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tigadores del CONACYT para el periodo 2023-2027 y cuenta con el Perfil Deseable PRODEP-SEP para 2022-2025.
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asignatura de Genética Clínica a nivel licenciatura.

El Dr. Cárdenas Cornejo ha consolidado su perfil como investigador, siendo In-
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Asociación Mexicana de Genética Humana, AC.
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aportando a la formación de futuros profesionales en el área de genética médica. 
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D  esde el prisma de las neurocien-
cias básicas hasta las disciplinas 
más aplicadas como la neuropsi-

cología, ha sido limitada la atención 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 patologías o, por el contrario, 
a la insuficiencia de recursos para indagar en 
profundidad las causas subyacentes, las mani-
festaciones clínicas y las estrategias terapéuti-
cas asociadas a dichas enfermedades.

El presente Libro, titulado “Síndrome de Wi-
lliams: Un análisis desde las neurociencias cogniti-
vas”, ejemplifica un enfoque riguroso y cien-
tífico hacia una enfermedad genética que 
impacta el desarrollo físico y cognitivo de los 
individuos afectados. La obra inicia con una 
exposición introductoria sobre la naturaleza 
de este trastorno, sus etiologías conocidas 
y las manifestaciones clínicas y cognitivas 
predominantes en los pacientes. A continua-
ción, se abordan, en el segundo capítulo, los 
principales descubrimientos en el ámbito 
neuroanatómico relacionados con el cere-
bro de los niños afectados por este síndro-
me. El tercer capítulo ofrece una revisión 
detallada de los hallazgos neurofisiológicos 
característicos y las limitaciones inherentes 
a las investigaciones actuales. Asimismo, en 
el cuarto capítulo se profundiza en el proce-
so de evaluación neuropsicológica de estos 
pacientes, así como en las pruebas más rele-

vantes para valorar sus funciones cognitivas 
según su edad y nivel educativo. Por último, 
el quinto capítulo expone un plan de trata-
miento neuropsicológico para abordar las 
necesidades específicas de esta población.

El texto se presenta en un estilo accesible, 
diseñado para ser comprensible tanto por 
estudiantes como por profesionales de di-
versas disciplinas de la salud involucradas 
en la evaluación, diagnóstico y rehabilita-
ción de estos pacientes y sus familias. Los 
contenidos de los capítulos reflejan una ac-
tualización meticulosa, resultado de años de 
experiencia acumulada por los autores en su 
trabajo diario con esta población.

Es innegable que esta obra se erigirá en una 
referencia indispensable para los profesio-
nales interesados en profundizar sus conoci-
mientos sobre este síndrome, al proporcionar 
información científica actualizada y detallada 
sobre el tema. Esta relevancia adquiere ma-
yor significado dada la escasez de publicacio-
nes especializadas en español acerca de esta 
enfermedad y otros trastornos genéticos in-
fantiles. Por ende, este libro colma un vacío 
significativo en el panorama de conocimien-
tos y, con seguridad, inspirará a otros profe-
sionales latinoamericanos a continuar investi-
gando este ámbito en nuestros países.

Juan Carlos Arango Lasprilla, PhD.
Departamento de Psicología

Virginia Commonwealth University
Richmond, Virginia, EE. UU.
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Desde hace años, los humanos he-
mos tenido la necesidad de com-
prender nuestros comportamien-

tos, emociones y pensamientos. La relación 
entre cerebro y mente es uno de los mayores 
retos para el conocimiento científico y filosó-
fico y, la neurociencia cognitiva trata de con-
tribuir a la comprensión de dicha relación 
(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 biológicas 
de la cognición humana, y de acuerdo con 
ellos tenía 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 cómo la función cere-
bral da lugar a las funciones mentales, ta-
les como el lenguaje, la percepción, la me-
moria, la emoción, las funciones ejecutivas 
e incluso la conciencia (Escera, 2004).

También, se considera que esta disciplina 
ha surgido de la confluencia de la psicolo-
gía cognitiva y la neurociencia y, se enfoca 
en el estudio del funcionamiento cerebral 
desde una perspectiva multidisciplina-
ria (Consejo Mexicano de Neurociencias, 
2018), permitiendo analizar el funciona-
miento del cerebro sano y enfermo y su 
impacto sobre la conducta, abordándola 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, así 
como el mapeo de sus genes y los análi-
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 etiología 
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 comprensión, prevención y 
tratamiento. Los nuevos recursos tecnoló-
gicos con que cuentan las neurociencias y 
la genética han permitido identificar una 
relación entre genes, cognición, cerebro y 
conducta; por lo que, algunos padecimien-
tos, como el síndrome de Williams se han 
convertido en modelos clínicos humanos 
cuyo estudio hace posible una mejor com-
prensión de esta asociación.

El síndrome 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-Juárez et al., 2022).Es considera-

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

Uno de los principales genes afectados es el 
encargado de la síntesis de la elastina, pro-
teína relacionada con el funcionamiento 
adecuado del tejido conjuntivo y de los va-
sos sanguíneos. Este defecto es el principal 
responsable de las características clínicas del 
síndrome de Williams desde el punto de vista 
médico, tales como la estenosis supravalvular 
aórtica, estenosis pulmonar aórtica y algunos 
rasgos faciales (Morris & Mervis, 2021). 

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

El estudio de este perfil ha dado origen a mu-
chas de las investigaciones más recientes, 
habiéndose encontrado además cierta varia-
bilidad asociada a la diversidad del genotipo 
dentro del mismo síndrome de Williams. Es 
decir, en este síndrome no existe una única 
microdeleción en la región q11.23 del cro-
mosoma 7, sino algunas variantes, llamadas 
deleciones atípicas.

Esta obra hace una compilación bibliográfica 
sobre el síndrome de Williams desde la óptica 
de la neurociencia cognitiva con el objetivo de 
lograr una mejor comprensión y abordaje de 
la relación entre el cerebro, el fenotipo neu-
ropsicológico y el genotipo que da origen a 
este trastorno del neurodesarrollo. 

Para lograr este objetivo, en el primer ca-
pítulo se hace una descripción general del 
fenotipo neuropsicológico y su relación con 
los diferentes genotipos. En los últimos años 

las investigaciones de series de casos clíni-
cos y grupos de pacientes con síndrome de 
Williams con deleciones atípicas parecen de-
mostrar que la prevalencia de algunos ras-
gos neuropsicológicos se puede asociar a la 
pérdida de genes específicos. 

El segundo capítulo hace una descripción 
general de los hallazgos encontrados en la 
estructura anatómica del cerebro de las per-
sonas con síndrome de Williams y su rela-
ción con el fenotipo cognitivo-conductual. 
De esta manera, se describe cómo las inves-
tigaciones tratan de encontrar una relación 
entre los genes implicados en la deleción y 
su expresión en áreas cerebrales específicas 
que se han asociado a los dominios cogniti-
vos comúnmente afectados en este trastor-
no del neurodesarrollo. 

Por otro lado, es lógico suponer que dichos 
genes no solo afectan la anatomía de ciertas 
áreas cerebrales sino también su funciona-
miento. Estos aspectos neurofisiológicos han 
sido abordados con técnicas como el elec-
troencefalograma y los potenciales relacio-
nados con eventos que permiten una mejor 
comprensión de los mecanismos fisiológicos 
cerebrales que subyacen a los diferentes do-
minios cognitivos afectados en el síndrome 
de Williams. Así, el tercer capítulo desglosa 
los hallazgos de estudios neurofisiológicos 
en personas con síndrome de Williams y su 
probable relación con los rasgos conductua-
les descritos en este.

Como parte de la neurociencia cognitiva, la 
neuropsicología cognitiva estudia la relación 
entre el cerebro humano, sano y enfermo, y 
la conducta, a partir de modelos cognitivos. 
Mediante la aplicación de instrumentos de 
medición de dominios cognitivos ha permitido 
obtener un acercamiento al impacto de los pa-
decimientos neurológicos sobre la conducta. 

En el caso de algunos trastornos del neuro-
desarrollo, la neuropsicología ha permitido 
la descripción de perfiles que permiten un 

Síndrome de Williams: Un análisis desde las neurociencias conductuales
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abordaje clínico para su mejor diagnóstico 
e intervención. En el síndrome de Williams, 
la neuropsicología ha logrado la descrip-
ción de los dominios cognitivos principal-
mente afectados y además, las interven-
ciones basadas en dichas descripciones 
parecen tener un efecto positivo en la evo-
lución de los pacientes.

Los últimos dos capítulos describen los 
principales elementos para el abordaje 
neuropsicológico del síndrome de Wi-
lliams, desde la evaluación y los instru-
mentos que pueden ser usados para la 
misma; mientras que, el último capítulo se 
desglosan los pasos para hacer una inter-

vención basada en los hallazgos neuropsi-
cológicos que ayude a mejorar los domi-
nios cognitivos comúnmente afectados en 
el síndrome de Williams.

Los autores de este trabajo sobre el sín-
drome de Williams y su análisis desde la 
neurociencia cognitiva esperamos que, 
tanto los estudiantes como los profesiona-
les del área de la salud y las neurociencias, 
así como el público en general interesado 
en este trastorno, encuentren en esta obra 
información útil y un acercamiento prove-
choso a las investigaciones sobre el tema, 
así como una guía práctica para el manejo 
clínico de este síndrome.

Introducción
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Genotipos y fenotipos neuropsicológicos del síndrome de Williams

ResumenEl síndrome de Williams es un trastorno del 
neurodesarrollo ocasionado por una micro-
deleción en el cromosoma 7 región q11.23, lo 
que abarca un total de 26 genes en el 95% de 
los pacientes; sin embargo, se han reportado 
deleciones atípicas que abarcan una menor o 
mayor cantidad de genes. En este trabajo se 
describe el fenotipo neuropsicológico común-
mente reportado en el síndrome de Williams 
y su probable relación con diferentes genoti-
pos. Estudios recientes de casos únicos y de 
grupos con pacientes con diferentes genoti-
pos han permitido identificar que los genes 
LIMK1 y los pertenecientes a la familia GTF2I, 
podrían ser los que tienen una mayor impli-

cación sobre las manifestaciones de la disca-
pacidad intelectual, alteración visoespacial y 
cognición social; además la variabilidad en la 
gravedad del fenotipo podría asociarse a una 
menor o mayor cantidad de genes perdidos. 
Estudios de genética y neurociencias cogni-
tivas con diferentes métodos de exploración 
cerebral podrían ayudar a una mayor com-
prensión de la relación entre genes, cerebro, 
cognición y conducta en el síndrome de Wi-
lliams.

Palabras clave: Genotipo, fenotipo neuropsico-
lógico, síndrome de Williams, LIMK1, GTF2I
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1.1 IntroducciónE l síndrome de Williams (SW) es un tras-
torno del neurodesarrollo ocasionado 
por una microdeleción en la región 

q11.23 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-Juárez et al., 2021).

El genotipo es la expresión genética de todo 
individuo (Artigas-Pallarés, 2002). En el SW el 
genotipo más común en un 91 a 95% es de 
1.5Mb de tamaño y abarca de los genes FKBP6 
a GTF2I; 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 atípicas (Serrano-Juárez et al., 2018).

En el 2002, Artigas-Pallarés definió al fenotipo 
conductual como el comportamiento asociado 
a un síndrome específico con etiología genética; 
sin embargo, parece que una mejor conceptua-

lización sería fenotipo neuropsicológico, el cual 
se define como las manifestaciones conductua-
les, cognitivas y emocionales y su relación con el 
neurodesarrollo específico de un genotipo. 

En los últimos años, los estudios de caso han 
revelado que la gravedad del fenotipo neu-
ropsicológico en las personas con SW pue-
de variar en función de su deleción. Por lo 
que el reportado comúnmente en pacientes 
con este síndrome se asocia a deleciones de 
1.5Mb (Serrano-Juárez et al., 2018).

Los genes que podrían tener un mayor im-
pacto sobre el perfil cognitivo-conductual 
son LIMK1 y los pertenecientes a la familia 
GTF2I (GTF2IRD1, GTF2I y GTF2IRD2) (Chai-
langkarn et al., 2016; Järvinen et al., 2013; 
Morris, 1993; Osborne & Mervis, 2021; Ra-
mírez-Velazco & Domínguez-Quezada, 2017); 
mientras que, SXT1A, FZD9, BAZ1B y CLIP2 
dependerían de la deleción de otros genes o 
bien de otros mecanismos biológicos para la 
manifestación del fenotipo neuropsicológico 
(Serrano-Juárez et al., 2023).

1.2 Fenotipo 
neuropsicológico del 
síndrome de Williams

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 (Garayzábal, 
2005; Pober, 2010; Willfors et al., 2021), sin 
embargo, algunos autores (Martens et al., 
2008) han reportado pacientes con puntua-
ciones entre 75 y 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 función del 
genotipo (Serrano-Juárez et al., 2023)

Miezah et al., (2021), en una población aus-
traliana y; Serrano-Juárez et al., (2018), en 
una población 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 
tamaño de deleción de 1.5Mb y 1.8Mb. 

Los pacientes con deleciones atípicas 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-Juárez 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-Juárez et 
al., 2023). Estos resultados revelan que la DI 
con alteración moderada a leve es una cons-
tante de este tipo de fenotipo con indepen-
dencia de la cultura y con deleciones que 
podrían estar del gen FKBP6 a GTF2IRD2 
(Serrano-Juárez et al., 2023). 
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1.2.2 Habilidades visoespaciales y praxias 
visoconstructivas 

Las habilidades visoespaciales son las más 
afectadas en las personas con SW (Bláz-
quez-Alisente et al., 2004; Martens, 2013), las 
cuales por lo general, están acompañadas 
de otras alteraciones cognitivas, específica-
mente de atención y funciones ejecutivas 
(memoria de trabajo, planeación 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 más evidencia es la de 
la vulnerabilidad de la vía 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 hipótesis refiere que las pacientes 
con SW preservan la capacidad para identi-
ficar y reconocer estímulos visuales, ya que 
están asociadas a la red ventral (redes occipi-
to-temporales), mientras que, las deficiencias 
en el análisis visoespacial de los estímulos se 
relaciona con alteraciones de la vía dorsal o 
circuitos occipito-parietales (Pober, 2010).

En general los pacientes con SW presentarán 
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 pequeñas, donde únicamente 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-Juárez et al., 2023). 

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

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

De acuerdo con Breckenridge et al. (2013) 
los niños con SW de 3 a 6 años se desem-
peñan relativamente bien en las pruebas de 
atención sostenida, y deficiente en aspectos 
de atención selectiva y control de la atención 
(más relacionado al funcionamiento ejecuti-
vo), presentando un déficit particular en el 
control de la respuesta visoespacial. 

Atkinson y Braddick (2012) señalan que los 
niños pequeños con SW presentan dificultad 
para desenganchar la atención y la “sobre 
focalizan” en estímulos incorrectos en tareas 
de búsqueda visual. De igual forma, existen 
problemas en la selección y la inhibición de 
respuesta ante los objetivos (Breckenridge 
et al., 2013). Las fallas atencionales suelen 
ser frecuentes en el SW tanto para mantener 
y seleccionar estímulos objetivos, así como 
para inhibir factores externos.

1.2.4 Cognición social
Una característica relevante en el SW es la si-
militud en síntomas que tiene con el trastorno 
del espectro autista, pero con la contrariedad 
de que presentan hipersociabilidad. Este ras-
go se ha tratado de explicar por tres hipótesis 
(Mobbs et al., 2007; Porter et al., 2008): 1) de 
la amígdala, 2) de la saliencia social y 3) de la 
desinhibición frontal. 

Las primeras investigaciones parecían indicar 
que una hipoactivación, en la amígdala hacia 
rostros que expresan miedo, sería la razón de 
los rasgos sociales; sin embargo, se ha encon-
trado que estos pacientes se aproximan in-
discriminadamente a cualquier persona, con 
independencia de la emoción que expresan 
(Capitão et al., 2011; Porter et al., 2007). 
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La hipótesis 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-
zación no está relacionada con la focalización 
de rostros. 

Finalmente, la hipótesis de la desinhibición 
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 
estructurales y funcionales en redes frontoes-
triatales e implicadas en la inhibición de con-
ductas sociales. 

Estas hipótesis han intentado dar explicación 
a las características sociales de las personas 
con SW y a pesar de que no han llegado a con-
clusiones contundentes las tres podrían con-
verger en una afectación del cerebro social.

Järvinen 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, teoría de la mente 
y desinhibición. Estos hallazgos se relaciona-
ron con alteraciones neurohistológicas y neu-
roanatómicas en la amígdala, giro fusiforme y 
corteza orbitofrontal y parietal. 

Aunado a lo anterior, Serrano-Juárez et al., 
(2023) mediante una revisión sistemática, 
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 
podrían tener más 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 teoría de la 

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

1.2.5 Lenguaje
El lenguaje es el proceso con menor afec-
tación en personas con SW; sin embargo, 
presentan un atraso importante en la adqui-
sición del mismo en comparación con per-
sonas con desarrollo normotípico (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 semántico, 
pero, con un retraso en el desarrollo e inicio 
de las habilidades fonológicas (Hidalgo & Ga-
rayzábal, 2019; Pérez et al., 2022).

Martens et al., (2008) menciona que a pesar 
del bajo desempeño lingüístico en compa-
ración con personas de su misma edad cro-
nológica; las personas con SW suelen tener 
mejores habilidades de comprensión, uso 
de la gramática y manejo de la sintaxis y la 
semántica, (Garayzábal, 2005); pero, con di-
ficultades en habilidades complejas como 
la morfosintaxis, la abstracción y en el uso 
de de palabras de función, como el uso de 
algunos pronombres (Garayzábal, 2005; Be-
nítez-Burraco et al., 2016) y conceptos espa-
ciales (Garayzábal et al., 2014). 

En general, los individuos con SW tienen un 
atraso en las habilidades generales del len-
guaje, pero con mejores habilidades semán-
ticas en comparación otros síndromes (Ro-
mero-Rivas et al., 2023) y logran habilidedes 
les permite comunicarse pero, con un conte-
nido y pragmática que les dificulta mantener 
conversaciones (Diez-Itza 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 codificación ver-
bal y visual (Conners et al., 2011), probable-
mente como consecuencia de sus fallas de 
atención (Sampaio et al., 2008); sin embargo, 
una vez que han adquirido la información, 
ésta se almacena, pero con deficiencias para 
poder evocarla con precisión (Conners et al., 
2011; Del Barrio, 2006). 

Vicari (2001), encontró que el SW presenta 
un desempeño bajo en pruebas que evalúan 
el aprendizaje procedimental, secundarias a 
las alteraciones estructurales de los núcleos 
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 evocación 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 automáticos de 
conversión grafema-fonema (Garayzábal, 
2005; Mervis & John, 2010); mientras que 
otros mencionaban fallas de la vía fonoló-
gica que ocasionan un bajo desempeño 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-
ción de la lectura; ésta es una habilidad acá-
demica que logran con mayor facilidad en 
comparación a las matemáticas  (Brawn et al., 
2018; Steele et al., 2013) y, alcanzan un nivel 
equivalente a la de un niño neurotípico de 6 
años 5 meses (Laing, 2002). 

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

velocidad de la denominación y, a las alte-
raciones en cerebelo, núcleos 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 vía 
subléxica y lexica pero, tienen errores para 
escribir pseudopalabras por fallas en la vía 
fonológica (Varuzza et al., 2015). 

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

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

Las personas con SW presentan fallas de las 
habilidades matemáticas no simbólicas; por 
ejemplo, comparar magnitudes; no obstante, 
presentan adecuadas habilidades matemá-
ticas verbales (conteo y lectura de números) 
(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 números, 
las habilidades aritméticas son un área de 
especial dificultad (Van Herwegen & Simms, 
2020), particularmente el aprendizaje y com-
prensión 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 atención, 
memoria de trabajo, y planeación lo cual les 
ocasiona dificultades en la ejecución de di-
versas actividades (Fernández Lozano et al., 
2010; Garayzábal, 2005; Menghini et al., 2010). 

Asimismo, presentan fallas de la inhibición 
y flexibilidad cognitiva, probablemente aso-
ciadas a las alteraciones de los núcleos 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 atención, memoria de trabajo e inhibición 
tengan relación 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 índice de regulación cognitiva y, los de re-
gulación conductual y emocional (Greiner de 
Magalhães et al., 2021). 

La alteración en la función ejecutiva parece 
tener una relación con los genes de la familia 
GTF2I ya que, se expresan en áreas prefron-
tales, parietales y cerebelo (Chailangkarn et 
al., 2018; Hoeft et al., 2014; Osborne & Mer-
vis, 2021; Porter et al., 2012).

1.2.9 Neuropsiquiátricos
En el SW hay una alta prevalencia de tres 
trastornos neuropsiquiátricos: 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-
terísticas 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 clínicas de conductas oposicionistas 
y deficiencias de memoria de trabajo, planifi-
cación y recuperación inmediata. 

En niños 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 separación; mientras que, en adultos 
el 48% cumplen con criterios de ansiedad, el 
43%  con fobia y 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-Juárez et al., 2023). Algunos autores 
(Edelmann et al., 2007; Porter et al., 2012; Se-
rrano-Juárez et al., 2021) han identificado que 
las personas que cumplen con criterios para 
este trastorno tienen una deleción de los genes 
HIP1 y YWAG. Es importante mencionar que si 
bien la población con SW presenta característas 
y alteraciones similares a la de las personas con 
TEA estos comúnmente no cumplen con los cri-
terios para su diagnóstico.

1.2.10 Conducta Adaptativa
La conducta adaptativa hace referencia a las ha-
bilidades conceptuales, sociales y prácticas que 
requieren los individuos para lograr una vida 
diaria autónoma y funcional. Las personas con 
SW presentan diversas alteraciones cognitivas y 
motrices que afectan su inserción y adaptación 
al medio social y vida independiente.

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

En la etapa escolar y adolescencia las habili-
dades motrices, de autodirección y comuni-
cación mejoran (Del Cole et al., 2017; Ji et al., 
2014). En la vida adulta logran un desempeño 
promedio en las habilidades sociales (interac-
ción social y comunicación), pero con dificul-
tades en las académicas, autodirección 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 neuropsicológico en el 
SW es muy específico en cuanto a sus fortale-
zas y debilidades para pacientes con delecio-
nes de 1.5Mb (FKBP6 a GTF2I) y se caracteriza 
por la prevalencia de discapacidad intelectual 
de moderada a grave, adecuada percepción 

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

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

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

Los genes de la familia GTF2I podrían ser los 
responsables de las otras características del 
perfil cognitivo conductual. Estos se expre-
san con mayor densidad en áreas parietales 
y frontales y, cerebelo, por lo que podrían 
asociarse con las manifestaciones sociales y 
visoespaciales del fenotipo.

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

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

Por otro lado, los pacientes con deleciones que 
incluyen GTF2I presentan el fenotipo neuropsi-
cológico de 1.5Mb, es decir, discapacidad intelec-
tual, alteraciones visoespaciales, hipersociabili-
dad, prevalencia de TDAH y ansiedad y, un mejor 
desarrollo lingüístico. Sin embargo, cuando la 
deleción es mayor y abarca GTF2IRD2 tienen au-
sencia de hipersociabilidad y presentan un perfil 
similar al del autismo, mayores alteraciones en 
tareas de teoría de la mente, juicio social y pro-
blemas de la integración social (Chailangkarn et 
al., 2018; Porter et al., 2012; Serrano-Juárez 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 deleción 
de otros. Algunos pacientes que únicamente 
pierden CLIP2 no presentan el perfil cognitivo 
conductual (Vandeweyer et al., 2012), pero las 
manifestaciones se darán sólo si hay pérdida de 
otros, como LIMK1 y GTF2I.

1.3. Genes 
implicados 
en el fenotipo 
neuropsicológico

1.4. El perfil 
cognitivo del 
síndrome de Williams 
(WSCP)

Los hallazgos en artículos recientes han permiti-
do identificar una variabilidad del fenotipo neu-
ropsicológico 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 función de la 
prueba Differential Ability Scales (DAS), tabla 1.1

De acuerdo con Mervis et al. (2000), los 
primeros dos criterios (WSCP 1 y WSCP 2) 
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permiten una exploración 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 puntuación 
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 añaden tres criterios adicio-
nales; el primero confirma la fortaleza que 
tienen en la memoria a corto plazo verbal; 
mientras que los últimos dos que las habili-
dades verbales superan a las visoespaciales.

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

WSCP1
Puntuaciones T por arriba del percentil 1 en las tareas de dígitos en progresión,
denominaciones o semejanzas

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 dígitos en progresión

ADD1 Puntuación T en dígitos en progresión mayor a la media

ADD2 Puntuación T de denominación/definición mayor a las de visoespaciales y/o visoconstructivas

ADD3 Puntuación T en semejanzas mayor a las visoespaciales y visoconstructivas

Los criterios del fenotipo neuropsicológico 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 clínicos con deleciones 
atípicas permite comprobar la influencia que 
tienen ciertos genes sobre éste; por lo que la 
descripción de estos podría permitir tener una 
mejor idea de la relación entre los genes y la 
cognición, de tal manera, de que en un futuro 
la evaluación neuropsicológica y otros méto-
dos de neurociencias puedan ser usados como 
herramientas de exploración del genotipo.

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

Por lo que la investigación desde las neu-
rociencias conductuales en esta población 
permitiría tener una mejor caracterización y 
además tener una mejor noción de la rela-
ción entre genes, cerebro, cognición y con-
ducta en personas con síndrome de Williams.

1.5. Conclusiones
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Neuroanatomía del síndrome de Williams

ResumenEl síndrome 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 área 7q11.23. Esta pérdida implica genes 
que suelen influir en el desarrollo de la es-
tructura anatómica y en la fisiología cerebral. 
En este trabajo se describen los principales 
hallazgos neuroanatómicos del síndrome de 
Williams y su probable relación con el fenoti-
po neuropsicológico. El cerebro del síndrome 
de Williams tiene características muy especí-
ficas como un menor volumen en la corteza 
parietal y frontal, cuerpo estriado, amígdala 
y cerebelo, y, un mayor volumen del polo de 
lóbulo temporal. Algunos estudios han iden-

tificado que estas modificaciones estructura-
les se pueden relacionar con las alteraciones 
en las habilidades visoespaciales, funciones 
ejecutivas e hipersociabilidad. Además, se 
ha encontrado que los genes que se pierden 
en esta microborradura están implicados en 
procesos de migración de estas áreas e in-
fluyen en el fenotipo neuropsicológico. Estos 
hallazgos permiten una mejor comprensión 
de la relación entre los genes, el cerebro y la 
conducta del síndrome de Williams.

Palabras clave: Neuroanatomía, síndrome de 
Williams, Amígdala, Corteza parietal, Corteza 
Frontal
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2.1 IntroducciónE l síndrome de Williams (SW) es un tras-
torno del neurodesarrollo ocasionado 
por la pérdida de 24 a 26 genes en el 

cromosma 7 y área q11.23. La pérdida de este 
material genético ocasiones un fenotipo clínico 
y neuropsicológico específico, por lo que parece 
que el cerebro de estos pacientes también tiene 
características muy específicas.

El cerebro del síndrome de Williams (SW) ha 
sido estudiado a través de técnicas de neu-
roimagen y neurofisiológicas. Los principales 
hallazgos revelan disminución y aumento del 
volumen cerebral, así como hipoactivación e 

hiperactivación de áreas y redes neuronales 
que se han asociado con algunos rasgos del 
fenotipo neuropsicológico.

La relación entre los genes y conducta está 
influida por las áreas 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 neuroanatómicos y su relación con 
los procesos los cognitivos del perfil del sín-
drome de Williams.

2.2 Neuroanatomía 
del síndrome de 
Williams y su relación 
con el fenotipo 
neuropsicológico

De manera general el cerebro del SW (Tabla 
2.2 —que se presenta en la siguiente pági-
na—) se caracteriza por una disminución del 
volumen de la corteza pero con cierta preser-
vación de algunas áreas del cerebelo, sistema 
límbico y del giro temporal superior; asimis-
mo, tienen una mayor reducción en el grosor 
de la sustancia blanca que en la gris, la cual es 
más severa en el lóbulo occipital derecho re-
velando una asimetría atípica en estas perso-
nas (Jackowski et al., 2009; Reiss et al., 2000). 

También presentan alteraciones estructura-
les en los núcleos 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 neuroanatómicas del cerebro y su 
relación con el fenotipo neuropsicológico. 

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

gunda en el análisis espacial y manipula-
ción de objetos en el espacio. 

Meyer-Linderberg et al., (2004) encontraron 
una hipoactivación en la corteza parietal de 
SW, específicamente, en el área del surco in-
traparietal (SIP), lo que confirma una vulnera-
bilidad de la vía dorsal (Atkinson & Braddick, 
2011); además, Ecker et al., (2005) observaron 
en estudios de imagen una reducción de la 
sustancia gris en ambos lóbulos parietales. 

El surco intraparietal (SIP) es un área de inte-
gración multimodal para construir una repre-
sentación espacial del mundo exterior, está 
implicada en la planeación y manipulación 
de objetos y, es considerada como una inter-
fase entre la percepción y el sistema motor 
para la ejecución de actos motores espaciales 
(Binkofski et al., 2016; Grefkes & Fink, 2005). 

El SIP está segmentado en un área anterior 
intraparietal (AAI), área ventral intraparietal 
(AVI), área medial intraparietal (AMI), área la-
teral intraparietal (ALI) y área caudal intrapa-
rietal (ACI); en humanos, la ALI y ACI podrían 
ser relevantes para las funciones visoespa-
ciales (Binkofski et al., 2016; Grefkes & Fink, 
2005). En el 2018, Papadopolus et al., (2018) 
identificaron que la transformación visoes-
pacial de los objetos es activada en el SIP y 
confirma el papel de integración multimodal. 
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En los últimos años se ha identificado que en 
el hemisferio derecho recaen la mayoría de 
las habilidades espaciales, de tal manera que 
un daño en éste tendría un mayor impacto 
sobre la capacidad de identificar coordena-
das espaciales, relacionar espacialmente 
elementos locales en globales y en el análisis 
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). 

Además de las funciones visoespaciales y vi-
soconstructivas del SIP, hay que agregar que 
también tiene relación con las habilidades 
matemáticas, como la capacidad de realizar 
comparación de magnitudes y la resolución 
de problemas aritméticos (Roell et al., 2021); 
por lo que su alteración podría influir en la 
prevalencia de discalculia (Molko et al., 2003).

Los genes LIMK1 y GTF2I/GTF2IRD1 se han aso-
ciado con las alteraciones de integración viso-
motriz, habilidad visoespaciales y cognición so-
cial ya que parecen influir sobre la materia gris 
de la corteza parietal y el SIP (Hoeft et al., 2014).

Capítulo 2 | Neuroanatomía del síndrome de Williams | Serrano-Juárez

Tabla 2.1 Hallazgos neuroanatómicos en el SW y funciones cognitivas asociadas.

Lóbulo Área Función cognitiva Síndrome de Williams

Frontal

Corteza Prefrontal Orbito-

frontal

Ajuste social
Automonitoreo
Toma de decisiones

Alterado

Corteza Prefrontal Ventro-

medial

Procesamiento social
Juicio social
Teoría de la mente
Significado social de rostros

Alterado

Cíngulo Anterior
Cognición social
Retroalimentación social

Alterado

Giro frontal inferior Juicio emocional Alterado

Corteza Premotora Identificación de praxias sociales Preservado

Parietal

Surco intraparietal

Dirección de la mirada a los ojos
Teoría de la mente
Juicio social
Percepción Visoespacial (Cierre visual)

Alterado

Corteza Parietal Inferior
Interpretación de praxias sociales
Cierre visual

Alterado

Intersección temporoparietal
Teoría de la mente
Razonamiento sobre creencias

Medianamente
preservado

Temporal

Surco posterior superior 
temporal

Respuesta a expresiones faciales
Procesamiento de la dirección de la mirada a los ojos
Percepción de voz
Percepción e interpretación de las intenciones de otros

Preservado

Giro fusiforme

Percepción de rostros
Procesamiento de rostros
Reconocimiento de rostros
Reconocimiento de emociones en otros

Preservado

Amígdala

Reconocimiento de expresiones emocionales en rostros
Procesamiento de información y juicio social
Teoría de la mente
Respuesta a expresiones emocionales en rostros
Regulación de la respuesta emocional
Detección de la dirección de la mirada a los ojos

Alterado
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Otra característica básica del perfil cognitivo 
conductual del SW es la hipersociabilidad. Adol-
phs (2009), refiere la existencia de redes y áreas 
cerebrales implicadas en diferentes procesos 
que influirían en el comportamiento social. 

Los dominios implicados en la cognición 
y cerebro social son el reconocimiento de 
emociones en rostros, la teoría de la mente 
(ToM), el juicio social, la empatía y toma de 
decisiones; cada uno de estos relacionados 
a estructuras cómo la amígdala, la ínsula, 
la corteza parietal, prefrontal ventromedial 
(CPVm) y orbitofrontal (CPOf) y, el cíngulo 
anterior (CCA) (Kennedy & Adolphs, 2012). 

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

Teniendo en cuenta lo anterior, existe la hi-
pótesis de que los rasgos sociales de perso-
nas con SW podrían ser explicadas por las al-
teraciones estructurales y neurofisiológicas 
en áreas 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 amígdala, 
porciones de la corteza prefrontal y una acti-
vación atípica en el SIP al observar objetos y 
no en rostros. Las alteraciones estructurales 
y funcionales en la amígdala 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 hipoactivación de la amígdala ante estí-
mulos de rostros que expresaban miedo, pero 
una mayor activación ante los que implican es-
cenas de esta misma emoción. Estas alteracio-
nes funcionales también se manifestaban en 
redes amigdalo-orbitofrontales, las cuales se 
relacionan con la capacidad de aprendizaje a 
través de la evaluación de recompensas y re-

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

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

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

Por otro lado, el reconocimiento de rostros es 
una habilidad que se preserva en personas con 
SW y se relaciona al giro fusiforme (GF) dentro 
del lóbulo temporal. Un estudio (Golarai et al., 
2010) identificó que esta población tiene un GF 
más alargado en comparación con población 
normotípica por lo que podría estar implicado 
en la capacidad de memorizar rostros.

Los problemas en el funcionamiento ejecu-
tivo en el SW son también un rasgo común 
de su fenotipo neuropsicológico. Algunas 
hipótesis plantean que está podrían tener 
su origen en las alteraciones estructurales 
prefrontales dorsolaterales, orbitofrontales 
y ventromediales (Jackowski et al., 2000). 

El daño en redes fronto-parietales, fron-
to-estriatales y fronto-límbicas tendrían 
relación con las fallas del control inhibi-
torio, memoria de trabajo, abstracción, 
atención e hipersociabilidad (Fan et al., 
2017); mientras que, las alteraciones en el 
volumen neuronal de regiones frontales, 
núcleo caudado y cerebelo se asocian con 
los síntomas de inatención y; la hiperac-
tividad con diferencias en la corteza tem-
poral izquierda, lóbulo 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 coordinación de proce-
sos complejos como el lenguaje y la coor-

dinación motriz. En personas con SW se 
ha encontrado una reducción de ésta que 
influye en las alteraciones de la coordina-
ción motriz y en la pragmática del lenguaje 
(Nakutin & Paz, 2020).

2.3 ConclusionesLos estudios de neuroimagen revelan que 
las personas con SW presentan un daño 
congénito en estructurales cerebrales espe-
cíficas que tienen una relación directa con su 
fenotipo neuropsicológico. 

Los rasgos sociales y de ansiedad se asocian 
al cerebro social del SW el cual se caracteriza 
por alteraciones de la amígdala, corteza pa-
rietal y lóbulo 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 hipótesis es que estas áreas probable-
mente se vean afectadas durante el período 
de migración neuronal, la cual parece ser la 
fase donde los genes borrados en la dele-
ción tienen una mayor expresión. Por lo que, 
estas técnicas de neurociencias han ayuda-
do a tener una mejor comprensión y a com-
probar la relación entre el cerebro y fenotipo 
neuropsicológico del SW.
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Hallazgos electrofisiológicos en pacientes con síndrome de Williams

Resumen
Las técnicas electrofisiológicas como el elec-
troencefalograma (EEG) y los Potenciales Rela-
cionados con Eventos (PRE) proveen informa-
ción valiosa sobre el procesamiento cerebral de 
los estímulos 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 
número limitado de estudios usando estas téc-
nicas, el presente capítulo da una panorámica 
general al respecto. Los estudios con EEG pa-
recen identificar un patrón atípico de actividad 
cerebral caracterizado por una disminución 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-
ción de caras, o de ritmos musicales, o durante 
el sueño, se han descrito características atípicas 
del EEG en esta población.

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

sentan o no una audición atípica que pudiera 
afectar los procesos cognoscitivos superiores 
como la atención, el control inhibitorio o el 
lenguaje, como se describe en el capítulo. Se 
resumen rasgos de los PRE en personas con 
SW, obtenidos en distintos contextos como en 
tareas de atención, de inhibición de respues-
tas, de percepción visoespacial, de lenguaje e 
incluso algunas que abordan aspectos de la 
cognición social como la apreciación de la pro-
sodia en el lenguaje y la confiabilidad que pro-
ducen las expresiones faciales. 

Aunque este es un campo en el que todavía 
debe avanzarse más, las alteraciones que 
presentan las personas con SW en los es-
tudios electrofisiológicos complementan la 
información que se tiene de sus dificultades 
a nivel cognoscitivo y conductual, para me-
jorar la comprensión global que se tiene de 
este trastorno genético.

Palabras clave: EEG, PRE, Síndrome de Williams, 
Procesos cognoscitivos, trastornos genéticos.
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E l Síndrome de Williams (SW) es un 
trastorno del neurodesarrollo pro-
ducto de una microdeleción o pérdi-

da de material genético en la región q11.23 
del cromosoma 7. En esta pérdida de mate-
rial genético están 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 centrómero, mientras que CLIP2, FZD9, 
STX1A, LIMK1, WSCR1-WSCR5, WCBR11, GT-
F2I y GTF2IRD se encuentran en el extremo 
del telómero (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 
expresión y el desarrollo neuronal lo que 
da un fenotipo neuropsicológico particu-
lar ya que los trastornos del neurodesa-
rrollo son el resultado de una alteración 
de la interrelación dinámica 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 aórtica, proble-
mas de sueño (Bódizs et al., 2014; Gombos et al., 
2017) y anormalidades cardiacas entre otras. 

Aunque existe un fenotipo neuropsicológico he-
terogéneo en este síndrome las características 
cognoscitivas de esta población son: Coeficien-
te Intelectual deficiente, dificultades visoespa-
ciales, relativa fortaleza en el lenguaje expresi-
vo, alta sensibilidad musical, hipersociabilidad, 
dificultades en la atención e inhibición (Costan-
zo et al., 2013; Kasdan et al., 2022; Little et al., 
2013), en la cognición social (Serrano-Juárez et 
al., 2021) así 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 
región q11.23, pero en los extremos hay una 
gran variabilidad ya que no siempre la dele-
ción incluye o excluye a los mismos genes por 
tal motivo las características fenotípicas 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 lápiz y 
papel, pero existen otras técnicas como las 
electrofisiológicas dentro de las que están el 
electroencefalograma (EEG) y los Potencia-
les Relacionados con Eventos (PRE) que dan 
información valiosa sobre el procesamiento 
cerebral de los estímulos, además de ser de 
bajo costo y no invasivas. 

En personas con SW se han estudiado las ca-
racterísticas electrofisiológicas de diferentes 
procesos cognitivos. A continuación, se resu-
men los principales hallazgos.

3.2 EEG en pacientes 
con síndrome de 
Williams

3.1 Introducción

Además de ser una técnica útil para el diag-
nóstico y seguimiento de las epilepsias, el 
electroencefalograma (EEG) es una herra-
mienta útil para evaluar el funcionamiento 
cerebral en la investigación y en la prácti-
ca clínica. La actividad eléctrica cerebral es 
producto de los movimientos iónicos de las 
células piramidales de la corteza cerebral cu-
yos potenciales postsinápticos excitatorios e 
inhibitorios son registrados en la superficie 
del cuero cabelludo con la ayuda de elec-
trodos (Ríos y Álvarez, 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). Así se describen frecuencias lentas 
(con mayor voltaje) como la actividad delta y 
theta, y frecuencias rápidas (con menor vol-
taje) como la actividad alfa, beta y gamma. 
Esta actividad cambia de acuerdo con las ca-
racterísticas de los participantes evaluados 
como la edad, vigilia-sueño, atención, 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 
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comparación con la que existe en otros tras-
tornos del neurodesarrollo como los de Déficit 
de Atención con Hiperactividad, Específico del 
Aprendizaje y del Espectro Autista. Los escasos 
estudios existentes han reportado un EEG atí-
pico con menor amplitud, falta de reactividad 
a la apertura y 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 Sueño
Gombos et al. (2011) realizaron un estudio 
polisomnográfico con nueve adolescentes 
y adultos jóvenes con SW que fueron com-
parados con 9 participantes normotípicos 
emparejados por edad y sexo. Evaluaron la 
arquitectura del sueño, el movimiento de 
las piernas y el espectro electroencefalográ-
fico. Encontraron que los participantes con 
SW presentaron un patrón de sueño carac-
terístico con un tiempo decrementado, mala 
eficiencia, aumento de ondas lentas relacio-
nadas con el sueño, menor porcentaje de 
movimientos oculares rápidos, ciclos irregu-
lares y, fragmentación del sueño.

En el análisis espectral, los participantes con 
SW mostraron un incremento de actividad 
lenta (delta), así como disminución de activi-
dad “alfa y sigma” (Gombos et al., 2011). 

El aumento de sueño 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 sueño REM (movimientos oculares rá-
pidos) como en el no-REM, y un decremento 
de la sincronización alfa en los estados no-
REM en regiones centro-temporales mien-
tras que en la fase REM se observó una sin-
cronización occipital (Gombos et al., 2017). 
Los autores refieren que estos resultados 
son consistentes con reportes recientes so-

bre la densidad sináptica y dendrítica de los 
modelos del SW, así como de alteraciones en 
la microarquitectura de la corteza occipital 
que influyen en los déficits visuoespaciales 
que presenta esta población. 

Por su parte Bódizs et al. (2014) reportan que 
son aspectos inseparables de esta población, 
las alteraciones electroencefalográficas duran-
te el sueño como la actividad lenta en la zona 
frontal, así como características específicas 
como decremento de la potencia alfa y theta 
tanto en el sueño 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 percepción 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-
rándolos con 16 adultos normotípicos. Los 
pusieron a escuchar de forma pasiva ritmos 
musicales con acento en el primer o segun-
do tono de un patrón repetido para producir 
diferente percepción 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 distribución topográfica de 
la actividad EEG entre grupos.  

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

En otro estudio en donde se usó una tarea 
de priming afectivo, Lense et al. (2014) eva-
luaron el EEG de participantes con SW com-
parados con pares normotípicos, trece en 
cada grupo. Presentaron breves extractos 
musicales emocionales o sonidos neutros y 
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les mostraron rostros, los participantes de-
bían reportar la valencia emocional de los 
rostros (felices o tristes). 

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

3.2.3 Procesos cognitivos
En la evaluación del proceso de integración 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, 
además presentó una amplitud disminuida. 
Los autores concluyen que el patrón alterado 
de la banda g del EEG puede ser causa prima-
ria o secundaria del fenotipo conductual en la 
percepción visual y en otros dominios. 

Tomando en cuenta los reportes sobre la 
vulnerabilidad de la vía visual dorsal, así 
como alteraciones en la integración visual 
en el SW, Bernardino et al. (2013) aplicaron 
a 9 pacientes con SW con deleción típica (1.5 
Mb) y a 8 adultos normotípicos una tarea 
de integración 3D de caras a partir de movi-
mientos de profundidad, con el fin de poder 
caracterizar la respuesta neuronal de la per-
cepción 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 áreas a lo largo de la vía dorsal 
están involucradas en la percepción de caras 
en 3D y apoyan la idea de la disfunción de 
esta vía 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 ojos abiertos y cerrados. Registraron 
la actividad del EEG de 9 adultos con SW y de 
un grupo control. Encontraron que ambos 
grupos presentaron patrones opuestos de 
asimetría interhemisférica, el grupo control 
presentó mayor asimetría derecha sobre iz-
quierda, además 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 característico de los 
pacientes con SW. También refieren que el 
pobre reclutamiento de la región frontal de-
recha en el SW es una evidencia preliminar 
de la actividad atípica de base en las regio-
nes cerebrales relacionadas con la inhibición 
en tareas de reposo.     

En esta misma línea, 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 atención e inhibición asociadas con 
el síndrome, ya que los ritmos alfa y beta 
tienen una relación funcional con los proce-
sos de atención e inhibición. En comparación 
con los adultos normotípicos, el grupo con 
SW presentó una tendencia de menor po-
tencia alfa que es parecida a la encontrada 
en participantes con trastorno por déficit 
de atención 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 típica 
heterogeneidad conductual observada en 
este grupo.  Sin embargo, de los 11 participan-
tes, solo 9 contaban con la prueba de fluores-
cencia de hibridación in situ (FISH) y 2 fueron 
diagnosticados clínicamente, por lo que no se 
asegura que todos los participantes tuvieran el 
mismo tamaño de deleción 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 SW y la compa-
raron con la de neurotípicos 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 patrón eléctrico cerebral di-
ferenciado para los rostros en comparación 
con las casas, y para las caras presentadas 
en forma vertical en comparación con las in-
vertidas. Este último patrón difirió del de las 
personas neurotípicas, lo que sugiere que 
los pacientes con SW realizan una codifica-
ción global de los rostros. 

3.3 Potenciales 
relacionados con 
eventos en pacientes 
con síndrome de 
Williams

Los Potenciales Relacionados con Eventos 
(PRE) son una de las técnicas electrofisio-
lógicas más importantes para comprender 
las bases fisiológicas de diferentes procesos 
cognitivos. Tienen una gran resolución tem-
poral y reflejan cambios en la actividad rela-
cionada con el estímulo que la provoca, pue-
de ligarse a un proceso sensorial, perceptual 
o cognitivo. Su ventaja principal reside en 
que permite la evaluación en tiempo real de 
la relación entre el proceso cognitivo que se 
evalúa y la respuesta eléctrica cerebral (Ro-
dríguez-Camacho et al., 2011). 

A diferencia del EEG que es el registro de la 
actividad eléctrica cerebral espontánea, 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 aparición 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 atípico (Meyer-Linderberg 
et al., 2006) que incluye hiperacusia y fono-
fobia, así como un “enganchamiento” con 
la música (Dykens et al., 2005). Zarchi et al. 
(2015) realizaron un estudio para delinear 
las alteraciones neurofisiológicas que sub-

yacen a este fenotipo auditivo investigando 
el complejo P1-N1-P2 y la MMN (mismatch 
negativity u onda negativa de disparidad) en 
comparación con un grupo control empare-
jado en edad y género. Presentaron un tono 
estándar 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 señalaron que la codificación de sonidos 
y la detección de cambios se encuentra al-
terada en este síndrome, lo que puede dar 
como resultado en el SW una alteración en 
las funciones cognoscitivas superiores rela-
cionadas con el procesamiento auditivo.   

Debido a que los participantes con SW pre-
sentan también problemas de atención, Ja-
cobs et al. (2018) evaluaron en adultos con 
desarrollo típico y con SW, la percepción au-
ditiva y la colocación de recursos atenciona-
les en dos experimentos de discriminación 
activa de estímulos. 

En una tarea oddball auditiva presentaron 
tres estímulos para evaluar las ondas P1-
N1-P2, P3a y P3b que se relacionan con los 
estadios atencionales sensoriales tempra-
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nos y con los de alto orden del procesamien-
to auditivo. En el experimento 1 utilizaron 
acordes de piano como estímulo estándar, 
estímulo blanco y estímulo novedoso, mien-
tras que en el experimento 2 sustituyeron 
los estímulos 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 codificación sensorial, pero sí una mayor 
amplitud para el grupo SW en la onda P2. 

Con relación a los componentes tardíos, 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 estímulos novedosos (distintos perceptual-
mente a los estímulos estándar o blanco), y 
una reducción del componente P3b. 

Con estos resultados, los autores concluyen 
que el grupo SW no tiene una hiperrespuesta 
sensorial auditiva y que las características con-
ductuales auditivas de esta población pueden 
asociarse más bien con alteraciones cognitivas 
de alto orden reflejadas en las últimas etapas 
de la categorización y evaluación del estímulo. 

Además, observaron una gran actividad neu-
ronal asociada con la colocación incremen-
tada de recursos cognitivos para categorizar 
los estímulos ya que se distraen fácilmente 
por estímulos inesperados. 

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

En comparación con los grupos control, los 
participantes con SW presentaron una am-
plitud atenuada del componente N2 (relacio-
nado con la evaluación perceptual) ante los 
estímulos novedosos y el blanco. No presen-
taron diferencias de amplitud del compo-
nente P3a (relacionado con la orientación de 
la atención e inhibición), pero sí un retraso 
de la latencia de este componente y una au-
sencia del componente P3b como respuesta 
al estímulo blanco. 

La latencia retrasada del componente P3a 
se interpretó como una evaluación ineficaz 
de la información irrelevante. Estos resul-
tados reflejan que los participantes con SW 
presentan una deficiencia en el control tem-
prano de la información perceptiva con defi-
ciencias en los procesos de inhibición.

Para estudiar las dificultades en el proce-
samiento visoespacial, Key y Dykens (2011) 
evaluaron en 21 adultos jóvenes con SW el 
nivel preferido del análisis perceptual, así 
como el papel de la atención en el proce-
samiento de estímulos jerárquicos, compa-
rándolos con 16 participantes normotípicos 
emparejados en edad.

Presentaron estímulos globales (letras ma-
yúsculas “S”, “H” y “O”) y locales (las mismas 
letras mayúsculas formadas con letras mi-
núsculas, por ejemplo, la “H” estaba formada 
por varias letras “s” minúsculas) aparecían 
con igual probabilidad. Debían presionar un 
botón cuando apareciera la letra “H” y otro si 
aparecía otra letra. Los participantes no reci-
bieron instrucciones explícitas para dirigir su 
atención en un nivel particular del estímulo. 

Los resultados conductuales indicaron que, en 
ausencia de una instrucción específica para di-
rigir la atención, las personas con SW al igual 
que los normotípicos muestran el efecto de 
precedencia global, sin embargo, sus PRE re-
velaron un mecanismo cerebral atípico subya-
cente a la atención a la información local. 
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En ambos grupos, el análisis perceptual tem-
prano mostró una P1 reducida y una N150 
de mayor tamaño para el procesamiento de 
estímulos globlales. En el grupo normotípico 
se observó una P3b tanto para estímulos glo-
bales como locales y no así para el grupo con 
SW, que además presentó un aumento de 
amplitud de P3a para los estímulos globales. 

Se concluyó que los participantes con SW ex-
perimentan una mayor interferencia global 
a local y no asignan suficientes recursos de 
atención para la información local. Esto su-
giere que las dificultades viso-espaciales en el 
SW pueden deberse en parte a mecanismos 
cerebrales atípicos tanto en el análisis 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 población. Pinheiro et al. (2010) evalua-
ron los correlatos electrofisiológicos del pro-
cesamiento semántico en 12 participantes 
con SW de 9 a 34 años comparados con un 
grupo control emparejado en edad y género. 

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

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

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

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

Pinheiro et al. (2011) evaluaron con PRE la com-
prensión de la prosodia emocional en 9 parti-
cipantes con un rango de edad de 9-31 años 
comparados con un grupo de 10 normotípicos 
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 información semántica y sintáctica 
inteligible o ininteligible, esta última se 
consideró como la condición donde solo 
se evaluaba la prosodia. La tarea era de-
cidir qué emoción se transmitía en cada 
tipo de oración.

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-
gración de las pistas acústicas de la emociona-
lidad) y N300 (con la evaluación cognitiva de la 
significancia emocional) entre las oraciones. 

También encontraron una amplitud reduci-
da de N100 para la prosodia de oraciones 
con contenido semántico, y una P200 más 
positiva para aquellas con contenido semán-
tico con entonación de felicidad y enojo, así 
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 análisis de la prosodia emocional como 
en la comprensión del lenguaje, lo que pu-
diera representar una característica electro-
fisiológica del procesamiento emocional del 
lenguaje en el SW. 

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

En primera instancia, las personas evalúan 
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 
extraños, posiblemente porque no realizan 
una evaluación adecuada de la confiabilidad.

Shore et al. (2017) estudiaron en 20 partici-
pantes con SW comparados con 21  neurotí-
picos, la dinámica temporal de la evaluación 
de la confiabilidad transmitida por los rasgos 
faciales para examinar si las diferencias en la 
actividad neuronal durante dicha evaluación 
pudiera explicar la motivación de las perso-
nas con SW para acercarse a extraños. 

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

En las personas con SW encontraron mayor 
amplitud del componente N170 ante los ros-
tros confiables. En ellos, la onda diferencia 
del componente N170 (rostros no confiables 
– rostros confiables) se correlacionó con una 
alta aproximación a extraños. Los autores 
concluyeron que la mayor aproximación a 
extraños en el SW puede ser el resultado de 
alteraciones tanto en el tiempo como en la 
organización de la actividad cerebral visual 
temprana durante la evaluación de la confia-
bilidad, específicamente, las deficiencias en 
los procesos perceptuales de bajo nivel pue-
den afectar a la cognición social.

3.4 ConclusionesSe ha encontrado que las personas con SW 
presentan características electrofisiológicas 
con alteraciones. Estas alteraciones electro-
fisiológicas en el SW complementan la in-
formación que se tiene de sus dificultades a 
nivel cognoscitivo y conductual. 

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

Los estudios reseñados en este capítulo 
tienen varias limitaciones: Dada la baja 
incidencia del síndrome, las muestras de 
participantes son muy pequeñas, lo que 
hace  difícil generalizar los resultados; ade-
más por el mismo motivo, en ciertos estu-
dios se combinan los resultados electrofi-
siológicos de niños con los de adultos, lo 
que puede ser una variable de confusión al 

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

Otra limitación es que no todos los estudios 
refieren los genes involucrados en la deleción. 
La combinación 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 electrofisiológicas de esta 
población, puede ayudar a comprender más 
cabalmente la relación entre genes, cerebro 
y conducta, así como contar con herramien-
tas más precisas para la evaluación e inter-
vención de estos pacientes 
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La evaluación neuropsicológica es un proceso 
integral que proporciona información sobre 
la expresión cognitiva, conductual y afectiva 
de una persona con una alteración cerebral. 
Las personas con síndrome de Williams (SW) 
suelen presentar un perfil neuropsicológico 
que se caracteriza por discapacidad intelec-
tual de leve a moderada, conducta altamente 
sociable, fortaleza en el lenguaje expresivo y 
alteraciones importantes en atención, habili-
dades visoespaciales y funciones ejecutivas. 
La evaluación neuropsicológica se puede di-
vidir en distintas fases: entrevista clínica, se-
lección de herramientas (pruebas estandari-
zadas, observación, inventarios, entre otros), 
aplicación, análisis e interpretación de re-
sultados, integración del caso, elaboración 
del reporte neuropsicológico y entrega de 
este. Los principales procesos cognitivos y 

aspectos que se recomiendan considerar en 
la evaluación neuropsicológica del SW son: 
capacidad intelectual, conducta adaptativa, 
lenguaje, atención, memoria, habilidades 
visoespaciales, funciones ejecutivas, habili-
dades académicas (lectoescritura y habilida-
des matemáticas) y aspectos conductuales 
y emocionales.  Para evaluar a una persona 
con SW se requiere investigar acerca de las 
características del síndrome, considerando 
que la evaluación debe ser a la medida de 
cada individuo. Los hallazgos de una evalua-
ción neuropsicológica aportan información 
relevante para aquellos que trabajan o se 
relacionan con personas con SW.

Palabras clave: evaluación neuropsicológica, 
síndrome de Williams, procesos cognitivos, 
funcionalidad, pruebas estandarizadas.

Resumen
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La evaluación neuropsicológica es un 
procedimiento cuyo objetivo principal 
es proporcionar información sobre el 

funcionamiento de una persona dentro de 
su ambiente, identificando y describiendo 
alteraciones cognitivas, conductuales y/o 
emocionales relacionadas con una lesión, 
enfermedad o condición cerebral, así como 
fortalezas y recursos personales. Algunos 
de los dominios generalmente evaluados 
son: funcionamiento intelectual, percepción, 
atención, lenguaje, memoria, aprendizaje, 
habilidades visoespaciales, adaptativas, sen-
soriomotoras, académicas y funciones ejecu-
tivas (Chang & Davis, 2011). 

Los principales motivos para realizar una 
evaluación neuropsicológica son: diagnós-
tico o diagnóstico diferencial, identifica-
ción de las necesidades del tratamiento, 
planificación de cuidados, evaluación de 

la eficacia de una intervención o rehabi-
litación e investigación (Chang & Davis, 
2011; Lezak et al., 2012). 

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

Existe una amplia variedad de trastornos 
neurológicos que afectan el desarrollo y 
función del sistema nervioso (por ejemplo: 
epilepsia, hidrocefalia, espina bífida, trau-
matismos craneoencefálicos, entre otros), 
sin embargo, muchos trastornos genéticos 
también derivan en funciones neuropsicoló-
gicas alteradas al impactar en el desarrollo 
del sistema nervioso (por ejemplo: síndro-
me de Down, síndrome de Williams (SW) y 
la neurofibromatosis tipo I) (Chang & Davis, 
2011; Lezak et al., 2012).

Síndrome de Williams: Un análisis desde las neurociencias cognitivas
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4.1 Introducción

La evaluación neuropsicológica es un proce-
so integral que puede dividirse en fases, pero 
siempre requiere de una entrevista e historia 
clínica, observación constante y, de ser nece-
sario, de la aplicación de pruebas estandari-
zadas. La primera fase es la entrevista clínica.

La entrevista clínica es una indagación 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 niños), nivel 
educativo, conducta social, historia familiar, 
contexto socioeconómico, hábitos alimenticios, 
higiene del sueño, nivel de independencia y el 
aspecto emocional, entre otros rubros. 

Durante este diálogo se recomienda reca-
bar datos relevantes para la elaboración del 
historial médico (enfermedades crónicas, 
intervenciones quirúrgicas, hospitalizacio-
nes, tratamientos farmacológicos, estudios 
de laboratorio y/o de neuroimagen, antece-
dentes neurológicos y/o psiquiátricos, entre 

otros). En el caso del síndrome de Williams 
(SW) se debe interrogar sobre anormalida-
des cardiacas, como la estenosis supravalvu-
lar aórtica, así como sobre la edad de diag-
nóstico y estudios genéticos realizados (por 
ejemplo: hibridación 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 ayudarán 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 último, se analiza e integra toda la infor-
mación recabada para finalmente sintetizar-
la en un informe neuropsicológico 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 evaluación neuropsicológica del SW. 

4.2 Fases de 
la evaluación 
neuropsicológica 
en el síndrome de 
Williams
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Figura 4.1. Evaluación neuropsicológica del síndrome de Williams. 
Nota. El esquema representa las fases de la evaluación neuropsicológica del síndrome de Williams (SW).

4.3 Uso de pruebas 
en la evaluación 
neuropsicológica del 
síndrome de Williams

Para realizar una evaluación neuropsicoló-
gica, se requiere de diversas herramientas, 
una de estas son las pruebas neuropsico-
lógicas estandarizadas. Estas nos permiten 
obtener una medición del desempeño de las 
personas en tareas diseñadas para evaluar 
procesos cognitivos, habilidades, conductas 
y/o emociones; y compararla con las de una 
población neurotípica de la misma edad y es-
colaridad.

Al seleccionar una batería de pruebas neu-
ropsicológicas se deben tener en cuenta el 
motivo de consulta, la condición médica, 
modalidad de comunicación, alteraciones 
sensoriales y/o motoras, lenguaje y edad del 

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

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

Debido a la alta prevalencia de discapacidad 
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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 evaluación de su fun-
cionamiento intelectual y conducta adaptativa. 

Una de las pruebas de inteligencia más 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 observación del 
evaluado en diferentes ambientes. 

Además, existen instrumentos diseñados 
específicamente para la evaluación de la 
conducta adaptativa en distintos dominios, 
como es el caso del Sistema de Evaluación 
de la Conducta Adaptativa (ABAS II). 

El lenguaje de las personas con SW es uno de 
los aspectos más llamativos de su perfil neu-
ropsicológico, porque suelen presentar un 
patrón de habilidades lingüísticas 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 semántica, sintaxis, pragmática, 
discurso y narración, así como articulación, ca-
lidad de la voz y fluidez (Semel & Rosner, 2003).

La evaluación de la atención y de las habi-
lidades visoespaciales y visocontructivas, 
también se consideran de gran relevancia 
en los casos de SW, ya que en su mayoría 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, específicamente en el control 
inhibitorio, planeación 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 atención a los demás 
(Kleberg et al., 2023). A su vez, pueden refe-
rir sentimientos de preocupación y angustia 
(Royston et al., 2017), por lo que examinar el 
estado emocional y conductual es crucial en 
la evaluación neuropsicológica. 

Existen instrumentos como la Evaluación Neu-
ropsicológica Infantil segunda edición (ENI-2) y 
la Batería Neuropsicológica para la Evaluación 
de los Trastornos del Aprendizaje (BANETA) que 
nos permiten evaluar diversos procesos cogni-
tivos y habilidades con una misma batería. 

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

También existen pruebas estandarizadas 
para examinar procesos específicos como 
los distintos tipos de atención en el caso del 
Neuropsi: Atención y Memoria (NAM-3) o la 
percepción visual y la visomotricidad con el 
Método de Evaluación de la Percepción Vi-
sual de Frostig (DTVP-3).  

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

Por ello, hay un gran interés en desarrollar 
herramientas de mayor validez ecológica, a 
fin de estimar de una manera más 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-
ción Conductual de la Función Ejecutiva (BRIEF), la 
cual se ha considerado como un instrumento vá-
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 alteración en 
el SW (Kozel, et al., 2021; Miezah et al., 2020), 
así como la descripción y edad de aplicación de 
pruebas neuropsicológicas diseñadas para au-
xiliar en la evaluación de estos procesos. Consi-
derando que cada caso es único y requiere de 
una evaluación neuropsicológica a la medida. 

Tabla 4.1. Pruebas neuropsicológicas sugeridas para la evaluación neuropsicológica de personas con SW

Procesos/aspecto a 
evaluar Prueba Descripción Edad de aplicación

Funcionamiento 
intelectual 

Escalas Wechsler 

de Inteligencia

Escalas diseñadas para evaluar la capa-

cidad intelectual mediante subpruebas y 

puntuaciones compuestas que representan 

el funcionamiento en dominios cognitivos 

específicos, representados en índices com-

puestos y en un Coeficiente de Inteligencia 

Total (CIT).

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

Escala Wechsler de Inteligencia 
para niños, Cuarta edición (WISC-
IV) - desde los 6 años hasta los 16 
años 11 meses (Wechsler, 2007).

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

Conducta 
adaptativa

Sistema de 
Evaluación de 
la Conducta 
Adaptativa  
(ABAS II) 
(Harrison & 

Oakland, 2013)  

Instrumento diseñado para realizar una 

evaluación completa de las habilidades 

funcionales diarias en distintas áreas y 

contextos, con el fin de determinar si la 

persona es capaz de desenvolverse en su 

vida cotidiana.

0 – 89 años

Atención y 
Memoria

NEUROPSI:  
Atención y      
Memoria 
(Ostrosky-Solís et 

al., 2012)

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

6 a 85 años

Percepción visual 
y habilidades 

visoespaciales

Método de 
Evaluación de 
la Percepción 
Visual de Frostig 
(DTVP-3) 
(Hammil et al., 
1995)

Instrumento diseñado para identificar la 

presencia y grado de dificultad en la per-

cepción visual y visomotriz. 

4 a 12 años

Continúa
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Tabla 4.1 Pruebas neuropsicológicas sugeridas para la evaluación neuropsicológica de personas con SW

Procesos/aspecto a 
evaluar Prueba Descripción Edad de aplicación

Lenguaje

Batería de 
Evaluación de la 
Lengua Española 
(BELE)  
(Dirección Gene-
ral de Educación 
Especial SEP, 
1995)

Batería diseñada para evaluar el des-
empeño lingüístico de manera integral y 
sistemática. Formada por siete escalas que 
evalúan los tres componentes del lenguaje: 
forma, contenido y uso. Estandarizada para 
población mexicana.

3 a 11 años

Evaluación 
Neuropsicológica 
Infantil (ENI-2) 
(Matute et al., 
2013)

Instrumento diseñado para examinar el 
desarrollo neuropsicológico de la población 
infantil de habla hispana. Comprende la 
evaluación de 12 procesos: habilidades 
construccionales, memoria, habilidades 
perceptuales, lenguaje, habilidades metalin-
güísticas, lectura, escritura, aritmética, ha-
bilidades espaciales, atención, habilidades 
conceptuales y funciones ejecutivas.

5 a 16 años

Test de Vocabu-
lario en Imáge-
nes (PEABODY)
(Dunn & Dunn, 
1986)

Instrumento diseñado para evaluar el nivel 
de vocabulario receptivo y hacer una detec-
ción rápida de dificultades o screening de la 
aptitud verbal.

2 años y medio a los 90 años

Habilidades 
académicas: 

lectoescritura 
y habilidades 

aritméticas

Batería Neurop-
sicológica para 
la Evaluación de 
los Trastornos 
del Aprendizaje 
(BANETA) 
(Yáñez & Prieto, 
2013)

Batería diseñada para la evaluación de los 
Trastornos del Aprendizaje en niños en 
edad escolar. Compuesta por 41 pruebas 
que evalúan: atención, procesamiento fo-
nológico, repetición, comprensión, gramáti-
ca, lectura, dictado, aritmética, percepción, 
memoria, funciones sensoriales y motoras 
y lenguaje.

 7 a 11 años 11 meses de edad

Funciones 
ejecutivas

Evaluación 
Neuropsicológica 
Infantil (ENI-2)
(Matute et al., 2013)

Incluye la evaluación de funciones ejecutivas 5 a 16 años

Evaluación 
Conductual 
de la Función           
Ejecutiva-2  
(BRIEF-2) 
(Gioia et al., 2017)

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

5 y 18 años

Aspecto 
emocional

Sistema para la 
evaluación de 
niños y adoles-
centes (SENA)

(Fernández-Pinto 
et al., 2015)

Sistema desarrollado con el objetivo de 
ayudar en la detección de un amplio 
espectro de problemas emocionales y de 
conducta, tales como problemas interioriza-
dos, problemas exteriorizados, problemas 
contextuales y problemas específicos. Ade-
más, permite explorar áreas de vulnerabi-
lidad y la presencia de recursos personales 
que actúan como factores protectores que 
pueden utilizarse en la intervención.

3 hasta los 18 años

Los instrumentos por sí solos son insuficien-
tes, porque pueden fallar en la detección 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 evaluación neuropsico-
lógica adecuada, es indispensable reali-
zar observaciones en distintos ambientes 
para determinar el nivel de funciona-
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miento del individuo; así como recurrir a 
entrevistas con las personas más cercanas 

al evaluado, como los padres y maestros 
(Semel & Rosner, 2003).

4.4 Recomendaciones 
en la evaluación 
neuropsicológica del 
síndrome de Williams

Los examinadores deben considerar las 
características de cada evaluado y estar 
alerta a las señales de inatención, falta de 
interés o fatiga. 

Los niños con condiciones médicas, discapaci-
dades físicas y/o intelectual, trastornos de co-
municación, del lenguaje o conductuales, pue-
den requerir de ciertas modificaciones en la 
aplicación (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 
evaluación (Flanagan & Kaufman, 2012).

Cuando se hacen adaptaciones a los proce-
dimientos de instrumentos estandarizados, 
las puntuaciones pueden alterarse de mane-
ras desconocidas y el uso de las normas pue-
de invalidarse. Es necesario poner en prác-
tica el juicio clínico para determinar si las 
adaptaciones o la condición específica por sí 
misma impide calcular las puntuaciones es-
tándar (Flanagan & Kaufman, 2012).

Por otra parte, en una evaluación neuropsico-
lógica es esencial identificar tanto déficits como 
fortalezas, debido a que estas últimas ayudan 
en el diseño y en la implementación de estrate-
gias que le permiten a la persona desenvolver-
se de una mejor manera en su entorno. 

La duración de una valoración neuropsicoló-
gica varía de acuerdo con el funcionamiento 
del evaluado y las particularidades de cada 
caso. Al finalizar se genera un informe neu-
ropsicológico que debe contener motivo de 
consulta, historia clínica, pruebas adminis-
tradas, resultados e interpretación, observa-
ciones, hallazgos neuropsicológicos, conclu-
sión y recomendaciones. 

Por último, se realiza una sesión con el eva-
luado y su familia o cuidadores primarios 
para entregar y comentar los resultados de la 
evaluación, además se brinda psicoeducación 
sobre el estado del evaluado. La evaluación 
neuropsicológica es esencial para el diseño 
de intervenciones o rehabilitaciones neurop-
sicológicas en el SW (Chang & Davis, 2011).

4.5 ConclusionesPara evaluar a una persona con síndrome de Wi-
lliams (SW) se recomienda informarse acerca de 
las características del síndrome, de su perfil con-
ductual, emocional y neuropsicológico, así 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 
crónicas, anomalías cardiacas, hospitalizacio-
nes, cirugías, tratamientos farmacológicos, 
edad de diagnóstico y estudios genéticos. 

Las principales fases de la evaluación neurop-
sicológica son: entrevista clínica, elaboración 
de historia clínica, selección de pruebas neu-
ropsicológicas con base en el motivo de con-

sulta y particularidades del caso, aplicación, 
interpretación de resultados, integración, ela-
boración de informe neuropsicológico, entre-
ga del informe y sesión de psicoeducación. 

En la evaluación neuropsicológica 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 preocupación o angustia y habilidades 
académicas. 

Afortunadamente existen pruebas neurop-
sicológicas estandarizadas diseñadas para 
auxiliar en la evaluación de estos procesos 
cognitivos y habilidades. 
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Por último, es necesario identificar tanto los 
déficits como las fortalezas e intereses de 
las personas con SW, debido a que estas úl-

timas, ayudan en la implementación de es-
trategias para desenvolverse de una mejor 
manera en su vida cotidiana.
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Capítulo 5 | Intervención neuropsicológica en el síndrome de Williams | Miranda-López

La intervención neuropsicológica infantil 
desempeña un papel esencial en el desarro-
llo y el bienestar de los niños con Síndrome 
de Williams. Esta condición genética se ca-
racteriza por un perfil neuropsicológico úni-
co, que incluye un alto nivel de sociabilidad y 
habilidades lingüísticas excepcionales, pero 
también déficits en habilidades visoespacia-
les y ejecutivas. La intervención temprana y 
continua es esencial para abordar estas ca-
racterísticas. En el contexto de la neuropsi-
cología infantil, la intervención se enfoca en 
varios aspectos. Primero, se busca potenciar 
las habilidades sociales y lingüísticas que 
son fortalezas en estos niños. Se pueden 
utilizar estrategias de entrenamiento social 
y terapia del habla para maximizar su comu-
nicación y adaptación social. En segundo lu-

gar, se abordan los déficits visoespaciales y 
dominios específicos a través de terapias es-
pecíficas, como la terapia ocupacional y ejer-
cicios que estimulan las habilidades visuales 
y cognitivas.  La atención y el apoyo psicoló-
gico son fundamentales tanto para los niños 
como para sus familias. La orientación y la 
educación sobre el síndrome son esenciales 
para comprender sus implicaciones y apren-
der a lidiar con ellas. La atención temprana y 
personalizada es fundamental para mejorar 
la calidad de vida de estos niños y promover 
su desarrollo integral.

Palabras clave: Intervención neuropsicológica, 
síndrome de Williams, estrategias de com-
pensación, estrategias restaurativas, calidad 
de vida

Resumen

Intervención neuropsicológica en el síndrome de Williams
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E n este capítulo se profundiza en la 
intervención neuropsicológica en el 
síndrome de Williams (SW). El pro-

pósito central radica en analizar estrategias 
para enfrentar esta condición. Al adentrar-
nos en la complejidad de este síndrome, 
surge la necesidad de comprender a fondo 
cómo las intervenciones neuropsicológicas 
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 neuropsicológicas en el contexto del SW, 
aporta a la creación de prácticas terapéuti-
cas más eficaces y significativas. 

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

La neuropsicología es una rama especializa-
da de las neurociencias que se enfoca en la 
evaluación y tratamiento de los trastornos 
cognitivos, emocionales y conductuales en 
personas que han sufrido una lesión cere-
bral o tienen un trastorno neurológico. La 
evaluación neuropsicológica es fundamental 
para diseñar un plan de intervención perso-
nalizado que aborde las necesidades especí-
ficas del paciente (Lezak et al., 2012). 

En el contexto del SW, esta evaluación adquie-
re una importancia aún mayor, ya que permite 
identificar de manera precisa las áreas cogni-
tivas y emocionales que requieren atención y 
orientar de manera más efectiva la interven-
ción neuropsicológica (INp) personalizada para 
cada individuo afectado por este síndrome.

En los últimos años, la demanda de INp ha 
experimentado un notable incremento, im-
pulsada por el aumento de lesiones cerebra-
les traumáticas y trastornos neurológicos 
asociados al envejecimiento de la población 
(Katz et al., 2020). Esta intervención se fun-
damenta en el principio de neuroplastici-

dad, que representa la habilidad intrínseca 
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 traumáticas, accidentes cerebrovasculares, 
tumores cerebrales, enfermedades neurodege-
nerativas, trastornos del espectro autista, tras-
tornos de atención, trastornos del aprendizaje y 
trastornos del desarrollo (Katz et al., 2020).

La INp se centra en el diseño y aplicación de 
técnicas terapéuticas para mejorar la función 
cognitiva, emocional y conductual de los pa-
cientes. Estas técnicas pueden incluir ejercicios 
para mejorar la atención, memoria, razona-
miento y funciones ejecutivas, así como activi-
dades para mejorar la comunicación, habilida-
des sociales y emocionales (Lezak et al., 2012).

Es fundamental resaltar que la INp no se en-
foca únicamente en potenciar la función cog-
nitiva, sino también en abordar los aspectos 
emocionales y conductuales que pueden 
manifestarse tras una lesión cerebral o un 
trastorno neurológico. Por ejemplo, podrían 
requerirse intervenciones destinadas a me-
jorar la autoestima, disminuir la ansiedad o 
favorecer la adaptación social del paciente 
(Green et al., 2019), centrándose en la crea-
ción y aplicación 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 rehabilitación 
neuropsicológica implica llevar a cabo una 
evaluación exhaustiva de las habilidades cog-
nitivas y funcionales del paciente (Cicerone 
et al., 2011). A partir de dicha evaluación, se 
plantea una intervención personalizada que 
atiende las necesidades específicas del pa-
ciente y establece metas a corto y largo plazo.

La intervención puede incluir una variedad de 
técnicas y estrategias para mejorar la función 
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cognitiva, como la atención, 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). 
Además, es intensiva o de largo plazo, varian-
do conforme a la gravedad de la lesión cere-
bral o del trastorno neurológico, así como de 
las metas de tratamiento establecidas.

Los principios fundamentales de la rehabi-
litación neuropsicológica incluyen la indivi-
dualización, especificidad, intensidad, repe-
tición, retroalimentación y transferencia, los 
cuales son esenciales para la concepción y 
aplicación de técnicas terapéuticas efectivas 
destinadas a mejorar tanto la función cogni-
tiva como conductual de los pacientes (Cice-
rone et al., 2011). En este contexto, Cicerone 
et al. (2019) describen los siguientes: 

1.	 Individualización: adaptada a las ne-
cesidades específicas del paciente, 
teniendo en cuenta su edad, nivel de 
educación, profesión, estilo de vida y 
tipo de lesión o trastorno neurológico.

2.	 Especificidad: específica para la fun-
ción 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-
cíficamente en mejorar esta habilidad.

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

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

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

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

Lo anterior se logra mediante la implementa-
ción de estrategias de intervención que pue-
den ser específicas para cada función cogniti-
va, como la atención, la memoria, el lenguaje 
y las habilidades ejecutivas, o enfocarse en 
áreas más amplias, como la conducta y las 
habilidades sociales (Champod et al., 2020).

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

Otra estrategia importante de INp es el en-
trenamiento de habilidades metacogniti-
vas, que implica enseñar 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 adaptación a las limita-
ciones cognitivas y para mejorar la indepen-
dencia y la calidad de vida del paciente.

En neuropsicológica infantil, el abordaje tam-
bién se dirige a las dificultades cognitivas, 
emocionales y conductuales que puedan ma-
nifestarse en niños y adolescentes que hayan 
experimentado una lesión cerebral o pre-
senten trastornos neurológicos vinculados a 
condiciones genéticas, como el SW. En este 
caso, la evaluación e intervención resultará 
esencial para desarrollar un plan de atención 
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personalizado que atienda las necesidades 
específicas del paciente (Kemp et al., 2015).

Es relevante subrayar que la atención neu-
ropsicológica también se orienta a respaldar 

a la familia y los cuidadores del paciente, 
contribuyendo así a mejorar la adaptación 
y el bienestar tanto en el hogar como en la 
comunidad (Olson & Jacobson, 2015). 
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5.2 Intervención 
neuropsicológica 
en el síndrome de 
Williams

Se ha identificado que en el SW, las personas 
enfrentan dificultades en áreas como la aten-
ción, 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 creación y 
aplicación de técnicas terapéuticas destina-
das a mejorar los aspectos relacionadas con 
su perfil (Serrano-Juárez et al., 2022).

Cabe destacar la importancia de la interven-
ción 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 específicas del paciente, te-
niendo en cuenta sus fortalezas y debilidades 
cognoscitivas y conductuales (Klein-Tasman & 
Mervis, 2003), así como la retroalimentación 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-
tervención temprana, ya que puede ayudar a 
prevenir o reducir la aparición de problemas 
conductuales y emocionales en la adoles-
cencia y 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 especí-
ficas, como la repetición y la agrupación de 
información (Martínez-Castilla et al., 2021). 
También se pueden emplear tareas de for-
talecimiento en atención para optimizar la 
concentración y la focalización, así como ac-

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

Con relación a lo anterior, una acción utilizada 
en el SW es el ejercitar habilidades cognitivas, 
que incluye ejercicios específicos para desarro-
llar la memoria de trabajo y atención selectiva 
(Rhodes et al., 2019). Por otro lado, se abor-
dan de habilidades sociales para enriquecer 
la comunicación efectiva y la comprensión de 
las emociones propias y ajenas (Pulina et al., 
2019), otra área importante de intervención 
neuropsicológica en donde la socialización y la 
adaptación 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 
implícitas. La intervención neuropsicológi-
ca se enfoca en estas habilidades sociales 
como la enseñanza explícita de las normas 
sociales y la práctica 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-Juárez et al., 2018). 
Además, 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 tecnología y disposi-
tivos también puede resultar beneficiosa en 
la atención neuropsicológica en el SW. Por 
ejemplo, la realidad virtual ha sido empleada 
para potenciar la memoria espacial en niños 
con SW (Bianchini et al., 2020).
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Además 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 función cogniti-
va y conductual en pacientes con esta con-
dición. La música puede servir como una 
herramienta para potenciar la atención, 
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 coordinación motora fina y gruesa, la 
planificación y la organización de tareas, la 
percepción espacial y el procesamiento sen-
sorial (Nguyen et al., 2014)

En conclusión, 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 función cognitiva y 
conductual, así como en fortalecer aspectos 
emocionales y conductuales del síndrome. 

Es fundamental resaltar que la INp debe ser 
personalizada y adaptada a las necesidades 
específicas de cada paciente, además de lle-
var a cabo valoraciones regulares con el fin 
de analizar la eficacia del tratamiento y reali-
zar ajustes según sea necesario.
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5.3 Recomendaciones 
en la intervención 
neuropsicológica 
en el Síndrome de 
Williams

La literatura existente sobre la intervención 
neuropsicológica en el SW es limitada, lo que 
subraya la necesidad de propuestas basadas 
en el perfil neuropsicológico característico de 
esta condición. A pesar de esta escasez de 
información, el “Programa de Estimulación 
Visual Frostig”, también conocido como el mo-
delo de Frostig, ha emergido como una herra-
mienta valiosa tanto en la evaluación como en 
la intervención para abordar las dificultades 
visoperceptuales en individuos con SW. 

Este modelo se centra en la estimulación y 
el desarrollo de habilidades tales como la 
percepción, discriminación, memoria y orga-
nización. Además de abordar directamente 
las dificultades, la aplicación de este modelo 
puede extenderse para influir positivamente 
en otros dominios cognitivos esenciales, ta-
les como la atención, la memoria y la resolu-
ción de problemas.

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

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

5.3.1 Habilidades visoespaciales
Las personas con SW suelen enfrentar defi-
ciencias específicas, manifestadas como di-
ficultades en la percepción y orientación es-
pacial. Por lo tanto objetivo primordial de la 
INp en este dominio se centra en mejorarla.

Las estrategias de intervención compensa-
toria (InC) se dirigen a proporcionar herra-
mientas visuales que faciliten la compren-
sión y orientación espacial. Se recomienda 
el uso de ayudas como mapas, fotografías, 
esquemas o diagramas. Además, la señali-
zación en entornos familiares o cotidianos 
puede ser efectiva, marcando puertas con 
colores o formas específicas para simplificar 
la identificación. La implementación de ruti-
nas y horarios se utiliza para organizar tem-
poralmente las actividades, mejorando así la 
orientación en el tiempo. 

También se sugiere incorporar el tacto 
como medio para enriquecer la percepción 
espacial, mediante texturas en diferentes 
áreas del entorno.
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En cuanto a las estrategias de intervención 
restaurativa (InR), se centra en promover la 
discriminación visual. Actividades como ejer-
cicios de seguimiento, búsqueda y compa-
ración son herramientas valiosas. El uso del 
espejo se presenta como una técnica para 
mejorar la percepción espacial y la coordi-
nación, permitiendo la visualización de mo-
vimientos y la realización simultánea con las 
extremidades contralaterales. 

Además, técnicas como el movimiento induci-
do por restricción (Chouksey & Pandey, 2020), 
pueden emplearse para la coordinación vi-
sual-motora y la percepción espacial, limitan-
do el movimiento de la extremidad dominan-
te y fomentando el uso de la no dominante. 
Así mismo, se incluyen ejercicios específicos 
de orientación espacial, como la identifica-
ción de direcciones, la orientación en mapas y 
tareas de navegación en entornos simulados. 

5.3.2 Atención
La deficiencia específica se caracteriza por di-
ficultades para mantener la atención sosteni-
da. De tal modo que el objetivo en este domi-
nio se enfoca en aumentar la concentración.

Con relación a la InC, se busca reducir las 
distracciones ambientales, promoviendo un 
entorno tranquilo y estructurado. La utiliza-
ción de técnicas de organización y planifica-
ción también se considera valiosa en este 
contexto. La modificación 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 atención sostenida.

Para la InR, se destaca el uso de programas 
de entrenamiento de atención (Lambez et 
al., 2020). Estos programas incluyen ejerci-
cios específicos como la búsqueda visual y 
auditiva, así como actividades que requieren 
la discriminación entre estímulos similares. 
La terapia cognitivo-conductual se presenta 
como una alternativa para optimizar la ca-

pacidad de prestar atención, centrándose 
en la identificación y modificación de pensa-
mientos y comportamientos negativos que 
podrían interferir con este dominio cognitivo 
(Anastopoulos et al., 2020). 

Además, la implementación de ejercicios de 
relajación, como la meditación y la respira-
ción profunda, se muestra como una estra-
tegia adicional para reducir la ansiedad y el 
estrés, contribuyendo así a mejorar la capa-
cidad de atención 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 información. 
La repetición sistemática, especialmente 
al recordar números, direcciones o fechas, 
refuerza el almacen de información. El uso 
de cuadernos se plantea como una práctica 
útil para anotar información y consultarla en 
momentos futuros. 

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

En cuanto a la InR, la repetición espaciada im-
plica repetir la información en intervalos espe-
cíficos, ajustando progresivamente el tiempo 
entre repeticiones. La asociación de imágenes 
e información con palabras clave, la elabora-
ción mediante la conexión de detalles, la crea-
ción de historias, son enfoques adicionales. 

Reconocimiento visual. InC enfocada en 
promover el uso de organizadores, tales 
como mapas mentales, gráficos o diagra-
mas, que facilitan la integración y retención 
de información. La aplicación de pistas vi-
suales, como imágenes, colores o patrones, 
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se presenta como una herramienta efectiva 
para reforzar el recuerdo.

La repetición y la práctica regular, son fun-
damentales para consolidar datos en la me-
moria a largo plazo. Asimismo, la asociación 
de conocimiento nuevo con experiencias 
previas, se muestra como un enfoque que 
facilita su recuerdo. Por otro lado, en la InR, 
se propone enseñar al paciente a utilizar 
marcos conceptuales, así como proporcio-
nar estructuras visuales que se centren en 
las características críticas del estímulo. 

Además, se sugiere enseñar a utilizar pistas 
adicionales y técnicas como la repetición, 
agrupación, asociación y elaboración, 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-
nación y control motor. Para abordar estas 
dificultades, se proponen estrategias de InC 
que incluyen el uso de herramientas y dispo-
sitivos de asistencia, como lápices y teclados 
adaptativos. Además, se sugiere la imple-
mentación de ejercicios físicos supervisados 
para promover un desarrollo motor más flui-
do y controlado (McDonough et al., 2020). 

Para la InR, se destaca el entrenamiento en 
técnicas específicas de coordinación y con-
trol motor que involucra la realización de 
actividades de equilibrio y el desarrollo de la 
coordinación visomotora. 

5.3.5 Lenguaje
Lenguaje receptivo y expresivo. En InC, se 
sugiere utilizar imágenes y pictogramas, he-
rramientas visuales que facilitan la compren-
sión. Así mismo, la comunicación aumentati-
va y alternativa (CAA) mediante dispositivos 
electrónicos puede ser beneficiosa para 
abordar las dificultades verbales (Syriopou-
lou-Delli & Eleni, 2022). 

La creación de entornos comunicativos es-
tructurados, que incluyen la simplificación 

del lenguaje y la eliminación de distraccio-
nes, también se presenta como una estrate-
gia útil. El refuerzo positivo se destaca como 
una técnica para mejorar la motivación y el 
interés en la comunicación, ofreciendo re-
compensas por el uso del lenguaje y la com-
prensión de instrucciones. 

La enseñanza de habilidades sociales, me-
diante juegos de rol y prácticas conversacio-
nales, es otra herramienta para mejorar la 
comunicación y la interacción social.

En cuanto a la InR, se recomienda la terapia 
del lenguaje individualizada, focalizada en ac-
tividades para el desarrollo del vocabulario, 
comprensión del lenguaje y habilidades prag-
máticas. Enfoques específicos en la expresión 
oral, como técnicas de imitación y repetición, 
así 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 comunicación 
efectiva, como la toma de turnos en la conver-
sación y la interpretación de señales sociales.

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

La lectura compartida con un adulto o 
compañero se propone como una forma 
efectiva de mejorar la comprensión 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 útil para mejorar la comprensión y 
fomentar la independencia en la lectura. 
Enseñar estrategias de resumen o esque-
matización del contenido leído también se 
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presenta como una táctica para consolidar 
la información (Smith et al., 2021).

Con relación a la InR, se destaca la terapia 
de lectura compartida, donde terapeuta y 
paciente leen juntos, permitiendo al tera-
peuta evaluar la comprensión mediante pre-
guntas. La lectura en voz alta, facilita la re-
troalimentación y mejora de pronunciación 
y comprensión. Por otro lado, los resúmenes 
y subrayado de ideas principales, así como 
el uso de apoyos visuales como imágenes, 
gráficos y diagramas, como tarjetas o juegos 
de palabras complementan la intervención. 

Comprensión de instrucciones complejas. El 
objetivo se centra en simplificar las instruc-
ciones. Esto se logra dividiéndolas en pasos 
más pequeños y claros, empleando un len-
guaje concreto y directo. En la InC, La repeti-
ción es una práctica clave, asegurándose de 
reiterar las instrucciones varias veces para 
garantizar una comprensión completa. 

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

En el ámbito de la InR, se propone la ense-
ñanza de estrategias específicas de com-
prensión, como la identificación de palabras 
clave o la formulación de preguntas, para 
abordar instrucciones complejas. La práctica 
guiada y la provisión de retroalimentación 
y refuerzo positivo son elementos cruciales 
para mantener la motivación.

3.6 Funciones ejecutivas
De acuerdo con el perfil en SW, se definen 
como principales dificultades en la planifi-
cación y organización, memoria de trabajo y 
en la inhibición de respuestas inapropiadas 
(Scionti et al., 2020).

Planificación y organización. Con relación a las 
técnicas de InC, se destaca el uso de agendas 

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

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

En cuanto a las estrategias de la InR, se pro-
pone la elaboración de listas de tareas y la 
utilización de herramientas digitales para la 
organización. La terapia cognitivo-conduc-
tual se presenta como una opción 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-
lución de problemas promueve el desarro-
llo de habilidades de pensamiento crítico y 
creativo. En última instancia, se recomienda 
la terapia ocupacional como una medida 
para cultivar habilidades prácticas 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, así como técnicas de agrupación de 
información. El entrenamiento en técnicas 
de mnemotecnia también se presenta como 
una opción efectiva (Farrokh, et al., 2021). En 
cuanto a InR, se enfocan en el uso de técni-
cas de repetición espaciada y organización 
de la información, destacando la repetición 
como una herramienta clave y la asociación 
de imágenes y palabras para facilitar el re-
cuerdo.

Inhibición de respuestas inapropiadas. El ob-
jetivo es mejorar la capacidad de control y 
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autorregulación del comportamiento. En la 
InC, se incluye el entrenamiento en la identi-
ficación de emociones, reducción 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 identificación y modifica-
ción de patrones de pensamiento y compor-
tamiento, así como el desarrollo de habili-
dades de autocontrol mediante estrategias 
prácticas y actividades adaptativas de la vida 
diaria, como técnicas de relajación, medita-
ción y juegos terapéuticos.

3.7 Habilidades sociales y emocionales
Se enfoca en enseñar explícitamente estas 
habilidades mediante técnicas de modelado, 
práctica y retroalimentación. Con referencia 
a la InC, el uso de apoyos visuales, como tar-
jetas con imágenes, se presenta como una 
estrategia efectiva para que las personas 
con SW identifiquen y comprendan las emo-
ciones de los demás (de Mooij et al., 2020).

El fomentar la participación 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 aplicación de téc-
nicas de relajación y manejo del estrés se 
plantea como una forma de reducir la ansie-
dad e incrementar la regulación emocional.

Así mismo, se sugiere integrar el abordaje 
en la teoría de la mente, con la finalidad de 
adquirir habilidades de comprensión sobre 
las perspectivas de los demás 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-
señanza para identificar y comprender las 
señales sociales, utilizando técnicas como 
juego de roles. La terapia grupal proporcio-

na un entorno seguro para practicar estas 
habilidades, aprender de los demás y reci-
bir retroalimentación tanto de compañeros 
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 depresión 
comúnmente presentes en el SW (Thom et 
al., 2023). Finalmente, se sugiere la terapia 
de juego como una herramienta efectiva, 
especialmente para niños, utilizando juegos 
para enseñar habilidades como la toma de 
turnos, la comunicación y la resolución de 
conflictos.

3.8 Funcionamiento adaptativo
Se centra en la identificación 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 tecnológicas se sugiere como 
una estrategia útil. Aplicaciones de recordato-
rios y agendas electrónicas, por ejemplo, pue-
den facilitar la organización y cumplimiento 
de tareas y compromisos (Feng et al., 2010).

El entrenamiento en habilidades sociales y 
emocionales se presenta como una vía al ayu-
dar a la persona a comprender las emociones 
propias y ajenas, así como a desarrollar habi-
lidades de comunicación efectiva y resolución 
de conflictos (de Mooij et al., 2020).

En el ámbito de las habilidades para la vida 
diaria, se resalta la importancia de enseñar 
habilidades prácticas, como la higiene perso-
nal, la preparación de alimentos y el manejo 
del dinero, con el propósito 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 
planificación, contribuyendo a la independen-
cia y calidad de vida. Además, el entrenamien-
to en estrategias de resolución de problemas 
busca desarrollar la capacidad para identifi-
car y 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 identificación y discriminación 
de formas, tamaños y colores, así como el re-
conocimiento de patrones y la atención a los 
detalles, mediante el empleo de materiales 
concretos junto con la práctica en contextos 
relevantes y significativos.

Con relación 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 comprensión 
del habla y escritura, así como la expresión. 
Se incluyen el modelado del lenguaje, la en-
señanza de habilidades lingüísticas básicas y 
el uso de técnicas de comunicación alternati-
va y aumentativa como pictogramas.

Para el funcionamiento ejecutivo, se sugiere 
promover la planificación y organización, la me-
moria de trabajo y la inhibición de la respuesta. 

Con relación a las habilidades sociales y emocio-
nales, se trabaja en el aumento de la compren-
sión y expresión de las emociones, la conciencia 
social y resolución 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 resolución de problemas.

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

•	 Fomentar la comunicación 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 comprensión y la relación 
interpersonal.

•	 Utilizar apoyos visuales: fotografías o 
dibujos ayudan a la persona a enten-
der mejor las situaciones sociales y a 
recordar las relaciones con los demás.

•	 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, así como a identi-
ficar la capacidad para interactuar con 
los demás. 

•	 Terapia familiar: ayudar a la familia 
a conocer mejor sus las necesidades 
y desafíos de la persona con SW y a 
trabajar juntos para crear un entorno 
más 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 neuropsicológico y necesi-
dades específicas.

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

La INp desempeña un papel fundamental 
en la mejora de la calidad de vida de las 
personas con SW. A través de la evaluación 
neuropsicológica y la identificación de defi-
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ciencias en diversas áreas, se pueden em-
plear estrategias de intervención, ya sean 
restaurativas o compensatorias, con el ob-

jetivo de favorecer un desarrollo óptimo 
de las habilidades cognitivas y adaptativas 
de estas personas.

Capítulo 5 | Intervención neuropsicológica en el síndrome de Williams | Miranda-López

5.4 ConclusionesA continuación, se presenta una descripción 
detallada del proceso de intervención neu-
ropsicológica en niños con SW, destacando 
un enfoque holístico y estructurado que re-
salta la importancia de una evaluación com-
pleta y personalizada, el establecimiento de 
metas colaborativas, el desarrollo de estra-
tegias adaptadas al perfil cognitivo y la par-
ticipación activa de la familia y la comunidad 
(Ver figura 5.1)

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

Figura 5.1 Proceso de intervención neuropsicológica en paciente con Sindrome de Williams.
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Posteriormente, se identifican las áreas a in-
tervenir, durante la cual el neuropsicólogo y 
el paciente con SW, junto con su familia, re-
visan detalladamente el perfil cognitivo del 
niño. Este análisis permite determinar las 
áreas que requieren intervención y atención.

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

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

En la intervención 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 motivación y la implementa-
ción de rutinas estructuradas que faciliten su 
ejecución en diversas actividades.

Durante el el proceso de intervención la re-
visión continua del plan es importante para 
valorar si es necesario realizar ajustes según 
la respuesta cognitiva del paciente; además, 
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 participación activa de las personas 
cercanas al paciente. La colaboración 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 sensibilización co-
munitaria sobre el padecimiento genético.

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

paciente en relación con los objetivos esta-
blecidos. Se proporciona retroalimentación 
regular, se ajustan las intervenciones según 
sea necesario y se realizan evaluaciones 
continuas del perfil cognitivo para garantizar 
una intervención efectiva y adaptada a las 
necesidades del niño.

En síntesis, el proceso de intervención neu-
ropsicológica en niños con SW se fundamen-
ta en un enfoque integral y estructurado que 
abarca desde la evaluación inicial hasta el 
seguimiento y ajuste continuo de las inter-
venciones. Esta metodología busca no solo 
mejorar las habilidades cognitivas y emocio-
nales del niño, sino también involucrar acti-
vamente a la familia y la comunidad en su 
desarrollo y bienestar.”

En el caso específico del SW, es importante 
considerar las características neuropsicoló-
gicas particulares, como las dificultades en la 
percepción y orientación espacial, la memo-
ria a largo plazo, la comprensión de instruc-
ciones complejas, las habilidades sociales y 
emocionales, entre otras. 

Se requiere implementar técnicas específi-
cas para cada una de estas áreas, ya sean 
estrategias compensatorias o restaurativas, 
según la exigencia del paciente y el objetivo 
de la intervención.

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

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 máximo 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 colaboración entre neuropsicólo-
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gos, terapeutas ocupacionales, logopedas, 
educadores y 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-
vención para abordar las complejas necesi-
dades neuropsicológicas de esta población 
única y valiosa.
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AAI: Área anterior intraparietal

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

ACI: Área caudal intraparietal

ALI: Área lateral intraparietal

AVI: Área ventral intraparietal

BANETA: Batería neuropsicológica para la 
evaluación de los trastornos del aprendizaje

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

BRIEF: Evaluación conductual del funciona-
miento ejecutivo

CAA: Comunicación aumentativa y alternativa 

CCA: Corteza del cíngulo 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 evaluación de la percep-
ción visual de Frostig

EEG: Electroencefelagrama

ENI-2: Evaluación neuropsicológica infantil

FH: Formación hipocampal

FISH: Fluorescencia de hibridicación in situ

FKBP6: Prolyl isomerase family member 6 gen

FZD9: frizzled class receptor 9 gen

GF: Giro fusiforme

GTF2I: general transcription factor IIi gen

GTF2IRD1: GTF2I repeat domain containing 1 gen

GTF2IRD2: GTF2I repeat domain containing 2 gen

HIP1: huntingtin interacting protein 1 gen

Inc: Intervención compensatoria

INp: Intervención neuropsicológica

InR: Intervención restaurativa

LIMK1: LIM domain kinase 1 gen

NAM3: Neuropsi atención y memoria

PRE: Potenciales relacionados con eventos

REM: Movimiento oculares rápidos

SIP: Surco intraparietal

STX1A: syntaxin 1A gen

SW: Síndrome de Williams

TDAH: Trastorno por déficit de atención con 
hiperactividad

TEA: Trastorno del espectro autista

ToM: Teoría de la mente

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

Alteraciones Cognitivas. Cambios en las 
funciones mentales, como la percepción, 
atención, 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 ánimo, la regulación emocional y 
la expresión emocional.

Alteraciones Estructurales. Cambios anatómi-
cos o morfológicos en las estructuras cerebrales

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

Asociación 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 información, especialmente útil al 
recordar números, direcciones o fechas 

Atención. Capacidad para mantener el enfo-
que y la concentración en tareas específicas

Atención Selectiva. Habilidad para enfocar 
la atención en estímulos específicos mien-
tras se ignoran otros

Atención Sostenida. Capacidad para man-
tener la atención en una tarea durante un 
período prolongado de tiempo

Batería de Pruebas Neuropsicológicas. 

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 regulación de las interaccio-
nes sociales

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

Cognición Social. Procesos cognitivos invo-
lucrados en el entendimiento, interpretación 
y respuesta a las señales sociales

Comunicación aumentativa y alternativa. 
Estrategia que utiliza dispositivos electróni-
cos para abordar dificultades verbales en la 
comunicación 

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

Condición Ininteligible. Situación experi-
mental en la que las oraciones presentadas 
carecen de coherencia semántica y estructu-
ra sintáctica comprensible, enfocándose úni-
camente en la prosodia como estímulo.

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

Consolidación de datos. Proceso fundamental 
que implica la repetición y práctica regular para al-
macenar información en la memoria a largo plazo 

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

Control Inhibitorio. Capacidad para suprimir 
respuestas automáticas o inapropiadas y se-
leccionar la respuesta más adecuada para una 
situación dada.

Conversión 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 percepción visoespacial y motricidad.

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

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

Desenganchar la Atención. Capacidad para 
cambiar la atención de un estímulo o tarea a otro.

Diagnóstico Diferencial. Proceso para distin-
guir entre dos o más condiciones que pueden 
presentar síntomas similares

Dinámica Temporal. La variación o cambio 
en el tiempo de un proceso o actividad, en este 
caso, se refiere a cómo evoluciona la evalua-
ción de la confiabilidad transmitida por rasgos 
faciales a lo largo del tiempo.

Discapacidad Intelectual. Condición 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 Bífida. Malformación congénita en la 

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

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

Estudio Polisomnográfico. Evaluación com-
pleta del sueño que incluye arquitectura del 
sueño, movimiento de las piernas y espectro 
electroencefalográfico

Evaluación Neuropsicológica. Procedimiento 
que busca obtener información sobre el funcio-
namiento cognitivo, conductual y emocional de 
una persona en relación con lesiones, enferme-
dades o condiciones cerebrales, así como iden-
tificar fortalezas y recursos personales.

Evocación. Capacidad para recuperar infor-
mación almacenada en la memoria.

Fallas Atencionales. Dificultades en el manteni-
miento de la atención, la selección de estímulos 
objetivos y la inhibición de factores externos.

Familia GTF2I. Grupo de genes involucrados 
en la regulación de la expresión génica y el de-
sarrollo del sistema nervioso.

Fenotipo Conductual. Comportamiento asociado 
a un síndrome específico con etiología genética.

Fenotipo Neuropsicológico. Manifestaciones con-
ductuales, cognitivas y emocionales y su relación 
con el neurodesarrollo específicas 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 producción 
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 planificación, orga-
nización, autorregulación y toma de decisiones

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

Habilidades adaptativas. Habilidades prácti-
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 información 
visual relacionada con el espacio y las formas.

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

Hidrocefalia. Acumulación anormal de líqui-
do cefalorraquídeo en el cerebro, lo que pue-
de causar aumento de la presión intracraneal

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

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

Informe Neuropsicológico. Documento 
que sintetiza los hallazgos de la evaluación, 
proporciona diagnóstico y recomendacio-
nes, y se entrega al paciente y sus cuidadores

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

Inhibición de Respuesta. Capacidad para 
detener o suprimir una respuesta automáti-
ca o inapropiada.

Intervención neuropsicológica. Conjunto 
de técnicas y estrategias terapéuticas desti-
nadas a mejorar la función cognitiva, emo-
cional y conductual de los pacientes, adapta-
das a sus necesidades específicas

Intervención temprana. Acción 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 demás

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

Marcos conceptuales. Herramientas utiliza-
das para organizar y recordar información, 
enfocándose en las características clave del 
estímulo 

Memoria. Proceso de codificación, almace-
namiento y recuperación de información

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

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

Microdeleción. Eliminación de una pequeña 
porción de material genético.

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

Neurociencia Cognitiva. Campo interdisci-
plinario que estudia cómo el cerebro permi-
te la cognición, incluyendo la percepción, la 
atención, la memoria, el lenguaje, el pensa-
miento y la resolución de problemas.

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

Neuroimagen. Técnicas de imagenología 
médica utilizadas para visualizar la estructu-
ra y función del cerebro.

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

Percepción. Proceso de interpretar y organi-
zar la información sensorial del entorno.

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

Pistas visuales. Aplicación de elementos vi-
suales como imágenes, colores o patrones 
para reforzar el recuerdo de información.

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

Población Neurotípica. Grupo de personas 
con un desarrollo cognitivo típico para su edad 
y escolaridad.

Potenciales Relacionados con Eventos. 
Respuestas eléctricas del cerebro ante estí-
mulos específicos.

Pragmática. 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 percepción, atención, memoria, len-
guaje, praxias y funciones ejecutivas.

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

Psicoeducación. Información y orientación 
proporcionada a la persona evaluada y a sus 
familiares sobre el estado neuropsicológico y 
las posibles intervenciones.

Razonamiento numérico. Capacidad para 
comprender y manipular números.

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

Registro y Codificación. Procesos cognitivos 
que implican la entrada y organización de la 

información en la memoria.

Rehabilitación Neuropsicológica. Proceso 
terapéutico dirigido a mejorar las funciones 
cognitivas y conductuales de personas con le-
siones cerebrales o trastornos neurológicos

Repetición espaciada. Práctica de repetir in-
formación en intervalos específicos, ajustando 
progresivamente el tiempo entre repeticiones 
para fortalecer la retención.

Repetición sistemática. Práctica de recordar 
información de manera repetida, fortaleciendo 
el almacenamiento en la memoria a largo plazo.

Selección de Respuesta. Proceso cognitivo 
que implica elegir la respuesta más adecuada 
entre varias opciones.

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

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

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

Sobre Focalización. Tendencia a concentrarse 
excesivamente en un estímulo o tarea, igno-
rando otros estímulos relevantes.

Sustancia Blanca. Tejido del cerebro que con-
tiene fibras nerviosas y facilita la comunicación 
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 información en inter-
valos distintos en lugar de una sola vez, forta-
leciendo la retención a largo plazo.

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

Técnicas de imitación y repetición. Estrate-
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gias para mejorar la expresión oral mediante 
la práctica de la imitación y la repetición de 
palabras y frases.

Teoría 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 intervención neuropsicológica se apli-
can a situaciones de la vida real.

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

Vía Fonológica. Sistema cerebral implicado 
en el reconocimiento y procesamiento de los 
sonidos del lenguaje.

Vía Subléxica y Léxica. Rutas mentales impli-
cadas en la escritura de palabras, desde la con-
versión de letras en sonidos hasta la recupera-
ción de palabras almacenadas en la memoria.
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AnexosE l término Neurociencia Cognitiva fue usado por primera vez en 1976 por Gazzaniga y Miller en su 
curso del mismo nombre, sobre las bases biológicas de la cognición humana, y de acuerdo con ellos 
tenía 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 cómo la función 

cerebral da lugar a las funciones mentales, tales como el lenguaje, la percepción, la memoria, la emoción, las 
funciones ejecutivas e incluso la conciencia.

Por otro lado, la genética médica es la aplicación práctica de los principios biológicos de la genética en la medici-
na, su enfoque está dirigido en el diagnóstico clínico y molecular de los padecimientos hereditarios, su tratamiento 
y asesoramiento genético. El avance tecnológico en en todas sus áreas, en específico en la genómica y la biolo-
gía molecular, ha permitido identificar la etiología de diversos padecimientos que afectan de manera importante 
el neurodesarrollo, ejemplo de ello es el síndrome Williams.

El síndrome 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 descripción 
del perfil cognitivo conductual del síndrome de Williams fue hecha a principios del siglo actual por la investigadora 
Ursula Bellugi et al. (1990) quien identificó una discapacidad intelectual leve a moderada, habilidades lingüísticas 
superiores a lo esperado, graves alteraciones visoespaciales e hipersociabilidad.

Esta obra hace una compilación bibliográfica sobre el síndrome de Williams desde la óptica de la neurociencia 
cognitiva con el objetivo de lograr una mejor comprensión y abordaje de la relación entre el cerebro, el fenotipo 
neuropsicológico y el genotipo que da origen a este trastorno del neurodesarrollo. 
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