas con SW,
la que parece tener mas evidencia es la de
la vulnerabilidad de la via dorsal (Atkinson et
al., 2001; Atkinson & Braddick, 2011).

Para Ungerleider y Mishkin (1982) hay dos
redes corticales para el procesamiento viso-
perceptual, una ventral y una dorsal. Por lo
tanto, esta hipotesis refiere que las pacientes
con SW preservan la capacidad para identi-
ficar y reconocer estimulos visuales, ya que
estan asociadas a la red ventral (redes occipi-
to-temporales), mientras que, las deficiencias
en el andlisis visoespacial de los estimulos se
relaciona con alteraciones de la via dorsal o
circuitos occipito-parietales (Pober, 2010).

En general los pacientes con SW presentaran
puntuaciones extremadamente bajas para
tareas que requieran dibujar y/o crear mode-
los derivado de alteraciones en la habilidad
visoespacial y de la praxia visoconstructiva
(Back et al., 2022). Incluso en pacientes con
deleciones pequefias, donde Unicamente se
pierde LIMK1 y ELN1, estas fallas se mantie-
nen con indepedencia de una adecuada ca-
pacidad intelectual (Frangiskakis et al., 1996;
Hoeft et al., 2014; Serrano-Judrez et al., 2023).

Las habilidades de copiado y armado impli-
can procesos de percepcidn visoespacial y
motricidad; los cuales comunmente estan
afectados en el SW, debido a la vulnerabili-
dad de estructuras cerebrales implicadas en
la via dorsal (surco intraparietal y giro parie-
tal superior), cerebelo y nucleos basales (Fan
et al., 2017).

1.2.3 Atencion

La atencién es un proceso multifacético, los
problemas de atencion frecuentemente son
considerados como una caracteristica del
perfil del SW, siendo el trastorno por déficit
de atencion con hiperactividad (TDAH) una
de las comorbilidades mas comunes (Carras-
co et al., 2005; Leyfer et al., 2006; Willfors et
al., 2021).

De acuerdo con Breckenridge et al. (2013)
los nifios con SW de 3 a 6 afios se desem-
pefian relativamente bien en las pruebas de
atencién sostenida, y deficiente en aspectos
de atencion selectiva y control de la atencién
(mas relacionado al funcionamiento ejecuti-
vo), presentando un déficit particular en el
control de la respuesta visoespacial.

Atkinson y Braddick (2012) sefalan que los
nifios pequefios con SW presentan dificultad
para desenganchar la atencion y la “sobre
focalizan” en estimulos incorrectos en tareas
de busqueda visual. De igual forma, existen
problemas en la seleccion y la inhibicién de
respuesta ante los objetivos (Breckenridge
et al., 2013). Las fallas atencionales suelen
ser frecuentes en el SW tanto para mantener
y seleccionar estimulos objetivos, asi como
para inhibir factores externos.

1.2.4 Cognicion social

Una caracteristica relevante en el SW es la si-
militud en sintomas que tiene con el trastorno
del espectro autista, pero con la contrariedad
de que presentan hipersociabilidad. Este ras-
g0 se ha tratado de explicar por tres hipétesis
(Mobbs et al., 2007; Porter et al., 2008): 1) de
la amigdala, 2) de la saliencia social y 3) de la
desinhibicion frontal.

Las primeras investigaciones parecian indicar
gue una hipoactivacion, en la amigdala hacia
rostros que expresan miedo, seria la razén de
los rasgos sociales; sin embargo, se ha encon-
trado que estos pacientes se aproximan in-
discriminadamente a cualquier persona, con
independencia de la emocién que expresan
(Capitdo et al., 2011; Porter et al., 2007).
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La hipétesis de saliencia social expuesta (Fri-
gerio et al., 2006), afirmaba que los individuos
con SW tienen un mayor foco atencional hacia
rostros y con dificultades para desenganchar-
lo. Sin embargo, Dodd et al., (2010) encontra-
ron que estos pacientes se aproximaban a las
personas ya sea que fuera visible o no el ros-
tro, lo cual hace suponer que la hipersociali-
zacién no esta relacionada con la focalizacion
de rostros.

Finalmente, la hipdtesis de la desinhibicion
frontal propuesta por Porter et al (2008) re-
fieren una falla para inhibir los impulsos para
aproximarse a diferentes personas. Acorde
con esto, Hanson et al. (2018) identificaron
que los pacientes con SW tienen alteraciones
estructuralesy funcionales en redes frontoes-
triatales e implicadas en la inhibiciéon de con-
ductas sociales.

Estas hipétesis han intentado dar explicacién
a las caracteristicas sociales de las personas
con SWy a pesar de que no han llegado a con-
clusiones contundentes las tres podrian con-
verger en una afectacion del cerebro social.

Jarvinen et al., (2013) tomaron en cuenta es-
tos supuestos y la del cerebro social (Adolphs,
2009), y describieron un perfil social para per-
sonas con deleciones de 25 genes (1.5Mb) ca-
racterizado por alteraciones del juicio social,
procesamiento emocional, teoria de la mente
y desinhibicién. Estos hallazgos se relaciona-
ron con alteraciones neurohistolégicas y neu-
roanatémicas en la amigdala, giro fusiformey
corteza orbitofrontal y parietal.

Aunado a lo anterior, Serrano-Juarez et al.,
(2023) mediante una revisidon sistematica,
proponen que el fenotipo social del SW pue-
de variar de acuerdo al genotipo, de tal ma-
nera que las deleciones de 1.8Mb o mayores
podrian tener mas fallas e incluso una mayor
probabilidad de presentar rasgos y criterios
del TEA. Por lo tanto, parece que pacientes
que pierden los tres genes de la familia GTF2I
tienen mayores afectaciones de teoria de la

mente, ya que tienen expresion en la corteza
parietal, orbitofrontal y cerebelo (Porter et al.,
2012; Serrano-juarez et al., 2021).

1.2.5 Lenguaje

El lenguaje es el proceso con menor afec-
tacion en personas con SW; sin embargo,
presentan un atraso importante en la adqui-
sicion del mismo en comparacién con per-
sonas con desarrollo normotipico (Mervis &
John, 2010). Sin embargo, aproximadamente
el 78% de estos pacientes presentan puntua-
ciones por arriba del percentil 70 en el Test
de Vocabulario Peabody (Mervis & Morris,
2007), revelando una facilidad para el uso
de conceptos y almacenamiento semantico,
pero, con un retraso en el desarrollo e inicio
de las habilidades fonologicas (Hidalgo & Ga-
rayzabal, 2019; Pérez et al., 2022).

Martens et al., (2008) menciona que a pesar
del bajo desempefio linglistico en compa-
racién con personas de su misma edad cro-
nolégica; las personas con SW suelen tener
mejores habilidades de comprension, uso
de la gramatica y manejo de la sintaxis y la
semantica, (Garayzabal, 2005); pero, con di-
ficultades en habilidades complejas como
la morfosintaxis, la abstraccion y en el uso
de de palabras de funcion, como el uso de
algunos pronombres (Garayzabal, 2005; Be-
nitez-Burraco et al., 2016) y conceptos espa-
ciales (Garayzabal et al., 2014).

En general, los individuos con SW tienen un
atraso en las habilidades generales del len-
guaje, pero con mejores habilidades seman-
ticas en comparacién otros sindromes (Ro-
mero-Rivas et al., 2023) y logran habilidedes
les permite comunicarse pero, con un conte-
nido y pragmatica que les dificulta mantener
conversaciones (Diez-1tza et. al., 2022).

1.2.6 Memoria

La memoria verbal a corto plazo presenta
un mejor desarrollo que la visual (Mervis &
John, 2010) y espacial (Conners et al., 2011;
Mervis & John, 2010; Mervis & Morris, 2007).
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En el aprendizaje, estos pacientes tienen di-
ficultades para el registro y codificacion ver-
bal y visual (Conners et al., 2011), probable-
mente como consecuencia de sus fallas de
atencion (Sampaio et al., 2008); sin embargo,
una vez que han adquirido la informacion,
ésta se almacena, pero con deficiencias para
poder evocarla con precision (Conners et al.,
2011; Del Barrio, 2006).

Vicari (2001), encontré que el SW presenta
un desempefio bajo en pruebas que evalian
el aprendizaje procedimental, secundarias a
las alteraciones estructurales de los nucleos
de la base y cerebelo (Don et al., 2003; Jac-
kowski et al., 2009; Menghini et al., 2013).

Por lo tanto, las personas con SW se caracte-
rizan por un mejor aprendizaje verbal que vi-
sual y con adecuado almacenamiento pero,
con un registro y evocacion libre por deba-
jo de lo esperado (Frangiskakis et al., 1996;
Vandeweyer et al., 2012).

1.2.7 Habilidades académicas

Las primeras investigaciones revelan que
en el SW se presentan habilidades lectoras
diversas; algunas reportaban una adecua-
da lectura de palabras simples y un uso
apropiado de mecanismos automaticos de
conversién grafema-fonema (Garayzabal,
2005; Mervis & John, 2010); mientras que
otros mencionaban fallas de la via fonol6-
gica que ocasionan un bajo desempefio en
la lectura de no palabras (Menghini et al.,
2004; Steele et al., 2013).

A pesar de las dificultades que pueden pre-
sentar las personas con SW para la adquisi-
cion de la lectura; ésta es una habilidad aca-
demica que logran con mayor facilidad en
comparacion a las matematicas (Brawn etal,,
2018; Steele et al., 2013) y, alcanzan un nivel
equivalente a la de un nifio neurotipico de 6
afnos 5 meses (Laing, 2002).

Existe la hipotesis de que las dificultades
en la lectura son secundarias a una baja
conciencia fonolégica, memoria de trabajo,

velocidad de la denominaciéon y, a las alte-
raciones en cerebelo, nucleos de la base y
cuerpo calloso (Menghini et al., 2004).

Las habilidades de escritura del SW siguen un
curso similiar a la lectura, ya que tienen una
adecuada capacidad para escribir palabras
frecuentes y por lo tanto una correcta via
subléxica y lexica pero, tienen errores para
escribir pseudopalabras por fallas en la via
fonolégica (Varuzza et al., 2015).

También se ha encontrado que similar a las
persona normotipicas, los principales predic-
tores para la adquisicion de la lectoescritura
son las habilidades fonolodgicas (Mervis et al.,
2022); por lo que programas fonéticos para la
ensefianza de la lectoescritura, como el entre-
namiento en la conciencia fonoldgica, tienen
mejores resultados para la adquisicion en
edades tempranas (Richter et al., 2023).

Las personas con SW tiene mejores habili-
dades de conteo, pero con dificultades para
la resolucién de operaciones aritméticas
basicas, la cuales se podrian relacionar a las
fallas de las habilidades visoespaciales o al
mismo proceso del calculo (Van Herwegen
& Simms, 2020).

Las personas con SW presentan fallas de las
habilidades matematicas no simbdlicas; por
ejemplo, comparar magnitudes; no obstante,
presentan adecuadas habilidades matema-
ticas verbales (conteo y lectura de nimeros)
(O'Hearn & Landau, 2007); siempre y cuando
no hagan actividades que implica otros pro-
cesos alterados; como el contar de forma in-
versa (Paterson et al., 2006; Steele et al., 2013;
Van Herwegen & Simms, 2020).

Por lo tanto, aunque las personas con SW pa-
recen presentar pocos problemas para con-
tar y aprender los nombres de los nimeros,
las habilidades aritméticas son un area de
especial dificultad (Van Herwegen & Simms,
2020), particularmente el aprendizaje y com-
prensién de multiplicaciones y divisiones.
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1.2.8 Funciones ejecutivas

Los pacientes con SW presentan deficiencias
en las funciones ejecutivas como la atencion,
memoria de trabajo, y planeacién lo cual les
ocasiona dificultades en la ejecucion de di-
versas actividades (Fernandez Lozano et al,,
2010; Garayzabal, 2005; Menghini et al., 2010).

Asimismo, presentan fallas de la inhibicion
y flexibilidad cognitiva, probablemente aso-
ciadas a las alteraciones de los nucleos de la
base (Jackowski et al., 2009) y de conectivi-
dad en las redes ejecutivas (Gagliardi et al.,
2018). Es muy probable que las dificultades
de atencion, memoria de trabajo e inhibicién
tengan relacién con la alta prevalencia del
TDAH en el SW (Mervis & Morris, 2007).

Asimismo, en el comportamiento de la vida
diaria asociada al funcionamiento ejecutivo,
las personas con SW presentan puntuacio-
nes altas en todas las escalas del BRIEF-2,
pero con una diferencia significativa entre
el indice de regulacion cognitiva y, los de re-
gulacion conductual y emocional (Greiner de
Magalhdaes et al., 2021).

La alteracion en la funcion ejecutiva parece
tener una relacion con los genes de la familia
GTF2l ya que, se expresan en areas prefron-
tales, parietales y cerebelo (Chailangkarn et
al., 2018; Hoeft et al., 2014; Osborne & Mer-
vis, 2021; Porter et al., 2012).

1.2.9 Neuropsiquiatricos

En el SW hay una alta prevalencia de tres
trastornos neuropsiquiatricos: ansiedad ge-
neralizada, TDAH y TEA (Mervis &John, 2010;
Mervis & Morris, 2007).

Algunos autores han encontrado que entre el
40% y 60% de estos individuos tienen carac-
teristicas de TDAH (Lo-Castro et al.,, 2011;
Mervis & John, 2010; Saad et al., 2013); sien-
do el tipo inatento el de mayor prevalencia
(68.8%), seguido por el combinado (27.3%) y
el hiperactivo-impulsivo (3.9%) (Lo-Castro et
al., 2011). Rhodes et al., (2011) refieren que
estos pacientes también presentan manifes-

taciones clinicas de conductas oposicionistas
y deficiencias de memoria de trabajo, planifi-
cacion y recuperacion inmediata.

En nifios con SW la prevalencia de trastornos
de ansiedad se ha encontrado en aproxima-
damente un 57%, el 54% manifiestan fobia,
el 12% ansiedad generalizada y el 7% ansie-
dad de separacion; mientras que, en adultos
el 48% cumplen con criterios de ansiedad, el
43% con fobiay el 24% ansiedad generaliza-
da (Mervis & John, 2010).

Finalmente, el TEA tiene una menor prevalencia
y, en muchos de los casos reportados se ha en-
contrado en deleciones mayores a las de 1.8Mb
(Serrano-Juarez et al., 2023). Algunos autores
(Edelmann et al., 2007; Porter et al., 2012; Se-
rrano-Judrez et al., 2021) han identificado que
las personas que cumplen con criterios para
este trastorno tienen una delecién de los genes
HIP1 y YWAG. Es importante mencionar que si
bien la poblacién con SW presenta caracteristas
y alteraciones similares a la de las personas con
TEA estos comunmente no cumplen con los cri-
terios para su diagnostico.

1.2.10 Conducta Adaptativa

La conducta adaptativa hace referencia a las ha-
bilidades conceptuales, sociales y practicas que
requieren los individuos para lograr una vida
diaria autbnoma y funcional. Las personas con
SW presentan diversas alteraciones cognitivas y
motrices que afectan su insercion y adaptacion
al medio social y vida independiente.

Los nifios preescolares con SW tienen dificulta-
des en las habilidades de autocuidado; y un de-
sarrollo motor por debajo de lo esperado para
su edad cronologica (Kirchner et al., 2016).

En la etapa escolar y adolescencia las habili-
dades motrices, de autodireccién y comuni-
cacién mejoran (Del Cole et al., 2017; Ji et al.,
2014). En la vida adulta logran un desempefio
promedio en las habilidades sociales (interac-
cién social y comunicacion), pero con dificul-
tades en las académicas, autodireccion y au-
tocuidado (Mervis & Morris, 2007) y, en caso
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de ser lectores tienen un adecuado uso de
recursos comunitarios (Varuzza et al., 2015).

En general el fenotipo neuropsicolégico en el
SW es muy especifico en cuanto a sus fortale-
zas y debilidades para pacientes con delecio-
nes de 1.5Mb (FKBP6 a GTF2l) y se caracteriza
por la prevalencia de discapacidad intelectual
de moderada a grave, adecuada percepcién

tactil, visual y auditiva, motricidad gruesa,
empatia, lenguaje receptivo y, memoria ver-
bal inmediata y a largo plazo y; alteraciones
graves en la habilidad visoespacial, teoria de
la mente, reconocimiento de emociones en
rostros, atencion y funciones ejecutivas; sin
embargo, en personas con diferente grados
de delecion el fenotipo puede variar.

Anexos

Glosario

Si bien en el SW se pierden de 24 a 26 genes de
manera tipica; LIMK1 parece asociarse a las prin-
cipales caracteristicas clinicas del padecimiento
y, en lo cognitivo, a las fallas visoespaciales; sin
embargo, la variabilidad de la gravedad depen-
derd de la ausencia de otros (Frangiskakis et al.,
1996; Hoeft et al.,, 2014; Osborne & Mervis, 2021).

LIMK1 tiene una mayor expresion en areas pa-
rietales y por lo tanto podria influir en la grave-
dad de las alteraciones visoespaciales (Hoeft et
al., 2014) pero no en las otras manifestaciones
del fenotipo neuropsicolégico como la capaci-
dad intelectual, la cognicion social y las funciones
ejecutivas.

Los genes de la familia GTF2| podrian ser los
responsables de las otras caracteristicas del
perfil cognitivo conductual. Estos se expre-
san con mayor densidad en areas parietales
y frontales y, cerebelo, por lo que podrian
asociarse con las manifestaciones sociales y
visoespaciales del fenotipo.

GTF2IRD1 tendria influencia sobre la habilidad
visoespacial y la hipersociabilidad (Chailangkarn
etal., 2018; Osborne & Mervis, 2021); estudios de
casos con delecion de este gen han revelado una

capacidad intelectual limite a promedio bajo, al-
teraciones visoespaciales y presencia de hiper-
sociabilidad; sin embargo, siguen sin cumplir con
el fenotipo tipico (Chailangkarn et al., 2018).

Por otro lado, los pacientes con deleciones que
incluyen GTF2I presentan el fenotipo neuropsi-
coloégico de 1.5Mb, es decir, discapacidad intelec-
tual, alteraciones visoespaciales, hipersociabili-
dad, prevalencia de TDAH y ansiedad y, un mejor
desarrollo lingtistico. Sin embargo, cuando la
delecion es mayor y abarca GTF2IRD2 tienen au-
sencia de hipersociabilidad y presentan un perfil
similar al del autismo, mayores alteraciones en
tareas de teoria de la mente, juicio social y pro-
blemas de la integracion social (Chailangkarn et
al., 2018; Porter et al., 2012; Serrano-Juarez et al.,
2018, 2021, 2023).

Finalmente, los genes STX1A, BAZ1B, FDZ9 y
CLIP2 parecieran no tener un impacto directo
sobre el fenotipo a menos que exista la delecion
de otros. Algunos pacientes que Unicamente
pierden CLIP2 no presentan el perfil cognitivo
conductual (Vandeweyer et al., 2012), pero las
manifestaciones se daran solo si hay pérdida de
otros, como LIMK1 y GTF2I.

1.3. Genes
implicados
en el fenotipo

neuropsicologico

Los hallazgos en articulos recientes han permiti-
do identificar una variabilidad del fenotipo neu-
ropsicolégico asociado al genotipo; sin embargo,
Mervis et al. (2000) propusieron cuatro criterios
para operacionalizar el perfil cognitivo del SW

(WSCP por sus siglas en inglés) en funcion de la
prueba Differential Ability Scales (DAS), tabla 1.1

De acuerdo con Mervis et al. (2000), los
primeros dos criterios (WSCP 1y WSCP 2)

1.4. El perfil
cognitivo del

sindrome de Williams

(WSCP)
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permiten una exploracion general del per-
fil cognitivo, ya que éste se caracteriza por
mejores habilidades verbales y graves al-
teraciones visoespaciales y visoconstruc-
tivas con independencia de su puntuacién
de CIT y/o capacidad intelectual. El terce-
ro identifica las fallas visoespaciales y vi-
soconstructivas incluso en pacientes con
adecuado funcionamiento intelectual y el

cuarto confirma que las habilidades ver-
bales las superan.

En caso de que los pacientes cumplan con
los criterios, se afiaden tres criterios adicio-
nales; el primero confirma la fortaleza que
tienen en la memoria a corto plazo verbal;
mientras que los ultimos dos que las habili-
dades verbales superan a las visoespaciales.

Tabla 1.1 Criterios del perfil cognitivo del sindrome de Williams (Mervis et al., 2000).

WSCP1

denominaciones o semejanzas

Puntuaciones T por arriba del percentil 1 en las tareas de digitos en progresion,

Puntuacién T de denominacién/definicién mayor a las de visoespaciales y/o visoconstructivas

WSCP2 Puntuaciones T por debajo del percentil 20 en tareas de praxias visoconstructivas
WSCP3 Puntuaciones T por debajo de la media en test de praxias visoconstructivas
WSCP4 Puntuaciones T en test de praxias visoconstructivas menores a la de digitos en progresién
ADD1 Puntuacién T en digitos en progresiéon mayor a la media
ADD2
ADD3 Puntuacién T en semejanzas mayor a las visoespaciales y visoconstructivas
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Los criterios del fenotipo neuropsicolégico del SW
pueden ayudar a identificar la gravedad de las al-
teraciones en los procesos y caracterizar el funcio-
namiento cognitivos de los pacientes con SW.

El estudio de casos clinicos con deleciones
atipicas permite comprobar la influencia que
tienen ciertos genes sobre éste; por lo que la
descripciéon de estos podria permitir tener una
mejor idea de la relacién entre los genes y la
cognicion, de tal manera, de que en un futuro
la evaluacién neuropsicoldgica y otros méto-
dos de neurociencias puedan ser usados como
herramientas de exploracion del genotipo.

Si bien el fenotipo parece ser muy especifico,
las investigaciones revelan una variabilidad
que podria ser asociada principalmente al
genotipo; sin embargo, otras variables am-
bientales como la educacién, la estimulacion,
intervenciones, tratamientos y otras pueden
influir sobre la gravedad del fenotipo.

Por lo que la investigacion desde las neu-
rociencias conductuales en esta poblacién
permitiria tener una mejor caracterizacién y
ademas tener una mejor nocién de la rela-
cién entre genes, cerebro, cognicion y con-
ducta en personas con sindrome de Williams.

1.5. Conclusiones
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El sindrome de Williams tiene una prevalencia
de 1 por cada 7,000 a 20,000 nacimientos vi-
vos y es producto de una microborradura en
el area 7q11.23. Esta pérdida implica genes
que suelen influir en el desarrollo de la es-
tructura anatémica y en la fisiologia cerebral.
En este trabajo se describen los principales
hallazgos neuroanatdmicos del sindrome de
Williams y su probable relacion con el fenoti-
po neuropsicoldgico. El cerebro del sindrome
de Williams tiene caracteristicas muy especi-
ficas como un menor volumen en la corteza
parietal y frontal, cuerpo estriado, amigdala
y cerebelo, y, un mayor volumen del polo de
|6bulo temporal. Algunos estudios han iden-

tificado que estas modificaciones estructura- Resumen

les se pueden relacionar con las alteraciones
en las habilidades visoespaciales, funciones
ejecutivas e hipersociabilidad. Ademas, se
ha encontrado que los genes que se pierden
en esta microborradura estan implicados en
procesos de migracion de estas areas e in-
fluyen en el fenotipo neuropsicolégico. Estos
hallazgos permiten una mejor comprension
de la relacion entre los genes, el cerebroy la
conducta del sindrome de Williams.

Palabras clave: Neuroanatomia, sindrome de
Williams, Amigdala, Corteza parietal, Corteza
Frontal
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| sindrome de Williams (SW) es un tras-

torno del neurodesarrollo ocasionado

por la pérdida de 24 a 26 genes en el
cromosma 7 y area q11.23. La pérdida de este
material genético ocasiones un fenotipo clinico
y neuropsicolégico especifico, por lo que parece
que el cerebro de estos pacientes también tiene
caracteristicas muy especificas.

El cerebro del sindrome de Williams (SW) ha
sido estudiado a través de técnicas de neu-
roimagen y neurofisiolégicas. Los principales
hallazgos revelan disminucién y aumento del
volumen cerebral, asi como hipoactivacion e

hiperactivacion de areas y redes neuronales
que se han asociado con algunos rasgos del
fenotipo neuropsicoldgico.

La relacion entre los genes y conducta esta
influida por las areas cerebrales donde estos
se expresan y por lo tanto los procesos cog-
nitivos con los que se han asociado.

En este trabajo se enuncian los principales
hallazgos neuroanatémicos y su relacién con
los procesos los cognitivos del perfil del sin-
drome de Williams.

2.1 Introduccion

De manera general el cerebro del SW (Tabla
2.2 —que se presenta en la siguiente pagi-
na—) se caracteriza por una disminucion del
volumen de la corteza pero con cierta preser-
vacion de algunas areas del cerebelo, sistema
limbico y del giro temporal superior; asimis-
mo, tienen una mayor reducciéon en el grosor
de la sustancia blanca que en la gris, la cual es
mas severa en el I6bulo occipital derecho re-
velando una asimetria atipica en estas perso-
nas (Jackowski et al., 2009; Reiss et al., 2000).

También presentan alteraciones estructura-
les en los nucleos de la base, cuerpo calloso
y cerebelo (Jackowski et al., 2009; Meyer-Lin-
denberg et al., 2006). Estos hallazgos permi-
tieron inferir sobre las alteraciones estruc-
turales neuroanatémicas del cerebro y su
relacion con el fenotipo neuropsicolégico.

El principal rasgo neuropsicolégico del
SW es que tienen alteracién grave en
las habilidades visoespaciales pero son
capaces de identificar y reconocer esti-
mulos visuales, las primeras habilidades
se asocian a la corteza parieto-occipital,
mientras que la Ultima a la occipito-tem-
poral. Esta caracteristica clinica confirma
la existencia de dos vias perceptuales,
una ventral y otra dorsal (Ungerleider,
1982). La primera implicada en identifi-
car y reconocer objetos visuales y, la se-

gunda en el analisis espacial y manipula-
cion de objetos en el espacio.

Meyer-Linderberg et al., (2004) encontraron
una hipoactivacion en la corteza parietal de
SW, especificamente, en el area del surco in-
traparietal (SIP), lo que confirma una vulnera-
bilidad de la via dorsal (Atkinson & Braddick,
2011); ademas, Ecker et al., (2005) observaron
en estudios de imagen una reduccion de la
sustancia gris en ambos I6bulos parietales.

El surco intraparietal (SIP) es un area de inte-
gracién multimodal para construir una repre-
sentacion espacial del mundo exterior, esta
implicada en la planeacién y manipulacion
de objetos y, es considerada como una inter-
fase entre la percepcién y el sistema motor
para la ejecucion de actos motores espaciales
(Binkofski et al., 2016; Grefkes & Fink, 2005).

El SIP estd segmentado en un area anterior
intraparietal (AAl), area ventral intraparietal
(AVI), area medial intraparietal (AMI), area la-
teral intraparietal (ALl) y &rea caudal intrapa-
rietal (ACl); en humanos, la ALl y ACI podrian
ser relevantes para las funciones visoespa-
ciales (Binkofski et al., 2016; Grefkes & Fink,
2005). En el 2018, Papadopolus et al., (2018)
identificaron que la transformacioén visoes-
pacial de los objetos es activada en el SIP y
confirma el papel de integracion multimodal.

2.2 Neuroanatomia
del sindrome de
Williams y su relacion
con el fenotipo
neuropsicolégico
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Tabla 2.1 Hallazgos neuroanatomicos en el SW'y funciones cognitivas asociadas.

| Lobulo | Area | Funcioncognitiva________| Sindrome de Williams

Corteza Prefrontal Orbito-

frontal

Corteza Prefrontal Ventro-

Frontal medial
Cingulo Anterior
Giro frontal inferior
Corteza Premotora
Surco intraparietal
Parietal

Corteza Parietal Inferior

Interseccion temporoparietal

Surco posterior superior
temporal

Giro fusiforme
Temporal

Amigdala

Ajuste social
Automonitoreo
Toma de decisiones

Procesamiento social

Juicio social

Teoria de la mente

Significado social de rostros
Cognicién social
Retroalimentacién social

Juicio emocional

Identificacion de praxias sociales

Direccién de la mirada a los ojos
Teoria de la mente

Juicio social

Percepcién Visoespacial (Cierre visual)
Interpretacion de praxias sociales
Cierre visual

Teoria de la mente
Razonamiento sobre creencias

Respuesta a expresiones faciales

Procesamiento de la direccién de la mirada a los ojos
Percepcién de voz

Percepcién e interpretacion de las intenciones de otros
Percepcién de rostros

Procesamiento de rostros

Reconocimiento de rostros

Reconocimiento de emociones en otros

Reconocimiento de expresiones emocionales en rostros

Procesamiento de informacién y juicio social
Teoria de la mente

Respuesta a expresiones emocionales en rostros
Regulacion de la respuesta emocional

Deteccion de la direcciéon de la mirada a los ojos

Alterado

Alterado

Alterado

Alterado

Preservado

Alterado

Alterado

Medianamente
preservado

Preservado

Preservado

Alterado

En los Ultimos afos se ha identificado que en
el hemisferio derecho recaen la mayoria de
las habilidades espaciales, de tal manera que
un dafio en éste tendria un mayor impacto
sobre la capacidad de identificar coordena-
das espaciales, relacionar espacialmente
elementos locales en globales y en el analisis
del espacio egocéntrico y alocéntrico.

Por otro lado, el hemisferio izquierdo con-
serva algunas habilidades espaciales que im-
plican el uso del lenguaje, como la capacidad
de hacer etiquetas verbales que hacen uso
del espacio (van der Ham & Ruotolo, 2017).

Ademas de las funciones visoespaciales y vi-
soconstructivas del SIP, hay que agregar que
también tiene relaciéon con las habilidades
matematicas, como la capacidad de realizar
comparacion de magnitudes y la resolucién
de problemas aritméticos (Roell et al., 2021);
por lo que su alteracion podria influir en la
prevalencia de discalculia (Molko et al., 2003).

Los genes LIMK1 y GTF2I/GTF2IRD1 se han aso-
ciado con las alteraciones de integracion viso-
motriz, habilidad visoespaciales y cognicién so-
cial ya que parecen influir sobre la materia gris
de la corteza parietal y el SIP (Hoeft et al., 2014).
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Otra caracteristica basica del perfil cognitivo
conductual del SW es la hipersociabilidad. Adol-
phs (2009), refiere la existencia de redes y areas
cerebrales implicadas en diferentes procesos
que influirian en el comportamiento social.

Los dominios implicados en la cognicion
y cerebro social son el reconocimiento de
emociones en rostros, la teoria de la mente
(ToM), el juicio social, la empatia y toma de
decisiones; cada uno de estos relacionados
a estructuras como la amigdala, la insula,
la corteza parietal, prefrontal ventromedial
(CPVm) y orbitofrontal (CPOf) y, el cingulo
anterior (CCA) (Kennedy & Adolphs, 2012).

De acuerdo con esta teoria, un dafio en es-
tas redes afecta el comportamiento social y
la prevalencia de algunos trastornos como
el autismo, la esquizofrenia, ludopatias y, en
este caso, en la hipersociabilidad del SW.

Teniendo en cuenta lo anterior, existe la hi-
potesis de que los rasgos sociales de perso-
nas con SW podrian ser explicadas por las al-
teraciones estructurales y neurofisiologicas
en areas del cerebro social.

En el 2008, Sarpal et al., identificaron altera-
ciones funcionales entre las redes del giro
parahipocampal y la corteza parietal, el giro
fusiforme, conexiones que de la amigdala,
porciones de la corteza prefrontal y una acti-
vacién atipica en el SIP al observar objetos y
no en rostros. Las alteraciones estructurales
y funcionales en la amigdala y corteza parie-
to-frontal son las que principalmente influ-
yen en los rasgos sociales del SW.

En el 2005, Meyer-Linderber et al., identificaron
una hipoactivacion de la amigdala ante esti-
mulos de rostros que expresaban miedo, pero
una mayor activacion ante los que implican es-
cenas de esta misma emocion. Estas alteracio-
nes funcionales también se manifestaban en
redes amigdalo-orbitofrontales, las cuales se
relacionan con la capacidad de aprendizaje a
través de la evaluacion de recompensas y re-

forzadores que son usados durante juicios so-
ciales (Meyer-Lindenberg, Hariri, et al., 2005).

La formacién hipocampal (FH) ha sido motivo
de estudio en SW debido a que presentan fa-
llas en el aprendizaje de coordenadas y nave-
gacion espacial. Meyer-Linderberg et al. (2005)
identificaron problemas funcionales en la FH
ante estimulos visuales; sin embargo el tama-
flo de esta estructura es similar a controles
pero con una leve modificacion en su forma;
estos hallazgos son mayores en la FH derecha.

Los autores Meyer-Linderberg et al. (2005)
refieren que los problemas para mantener
informacién en la memoria a largo plazo vi-
sual y espacial estan asociadas a estos ha-
llazgos funcionales y estructurales.

Por otro lado, el reconocimiento de rostros es
una habilidad que se preserva en personas con
SWy se relaciona al giro fusiforme (GF) dentro
del I6bulo temporal. Un estudio (Golarai et al.,
2010) identificé que esta poblacién tiene un GF
mas alargado en comparacion con poblacién
normotipica por lo que podria estar implicado
en la capacidad de memorizar rostros.

Los problemas en el funcionamiento ejecu-
tivo en el SW son también un rasgo comun
de su fenotipo neuropsicolégico. Algunas
hipétesis plantean que esta podrian tener
su origen en las alteraciones estructurales
prefrontales dorsolaterales, orbitofrontales
y ventromediales (Jackowski et al., 2000).

El dafio en redes fronto-parietales, fron-
to-estriatales y fronto-limbicas tendrian
relacion con las fallas del control inhibi-
torio, memoria de trabajo, abstraccion,
atencién e hipersociabilidad (Fan et al.,,
2017); mientras que, las alteraciones en el
volumen neuronal de regiones frontales,
nucleo caudado y cerebelo se asocian con
los sintomas de inatencién y; la hiperac-
tividad con diferencias en la corteza tem-
poral izquierda, |6bulo parietal y cerebelo
(Campbell et al., 2009).
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Finalmente, el cuerpo calloso es la mayor
comisura en el cerebro y, se encarga de
unir ambos hemisferios cerebrales y es
responsable de la coordinacién de proce-
sos complejos como el lenguaje y la coor-

dinacion motriz. En personas con SW se
ha encontrado una reduccién de ésta que
influye en las alteraciones de la coordina-
cion motriz y en la pragmatica del lenguaje
(Nakutin & Paz, 2020).

Anexos

Glosario

Los estudios de neuroimagen revelan que
las personas con SW presentan un dafio
congénito en estructurales cerebrales espe-
cificas que tienen una relacién directa con su
fenotipo neuropsicolégico.

Los rasgos sociales y de ansiedad se asocian
al cerebro social del SW el cual se caracteriza
por alteraciones de la amigdala, corteza pa-
rietal y I6ébulo frontal (corteza orbitofrontal
y ventromedial); las fallas visoespaciales al
menor volumen del SIP y; la prevalencia de
TDAH y fallas en las funciones ejecutivas al

giro parietal inferior y redes fronto-parieta-
les y fronto-estriatales.

La hipotesis es que estas areas probable-
mente se vean afectadas durante el periodo
de migracién neuronal, la cual parece ser la
fase donde los genes borrados en la dele-
cién tienen una mayor expresion. Por lo que,
estas técnicas de neurociencias han ayuda-
do a tener una mejor comprension y a com-
probar la relacién entre el cerebro y fenotipo
neuropsicolégico del SW.

2.3 Conclusiones
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Resumen

Las técnicas electrofisiolégicas como el elec-
troencefalograma (EEG) y los Potenciales Rela-
cionados con Eventos (PRE) proveen informa-
ciéon valiosa sobre el procesamiento cerebral de
los estimulos en diferentes contextos. Son re-
gistros de la actividad eléctrica de la corteza ce-
rebral que se obtienen de la superficie del cuero
cabelludo con la ayuda de electrodos y amplifi-
cadores. Si bien en personas con SW existe un
numero limitado de estudios usando estas téc-
nicas, el presente capitulo da una panoramica
general al respecto. Los estudios con EEG pa-
recen identificar un patrén atipico de actividad
cerebral caracterizado por una disminucién de
amplitud (voltaje), mayor presencia de frecuen-
cias lentas y falta de reactividad a la apertura 'y
cierre de los ojos. En diferentes condiciones de
registro, como durante el reposo, en la aprecia-
cion de caras, o de ritmos musicales, o durante
el suefio, se han descrito caracteristicas atipicas
del EEG en esta poblacion.

Los estudios con PRE han mostrado una con-
troversia sobre si las personas con SW pre-

sentan o no una audicién atipica que pudiera
afectar los procesos cognoscitivos superiores
como la atencion, el control inhibitorio o el
lenguaje, como se describe en el capitulo. Se
resumen rasgos de los PRE en personas con
SW, obtenidos en distintos contextos como en
tareas de atencion, de inhibicion de respues-
tas, de percepcion visoespacial, de lenguaje e
incluso algunas que abordan aspectos de la
cognicion social como la apreciacion de la pro-
sodia en el lenguaje y la confiabilidad que pro-
ducen las expresiones faciales.

Aunque este es un campo en el que todavia
debe avanzarse mas, las alteraciones que
presentan las personas con SW en los es-
tudios electrofisiolégicos complementan la
informacién que se tiene de sus dificultades
a nivel cognoscitivo y conductual, para me-
jorar la comprensién global que se tiene de
este trastorno genético.

Palabras clave: EEG, PRE, Sindrome de Williams,
Procesos cognoscitivos, trastornos genéticos.
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| Sindrome de Williams (SW) es un
ftrastomo del neurodesarrollo pro-

ducto de una microdelecion o pérdi-
da de material genético en la regién q11.23
del cromosoma 7. En esta pérdida de mate-
rial genético estan involucrados alrededor
de 28 genes (Meyer-Lyndenberg et al., 2006)
como los de la elastina y el miembro 6 de la
familia FKBP que se encuentran en el extremo
del centrémero, mientras que CLIP2, FZD9,
STX1A, LIMK1, WSCR1-WSCR5, WCBR11, GT-
F2l y GTF2IRD se encuentran en el extremo
del teldbmero (Galaburda et al., 2003).

Esta pérdida de material genético da
como resultado alteraciones en la arqui-
tectura y funcionamiento de diferentes
sistemas dentro de los que se encuentra
el neurocognitivo (Gombos et al., 2017).
Muchos de estos genes se asocian con la
expresion y el desarrollo neuronal lo que
da un fenotipo neuropsicoldgico particu-
lar ya que los trastornos del neurodesa-
rrollo son el resultado de una alteracion
de la interrelacién dindmica entre los
procesos genéticos, cerebrales, cognosci-
tivos, emocionales y conductuales (Boivin
et al., 2015).

En términos generales, el fenotipo del SW se ca-
racteriza por: rasgos faciales particulares, este-
nosis supravalvular pulmonar o aértica, proble-
mas de suefio (Bddizs et al., 2014; Gombos et al.,
2017)y anormalidades cardiacas entre otras.

Aunque existe un fenotipo neuropsicolégico he-
terogéneo en este sindrome las caracteristicas
cognoscitivas de esta poblacién son: Coeficien-
te Intelectual deficiente, dificultades visoespa-
ciales, relativa fortaleza en el lenguaje expresi-
vo, alta sensibilidad musical, hipersociabilidad,
dificultades en la atencion e inhibicién (Costan-
zo et al., 2013; Kasdan et al., 2022; Little et al.,
2013), en la cognicion social (Serrano-Juarez et
al., 2021) asi como dificultades de aprendizaje.

En todos los casos del SW se pierde el gen de
la elastina que se encuentra en el centro de la
regién q11.23, pero en los extremos hay una
gran variabilidad ya que no siempre la dele-
cion incluye o excluye a los mismos genes por
tal motivo las caracteristicas fenotipicas y cog-
nitivas pueden cambiar de persona a persona.

Los procesos cognitivos pueden estudiarse
a través de diferentes métodos y técnicas
entre las que se encuentran las de lapiz y
papel, pero existen otras técnicas como las
electrofisiologicas dentro de las que estan el
electroencefalograma (EEG) y los Potencia-
les Relacionados con Eventos (PRE) que dan
informacion valiosa sobre el procesamiento
cerebral de los estimulos, ademas de ser de
bajo costo y no invasivas.

En personas con SW se han estudiado las ca-
racteristicas electrofisiolégicas de diferentes
procesos cognitivos. A continuacion, se resu-
men los principales hallazgos.

3.1 Introduccion

Ademas de ser una técnica util para el diag-
nostico y seguimiento de las epilepsias, el
electroencefalograma (EEG) es una herra-
mienta util para evaluar el funcionamiento
cerebral en la investigacion y en la practi-
ca clinica. La actividad eléctrica cerebral es
producto de los movimientos iénicos de las
células piramidales de la corteza cerebral cu-
yos potenciales postsinapticos excitatorios e
inhibitorios son registrados en la superficie
del cuero cabelludo con la ayuda de elec-
trodos (Rios y Alvarez, 2013). En el EEG se
registra actividad eléctrica en forma de os-

cilaciones que tienen diferentes frecuencias
(ciclos por segundo) y amplitudes (valores de
voltaje). Asi se describen frecuencias lentas
(con mayor voltaje) como la actividad delta 'y
theta, y frecuencias rapidas (con menor vol-
taje) como la actividad alfa, beta y gamma.
Esta actividad cambia de acuerdo con las ca-
racteristicas de los participantes evaluados
como la edad, vigilia-suefio, atencion, estado
de salud, entre otras (Marosi, 2011).

De acuerdo con Greer et al. (2021), hay poca
literatura sobre el EEG en pacientes con SW en

3.2 EEG en pacientes

con sindrome de
Williams

P
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comparacion con la que existe en otros tras-
tornos del neurodesarrollo como los de Déficit
de Atencion con Hiperactividad, Especifico del
Aprendizaje y del Espectro Autista. Los escasos
estudios existentes han reportado un EEG ati-
pico con menor amplitud, falta de reactividad
ala aperturay cierre de ojos, o mayor cantidad
de ondas lentas bajo ciertas condiciones y este
perfil se parece al que presentan otras altera-
ciones del neurodesarrollo.

3.2.1 Sueiio

Gombos et al. (2011) realizaron un estudio
polisomnografico con nueve adolescentes
y adultos jévenes con SW que fueron com-
parados con 9 participantes normotipicos
emparejados por edad y sexo. Evaluaron la
arquitectura del suefio, el movimiento de
las piernas y el espectro electroencefalogra-
fico. Encontraron que los participantes con
SW presentaron un patrén de suefio carac-
teristico con un tiempo decrementado, mala
eficiencia, aumento de ondas lentas relacio-
nadas con el suefio, menor porcentaje de
movimientos oculares rapidos, ciclos irregu-
lares y, fragmentacion del suefio.

En el analisis espectral, los participantes con
SW mostraron un incremento de actividad
lenta (delta), asi como disminucién de activi-
dad “alfay sigma” (Gombos et al., 2011).

El aumento de suefio de ondas lentas se ha re-
lacionado con la fatiga que presentan los partici-
pantes con SW debida a la sobrecarga que expe-
rimentan para adaptarse a su medio ambiente.

Los mismos autores reportaron en personas
con SW un incremento de banda ancha en
la conectividad inter e intrahemisférica tanto
en el suefilo REM (movimientos oculares ra-
pidos) como en el no-REM, y un decremento
de la sincronizacién alfa en los estados no-
REM en regiones centro-temporales mien-
tras que en la fase REM se observé una sin-
cronizacion occipital (Gombos et al., 2017).
Los autores refieren que estos resultados
son consistentes con reportes recientes so-

bre la densidad sinaptica y dendritica de los
modelos del SW, asi como de alteraciones en
la microarquitectura de la corteza occipital
que influyen en los déficits visuoespaciales
que presenta esta poblacion.

Por su parte Bédizs et al. (2014) reportan que
son aspectos inseparables de esta poblacion,
las alteraciones electroencefalograficas duran-
te el suefio como la actividad lenta en la zona
frontal, asi como caracteristicas especificas
como decremento de la potencia alfa y theta
tanto en el suefio no- REM como en el REM.

3.2.2 Procesamiento Musical

Por otra parte, se ha reportado que los pacien-
tes con SW presentan una alta sensibilidad
musical y percepcién variable sobre el ritmo.

Kasdan et al. (2022), usando EEG investiga-
ron la base neuronal del seguimiento del
ritmo (beats) en 27 adultos con SW compa-
randolos con 16 adultos normotipicos. Los
pusieron a escuchar de forma pasiva ritmos
musicales con acento en el primer o segun-
do tono de un patrén repetido para producir
diferente percepcién del ritmo.

Aunque ambos grupos mostraron actividad
en las bandas beta y gamma que se relacio-
nan con el procesamiento del ritmo, hubo
diferencia en la distribucién topografica de
la actividad EEG entre grupos.

El grupo con SW present6 una actividad am-
pliamente distribuida, mayor amplitud de
los potenciales evocados auditivos y modu-
laciéon en la actividad alfa. Estos resultados
se interpretaron como el reflejo de la per-
cepcion variable sobre el ritmo, la sensibili-
dad auditiva y las dificultades atencionales
en los participantes con SW.

En otro estudio en donde se usé una tarea
de priming afectivo, Lense et al. (2014) eva-
luaron el EEG de participantes con SW com-
parados con pares normotipicos, trece en
cada grupo. Presentaron breves extractos
musicales emocionales o sonidos neutros y

Anexos

Glosario



Presentacion

Prélogo  Introduccién 1

Nucleo del libro

2

3 4

5 Abreviaturas

Sindrome de Williams: Un andlisis desde las neurociencias cognitivas
S

les mostraron rostros, los participantes de-
bian reportar la valencia emocional de los
rostros (felices o tristes).

A diferencia de los normotipicos, los SW dis-
tinguieron entre extractos musicales felices
contra tristes, ademas presentaron mayor
amplitud (voltaje) de la actividad alfa en re-
giones fronto-centrales ante las piezas musi-
cales felices en comparacién con las tristes.
Solo encontraron el efecto priming en el gru-
po con SW quienes respondieron de forma
mas rapida cuando la emocion en el rostro
era congruente con la valencia emocional
del extracto musical precedente. Interpreta-
ron estos resultados como una conexién es-
pecifica entre la musica y el procesamiento
emocional demostrando que las personas
con SW son muy sensibles al procesamiento
emocional musical.

3.2.3 Procesos cognitivos

En la evaluacion del proceso de integracion vi-
sual a través del registro de las oscilaciones de
la banda gamma (g) del EEG, Grice et al. (2001)
compararon la actividad de participantes con
autismo con la de personas con SW, les pre-
sentaron visualmente elementos para inte-
grar un objeto. Encontraron anormalidades
en las oscilaciones g en ambos grupos. La ac-
tividad g del grupo SW no estaba organizada,
ademas presenté una amplitud disminuida.
Los autores concluyen que el patrén alterado
de la banda g del EEG puede ser causa prima-
ria o secundaria del fenotipo conductual en la
percepcién visual y en otros dominios.

Tomando en cuenta los reportes sobre la
vulnerabilidad de la via visual dorsal, asi
como alteraciones en la integracion visual
en el SW, Bernardino et al. (2013) aplicaron
a 9 pacientes con SW con delecién tipica (1.5
Mb) y a 8 adultos normotipicos una tarea
de integracion 3D de caras a partir de movi-
mientos de profundidad, con el fin de poder
caracterizar la respuesta neuronal de la per-
cepcion 3D en personas con SW.

Los autores evaluaron la actividad en la ban-
da g y encontraron patrones diferentes en
cada grupo tanto en el rango alto como el
bajo de dicha banda. Sus hallazgos corrobo-
raron que las areas a lo largo de la via dorsal
estan involucradas en la percepcién de caras
en 3D y apoyan la idea de la disfuncién de
esta via en el SW.

Por su parte, Ng et al. (2015) evaluaron el
comportamiento de la banda alfa en la zona
frontal en un paradigma de estado de repo-
SO con 0jos abiertos y cerrados. Registraron
la actividad del EEG de 9 adultos con SWy de
un grupo control. Encontraron que ambos
grupos presentaron patrones opuestos de
asimetria interhemisférica, el grupo control
presentd mayor asimetria derecha sobre iz-
quierda, ademas las personas con SW tuvie-
ron menor potencia del ritmo alfa frontal en
el hemisferio izquierdo.

Los autores asociaron funcionalmente el
sobrereclutamiento del hemisferio izquier-
do con el perfil ansioso caracteristico de los
pacientes con SW. También refieren que el
pobre reclutamiento de la region frontal de-
recha en el SW es una evidencia preliminar
de la actividad atipica de base en las regio-
nes cerebrales relacionadas con la inhibicion
en tareas de reposo.

En esta misma linea, con tareas de reposo,
Greer et al. (2021) analizaron la actividad
alfa y beta del EEG en adultos con SW para
evaluar si este estado favorece las dificulta-
des de atencién e inhibicion asociadas con
el sindrome, ya que los ritmos alfa y beta
tienen una relacion funcional con los proce-
sos de atencién e inhibicion. En comparacion
con los adultos normotipicos, el grupo con
SW presenté una tendencia de menor po-
tencia alfa que es parecida a la encontrada
en participantes con trastorno por déficit
de atencion con hiperactividad quienes se
caracterizan por tener también dificultades
atencionales e inhibitorias.
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Estos autores también reportaron que las per-
sonas con SW presentan muy baja variabilidad
en el EEG que es contradictorio con la tipica
heterogeneidad conductual observada en
este grupo. Sin embargo, de los 11 participan-
tes, solo 9 contaban con la prueba de fluores-
cencia de hibridacién in situ (FISH) y 2 fueron
diagnosticados clinicamente, por lo que no se
asegura que todos los participantes tuvieran el
mismo tamafio de delecion y genes afectados.

Se ha reportado que las personas con SW
presentan una relativa fortaleza en el reco-
nocimiento de rostros. Para evaluarla, Fa-

rran et al. (2020) caracterizaron la respuesta
neuronal de 11 adultos con SWy la compa-
raron con la de neurotipicos emparejados
en edad y género. Presentaron en escala de
grises rostros y casas tanto en forma verti-
cal como invertida. Los participantes con SW
presentaron un patrén eléctrico cerebral di-
ferenciado para los rostros en comparacion
con las casas, y para las caras presentadas
en forma vertical en comparacion con las in-
vertidas. Este Ultimo patrén difiri6 del de las
personas neurotipicas, lo que sugiere que
los pacientes con SW realizan una codifica-
cién global de los rostros.

Anexos
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Los Potenciales Relacionados con Eventos
(PRE) son una de las técnicas electrofisio-
l6gicas mas importantes para comprender
las bases fisiologicas de diferentes procesos
cognitivos. Tienen una gran resolucion tem-
poral y reflejan cambios en la actividad rela-
cionada con el estimulo que la provoca, pue-
de ligarse a un proceso sensorial, perceptual
0 cognitivo. Su ventaja principal reside en
que permite la evaluacion en tiempo real de
la relacion entre el proceso cognitivo que se
evalla y la respuesta eléctrica cerebral (Ro-
driguez-Camacho et al., 2011).

A diferencia del EEG que es el registro de la
actividad eléctrica cerebral espontanea, los
PRE son cambios en los patrones de voltaje
del EEG en curso, que se ligan en el tiempo a
eventos sensoriales, motores, perceptuales o
cognitivos. Los picos de los PRE se nombran
de acuerdo con su polaridad (positiva o nega-
tiva) y su aparicion en el tiempo o latencia, por
ejemplo, P1 es la primera onda positiva que se
presenta, o el componente N400 es una onda
negativa que aparece alrededor de los 400 ms.

Debido a que en el SW se ha reportado un
fenotipo auditivo atipico (Meyer-Linderberg
et al., 2006) que incluye hiperacusia y fono-
fobia, asi como un “enganchamiento” con
la musica (Dykens et al., 2005). Zarchi et al.
(2015) realizaron un estudio para delinear
las alteraciones neurofisiologicas que sub-

yacen a este fenotipo auditivo investigando
el complejo P1-N1-P2 y la MMN (mismatch
negativity u onda negativa de disparidad) en
comparacion con un grupo control empare-
jado en edad y género. Presentaron un tono
estandar y cinco tonos diferentes.

A diferencia del grupo control, los participan-
tes con SW mostraron una mayor amplitud
tanto para el complejo P1-N1-P2 como para
la MMN. Los autores concluyeron que en el
SW es hiperactivo el procesamiento auditivo
central. Las respuestas cerebrales auditivas
de mayor amplitud de todas las ondas de los
PRE sefialaron que la codificacién de sonidos
y la deteccion de cambios se encuentra al-
terada en este sindrome, lo que puede dar
como resultado en el SW una alteracién en
las funciones cognoscitivas superiores rela-
cionadas con el procesamiento auditivo.

Debido a que los participantes con SW pre-
sentan también problemas de atencién, Ja-
cobs et al. (2018) evaluaron en adultos con
desarrollo tipico y con SW, la percepcion au-
ditiva y la colocacién de recursos atenciona-
les en dos experimentos de discriminacién
activa de estimulos.

En una tarea oddball auditiva presentaron
tres estimulos para evaluar las ondas P1-
N1-P2, P3a y P3b que se relacionan con los
estadios atencionales sensoriales tempra-

3.3 Potenciales
relacionados con
eventos en pacientes
con sindrome de

Williams
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nosy con los de alto orden del procesamien-
to auditivo. En el experimento 1 utilizaron
acordes de piano como estimulo estandar,
estimulo blanco y estimulo novedoso, mien-
tras que en el experimento 2 sustituyeron
los estimulos novedosos con sonidos dife-
rentes al del piano.

En ninguno de los dos experimentos se obser-
varon diferencias entre grupos en las ondas
P1-N1, relacionadas con las primeras etapas
de la codificacién sensorial, pero si una mayor
amplitud para el grupo SW en la onda P2.

Con relacién a los componentes tardios, en el
experimento 1 no hubo diferencias intergru-
pales en el componente P3. Mientras que en el
experimento 2 las personas con SW presenta-
ron mayor amplitud del componente P3a para
los estimulos novedosos (distintos perceptual-
mente a los estimulos estandar o blanco), y
una reduccion del componente P3b.

Con estos resultados, los autores concluyen
que el grupo SW no tiene una hiperrespuesta
sensorial auditiva y que las caracteristicas con-
ductuales auditivas de esta poblacion pueden
asociarse mas bien con alteraciones cognitivas
de alto orden reflejadas en las Ultimas etapas
de la categorizacién y evaluacion del estimulo.

Ademas, observaron una gran actividad neu-
ronal asociada con la colocacién incremen-
tada de recursos cognitivos para categorizar
los estimulos ya que se distraen facilmente
por estimulos inesperados.

Por su parte, Greer et al. (2017) evaluaron
el control inhibitorio en 11 adultos con SW
contra16 adultos normotipicos igualados en
edad y género, y 13 nifilos normotipicos em-
parejados en edad mental verbal. Aplicaron
una tarea oddball en la que se debia respon-
der a un estimulo blanco dentro un conjunto
de estimulos frecuentes y otros novedosos.
Los participantes solo tenian que responder
ante el blanco e ignorar los demas.

En comparacion con los grupos control, los
participantes con SW presentaron una am-
plitud atenuada del componente N2 (relacio-
nado con la evaluacién perceptual) ante los
estimulos novedosos y el blanco. No presen-
taron diferencias de amplitud del compo-
nente P3a (relacionado con la orientacién de
la atencidon e inhibicién), pero si un retraso
de la latencia de este componente y una au-
sencia del componente P3b como respuesta
al estimulo blanco.

La latencia retrasada del componente P3a
se interpretd como una evaluacién ineficaz
de la informacion irrelevante. Estos resul-
tados reflejan que los participantes con SW
presentan una deficiencia en el control tem-
prano de la informacién perceptiva con defi-
ciencias en los procesos de inhibicion.

Para estudiar las dificultades en el proce-
samiento visoespacial, Key y Dykens (2011)
evaluaron en 21 adultos jévenes con SW el
nivel preferido del analisis perceptual, asi
como el papel de la atencion en el proce-
samiento de estimulos jerarquicos, compa-
randolos con 16 participantes normotipicos
emparejados en edad.

Presentaron estimulos globales (letras ma-
yusculas “S”, “H" y “O") y locales (las mismas
letras mayusculas formadas con letras mi-
nusculas, por ejemplo, la “H" estaba formada
por varias letras “s" minusculas) aparecian
con igual probabilidad. Debian presionar un
boton cuando apareciera la letra “H" y otro si
aparecia otra letra. Los participantes no reci-
bieron instrucciones explicitas para dirigir su
atencién en un nivel particular del estimulo.

Los resultados conductuales indicaron que, en
ausencia de una instruccién especifica para di-
rigir la atencién, las personas con SW al igual
que los normotipicos muestran el efecto de
precedencia global, sin embargo, sus PRE re-
velaron un mecanismo cerebral atipico subya-
cente a la atencién a la informacién local.
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En ambos grupos, el andlisis perceptual tem-
prano mostré una P1 reducida y una N150
de mayor tamafio para el procesamiento de
estimulos globlales. En el grupo normotipico
se observ6 una P3b tanto para estimulos glo-
bales como locales y no asi para el grupo con
SW, que ademas presentd un aumento de
amplitud de P3a para los estimulos globales.

Se concluyé que los participantes con SW ex-
perimentan una mayor interferencia global
a local y no asignan suficientes recursos de
atencion para la informaciéon local. Esto su-
giere que las dificultades viso-espaciales en el
SW pueden deberse en parte a mecanismos
cerebrales atipicos tanto en el analisis per-
ceptual temprano como en los estadios avan-
zados del procesamiento cognoscitivo visual.

Por otra parte, dado que el lenguaje es una
relativa fortaleza en pacientes con SW, se
han realizado estudios para evaluar diferen-
tes niveles de procesamiento del lenguaje en
esta poblacion. Pinheiro et al. (2010) evalua-
ron los correlatos electrofisiologicos del pro-
cesamiento semantico en 12 participantes
con SW de 9 a 34 aflos comparados con un
grupo control emparejado en edad y género.

Se les presentaron en forma auditiva oraciones
cortas con estructura sintactica simple, que te-
nian terminaciones congruentes (p.e. “La nifia
peina su cabello”) e incongruentes (p.e. “La nifia
peina su pan”) con el contexto, y se les pedia
que decidieran si tenian sentido o no. Compa-
rados con los normotipicos, las personas con
SW presentaron componentes sensoriales ati-
picos (N100 y P200), una amplitud normal de
N400 y una P600 de mayor amplitud.

Estos hallazgos apoyan la hipotesis de que los
participantes con SW presentan anormalida-
des en el procesamiento sensorial auditivo
temprano que influyen en el procesamiento
de integracion y reanalisis del lenguaje.

En el SW se han descrito deficiencias con-
ductuales en el procesamiento emocional

relacionado con la cognicién social. Particu-
larmente, una habilidad deficiente para usar
pistas vocales al interpretar estados emocio-
nales sobre todo en presencia de un conflicto
semantico como en el sarcasmo y la ironia.

Pinheiro etal. (2011) evaluaron con PRE la com-
prension de la prosodia emocional en 9 parti-
cipantes con un rango de edad de 9-31 afios
comparados con un grupo de 10 normotipicos
emparejados en edad, género y lateralidad.

Se les presentaron auditivamente oracio-
nes con contenido emocional neutro, de
felicidad y de enojo en dos condiciones:
con informacién semantica y sintactica
inteligible o ininteligible, esta ultima se
considerd como la condicion donde solo
se evaluaba la prosodia. La tarea era de-
cidir qué emocién se transmitia en cada
tipo de oracion.

Los autores encontraron diferentes latencias
de los componentes de los PRE: N100 (proce-
samiento auditivo temprano) y 2 componentes
relacionados con la prosodia: P200 (con la inte-
gracion de las pistas acusticas de la emociona-
lidad) y N300 (con la evaluacion cognitiva de la
significancia emocional) entre las oraciones.

También encontraron una amplitud reduci-
da de N100 para la prosodia de oraciones
con contenido semantico, y una P200 mas
positiva para aquellas con contenido seman-
tico con entonacién de felicidad y enojo, asi
como una N300 reducida para ambos tipos
de condiciones. Lo anterior refleja que los
SW presentan anormalidades en el procesa-
miento auditivo temprano que influye tanto
en el analisis de la prosodia emocional como
en la comprension del lenguaje, lo que pu-
diera representar una caracteristica electro-
fisiologica del procesamiento emocional del
lenguaje en el SW.

Siguiendo con la cognicién social, se ha repor-
tado que para presentar un comportamiento
social tanto exitoso como adaptado, debe reali-
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zarse una evaluacion precisa de la confianza que
puede provocar una persona (Shore et al., 2017).

En primera instancia, las personas evallan
la confianza/confiabilidad, solo por la apa-
riencia facial, haciendo que se facilite o evite
el contacto. Las personas con SW presentan
un impulso social elevado en especial hacia
extrafios, posiblemente porque no realizan
una evaluacién adecuada de la confiabilidad.

Shore et al. (2017) estudiaron en 20 partici-
pantes con SW comparados con 21 neuroti-
picos, la dindmica temporal de la evaluacién
de la confiabilidad transmitida por los rasgos
faciales para examinar si las diferencias en la
actividad neuronal durante dicha evaluacion
pudiera explicar la motivacién de las perso-
nas con SW para acercarse a extrafos.

Los autores registraron los PRE mientras los
participantes clasificaban rostros como confia-
bles o no confiables y respondian si ellos ca-
minasen con una persona con esa expresion.

En las personas con SW encontraron mayor
amplitud del componente N170 ante |os ros-
tros confiables. En ellos, la onda diferencia
del componente N170 (rostros no confiables
- rostros confiables) se correlaciond con una
alta aproximacién a extrafios. Los autores
concluyeron que la mayor aproximacion a
extrafios en el SW puede ser el resultado de
alteraciones tanto en el tiempo como en la
organizacién de la actividad cerebral visual
temprana durante la evaluacién de la confia-
bilidad, especificamente, las deficiencias en
los procesos perceptuales de bajo nivel pue-
den afectar a la cognicion social.

Anexos

Glosario

Se ha encontrado que las personas con SW
presentan caracteristicas electrofisiologicas
con alteraciones. Estas alteraciones electro-
fisiolégicas en el SW complementan la in-
formacion que se tiene de sus dificultades a
nivel cognoscitivo y conductual.

La ventaja del uso de las técnicas electrofisiol6-
gicas es que permite evaluar el procesamiento
cerebral de la conducta o cognicion antes de
emitir una respuesta, o aln en ausencia de ella.

Los estudios resefiados en este capitulo
tienen varias limitaciones: Dada la baja
incidencia del sindrome, las muestras de
participantes son muy pequefias, o que
hace dificil generalizar los resultados; ade-
mas por el mismo motivo, en ciertos estu-
dios se combinan los resultados electrofi-
siologicos de nifios con los de adultos, lo
gue puede ser una variable de confusién al

interpretarlos, ya que en personas normo-
tipicas existen diferencias bien conocidas
relacionadas con la edad, en las medidas
de amplitud y latencia de los PRE.

Otra limitacion es que no todos los estudios
refieren los genes involucrados en la delecion.
La combinacién de diferentes perfiles gené-
ticos pudiera dar como resultado distintos
patrones anormales de actividad eléctrica ce-
rebral, ya que los genes involucrados pueden
actuar diferencialmente en la corteza cerebral.

Mejorar el conocimiento sobre las fortale-
zas y debilidades tanto cognoscitivas como
conductuales y electrofisiolégicas de esta
poblacién, puede ayudar a comprender mas
cabalmente la relacion entre genes, cerebro
y conducta, asi como contar con herramien-
tas mas precisas para la evaluacion e inter-
vencién de estos pacientes

3.4 Conclusiones
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Laevaluaciénneuropsicolédgica esun proceso
integral que proporciona informacién sobre
la expresion cognitiva, conductual y afectiva
de una persona con una alteracién cerebral.
Las personas con sindrome de Williams (SW)
suelen presentar un perfil neuropsicologico
que se caracteriza por discapacidad intelec-
tual de leve a moderada, conducta altamente
sociable, fortaleza en el lenguaje expresivo y
alteraciones importantes en atencion, habili-
dades visoespaciales y funciones ejecutivas.
La evaluacion neuropsicologica se puede di-
vidir en distintas fases: entrevista clinica, se-
leccion de herramientas (pruebas estandari-
zadas, observacién, inventarios, entre otros),
aplicacion, analisis e interpretacion de re-
sultados, integracion del caso, elaboracién
del reporte neuropsicologico y entrega de
este. Los principales procesos cognitivos y

aspectos que se recomiendan considerar en
la evaluacién neuropsicolégica del SW son:
capacidad intelectual, conducta adaptativa,
lenguaje, atencién, memoria, habilidades
visoespaciales, funciones ejecutivas, habili-
dades académicas (lectoescritura y habilida-
des matematicas) y aspectos conductuales
y emocionales. Para evaluar a una persona
con SW se requiere investigar acerca de las
caracteristicas del sindrome, considerando
que la evaluacion debe ser a la medida de
cada individuo. Los hallazgos de una evalua-
cién neuropsicolégica aportan informacién
relevante para aquellos que trabajan o se
relacionan con personas con SW.

Palabras clave: evaluacion neuropsicolégica,
sindrome de Williams, procesos cognitivos,
funcionalidad, pruebas estandarizadas.
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a evaluacion neuropsicolégica es un

procedimiento cuyo objetivo principal

es proporcionar informacién sobre el
funcionamiento de una persona dentro de
su ambiente, identificando y describiendo
alteraciones cognitivas, conductuales y/o
emocionales relacionadas con una lesion,
enfermedad o condicidén cerebral, asi como
fortalezas y recursos personales. Algunos
de los dominios generalmente evaluados
son: funcionamiento intelectual, percepcién,
atencién, lenguaje, memoria, aprendizaje,
habilidades visoespaciales, adaptativas, sen-
soriomotoras, académicas y funciones ejecu-
tivas (Chang & Davis, 2011).

Los principales motivos para realizar una
evaluacion neuropsicolégica son: diagnos-
tico o diagndstico diferencial, identifica-
cion de las necesidades del tratamiento,
planificacién de cuidados, evaluacién de

la eficacia de una intervencién o rehabi-
litacion e investigacion (Chang & Davis,
2011; Lezak et al., 2012).

En el caso de la evaluacién neuropsicolégi-
ca infantil se deben considerar los aspectos
madurativos, debido a que la mayoria de las
habilidades y procesos evaluados aun se en-
cuentran en desarrollo (Chang & Davis, 2011).

Existe una amplia variedad de trastornos
neurolégicos que afectan el desarrollo y
funcién del sistema nervioso (por ejemplo:
epilepsia, hidrocefalia, espina bifida, trau-
matismos craneoencefdlicos, entre otros),
sin embargo, muchos trastornos genéticos
también derivan en funciones neuropsicolo-
gicas alteradas al impactar en el desarrollo
del sistema nervioso (por ejemplo: sindro-
me de Down, sindrome de Williams (SW) y
la neurofibromatosis tipo 1) (Chang & Davis,
2011; Lezak et al., 2012).

4.1 Introduccion

La evaluacion neuropsicoldgica es un proce-
so integral que puede dividirse en fases, pero
siempre requiere de una entrevista e historia
clinica, observacion constante y, de ser nece-
sario, de la aplicacién de pruebas estandari-
zadas. La primera fase es la entrevista clinica.

La entrevista clinica es una indagacién a profun-
didad de la vida y la funcionalidad del paciente
en la que se debe abordar: motivo de consul-
ta, antecedentes heredofamiliares, prenatales,
perinatales, postnatales e hitos del desarrollo
(especialmente en el caso de los nifios), nivel
educativo, conducta social, historia familiar,
contexto socioecondmico, habitos alimenticios,
higiene del suefio, nivel de independencia y el
aspecto emocional, entre otros rubros.

Durante este dialogo se recomienda reca-
bar datos relevantes para la elaboracion del
historial médico (enfermedades crénicas,
intervenciones quirurgicas, hospitalizacio-
nes, tratamientos farmacoldgicos, estudios
de laboratorio y/o de neuroimagen, antece-
dentes neurolégicos y/o psiquiatricos, entre

otros). En el caso del sindrome de Williams
(SW) se debe interrogar sobre anormalida-
des cardiacas, como la estenosis supravalvu-
lar adrtica, asi como sobre la edad de diag-
nostico y estudios genéticos realizados (por
ejemplo: hibridacion fluorescente in situ o
FISH) (Lezak et al., 2012; Kozel, et al., 2021).

Con base en el motivo de consulta y el pa-
norama general del caso, se seleccionan las
herramientas que ayudaran a examinar el
funcionamiento de la persona.

El evaluador debe observar atentamente la
conducta y emociones del paciente durante
todo el proceso, analizando sus reacciones
e identificando el modo en que se enfrenta
a situaciones cotidianas (Bruna et al., 2011).
Por ultimo, se analiza e integra toda la infor-
macion recabada para finalmente sintetizar-
la en un informe neuropsicolégico que se
debe entregar y explicar al paciente y a sus
familiares o cuidadores primarios. En la Figu-
ra 4.1, se presenta un esquema que resume
la evaluacion neuropsicoldgica del SW.

4.2 Fases de
la evaluacion

neuropsicoldgica
en el sindrome de

Williams
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Figura 4.1. Evaluacion neuropsicologica del sindrome de Williams.

Nota. El esquema representa las fases de la evaluacién neuropsicolégica del sindrome de Williams (SW).

Para realizar una evaluacion neuropsicolo-
gica, se requiere de diversas herramientas,
una de estas son las pruebas neuropsico-
l6gicas estandarizadas. Estas nos permiten
obtener una medicién del desempefio de las
personas en tareas disefiadas para evaluar
procesos cognitivos, habilidades, conductas
y/o emociones; y compararla con las de una
poblacién neurotipica de la misma edad y es-
colaridad.

Al seleccionar una bateria de pruebas neu-
ropsicolégicas se deben tener en cuenta el
motivo de consulta, la condicion médica,
modalidad de comunicacién, alteraciones
sensoriales y/o motoras, lenguaje y edad del

paciente, entre otros. Es indispensable co-
nocer las teorias y modelos sobre los que se
elaboraron las pruebas, asi como observar la
ejecucion y el tipo de errores cometidos por
el evaluado para realizar una interpretacion
adecuada de los resultados.

en la evaluacion

En algunos trastornos del neurodesarrollo y
sindromes genéticos se han descrito ciertos
perfiles cognitivos y conductuales, que pueden
servir como puntos de referencia al momento
de seleccionar una bateria de pruebas neurop-
sicolégicas, sin olvidar la variabilidad individual
que existe en cada una de estas condiciones.

Debido a la alta prevalencia de discapacidad

4.3 Uso de pruebas

neuropsicologica del
sindrome de Williams
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intelectual en personas con SW (Fisher et al.,
2016; Kozel, et al., 2021; Miezah et al., 2020) se
considera primordial la evaluacién de su fun-
cionamiento intelectual y conducta adaptativa.

Una de las pruebas de inteligencia mas uti-
lizadas a nivel internacional es la Escala We-
chsler de Inteligencia, mientras que la con-
ducta adaptativa puede evaluarse mediante
un interrogatorio profundo a los padres y/o
cuidadores primarios con la observacién del
evaluado en diferentes ambientes.

Ademas, existen instrumentos disefiados
especificamente para la evaluacion de la
conducta adaptativa en distintos dominios,
como es el caso del Sistema de Evaluacion
de la Conducta Adaptativa (ABAS II).

El lenguaje de las personas con SW es uno de
los aspectos mas llamativos de su perfil neu-
ropsicologico, porque suelen presentar un
patron de habilidades linglisticas poco habi-
tual en personas con discapacidad intelectual
(Brun-Gasca et al., 2001; Miezah et al., 2020;
Sotillo et al., 2007). Por lo que se recomienda
examinar su semantica, sintaxis, pragmatica,
discurso y narracion, asi como articulacién, ca-
lidad de lavozy fluidez (Semel & Rosner, 2003).

La evaluacion de la atencién y de las habi-
lidades visoespaciales y visocontructivas,
también se consideran de gran relevancia
en los casos de SW, ya que en su mayoria se
reportan alteraciones en estos procesos (At-
kinson & Braddick, 2012; Breckenridge et al.,
2013; Heiz et al., 2016; Miezah et al., 2020).

Asimismo, suelen presentar alteraciones en
funciones cognitivas de orden superior que
ayudan a completar exitosamente situaciones
nuevas y demandantes, también llamadas fun-
ciones ejecutivas, especificamente en el control
inhibitorio, planeacion y memoria de trabajo
(Hocking et al., 2015; Rhodes et al., 2010).

En cuanto al aspecto conductual, en el SW
generalmente se presentan conductas de

acercamiento social intensificadas, descritas
como “hipersociales”, con un fuerte interés
social, amabilidad y atencion a los demas
(Kleberg et al., 2023). A su vez, pueden refe-
rir sentimientos de preocupacién y angustia
(Royston et al., 2017), por lo que examinar el
estado emocional y conductual es crucial en
la evaluacion neuropsicologica.

Existen instrumentos como la Evaluacién Neu-
ropsicolégica Infantil segunda edicion (ENI-2) y
la Bateria Neuropsicolégica para la Evaluacién
de los Trastornos del Aprendizaje (BANETA) que
nos permiten evaluar diversos procesos cogni-
tivos y habilidades con una misma bateria.

Estas pruebas son particularmente utiles si
se busca hacer una evaluacion general, como
en el caso de la ENI-2, o bien si se pretende
evaluar un conjunto de habilidades especi-
ficas y sus procesos relacionados, como es
el caso de la BANETA, que ayuda en la va-
loracion de habilidades académicas como la
lectoescrituray las matematicas. Algunas ha-
bilidades académicas se han reportado con
un desarrollo atipico en el SW (Brawn et al.,
2018; Van Herwegen & Simms, 2020).

También existen pruebas estandarizadas
para examinar procesos especificos como
los distintos tipos de atencién en el caso del
Neuropsi: Atencién y Memoria (NAM-3) o la
percepcién visual y la visomotricidad con el
Método de Evaluacion de la Percepcion Vi-
sual de Frostig (DTVP-3).

La evaluacion psicométrica normalmente va
dirigida a identificar el déficit, pero es insu-
ficiente para dar una vision completa de la
capacidad funcional de la persona o para de-
sarrollar un plan de rehabilitaciéon apropiado
(Hocking et al., 2015).

Por ello, hay un gran interés en desarrollar
herramientas de mayor validez ecoldgica, a
fin de estimar de una manera mas precisa la
capacidad funcional y las limitaciones de las
personas (Bruna et al., 2011).
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Un ejemplo de este tipo de pruebas es la Evalua-
cién Conductual de la Funcion Ejecutiva (BRIEF), la
cual se ha considerado como un instrumento va-
lido para identificar deficiencias de funciones eje-
cutivas en adultos con SW (Hocking et al., 2015).

En la Tabla 4.1 se presentan los procesos en

los que se han reportado mayor alteraciéon en
el SW (Kozel, et al., 2021; Miezah et al., 2020),
asi como la descripcién y edad de aplicacion de
pruebas neuropsicolégicas disefiadas para au-
xiliar en la evaluacion de estos procesos. Consi-
derando que cada caso es Unico y requiere de
una evaluacién neuropsicolégica a la medida.

Tabla 4.1. Pruebas neuropsicologicas sugeridas para la evaluacion neuropsicologica de personas con SW

Procesos/aspecto a

evaluar Prueba

Funcionamiento Escalas Wechsler
intelectual  de inteligencia
Sistema de
Evaluacién de
la Conducta
Conducta Adaptativa
adaptativa (ABAS 1)
(Harrison &

Oakland, 2013)

NEUROPSI:
Atenciény
Memoria
(Ostrosky-Solis et

al., 2012)

Atencion y
Memoria

Método de
Evaluacién de

Percepcion visual  |a Percepcion

y habilidades Visual de Frostig
visoespaciales (DTVP-3)
(Hammil et al.,
1995)

Descripcion

Escalas disefiadas para evaluar la capa-
cidad intelectual mediante subpruebas y
puntuaciones compuestas que representan
el funcionamiento en dominios cognitivos
especificos, representados en indices com-
puestos y en un Coeficiente de Inteligencia
Total (CIT).

Instrumento disefiado para realizar una
evaluaciéon completa de las habilidades
funcionales diarias en distintas areas y
contextos, con el fin de determinar si la
persona es capaz de desenvolverse en su
vida cotidiana.

Instrumento disefiado para evaluar diferen-
tes tipos de atencién y memoria, a través
de material verbal y visoespacial., inclu-
yendo la evaluacién de algunas funciones
ejecutivas relacionadas.

Instrumento disefiado para identificar la
presencia y grado de dificultad en la per-

cepcién visual y visomotriz.

Edad de aplicacion

Escala Wechsler de Inteligencia
para los niveles preescolar y prima-
rio-lll, Tercera ediciéon (WPPSI-III) -
desde los 2 afios 6 meses hasta los
7 afios 3 meses (Wechsler, 2002).

Escala Wechsler de Inteligencia
para nifios, Cuarta edicién (WISC-
1IV) - desde los 6 afios hasta los 16
afios 11 meses (Wechsler, 2007).

Escala Wechsler de Inteligencia
para adultos, Cuarta edicién (WAIS-
IV) - desde los 16 afos hasta los 90
afos 11 meses (Wechsler, 2014).

0 -89 afos

6 a 85 afios

4 a 12 afios

Continua
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Tabla 4.1 Pruebas neuropsicologicas sugeridas para la evaluacion neuropsicologica de personas con SW

Procesos/aspecto a

Edad de aplicacion

Descripcion

Prueba

evaluar

Lenguaje

Habilidades
académicas:
lectoescritura
y habilidades
aritméticas

Funciones
ejecutivas

Aspecto
emocional

Bateria de
Evaluacién de la
Lengua Espafiola
(BELE)
(Direccion Gene-
ral de Educacion
Especial SEP,
1995)

Evaluacién
Neuropsicolégica
Infantil (ENI-2)
(Matute et al.,
2013)

Test de Vocabu-
lario en Iméage-

nes (PEABODY)

(Dunn & Dunn,

1986)

Bateria Neurop-
sicologica para
la Evaluacién de
los Trastornos
del Aprendizaje
(BANETA)
(Yanez & Prieto,
2013)

Evaluacion
Neuropsicolégica
Infantil (ENI-2)
(Matute et al,, 2013)

Evaluacién
Conductual

de la Funcién
Ejecutiva-2
(BRIEF-2)

(Gioia et al., 2017)

Sistema para la
evaluacion de
nifios y adoles-
centes (SENA)

(Fernandez-Pinto
et al., 2015)

Bateria disefiada para evaluar el des-
empefio linguistico de manera integral y
sistematica. Formada por siete escalas que
evaltan los tres componentes del lenguaje:
forma, contenido y uso. Estandarizada para
poblacién mexicana.

Instrumento disefiado para examinar el
desarrollo neuropsicolégico de la poblacion
infantil de habla hispana. Comprende la
evaluacion de 12 procesos: habilidades
construccionales, memoria, habilidades
perceptuales, lenguaje, habilidades metalin-
guisticas, lectura, escritura, aritmética, ha-
bilidades espaciales, atencion, habilidades
conceptuales y funciones ejecutivas.

Instrumento disefiado para evaluar el nivel
de vocabulario receptivo y hacer una detec-
cion rapida de dificultades o screening de la
aptitud verbal.

Bateria disefiada para la evaluaciéon de los
Trastornos del Aprendizaje en nifios en
edad escolar. Compuesta por 41 pruebas
que evaltan: atencién, procesamiento fo-
nolégico, repeticion, comprension, gramati-
ca, lectura, dictado, aritmética, percepcion,
memoria, funciones sensoriales y motoras
y lenguaje.

Incluye la evaluacién de funciones ejecutivas

Instrumento disefiado para evaluar las
funciones ejecutivas por parte de padres
y profesores. Permite evaluar aspectos
cotidianos y conductuales de las funciones
ejecutivas con validez ecoldgica.

Sistema desarrollado con el objetivo de
ayudar en la deteccién de un amplio
espectro de problemas emocionales y de
conducta, tales como problemas interioriza-
dos, problemas exteriorizados, problemas
contextuales y problemas especificos. Ade-
mas, permite explorar areas de vulnerabi-
lidad y la presencia de recursos personales
que actlian como factores protectores que
pueden utilizarse en la intervencion.

3a11 afios

5a 16 afios

2 afios y medio a los 90 afios

7 a 11 afios 11 meses de edad

5a 16 afios

5y 18 afios

3 hasta los 18 afios

Los instrumentos por si solos son insuficien-
tes, porque pueden fallar en la deteccion de
problemas o habilidades sutiles pero distin-
tivas de las personas con SW, por ejemplo,
su capacidad para contar historias.

Por lo que no basta con aplicar una prue-
ba para hacer una evaluaciéon neuropsico-
l6gica adecuada, es indispensable reali-
zar observaciones en distintos ambientes
para determinar el nivel de funciona-
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miento del individuo; asi como recurrir a
entrevistas con las personas mas cercanas

al evaluado, como los padres y maestros

(Semel & Rosner, 2003).

Los examinadores deben considerar las
caracteristicas de cada evaluado y estar
alerta a las sefiales de inatencién, falta de
interés o fatiga.

Los nifios con condiciones médicas, discapaci-
dades fisicas y/o intelectual, trastornos de co-
municacion, del lenguaje o conductuales, pue-
den requerir de ciertas modificaciones en la
aplicacion (descritas en las pruebas) para ase-
gurar que los resultados de ésta reflejen sus
habilidades de manera precisa. Por lo tanto, es
esencial interrogar a los padres o cuidadores
primarios sobre alguna de estas condiciones o
cualquier otra dificultad antes de comenzar la
evaluacion (Flanagan & Kaufman, 2012).

Cuando se hacen adaptaciones a los proce-
dimientos de instrumentos estandarizados,
las puntuaciones pueden alterarse de mane-
ras desconocidasy el uso de las normas pue-
de invalidarse. Es necesario poner en prac-
tica el juicio clinico para determinar si las
adaptaciones o la condicion especifica por si
misma impide calcular las puntuaciones es-
tandar (Flanagan & Kaufman, 2012).

Por otra parte, en una evaluaciéon neuropsico-
|6gica es esencial identificar tanto déficits como
fortalezas, debido a que estas Ultimas ayudan
en el disefio y en la implementacién de estrate-
gias que le permiten a la persona desenvolver-
se de una mejor manera en su entorno.

La duraciéon de una valoracién neuropsicolo-
gica varia de acuerdo con el funcionamiento
del evaluado y las particularidades de cada
caso. Al finalizar se genera un informe neu-
ropsicoldgico que debe contener motivo de
consulta, historia clinica, pruebas adminis-
tradas, resultados e interpretacién, observa-
ciones, hallazgos neuropsicolégicos, conclu-
sién y recomendaciones.

Por ultimo, se realiza una sesion con el eva-
luado y su familia o cuidadores primarios
para entregar y comentar los resultados de la
evaluacion, ademas se brinda psicoeducacién
sobre el estado del evaluado. La evaluacion
neuropsicolégica es esencial para el disefio
de intervenciones o rehabilitaciones neurop-
sicolégicas en el SW (Chang & Davis, 2011).

4.4 Recomendaci
en la evaluacion
neuropsicologica

ones

del

sindrome de Williams

Para evaluar a una persona con sindrome de Wi-
lliams (SW) se recomienda informarse acerca de
las caracteristicas del sindrome, de su perfil con-
ductual, emocional y neuropsicolégico, asi como
de las comorbilidades que pueden presentar.

Es indispensable realizar una entrevista a pro-
fundidad con los padres o cuidadores prima-
rios sobre el historial médico del evaluado,
haciendo especial énfasis en enfermedades
crénicas, anomalias cardiacas, hospitalizacio-
nes, cirugias, tratamientos farmacologicos,
edad de diagnéstico y estudios genéticos.

Las principales fases de la evaluacion neurop-
sicologica son: entrevista clinica, elaboracion
de historia clinica, seleccién de pruebas neu-
ropsicoldgicas con base en el motivo de con-

sulta y particularidades del caso, aplicacion,
interpretacion de resultados, integracion, ela-
boracién de informe neuropsicologico, entre-
ga del informe y sesion de psicoeducacion.

En la evaluacién neuropsicolégica del SW
se deben considerar los siguientes as-
pectos: capacidad intelectual, desarrollo,
lenguaje, habilidades visoespaciales, fun-
ciones ejecutivas, conducta adaptativa,
conducta social, emociones, sentimientos
de preocupacion o angustia y habilidades
académicas.

Afortunadamente existen pruebas neurop-
sicolégicas estandarizadas disefladas para
auxiliar en la evaluacion de estos procesos
cognitivos y habilidades.

4.5 Conclusiones
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Por ultimo, es necesario identificar tanto los
déficits como las fortalezas e intereses de
las personas con SW, debido a que estas Ul-

timas, ayudan en la implementacion de es-
trategias para desenvolverse de una mejor
manera en su vida cotidiana.
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La intervencidon neuropsicologica infantil
desempefia un papel esencial en el desarro-
llo y el bienestar de los nifios con Sindrome
de Williams. Esta condicién genética se ca-
racteriza por un perfil neuropsicolégico Uni-
o, que incluye un alto nivel de sociabilidad y
habilidades lingUisticas excepcionales, pero
también déficits en habilidades visoespacia-
les y ejecutivas. La intervencion temprana y
continua es esencial para abordar estas ca-
racteristicas. En el contexto de la neuropsi-
cologia infantil, la intervencion se enfoca en
varios aspectos. Primero, se busca potenciar
las habilidades sociales y linglisticas que
son fortalezas en estos nifios. Se pueden
utilizar estrategias de entrenamiento social
y terapia del habla para maximizar su comu-
nicacion y adaptacion social. En segundo lu-

gar, se abordan los déficits visoespaciales y Resumen

dominios especificos a través de terapias es-
pecificas, como la terapia ocupacional y ejer-
cicios que estimulan las habilidades visuales
y cognitivas. La atenciény el apoyo psicolo-
gico son fundamentales tanto para los nifios
como para sus familias. La orientacién y la
educacion sobre el sindrome son esenciales
para comprender sus implicaciones y apren-
der a lidiar con ellas. La atencion tempranay
personalizada es fundamental para mejorar
la calidad de vida de estos nifios y promover
su desarrollo integral.

Palabras clave: Intervencion neuropsicolégica,
sindrome de Williams, estrategias de com-
pensacién, estrategias restaurativas, calidad
devida
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n este capitulo se profundiza en la

intervencion neuropsicologica en el

sindrome de Williams (SW). El pro-
posito central radica en analizar estrategias
para enfrentar esta condicién. Al adentrar-
nos en la complejidad de este sindrome,
surge la necesidad de comprender a fondo
como las intervenciones neuropsicolégicas
pueden transformar y enriquecer las habi-
lidades cognitivas y socioemocionales de
aquellos afectados por el SW.

La relevancia y pertinencia de investigar y
comprender a profundidad las intervencio-
nes neuropsicolégicas en el contexto del SW,
aporta a la creacion de practicas terapéuti-
cas mas eficaces y significativas.

En este sentido, la neuropsicologia se presen-
ta como una disciplina esencial para abordar
las complejidades de la intervencién en el SW.

La neuropsicologia es una rama especializa-
da de las neurociencias que se enfoca en la
evaluaciéon y tratamiento de los trastornos
cognitivos, emocionales y conductuales en
personas que han sufrido una lesién cere-
bral o tienen un trastorno neurolégico. La
evaluacién neuropsicolégica es fundamental
para disefiar un plan de intervencion perso-
nalizado que aborde las necesidades especi-
ficas del paciente (Lezak et al., 2012).

En el contexto del SW, esta evaluacion adquie-
re una importancia ain mayor, ya que permite
identificar de manera precisa las areas cogni-
tivas y emocionales que requieren atencion y
orientar de manera mas efectiva la interven-
cion neuropsicoldgica (INp) personalizada para
cada individuo afectado por este sindrome.

En los ultimos afios, la demanda de INp ha
experimentado un notable incremento, im-
pulsada por el aumento de lesiones cerebra-
les traumaticas y trastornos neurolégicos
asociados al envejecimiento de la poblacion
(Katz et al., 2020). Esta intervenciéon se fun-
damenta en el principio de neuroplastici-

dad, que representa la habilidad intrinseca
del cerebro para reorganizarse y adaptarse
a nuevas situaciones y demandas cognitivas
(Green et al., 2019).

Los pacientes que se benefician de la INp inclu-
yen aquellos que han sufrido lesiones cerebra-
les traumaticas, accidentes cerebrovasculares,
tumores cerebrales, enfermedades neurodege-
nerativas, trastornos del espectro autista, tras-
tornos de atencién, trastornos del aprendizajey
trastornos del desarrollo (Katz et al., 2020).

La INp se centra en el disefio y aplicacion de
técnicas terapéuticas para mejorar la funcion
cognitiva, emocional y conductual de los pa-
cientes. Estas técnicas pueden incluir ejercicios
para mejorar la atencién, memoria, razona-
miento y funciones ejecutivas, asi como activi-
dades para mejorar la comunicacién, habilida-
des sociales y emocionales (Lezak et al., 2012).

Es fundamental resaltar que la INp no se en-
foca Unicamente en potenciar la funcién cog-
nitiva, sino también en abordar los aspectos
emocionales y conductuales que pueden
manifestarse tras una lesién cerebral o un
trastorno neuroldgico. Por ejemplo, podrian
requerirse intervenciones destinadas a me-
jorar la autoestima, disminuir la ansiedad o
favorecer la adaptacién social del paciente
(Green et al., 2019), centrandose en la crea-
cién y aplicacién de técnicas terapéuticas
para elevar tanto las habilidades cognitivas
como las funcionales del paciente.

En consonancia con lo mencionado, una de
las directrices generales de la rehabilitacion
neuropsicolégica implica llevar a cabo una
evaluacion exhaustiva de las habilidades cog-
nitivas y funcionales del paciente (Cicerone
et al., 2011). A partir de dicha evaluacion, se
plantea una intervencién personalizada que
atiende las necesidades especificas del pa-
ciente y establece metas a corto y largo plazo.

La intervencion puede incluir una variedad de
técnicas y estrategias para mejorar la funcion

5.1 Introduccion
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cognitiva, como la atencién, memoria, razona-
miento y funciones ejecutivas (Wilson, 2017).

Se lleva a cabo de forma individual o grupal,
dependiendo de las necesidades del paciente
y la disponibilidad de recursos (Wilson, 2017).
Ademas, es intensiva o de largo plazo, varian-
do conforme a la gravedad de la lesién cere-
bral o del trastorno neurolégico, asi como de
las metas de tratamiento establecidas.

Los principios fundamentales de la rehabi-
litacion neuropsicoldgica incluyen la indivi-
dualizacién, especificidad, intensidad, repe-
ticion, retroalimentacion y transferencia, los
cuales son esenciales para la concepcién y
aplicacion de técnicas terapéuticas efectivas
destinadas a mejorar tanto la funcion cogni-
tiva como conductual de los pacientes (Cice-
rone et al., 2011). En este contexto, Cicerone
et al. (2019) describen los siguientes:

1. Individualizacién: adaptada a las ne-
cesidades especificas del paciente,
teniendo en cuenta su edad, nivel de
educacion, profesion, estilo de vida y
tipo de lesion o trastorno neurologico.

2. Especificidad: especifica para la fun-
cion cognitiva o conductual que se
quiere mejorar. Por ejemplo, si un pa-
ciente tiene dificultades con la memo-
ria a corto plazo, debe enfocarse espe-
cificamente en mejorar esta habilidad.

3. Intensidad: realizarse con frecuen-
cia y duracion suficientes para lograr
mejoras significativas en la funcion
cognitiva o conductual.

4. Repeticion: se basa en la neuroplastici-
dad, que implica que el cerebro puede
cambiar en respuesta a la experiencia.
Por lo tanto, la repeticion es esencial para
promover la adaptacion y el aprendizaje.

5. Retroalimentacion: esencial para
el aprendizaje y la adaptacion. Los
pacientes deben recibirla constan-
temente sobre su desempefio para
ajustar y mejorar sus habilidades
cognitivas o conductuales.

6. Transferencia: es necesario que las te-
rapias que restablecen la funcion cogni-
tiva y conductual se apliquen a situacio-
nes de la vida real y no solo al entorno
clinico. Por lo tanto, el individuo que
recibe el tratamiento, debe enfocar lo
aprendido a su vida cotidiana.

Lo anterior se logra mediante la implementa-
cién de estrategias de intervencion que pue-
den ser especificas para cada funcion cogniti-
va, como la atencién, la memoria, el lenguaje
y las habilidades ejecutivas, o enfocarse en
areas mas amplias, como la conducta y las
habilidades sociales (Champod et al., 2020).

Las estrategias de intervencién pueden ser
compensatorias o restaurativas. Las compen-
satorias, se enfocan en ayudar al paciente a
adaptarse a sus limitaciones cognoscitivas,
ensefiandole nuevas formas de realizar ta-
reas y utilizando dispositivos o herramientas
de asistencia. Por otro lado, las restaurativas
se enfocan en la rehabilitacion de las habili-
dades cognitivas y funcionales, a menudo uti-
lizando técnicas de estimulacion cognitiva y
entrenamiento (Keller & Menon, 2018).

Otra estrategia importante de INp es el en-
trenamiento de habilidades metacogniti-
vas, que implica ensefiar al paciente a ser
consciente de sus capacidades mentales, a
autorregular su aprendizaje y a controlar su
propio pensamiento (Keller & Menon, 2018).
Estas destrezas pueden ser particularmente
importantes para la adaptacién a las limita-
ciones cognitivas y para mejorar la indepen-
denciay la calidad de vida del paciente.

En neuropsicolégica infantil, el abordaje tam-
bién se dirige a las dificultades cognitivas,
emocionales y conductuales que puedan ma-
nifestarse en nifios y adolescentes que hayan
experimentado una lesion cerebral o pre-
senten trastornos neuroldégicos vinculados a
condiciones genéticas, como el SW. En este
caso, la evaluacion e intervencion resultara
esencial para desarrollar un plan de atencién

Anexos

Glosario
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personalizado que atienda las necesidades
especificas del paciente (Kemp et al., 2015).

Es relevante subrayar que la atencion neu-
ropsicolégica también se orienta a respaldar

a la familia y los cuidadores del paciente,
contribuyendo asi a mejorar la adaptaciéon
y el bienestar tanto en el hogar como en la
comunidad (Olson & Jacobson, 2015).

Anexos

Glosario

Se ha identificado que en el SW, las personas
enfrentan dificultades en areas como la aten-
cion, la memoria y las habilidades visoespa-
ciales (Miezah et al., 2020; Laws & Bishop,
2003). Por lo que, es posible implementar
estrategias que se enfoquen en la creaciony
aplicacién de técnicas terapéuticas destina-
das a mejorar los aspectos relacionadas con
su perfil (Serrano-Juarez et al., 2022).

Cabe destacar la importancia de la interven-
cion temprana en el SW, ya que se ha eviden-
ciado que puede contribuir significativamente
a mejorar el rendimiento cognitivo y conduc-
tual en la edad adulta (Mervis et al., 2012), la
cual debe ser individualizada y adaptada a
las necesidades especificas del paciente, te-
niendo en cuenta sus fortalezas y debilidades
cognoscitivas y conductuales (Klein-Tasman &
Mervis, 2003), asi como la retroalimentacion y
transferencia de habilidades a situaciones de
la vida real (Laws & Bishop, 2003).

De acuerdo con Palacios el al. (2020), la INp
en el SW se enfoca en mejorar habilidades
visuoespaciales, memoria de trabajo, razo-
namiento numérico y habilidades sociales.
También se destaca la importancia de la in-
tervencion temprana, ya que puede ayudar a
prevenir o reducir la aparicion de problemas
conductuales y emocionales en la adoles-
cenciay la edad adulta.

Una de las principales dificultades cognitivas
en el SW es la memoria a corto plazo, por lo
que las estrategias se centran en este pro-
ceso cognoscitivo mediante técnicas especi-
ficas, como la repeticién y la agrupacién de
informacion (Martinez-Castilla et al., 2021).
También se pueden emplear tareas de for-
talecimiento en atencion para optimizar la
concentracion y la focalizacién, asi como ac-

tividades para desarrollar habilidades visuo-
constructivas (Udwin et al., 2011).

Con relacién a lo anterior, una accién utilizada
en el SW es el ejercitar habilidades cognitivas,
que incluye ejercicios especificos para desarro-
llar la memoria de trabajo y atencién selectiva
(Rhodes et al., 2019). Por otro lado, se abor-
dan de habilidades sociales para enriquecer
la comunicacion efectiva y la comprension de
las emociones propias y ajenas (Pulina et al.,
2019), otra area importante de intervenciéon
neuropsicolégica en donde la socializacion y la
adaptacion social toman relevancia.

Las personas con SW a menudo tienen un
fuerte deseo de interactuar socialmente,
pero pueden tener dificultades para com-
prender las sutilezas y las normas sociales
implicitas. La intervencién neuropsicologi-
ca se enfoca en estas habilidades sociales
como la ensefianza explicita de las normas
sociales y la practica de habilidades sociales
en situaciones reales (Campos et al., 2013).

La terapia cognitiva también puede ser efec-
tiva, ya que ayuda a los pacientes a identifi-
car y desafiar patrones de pensamiento dis-
funcionales, y a desarrollar estrategias para
afrontar situaciones estresantes y reforzar
su autoestima (Serrano-Judrez et al., 2018).
Ademas, la terapia ocupacional y la fisiotera-
pia llega a ser beneficiosas para las habilida-
des motoras finas y gruesas en personas con
SW (Campos et al., 2013).

Por otro lado, el uso de tecnologia y disposi-
tivos también puede resultar beneficiosa en
la atencién neuropsicolégica en el SW. Por
ejemplo, la realidad virtual ha sido empleada
para potenciar la memoria espacial en nifios
con SW (Bianchini et al., 2020).

5.2 Intervencion
neuropsicolégica

en el sindrome de

Williams
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Ademas de los tratamientos mencionados
anteriormente, se han explorado otras for-
mas de INp para el SW. Por ejemplo, el uso
de la musicoterapia ha demostrado ser be-
neficioso para optimizar la funcién cogniti-
va y conductual en pacientes con esta con-
dicion. La musica puede servir como una
herramienta para potenciar la atencion,
memoria, procesamiento emocional y habi-
lidades sociales en estos pacientes (Lense et
al., 2013). Asimismo, la terapia ocupacional
también puede ser una herramienta efectiva
en el tratamiento, ya que puede contribuir
en la coordinacion motora fina y gruesa, la
planificacion y la organizacion de tareas, la
percepcidn espacial y el procesamiento sen-
sorial (Nguyen et al., 2014)

En conclusion, la INp es una herramienta
valiosa en el tratamiento de pacientes con
SW. Se han utilizado técnicas que incluyen
la terapia cognitivo-conductual, el aborda-
je en habilidades sociales, la musicoterapia
y la terapia ocupacional, los cuales se han
centrado en aumentar la funcién cognitiva y
conductual, asi como en fortalecer aspectos
emocionales y conductuales del sindrome.

Es fundamental resaltar que la INp debe ser
personalizada y adaptada a las necesidades
especificas de cada paciente, ademas de lle-
var a cabo valoraciones regulares con el fin
de analizar la eficacia del tratamiento y reali-
zar ajustes seglin sea necesario.

Anexos
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La literatura existente sobre la intervencion
neuropsicolégica en el SW es limitada, lo que
subraya la necesidad de propuestas basadas
en el perfil neuropsicolégico caracteristico de
esta condicion. A pesar de esta escasez de
informacioén, el “Programa de Estimulacion
Visual Frostig”, también conocido como el mo-
delo de Frostig, ha emergido como una herra-
mienta valiosa tanto en la evaluacién como en
la intervencion para abordar las dificultades
visoperceptuales en individuos con SW.

Este modelo se centra en la estimulacion y
el desarrollo de habilidades tales como la
percepcion, discriminacion, memoria y orga-
nizacién. Ademas de abordar directamente
las dificultades, la aplicacion de este modelo
puede extenderse para influir positivamente
en otros dominios cognitivos esenciales, ta-
les como la atencion, la memoria y la resolu-
cion de problemas.

Para abordar de manera integral la INp, se
presentan estrategias especificas organiza-
das por dominio. Cada area, desde habilida-
des visuoespaciales hasta sociales y emocio-
nales, se beneficiara de objetivos concretos
y enfoques adaptados derivados del mode-
lo de Frostig. Estas estrategias de interven-
cién buscan ser una guia personalizable de

acuerdo con las caracteristicas individuales,
siendo un paso esencial hacia el desarrollo
optimo de destrezas cognitivas y adaptativas
en personas con SW.

5.3.1 Habilidades visoespaciales

Las personas con SW suelen enfrentar defi-
ciencias especificas, manifestadas como di-
ficultades en la percepcion y orientacién es-
pacial. Por lo tanto objetivo primordial de la
INp en este dominio se centra en mejorarla.

Las estrategias de intervencion compensa-
toria (InC) se dirigen a proporcionar herra-
mientas visuales que faciliten la compren-
sion y orientacién espacial. Se recomienda
el uso de ayudas como mapas, fotografias,
esquemas o diagramas. Ademas, la sefali-
zacién en entornos familiares o cotidianos
puede ser efectiva, marcando puertas con
colores o formas especificas para simplificar
la identificacion. La implementacién de ruti-
nas y horarios se utiliza para organizar tem-
poralmente las actividades, mejorando asi la
orientacion en el tiempo.

También se sugiere incorporar el tacto
como medio para enriquecer la percepcion
espacial, mediante texturas en diferentes
areas del entorno.

5.3 Recomendaciones
en la intervencion
neuropsicologica

en el Sindrome de

Williams
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En cuanto a las estrategias de intervencion
restaurativa (InR), se centra en promover la
discriminacién visual. Actividades como ejer-
cicios de seguimiento, busqueda y compa-
racién son herramientas valiosas. El uso del
espejo se presenta como una técnica para
mejorar la percepcién espacial y la coordi-
nacion, permitiendo la visualizacién de mo-
vimientos y la realizacion simultanea con las
extremidades contralaterales.

Ademas, técnicas como el movimiento induci-
do por restricciéon (Chouksey & Pandey, 2020),
pueden emplearse para la coordinacion vi-
sual-motoray la percepcion espacial, limitan-
do el movimiento de la extremidad dominan-
te y fomentando el uso de la no dominante.
Asi mismo, se incluyen ejercicios especificos
de orientacién espacial, como la identifica-
cion de direcciones, la orientacion en mapasy
tareas de navegacion en entornos simulados.

5.3.2 Atencion

La deficiencia especifica se caracteriza por di-
ficultades para mantener la atencién sosteni-
da. De tal modo que el objetivo en este domi-
nio se enfoca en aumentar la concentracion.

Con relacion a la InC, se busca reducir las
distracciones ambientales, promoviendo un
entorno tranquilo y estructurado. La utiliza-
cién de técnicas de organizacién y planifica-
cién también se considera valiosa en este
contexto. La modificacién del ambiente, mi-
nimizando distracciones, creando un espa-
cio tranquilo y ordenado, y estableciendo un
horario regular para las tareas, se presenta
como una herramienta efectiva para mejo-
rar la capacidad de atencion sostenida.

Para la InR, se destaca el uso de programas
de entrenamiento de atenciéon (Lambez et
al., 2020). Estos programas incluyen ejerci-
cios especificos como la busqueda visual y
auditiva, asi como actividades que requieren
la discriminacién entre estimulos similares.
La terapia cognitivo-conductual se presenta
como una alternativa para optimizar la ca-

pacidad de prestar atencién, centrandose
en la identificacién y modificacion de pensa-
mientos y comportamientos negativos que
podrian interferir con este dominio cognitivo
(Anastopoulos et al., 2020).

Ademas, la implementacién de ejercicios de
relajacion, como la meditacién y la respira-
cién profunda, se muestra como una estra-
tegia adicional para reducir la ansiedad y el
estrés, contribuyendo asi a mejorar la capa-
cidad de atencion sostenida.

5.3.3 Memoria

Memoria a largo plazo. En InC, las asociacio-
nes mnemotécnicas destacan como una he-
rramienta eficaz, donde se crean conexiones
entre elementos para recordar informacion.
La repeticion sistematica, especialmente
al recordar numeros, direcciones o fechas,
refuerza el almacen de informacion. El uso
de cuadernos se plantea como una practica
util para anotar informacién y consultarla en
momentos futuros.

La técnica de la memoria espaciada sugiere
estudiar la informacion en intervalos distin-
tos en lugar de una sola vez, fortaleciendo
asi la retencion a largo plazo (Kelley & What-
son, 2013). La técnica del palacio mental,
asociando elementos a lugares especificos
imaginarios, ofrece otra via para crear ima-
genes mentales que facilitan el recuerdo
(Nan & Fujimoto, 2022).

En cuanto a la InR, la repeticién espaciada im-
plica repetir la informacién en intervalos espe-
cificos, ajustando progresivamente el tiempo
entre repeticiones. La asociacion de imagenes
e informacion con palabras clave, la elabora-
cion mediante la conexion de detalles, la crea-
cion de historias, son enfoques adicionales.

Reconocimiento visual. InC enfocada en
promover el uso de organizadores, tales
como mapas mentales, graficos o diagra-
mas, que facilitan la integracion y retencion
de informacion. La aplicacién de pistas vi-
suales, como imagenes, colores o patrones,

Anexos
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se presenta como una herramienta efectiva
para reforzar el recuerdo.

La repeticion y la practica regular, son fun-
damentales para consolidar datos en la me-
moria a largo plazo. Asimismo, la asociacion
de conocimiento nuevo con experiencias
previas, se muestra como un enfoque que
facilita su recuerdo. Por otro lado, en la InR,
se propone ensefiar al paciente a utilizar
marcos conceptuales, asi como proporcio-
nar estructuras visuales que se centren en
las caracteristicas criticas del estimulo.

Ademas, se sugiere ensefiar a utilizar pistas
adicionales y técnicas como la repeticion,
agrupacién, asociacién y elaboracion, para
favorecer la capacidad de recordar.

5.3.4 Motricidad fina y gruesa

El objetivo central de la INp en este dominio
se enfoca en mejorar la capacidad de coordi-
nacion y control motor. Para abordar estas
dificultades, se proponen estrategias de InC
que incluyen el uso de herramientas y dispo-
sitivos de asistencia, como lapices y teclados
adaptativos. Ademas, se sugiere la imple-
mentacion de ejercicios fisicos supervisados
para promover un desarrollo motor mas flui-
do y controlado (McDonough et al., 2020).

Para la InR, se destaca el entrenamiento en
técnicas especificas de coordinacién y con-
trol motor que involucra la realizacion de
actividades de equilibrio y el desarrollo de la
coordinacién visomotora.

5.3.5 Lenguaje

Lenguaje receptivo y expresivo. En InC, se
sugiere utilizar imagenes y pictogramas, he-
rramientas visuales que facilitan la compren-
sién. Asi mismo, la comunicacion aumentati-
va y alternativa (CAA) mediante dispositivos
electronicos puede ser beneficiosa para
abordar las dificultades verbales (Syriopou-
lou-Delli & Eleni, 2022).

La creacidon de entornos comunicativos es-
tructurados, que incluyen la simplificacion

del lenguaje y la eliminacién de distraccio-
nes, también se presenta como una estrate-
gia util. El refuerzo positivo se destaca como
una técnica para mejorar la motivaciéon y el
interés en la comunicacion, ofreciendo re-
compensas por el uso del lenguaje y la com-
prension de instrucciones.

La ensefianza de habilidades sociales, me-
diante juegos de rol y practicas conversacio-
nales, es otra herramienta para mejorar la
comunicacién y la interaccién social.

En cuanto a la InR, se recomienda la terapia
del lenguaje individualizada, focalizada en ac-
tividades para el desarrollo del vocabulario,
comprensién del lenguaje y habilidades prag-
maticas. Enfoques especificos en la expresién
oral, como técnicas de imitacion y repeticion,
asi como el uso de recursos audiovisuales
como videos y canciones, también se propo-
nen para estimular la mejora del lenguaje.

El entrenamiento en habilidades sociales
complementa estas intervenciones, abor-
dando aspectos cruciales de la comunicacién
efectiva, como la toma de turnos en la conver-
saciény la interpretacién de sefiales sociales.

Comprension lectora. Para InC, el uso de
imagenes relacionadas con el contenido del
texto, facilita la asociacion entre palabras e
ideas. La adaptacion de textos a las habilida-
des lectoras, mediante textos mas cortos o
con un vocabulario mas simple, es otra he-
rramienta recomendada para hacer la lectu-
ra mas accesible.

La lectura compartida con un adulto o
compafiero se propone como una forma
efectiva de mejorar la comprensién lecto-
ra y fomentar el intercambio de ideas. El
empleo de recursos digitales, como audio-
libros o textos con lectura en voz alta, pue-
de ser util para mejorar la comprensién y
fomentar la independencia en la lectura.
Ensefiar estrategias de resumen o esque-
matizacion del contenido leido también se
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presenta como una tactica para consolidar
la informacién (Smith et al., 2021).

Con relacién a la InR, se destaca la terapia
de lectura compartida, donde terapeuta y
paciente leen juntos, permitiendo al tera-
peuta evaluar la comprensiéon mediante pre-
guntas. La lectura en voz alta, facilita la re-
troalimentacion y mejora de pronunciacion
y comprension. Por otro lado, los resumenes
y subrayado de ideas principales, asi como
el uso de apoyos visuales como imagenes,
graficos y diagramas, como tarjetas o juegos
de palabras complementan la intervencion.

Comprension de instrucciones complejas. El
objetivo se centra en simplificar las instruc-
ciones. Esto se logra dividiéndolas en pasos
mas pequefios y claros, empleando un len-
guaje concreto y directo. En la InC, La repeti-
cién es una practica clave, asegurandose de
reiterar las instrucciones varias veces para
garantizar una comprension completa.

Hacer preguntas especificas sobre las ins-
trucciones también contribuye a verificar la
comprension total por parte de la persona. La
ayuda de un tutor, que trabaje de manera in-
dividualizada explicando los pasos de manera
claray sencilla, es otra estrategia sugerida.

En el ambito de la InR, se propone la ense-
flanza de estrategias especificas de com-
prension, como la identificacion de palabras
clave o la formulacién de preguntas, para
abordar instrucciones complejas. La practica
guiada y la provision de retroalimentacion
y refuerzo positivo son elementos cruciales
para mantener la motivacion.

3.6 Funciones ejecutivas

De acuerdo con el perfil en SW, se definen
como principales dificultades en la planifi-
cacion y organizacion, memoria de trabajo y
en la inhibicion de respuestas inapropiadas
(Scionti et al., 2020).

Planificaciony organizacién. Con relacion a las
técnicas de InC, se destaca el uso de agendas

o calendarios visuales. Estos recursos ayudan
a la persona a tener una comprension clara
de las tareas que debe realizar y su orden de
importancia. Asimismo, se sugiere el estable-
cimiento de rutinas y habitos diarios para que
la persona se acostumbre a realizar activida-
des en horarios especificos, reduciendo asi la
necesidad de planificacion constante.

El uso de listas de tareas y recordatorios visua-
les también se plantea como estrategias efec-
tivas para desglosar tareas grandes, facilitar la
organizacién y recordar eventos importantes.

En cuanto a las estrategias de la InR, se pro-
pone la elaboracion de listas de tareas y la
utilizaciéon de herramientas digitales para la
organizacién. La terapia cognitivo-conduc-
tual se presenta como una opcién enfocada
en identificar y cambiar patrones de pensa-
miento y comportamiento (Martinez et al.,
2021) que pueden afectar la capacidad para
planificar y organizar.

Adicionalmente, el entrenamiento en reso-
lucién de problemas promueve el desarro-
llo de habilidades de pensamiento critico y
creativo. En Ultima instancia, se recomienda
la terapia ocupacional como una medida
para cultivar habilidades practicas y de vida
diaria, abordando aspectos como las tareas
domésticas y el cuidado personal.

Memoria de trabajo. En InC, se sugiere el uso
de ayudas externas como notas adhesivas y
agendas, asi como técnicas de agrupacion de
informacioén. El entrenamiento en técnicas
de mnemotecnia también se presenta como
una opcién efectiva (Farrokh, et al., 2021). En
cuanto a InR, se enfocan en el uso de técni-
cas de repeticién espaciada y organizacién
de la informacion, destacando la repeticién
como una herramienta clave y la asociacién
de imagenes y palabras para facilitar el re-
cuerdo.

Inhibicién de respuestas inapropiadas. El ob-
jetivo es mejorar la capacidad de control y
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autorregulacion del comportamiento. En la
InC, se incluye el entrenamiento en la identi-
ficacion de emociones, reduccién de distrac-
ciones ambientales, reforzamiento positivo y
el establecimiento de metas claras. Por otro
lado, la InR se centra en el entrenamiento de
autocontrol, la terapia cognitivo-conductual,
la terapia ocupacional y la terapia del juego
(Scionti et al., 2020).

Estas abordan la identificacion y modifica-
cién de patrones de pensamiento y compor-
tamiento, asi como el desarrollo de habili-
dades de autocontrol mediante estrategias
practicas y actividades adaptativas de la vida
diaria, como técnicas de relajacién, medita-
ciény juegos terapéuticos.

3.7 Habilidades sociales y emocionales

Se enfoca en ensefiar explicitamente estas
habilidades mediante técnicas de modelado,
practica y retroalimentacién. Con referencia
alaInC, el uso de apoyos visuales, como tar-
jetas con imagenes, se presenta como una
estrategia efectiva para que las personas
con SW identifiquen y comprendan las emo-
ciones de los demas (de Mooij et al., 2020).

El fomentar la participacion en actividades
sociales y comunitarias, como deportes de
equipo, grupos de interés o voluntariado, se
propone para desarrollar habilidades socia-
les y emocionales, aumentar la confianza y
mejorar la autoestima. La aplicacién de téc-
nicas de relajacion y manejo del estrés se
plantea como una forma de reducir la ansie-
dad e incrementar la regulacion emocional.

Asi mismo, se sugiere integrar el abordaje
en la teoria de la mente, con la finalidad de
adquirir habilidades de comprension sobre
las perspectivas de los demas y el reconoci-
miento de sus creencias, deseos y diferentes
sentimientos (Van der Fluit et al., 2012).

En lo concerniente a la InR, se destaca la en-
seflanza para identificar y comprender las
sefiales sociales, utilizando técnicas como
juego de roles. La terapia grupal proporcio-

na un entorno seguro para practicar estas
habilidades, aprender de los demas y reci-
bir retroalimentacién tanto de compafieros
como del terapeuta. Por otro lado, se sugie-
re la terapia cognitiva conductual para iden-
tificar y cambiar patrones de pensamiento
y comportamiento negativos, abordando
problemas como la ansiedad y la depresion
comunmente presentes en el SW (Thom et
al., 2023). Finalmente, se sugiere la terapia
de juego como una herramienta efectiva,
especialmente para nifios, utilizando juegos
para ensefiar habilidades como la toma de
turnos, la comunicacién y la resolucion de
conflictos.

3.8 Funcionamiento adaptativo

Se centra en la identificacién tanto de las for-
talezas como de las debilidades de la perso-
na con SW. Este enfoque posibilita concen-
trarse en el desarrollo de habilidades que
necesitan mejora, al mismo tiempo que se
aprovechan aquellas que se mantienen fuer-
tes para potenciar el funcionamiento adap-
tativo (Brawn & Porter, 2018).

En lo concerniente a la InC, el implementar
herramientas tecnolodgicas se sugiere como
una estrategia util. Aplicaciones de recordato-
rios y agendas electroénicas, por ejemplo, pue-
den facilitar la organizacion y cumplimiento
de tareas y compromisos (Feng et al., 2010).

El entrenamiento en habilidades sociales y
emocionales se presenta como una via al ayu-
dar ala persona a comprender las emociones
propias y ajenas, asi como a desarrollar habi-
lidades de comunicacion efectiva y resolucién
de conflictos (de Mooij et al., 2020).

En el ambito de las habilidades para la vida
diaria, se resalta la importancia de ensefiar
habilidades practicas, como la higiene perso-
nal, la preparacién de alimentos y el manejo
del dinero, con el propésito de mejorar el fun-
cionamiento adaptativo y la independencia.

Por otra parte, se sugiere fomentar la mejo-
ra en la toma de decisiones como una téc-
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nica beneficiosa, ofreciendo asistencia para
comprender las opciones disponibles, eva-
luar ventajas y desventajas, y tomar decisio-
nes informadas.

En cuanto a InR, la terapia ocupacional se pro-
pone para mejorar habilidades motoras y de
planificacion, contribuyendo a la independen-
ciay calidad de vida. Ademas, el entrenamien-
to en estrategias de resolucion de problemas
busca desarrollar la capacidad para identifi-
cary abordar problemas de manera efectiva.
Finalmente, la terapia grupal y familiar se
plantean como enfoques estructurados y se-
guros para mejorar las habilidades sociales y
emocionales en diferentes contextos.

En resumen, la INp en el SW, se enfoca en
desarrollar habilidades visuoespaciales, que
enfaticen la identificacién y discriminacién
de formas, tamafios y colores, asi como el re-
conocimiento de patronesy la atencién a los
detalles, mediante el empleo de materiales
concretos junto con la practica en contextos
relevantes y significativos.

Con relacion a la memoria a corto y a largo
plazo, se centra en el desarrollo de habilida-
des a corto y largo plazo.

En lenguaje, se pone énfasis la comprension
del habla y escritura, asi como la expresioén.
Se incluyen el modelado del lenguaje, la en-
sefianza de habilidades lingUisticas basicas 'y
el uso de técnicas de comunicacion alternati-
va y aumentativa como pictogramas.

Para el funcionamiento ejecutivo, se sugiere
promover la planificacién y organizacion, la me-
moria de trabajo y la inhibicién de la respuesta.

Conrelacién a las habilidades sociales y emocio-
nales, se trabaja en el aumento de la compren-
sidny expresion de las emociones, la conciencia
social y resolucién de problemas sociales. Las
técnicas abarcan modelado de habilidades so-
ciales, el entrenamiento en la lectura de emo-
ciones y el uso de juegos de roles para poten-
ciar la capacidad de resolucion de problemas.

Finalmente, con el objetivo de fortalecer el
entorno familiar y social en personas con SW
se recomienda:

+ Fomentar la comunicacion con la fa-
milia y amigos: proporcionar a los pa-
dres y cuidadores estrategias para co-
municarse de manera clara y efectiva
con la persona con SW, lo que puede
estimular la comprensién y la relaciéon
interpersonal.

« Utilizar apoyos visuales: fotografias o
dibujos ayudan a la persona a enten-
der mejor las situaciones sociales y a
recordar las relaciones con los demas.

« Promover actividades sociales y de
grupo: con la finalidad de incrementar
la oportunidad de interactuar y practi-
car sus habilidades sociales.

+ Entrenamiento en habilidades socia-
les: orientado a comprender y aplicar
las normas sociales, asi como a identi-
ficar la capacidad para interactuar con
los demas.

+ Terapia familiar: ayudar a la familia
a conocer mejor sus las necesidades
y desafios de la persona con SWy a
trabajar juntos para crear un entorno
mas positivo y solidario.

* Red de apoyo comunitario: establecer
redes que incluyan, amigos, vecinos y
otros recursos locales.

Es relevante destacar que estas estrategias
son generales y pueden adaptarse y perso-
nalizarse para cada persona con SW, consi-
derando su perfil neuropsicolégico y necesi-
dades especificas.

Ademas, se recomienda su implementacion
en un entorno de practica supervisada para
que el paciente pueda internalizarlas y apli-
carlas de manera efectiva en su vida diaria.

La INp desempefia un papel fundamental
en la mejora de la calidad de vida de las
personas con SW. A través de la evaluacion
neuropsicolégicay la identificacion de defi-
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ciencias en diversas areas, se pueden em-
plear estrategias de intervencion, ya sean
restaurativas o compensatorias, con el ob-

jetivo de favorecer un desarrollo 6ptimo
de las habilidades cognitivas y adaptativas
de estas personas.
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A continuacion, se presenta una descripcion
detallada del proceso de intervenciéon neu-
ropsicolégica en nifios con SW, destacando
un enfoque holistico y estructurado que re-
salta la importancia de una evaluacién com-
pleta y personalizada, el establecimiento de
metas colaborativas, el desarrollo de estra-
tegias adaptadas al perfil cognitivo y la par-
ticipacion activa de la familia y la comunidad
(Ver figura 5.1)

Paciente con SW

Neuropsicologo

Historia clinica inicial

>

En primer lugar, el proceso se inicia con la
identificacion de todos los aspectos clave de
la historia clinica del paciente mediante una
entrevista clinica aplicada a la familia. Esta
etapa permite determinar los instrumentos
que se utilizaran para la evaluaciéon neurop-
sicolégica, la cual abarca aspectos cogniti-
vos, emocionales y conductuales. Una vez
completada, los resultados se presentan al
paciente con SWy a su familia en un informe.

Familia Instrumentos de evaluacion

Aplicacion de Instrumentos de evaluacidn (cognitiva, emocional, conductual y habilidades sociales)

>

Informe Evaluacién

Identificacién de Areas Problematicas

A 4

Reporte de Dificultades

&

Establecimiento de Objetivas

Discusion de Metas

'y

Planificacion de la Intervencian

v

Propuesta de Estrategias

'y

Desarrolle de Planes de Afrontamiento

Implementacién de Estrategias

Revision del Plan de Tratamiento

Retroalimentacicn y Ajustes

'y

Participacion de la Comunidad

Resultadas Evaluacion

Colaboracion en Estrategias de Apoyo

Seguimiento y Vigilancia del Progreso

Neuropsicdlogo Paciente con SW

Familia Instrumentos de evaluacion

Figura 5.1 Proceso de intervencion neuropsicologica en paciente con Sindrome de Williams.
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Posteriormente, se identifican las areas a in-
tervenir, durante la cual el neuropsicoélogo y
el paciente con SW, junto con su familia, re-
visan detalladamente el perfil cognitivo del
nifio. Este analisis permite determinar las
areas que requieren intervencion y atencion.

En el siguiente paso, es el establecimiento
de objetivos, donde el neuropsicélogo y la
familia definen las metas a trabajar. Estas
se enfocan en desarrollar intervenciones
para mejorar las habilidades visoespaciales,
estrategias para el aprendizaje numérico y
matematico, asi como el fortalecimiento de
habilidades sociales y emocionales.

La etapa de disefio del plan de intervencion es
crucial, ya que en ésta se proponen activida-
des adaptadas al perfil cognitivo del paciente.

En la intervencién es esencial incluir planes
de afrontamiento destinados a ayudar al
paciente a manejar las dificultades cogniti-
vas. Se implementan acciones a corto plazo,
como el uso de ayudas visuales, el refuerzo
positivo para la motivacién y la implementa-
cién de rutinas estructuradas que faciliten su
ejecucion en diversas actividades.

Durante el el proceso de intervencion la re-
visién continua del plan es importante para
valorar si es necesario realizar ajustes segun
la respuesta cognitiva del paciente; ademas,
se analizan posibles modificaciones y se lle-
ga a un acuerdo con la familia sobre las prio-
ridades y objetivos adicionales a trabajar.

En esta fase también se destaca la importan-
cia de la participacion activa de las personas
cercanas al paciente. La colaboracién de la
familia en las estrategias de apoyo es funda-
mental e incluye, entre otras cosas, el apoyo
escolar especializado, el entrenamiento en
habilidades sociales y la sensibilizacion co-
munitaria sobre el padecimiento genético.

Finalmente, se realiza un seguimiento y vi-
gilancia del progreso, donde el neuropsico-
logo monitorea de cerca el desempefio del

paciente en relaciéon con los objetivos esta-
blecidos. Se proporciona retroalimentacién
regular, se ajustan las intervenciones segin
sea necesario y se realizan evaluaciones
continuas del perfil cognitivo para garantizar
una intervencion efectiva y adaptada a las
necesidades del nifio.

En sintesis, el proceso de intervencién neu-
ropsicolégica en nifios con SW se fundamen-
ta en un enfoque integral y estructurado que
abarca desde la evaluacién inicial hasta el
seguimiento y ajuste continuo de las inter-
venciones. Esta metodologia busca no solo
mejorar las habilidades cognitivas y emocio-
nales del nifio, sino también involucrar acti-
vamente a la familia y la comunidad en su
desarrollo y bienestar.”

En el caso especifico del SW, es importante
considerar las caracteristicas neuropsicolé-
gicas particulares, como las dificultades en la
percepcién y orientacién espacial, la memo-
ria a largo plazo, la comprensién de instruc-
ciones complejas, las habilidades sociales y
emocionales, entre otras.

Se requiere implementar técnicas especifi-
cas para cada una de estas areas, ya sean
estrategias compensatorias o restaurativas,
segun la exigencia del paciente y el objetivo
de la intervencién.

Es relevante destacar la necesidad de una
evaluacion y tratamiento tempranos, fun-
damentales para lograr un mejor resultado
en el desarrollo cognitivo y adaptativo de las
personas con esta condicion.

La INp en el SW, enfocada en estrategias
individualizadas y basadas en el modelo de
Frostig, puede maximizar las habilidades y
capacidades de estas personas, permitién-
doles alcanzar su maximo potencial en el
funcionamiento adaptativo, en su entorno
familiar y social, y en su calidad de vida; a
través de un enfoque interdisciplinario y una
estrecha colaboracion entre neuropsicélo-
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gos, terapeutas ocupacionales, logopedas,
educadoresy familiares, se puede lograr una
mejora significativa en la calidad de vida de
las personas con SW.

Es imperativo continuar investigando y
desarrollando nuevas estrategias de inter-
vencion para abordar las complejas necesi-
dades neuropsicoldgicas de esta poblacién
Unicay valiosa.
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AAL: Area anterior intraparietal

ABAS II: Sistema de evaluacién de la conduc-
ta adaptativa

ACI: Area caudal intraparietal
ALI: Area lateral intraparietal
AVI: Area ventral intraparietal

BANETA: Bateria neuropsicolégica para la
evaluacién de los trastornos del aprendizaje

BAZ1B: bromodomain adjacent to zinc fin-
ger domain 1B gen

BRIEF: Evaluacién conductual del funciona-
miento ejecutivo

CAA: Comunicacién aumentativa y alternativa
CCA: Corteza del cingulo anterior

CIE: Coeficiente intelectual ejecutivo

CIT: Coeficiente intelectual total

CIV: Coeficiente intelectual verbal

CLIP2: CAP-Gly domain containing linker
protein 2 gen

CPOf: Corteza prefrontal orbitofrontal
CPVm: Corteza prefrontal ventromedial
DAS: Differential Ability Scales

DTVP3: Método de evaluacion de la percep-
cion visual de Frostig

EEG: Electroencefelagrama

ENI-2: Evaluacién neuropsicoldgica infantil

FH: Formacién hipocampal

FISH: Fluorescencia de hibridicacion in situ
FKBP6: Prolyl isomerase family member 6 gen
FZDO9: frizzled class receptor 9 gen

GF: Giro fusiforme

GTF2l: general transcription factor Ili gen
GTF2IRD1: GTF2l repeat domain containing 1 gen
GTF2IRD2: GTF2l repeatdomain containing 2 gen
HIP1: huntingtin interacting protein 1 gen
Inc: Intervencion compensatoria

INp: Intervencion neuropsicolégica

InR: Intervencién restaurativa

LIMK1: LIM domain kinase 1 gen

NAMS3: Neuropsi atencién y memoria

PRE: Potenciales relacionados con eventos
REM: Movimiento oculares rapidos

SIP: Surco intraparietal

STX1A: syntaxin 1A gen

SW: Sindrome de Williams

TDAH: Trastorno por déficit de atencion con
hiperactividad

TEA: Trastorno del espectro autista
ToM: Teoria de la mente

WSCP: Perfil cognitivo del sindrome de Williams
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Adaptacién Social. Habilidad para ajustarse
y desenvolverse en diferentes contextos so-
ciales.

Alteraciones Cognitivas. Cambios en las
funciones mentales, como la percepcion,
atencién, memoria y habilidades ejecutivas.

Alteraciones Conductuales. Modificacio-
nes en las conductas observables, como re-
acciones emocionales, interacciones sociales
o habilidades motoras.

Alteraciones Emocionales. Cambios en el
estado de animo, la regulacion emocional y
la expresién emocional.

Alteraciones Estructurales. Cambios anatomi-
cos o morfoldgicos en las estructuras cerebrales

Aprendizaje Procedimental. Forma de
aprendizaje que implica la adquisicién de
habilidades y procedimientos.

Asociacion de conocimiento nuevo. Estra-
tegia que facilita el recuerdo al vincular el co-
nocimiento reciente con experiencias previas

Asociaciones mnemotécnicas. Conexiones
creadas entre elementos para facilitar el re-
cuerdo de informacion, especialmente Util al
recordar numeros, direcciones o fechas

Atencion. Capacidad para mantener el enfo-
quey la concentracién en tareas especificas

Atencion Selectiva. Habilidad para enfocar
la atencion en estimulos especificos mien-
tras se ignoran otros

Atencién Sostenida. Capacidad para man-
tener la atencién en una tarea durante un
periodo prolongado de tiempo

Bateria de Pruebas Neuropsicolégicas.

Conjunto de pruebas seleccionadas para
evaluar distintos aspectos cognitivos, con-
ductuales y emocionales de una persona

Capacidad Funcional. Habilidad de una per-
sona para llevar a cabo actividades de la vida
diaria de manera efectiva.

Capacidad Intelectual. Medida de la habi-
lidad cognitiva general de un individuo, eva-
luada a través de pruebas de inteligencia.

Cerebro Social. Concepto que engloba las
regiones cerebrales involucradas en el pro-
cesamiento y la regulacién de las interaccio-
nes sociales

Coeficiente Intelectual Total. Puntuacion
que refleja la capacidad cognitiva general de
un individuo en relacién con su grupo de re-
ferencia considerado como un rango normal
entre 85y 115 puntuacion compuesta.

Cognicién Social. Procesos cognitivos invo-
lucrados en el entendimiento, interpretacion
y respuesta a las sefiales sociales

Comunicacién aumentativa y alternativa.
Estrategia que utiliza dispositivos electréni-
cos para abordar dificultades verbales en la
comunicacion

Conciencia Fonolégica. Habilidad para re-
conocer y manipular los sonidos individuales
del habla en las palabras.

Condicién Ininteligible. Situacién experi-
mental en la que las oraciones presentadas
carecen de coherencia semantica y estructu-
ra sintactica comprensible, enfocandose Uni-
camente en la prosodia como estimulo.

Conducta Adaptativa. Conjunto de habili-
dades practicas necesarias para la vida dia-
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ria, evaluadas mediante observaciény cuestio-
narios a padres o cuidadores

Consolidacién de datos. Proceso fundamental
que implica la repeticion y practica regular para al-
macenar informacion en la memoria a largo plazo

Control de la Atencion. Capacidad para regu-
lar y dirigir la atencién hacia las tareas relevan-
tes mientras se inhiben las distracciones.

Control Inhibitorio. Capacidad para suprimir
respuestas automaticas o inapropiadas y se-
leccionar la respuesta mas adecuada para una
situacién dada.

Conversion Grafema-Fonema. Proceso cogniti-
VO que consiste en asociar los sonidos del habla
con las letras o grupos de letras que representan
esos sonidos en un sistema de escritura.

Copiado y Armado. Habilidades para replicar
y construir objetos o figuras, implicando pro-
cesos de percepcion visoespacial y motricidad.

Corteza Cerebral. La capa exterior del cere-
bro que juega un papel crucial en funciones
cognitivas y sensoriales.

Delecidn. Pérdida de material genético, lo cual
puede afectar la expresion de genes y dar lu-
gar a trastornos genéticos.

Desenganchar la Atencién. Capacidad para
cambiar la atencién de un estimulo o tarea a otro.

Diagnéstico Diferencial. Proceso para distin-
guir entre dos o mas condiciones que pueden
presentar sintomas similares

Dinamica Temporal. La variacién o cambio
en el tiempo de un proceso o actividad, en este
caso, se refiere a como evoluciona la evalua-
cion de la confiabilidad transmitida por rasgos
faciales a lo largo del tiempo.

Discapacidad Intelectual. Condicion que
afecta el funcionamiento intelectual y adapta-
tivo de una persona.

Electroencefalograma. Instrumento para
evaluar el funcionamiento cerebral mediante
el registro la actividad eléctrica cerebral.

Espina Bifida. Malformacion congénita en la

que la médula espinal y las meninges no se de-
sarrollan correctamente

Estenosis Supravalvular Aértica. Estrecha-
miento anormal de la arteria aorta

Estudio Polisomnografico. Evaluacion com-
pleta del suefio que incluye arquitectura del
suefio, movimiento de las piernas y espectro
electroencefalografico

Evaluacién Neuropsicolégica. Procedimiento
que busca obtener informacion sobre el funcio-
namiento cognitivo, conductual y emocional de
una persona en relacién con lesiones, enferme-
dades o condiciones cerebrales, asi como iden-
tificar fortalezas y recursos personales.

Evocacion. Capacidad para recuperar infor-
macién almacenada en la memoria.

Fallas Atencionales. Dificultades en el manteni-
miento de la atencion, la seleccion de estimulos
objetivos y la inhibicion de factores externos.

Familia GTF2l. Grupo de genes involucrados
en la regulacion de la expresion génica y el de-
sarrollo del sistema nervioso.

Fenotipo Conductual. Comportamiento asociado
a un sindrome especifico con etiologia genética.

Fenotipo Neuropsicolégico. Manifestaciones con-
ductuales, cognitivas y emocionales y su relacion
con el neurodesarrollo especificas de un genotipo.

Flexibilidad Cognitiva. Capacidad para cam-
biar de una tarea mental a otra, o de una es-
trategia a otra, de manera eficiente.

Fluidez. Facilidad y fluidez en la produccién
del lenguaje hablado

Funcionamiento Ejecutivo. Conjunto de ha-
bilidades cognitivas que permiten planificar,
tomar decisiones, resolver problemas y con-
trolar impulsos

Funciones Ejecutivas. Conjunto de habilida-
des mentales que incluyen planificacién, orga-
nizacion, autorregulacién y toma de decisiones

Gen LIMK1. Gen asociado con funciones im-
portantes en la formacién y mantenimiento de
las sinapsis neuronales.
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Genotipo. Composicién genética de un individuo.

Habilidades adaptativas. Habilidades practi-
cas necesarias para la vida diaria, como cuida-
do personal, habilidades sociales y laborales

Habilidades Sociales. Conjunto de habilida-
des necesarias para interactuar efectivamente
con otros individuos en situaciones sociales.

Habilidades Visoespaciales. Capacidad para
percibir, comprender y utilizar la informacién
visual relacionada con el espacio y las formas.

Hibridaciéon Fluorescente In Situ. Técnica
de laboratorio utilizada para detectar y vi-
sualizar la presencia o ausencia de ciertas
secuencias genéticas

Hidrocefalia. Acumulaciéon anormal de liqui-
do cefalorraquideo en el cerebro, lo que pue-
de causar aumento de la presién intracraneal

Hipersociabilidad. Tendencia a buscar y
disfrutar de la interaccion social de manera
intensa y persistente.

Impulso Social Elevado. Tendencia a buscar
interacciones sociales y mostrar una actitud
amigable y sociable hacia extrafios

Informe Neuropsicolégico. Documento
que sintetiza los hallazgos de la evaluacion,
proporciona diagnostico y recomendacio-
nes, y se entrega al paciente y sus cuidadores

Inhibicién. Capacidad para controlar o su-
primir impulsos, respuestas o pensamien-
tos inapropiados.

Inhibicién de Respuesta. Capacidad para
detener o suprimir una respuesta automati-
ca o inapropiada.

Intervencién neuropsicolégica. Conjunto
de técnicas y estrategias terapéuticas desti-
nadas a mejorar la funcién cognitiva, emo-
cional y conductual de los pacientes, adapta-
das a sus necesidades especificas

Intervencién temprana. Accion terapéutica
dirigida en etapas tempranas de la vida para
mejorar el rendimiento cognitivo y conduc-
tual en la edad adulta

Juicio Social. Habilidad para interpretar y
evaluar adecuadamente las situaciones so-
ciales y las intenciones de los demas

Lectura compartida. Practica en la que un
adulto o compafiero lee junto al paciente
para mejorar la comprension lectora y fo-
mentar el intercambio de ideas

Marcos conceptuales. Herramientas utiliza-
das para organizar y recordar informacion,
enfocandose en las caracteristicas clave del
estimulo

Memoria. Proceso de codificacion, almace-
namiento y recuperacion de informacién

Memoria de Trabajo. Capacidad para man-
tener y manipular informaciéon en la mente
durante un corto periodo de tiempo

Memoria Verbal a Corto Plazo. Capacidad
para retener y recordar informacién verbal
de manera temporal.

Microdelecion. Eliminacién de una pequefia
porcién de material genético.

Morfosintaxis. Conocimiento y uso de las re-
glas gramaticales y estructurales del lenguaje

Neurociencia Cognitiva. Campo interdisci-
plinario que estudia cobmo el cerebro permi-
te la cognicion, incluyendo la percepcion, la
atencién, la memoria, el lenguaje, el pensa-
miento y la resolucion de problemas.

Neurofibromatosis Tipo I. Enfermedad ge-
nética que provoca el crecimiento de tumo-
res en los nervios y puede afectar diversas
funciones neuropsicolégicas

Neuroimagen. Técnicas de imagenologia
médica utilizadas para visualizar la estructu-
ray funcién del cerebro.

Neuroplasticidad. Capacidad del cerebro
para reorganizarse y adaptarse a nuevas si-
tuaciones y demandas cognitivas.

Percepcién. Proceso de interpretar y organi-
zar la informacién sensorial del entorno.

Perfil Cognitivo Conductual. Caracteristi-
cas de comportamiento y pensamiento que
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son tipicas de un individuo o grupo.

Pistas visuales. Aplicacion de elementos vi-
suales como imagenes, colores o patrones
para reforzar el recuerdo de informacion.

Planeacién. Proceso cognitivo que implica
establecer metas, identificar los pasos necesa-
rios para alcanzarlas y organizar la ejecuciéon
de dichos pasos.

Poblacién Neurotipica. Grupo de personas
con un desarrollo cognitivo tipico para su edad
y escolaridad.

Potenciales Relacionados con Eventos.
Respuestas eléctricas del cerebro ante esti-
mulos especificos.

Pragmatica. Uso del lenguaje en contextos
sociales y comunicativos.

Praxias Visoconstructivas. Capacidad para
planificar y ejecutar movimientos coordina-
dos y precisos, especialmente en actividades
visuales y manipulativas.

Procesamiento Emocional. Habilidad para
reconocer, comprender y responder apropia-
damente a las emociones propias y ajenas.

Procesos Cognitivos. Funciones mentales
como la percepcién, atencién, memoria, len-
guaje, praxias y funciones ejecutivas.

Prosodia. Los aspectos de la entonacion, rit-
mo y énfasis en el habla que transmiten infor-
macion emocional y comunicativa adicional al
contenido semantico de las palabras.

Psicoeducacion. Informacién y orientacién
proporcionada a la persona evaluada y a sus
familiares sobre el estado neuropsicolégico y
las posibles intervenciones.

Razonamiento numérico. Capacidad para
comprender y manipular nimeros.

Redes Frontoestriatales. Conjunto de cone-
xiones neuronales entre el cortex frontal y los
ganglios basales, implicadas en la regulacion del
comportamiento y la inhibicién de conductas.

Registro y Codificacion. Procesos cognitivos
que implican la entrada y organizacion de la

informaciéon en la memoria.

Rehabilitacion Neuropsicolégica. Proceso
terapéutico dirigido a mejorar las funciones
cognitivas y conductuales de personas con le-
siones cerebrales o trastornos neuroldgicos

Repeticién espaciada. Practica de repetir in-
formacion en intervalos especificos, ajustando
progresivamente el tiempo entre repeticiones
para fortalecer la retencion.

Repeticidon sistematica. Practica de recordar
informacién de manera repetida, fortaleciendo
el almacenamiento en la memoria a largo plazo.

Selecciéon de Respuesta. Proceso cognitivo
que implica elegir la respuesta mas adecuada
entre varias opciones.

Semantica. Estudio del significado en el len-
guaje, incluyendo la comprensién de palabras
y frases.

Sensoriomotoras. Relacionadas con la coor-
dinacion entre los sistemas sensoriales y mo-
tores del cuerpo.

Sintaxis. Reglas y estructuras gramaticales
que gobiernan la organizacién de las palabras
en oraciones.

Sobre Focalizacién. Tendencia a concentrarse
excesivamente en un estimulo o tarea, igno-
rando otros estimulos relevantes.

Sustancia Blanca. Tejido del cerebro que con-
tiene fibras nerviosas y facilita la comunicacion
entre regiones cerebrales.

Sustancia Gris. Tejido del cerebro que contie-
ne cuerpos celulares de neuronas y es crucial
para funciones cognitivas.

Técnica de memoria espaciada. Estrategia
que sugiere estudiar la informacién en inter-
valos distintos en lugar de una sola vez, forta-
leciendo la retencion a largo plazo.

Técnica del palacio mental. Método que con-
siste en asociar elementos a lugares especifi-
cos imaginarios, facilitando el recuerdo me-
diante la creacion de imagenes mentales.

Técnicas de imitacion y repeticion. Estrate-
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gias para mejorar la expresion oral mediante
la practica de la imitacion y la repeticion de
palabras y frases.

Teoria de la Mente. Capacidad para atri-
buir pensamientos, creencias e intenciones
a otras personas, y comprender que estas
pueden ser diferentes de las propias.

Transferencia de habilidades. Proceso me-
diante el cual las habilidades desarrolladas
en la intervencion neuropsicolégica se apli-
can a situaciones de la vida real.

Trastornos Neurolégicos. Condiciones que
afectan el sistema nervioso y pueden tener
diversas consecuencias en el funcionamien-
to cognitivo y conductual.

Via Fonolégica. Sistema cerebral implicado
en el reconocimiento y procesamiento de los
sonidos del lenguaje.

Via Subléxica y Léxica. Rutas mentales impli-
cadas en la escritura de palabras, desde la con-
versién de letras en sonidos hasta la recupera-
cion de palabras almacenadas en la memoria.
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| término Neurociencia Cognitiva fue usado por primera vez en 1976 por Gazzaniga y Miller en su

curso del mismo nombre, sobre las bases biolégicas de la cognicion humana, y de acuerdo con ellos

tenia por objetivo “el estudio del cerebro en sujetos sanos a partir de métodos propios de las cien-

cias cognitivas”. En la actualidad se acepta que la Neurociencia Cognitiva investiga como la funcién
cerebral da lugar a las funciones mentales, tales como el lenguaje, la percepcion, la memoria, la emocion, las
funciones ejecutivas e incluso la conciencia.

Por otro lado, la genética médica es la aplicacion practica de los principios biolégicos de la genética en la medici-
na, su enfoque esta dirigido en el diagndstico clinico y molecular de los padecimientos hereditarios, su tratamiento
y asesoramiento genético. El avance tecnoldgico en en todas sus areas, en especifico en la genémica y la biolo-
gia molecular, ha permitido identificar la etiologia de diversos padecimientos que afectan de manera importante
el neurodesarrollo, ejemplo de ello es el sindrome Williams.

El sindrome de Williams fue descrito a mediados del siglo pasado y es una de las llamadas “enfermedades raras”
o poco frecuentes ya que tiene una prevalencia de 1 por cada 7,000 a 20,000 nacimientos vivos. La descripcion
del perfil cognitivo conductual del sindrome de Williams fue hecha a principios del siglo actual por la investigadora
Ursula Bellugi et al. (1990) quien identificd una discapacidad intelectual leve a moderada, habilidades linguisticas
superiores a lo esperado, graves alteraciones visoespaciales e hipersociabilidad.

Esta obra hace una compilacion bibliografica sobre el sindrome de Williams desde la 6ptica de la neurociencia
cognitiva con el objetivo de lograr una mejor comprensién y abordaje de la relaciéon entre el cerebro, el fenotipo
neuropsicolégico y el genotipo que da origen a este trastorno del neurodesarrollo.

Alan Cirdenas Cornejo
Medico Especialista en Genética Medica | Hospital de Pediatria “Dr. Silvestre Frenk Freund”del CMN Siglo XXI

“Esta obra logra fusionar ideas pricticas y de incuestionable relevancia tanto académica como cientifica
en el abordaje neuropsicolégico del sindrome Williams. Cada capitulo nos ofrece una guia esencial para el
entendimiento neurocognitivo de esta condicion de vida”

Carlos Alberto Venegas Vega

Medico Especialista en Genética Medica | Hospital General de México, Dr. Eduardo Liceaga

“El texto es claro y coherente contiene los resultados de investigaciones realizadas sobre la interaccion entre

los genes, el cerebro y la conducta del Sindrome de Williams”
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