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inteligencia verbal. Para tal fin, se utilizaron pruebas neuropsicolégicas que no estuvieran
mediadas por el lenguaje, sin embargo, el paciente presentaba dificultades en la comprension
y seguimiento de instrucciones, por lo que no fue posible obtener datos cuantitativos. El
paciente, ademas, cuenta con antecedentes importantes, dentro de los cuales destacan el
sufrimiento fetal, crisis febriles y una Gltima convulsién asociada a fiebre en la que hubo
necesidad de reanimacion, tras la cual, segun reporte de la madre, pierde el lenguaje que
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neuroldgico, discapacidad intelectual de gravedad profunda. Se tuvo en cuenta para su
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Resumen

El Sindrome de Sotos (SS) es una enfermedad genética caracterizada por un sobrecrecimiento
pre y post natal, edad 6sea avanzada, facies peculiar y alteraciones cognitivas. El perfil
cognitivo es variable y puede estar influido por otros factores pre y post natales que se asocian
usualmente al sindrome, como es el caso de la epilepsia o las crisis febriles. Objetivo:
Identificar el perfil neuropsicoldgico de un nifio de 11 afios con diagndstico de Sindrome de
Sotos. Tipo de estudio: Estudio de caso. Instrumentos: Evaluacion neuropsicoldgica
infantil (ENI-2), Child Sensory Profile-2, inventario para planificacion de servicios y
programacion individual (ICAP), escalas McCarthy de aptitudes y psicomotricidad para
nifios, inventario de desarrollo de Battelle y observacién de campo. Resultados: Se dificulta
la obtencion de datos cuantitativos debido a la ausencia de lenguaje expresivo y al pobre
seguimiento de instrucciones por fallas en la comprension del lenguaje. Conclusién:
Discapacidad intelectual de gravedad profunda comaorbida con el diagnéstico de SS, pero no
ocasionada por este.

Palabras Clave: Sindrome de sotos; evaluacion neuropsicologica; discapacidad intelectual
Abstract

Sotos Syndrome (SS) is a genetic disease characterized by a pre and post-natal overgrowth,
advanced bone age, peculiar facies and cognitive impairment. The cognitive profile may vary
and be dependent on different pre- and post-natal factors usually associated with this
syndrome, such as epilepsy and febrile seizures. Objective: Identify the neuropsychological
profile of a child diagnosed with Sotos Syndrome. Study type: Case study. Instruments:
Evaluacion neuropsicoldgica infantil (ENI-2), Child Sensory Profile-2, Inventory for Client
and Agency Planning (ICAP), McCarthy’s scales of Children’s Abilities, Battelle
Developmental Inventory and a field observation. Results: Given the absence of expressive
language and poor instruction following abilities because of a low language comprehension,
it was difficult to obtain quantitative data. Conclusion: Profound intellectual disability
comorbid with SS, but not caused by it.

Key Words: Sotos syndrome; neuropsychological assessment; intellectual disability
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Perfil neuropsicoldgico en un Caso de Sindrome de Sotos

El sindrome de Sotos (SS) es una enfermedad genética que tiene un patron de herencia
autosomico dominante (Saldarriaga, Molina & Ramirez, 2015), caracterizado por un
crecimiento prenatal y postnatal mayor al promedio, notorio en los primeros cuatro afios de
vida, que se normaliza en la etapa de la preadolescencia (Marin, Garcia & Lapunzina, 2011a).
La incidencia estimada del SS es de 1 en 15.000 nacidos vivos (Saldarriaga, Molina &
Ramirez, 2016).

En 1964 el médico endocrindlogo Juan Sotos y sus colaboradores describieron al SS
con el nombre de “gigantismo cerebral” (Santana, Tamayo, Marquez, Cobo & Piriz, 2012),
a partir de la observacion, descripcion y caracterizacion de cinco pacientes con tipologias
clinicas similares, entre las cuales se incluian un crecimiento rapido desde el periodo post
natal, retraso del desarrollo a nivel cognitivo, perceptivo y motor, alteraciones cerebrales y
facies peculiar, ante lo cual consideraron que la combinacion de estos rasgos, podia ser
atribuible a una patologia genética (Marin, Garcia & Lapunzina, 2011b; Lane, Milne &
Freeth, 2016).

Posteriormente Cole y Hughes (1994), basados en el analisis de 41 casos, perfilaron
criterios clinicos que caracterizan el sindrome, al respecto indicaron que se presenta un
sobrecrecimiento en la talla y circunferencia craneana que se ubica entre los percentiles 90 y
97, con presentacion de una edad Osea avanzada, apariencia facial caracteristica y/o
problemas en el aprendizaje (Marin, et al. 2011a; Caino, Moresco, Breitman & Fano, 2013).

La apariencia facial a la cual se refieren y que es caracteristica de los pacientes

diagnosticados con el SS, incluye rasgos craneofaciales en los cuales se puede evidenciar una
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macrocefalia, dolicocefalia, frente prominente y abombada, hipertelorismo, fisuras
palpebrales de orientacion inferior, puente nasal plano, barbilla puntiaguda, manos y pies
desproporcionadamente grandes en relacion con su propio cuerpo y talla elevada (Marin et
al., 2011b; Sanz, Benito e Irima, 2014).

Adicional a los sintomas anteriormente expuestos, Nicita et al. (2012) explican que
las convulsiones febriles, espasmos infantiles, crisis de ausencias y convulsiones ténico
clénicas y mioclonicas, se asocian al SS. Asi mismo indican que, de conformidad con la
investigacion llevada a cabo, la media de edad en la que se inician las crisis febriles es
sistematicamente anterior a la aparicion de las epilepsias y que, en el 64% de los casos en los
que se presentaron dichas crisis en el SS, los pacientes desarrollaron posteriormente una
epilepsia.

Por otra parte, Marin et al. (2011b), en su investigacion citan a Kurokati y
colaboradores (2002), quienes descubrieron un marcador genético dominante (el NSD1.:
Nuclear receptor set domain) como la causa del SS, que se encarga de la codificacion de la
enzima histona-metiltransferasa, la cual esta implicada en la regulacion de la cromatina. En
otro estudio llevado a cabo por Tatton-Brown et al. 2005, citados por Marin et al. (2011a),
refieren la asociacion genotipo-fenotipo en 266 pacientes, quienes presentaban las
alteraciones en el NSD1, y con ello pudieron inferir que la apariencia facial en el SS, el
sobrecrecimiento postnatal y la discapacidad cognitiva estaban presentes en mas del 90% de
estas personas.

Si bien la mayoria de los pacientes que presentan el SS tienen una discapacidad
cognitiva, el grado de la misma es muy variable, encontrando que el cociente intelectual
oscila en puntuaciones entre 20 y 120, pero muy rara vez se corresponde con una

discapacidad severa (Cole y Hughes, 1994).
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A su vez, Ruggieri y Arberas (2003) respecto al desarrollo cognitivo de estos
pacientes, sefialan que pueden presentar desde problemas de aprendizaje graves hasta
discapacidad intelectual, con una variacion de leve a grave en el 85% de los casos y con
mayores dificultades en el procesamiento verbal, tanto en la velocidad para dar una respuesta
como en la capacidad para “encontrar la palabra adecuada”.

De manera analoga, Ball, Sullivan, Dulany, Stading y Schaefer (2005) llevaron a cabo
un estudio con 16 pacientes diagnosticados con SS, en el cual se buscaba evaluar la
comunicacion y el lenguaje para identificar un patron comdn del mismo. El referido estudio
indicd que, si bien las habilidades de lenguaje eran muy variables, existian unos rasgos
comunes en todos ellos, que consistian en un retraso en la adquisicién del lenguaje y
dificultades persistentes en el mismo, la presencia de errores de tipo fonético, lenguaje
ininteligible, dificultades en el lenguaje social-pragmatico, alteraciones en la voz y disfemia
en el lenguaje conversacional.

Marin et al. (2011a) también mencionan problematicas en el lenguaje en cuanto a los
aspectos suprasegmentales del habla y a las dimensiones del lenguaje referidas a la fonética-
fonologia, semantica, morfosintaxis y pragmatica. En la descripcién de los aspectos
suprasegmentales indican que hay una calidad vocal ronca y nasal y con tono mondétono. En
cuanto a las dimensiones del lenguaje, sefialan errores en la articulacion y pronunciacion de
diferentes fonemas, omisiones de sonidos, sustituciones de fonemas, errores en la
discriminaciéon auditiva, dificultades en la secuenciacion fonoldgica, en el soplo y la
coordinacion fonorrespiratoria y en la realizacion de praxias bucofaciales. Ademas de ello,
su vocabulario es reducido, pero mas limitado a nivel expresivo que comprensivo, con frases
de muy poco debito cuantitativo y dificultades para establecer la correcta coordinacion

gramatical en cuanto a los diferentes elementos que componen una frase.
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Dentro del SS también existen descripciones de casos Unicos como los citados por
Sanz et al. (2014), en los que, ademas de detallar fallas en el lenguaje, también se indican
tipos de pensamiento concreto y enlentecimiento motor. En otro estudio, refieren que hay
una serie de nifios con SS que presentaban hiperactividad, inatencion y poca adaptacion
social y mencionan un udltimo estudio en el cual describen a una paciente con sintomas
depresivos de intensidad leve, ansiedad, déficit atencional, baja tolerancia a la frustracion y
preocupacion por la imagen corporal.

Por otra parte, para describir las caracteristicas psicoldgicas del sindrome de Sotos,
los autores Rutter y Cole (2008) realizaron un estudio con 16 nifios entre 5 y 15 afios, en el
cual encontraron un patrén comportamental comdn, mientras que el perfil cognitivo
presentaba una alta variabilidad. Dicho patron comportamental consistia mayoritariamente
en conductas disruptivas en casa tales como berrinches, retraimiento social, alteraciones del
suefio, dificultades con la comida y tendencias destructivas.

En concordancia con lo anterior, es importante mencionar que en investigaciones
como las de Lane et al. (2017) se concluye que existe una prevalencia en los pacientes que
presentan SS con la manifestacion de conductas asociadas a un trastorno del espectro autista
(EA), con gravedad de sintomas invariada entre los géneros, pero con diferencias en relacion
con la edad. Del mismo modo, encontraron que existe una prevalencia del EA en el SS de
cinco entre doce sujetos, en donde las caracteristicas del EA fueron descritas a través de la

observacion clinica.

En otro estudio de Sheth et, al. (2015), sugieren que hay conductas del SS que son

compartidas con los EA y patologias como el sindrome de Down, pero que no necesariamente
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existe una comorbilidad entre estos, incluyendo rendimientos comparativos en estos grupos
de pacientes, donde concluyen que el SS tiene una mejor interaccion social que los EA.
Perfil Neuropsicol6gico

Para evaluar un perfil neurosicoldgico, se debe, segun Tirapu (2007) incluir la
exploracién de la capacidad intelectual (inteligencia) y de aprendizaje, memoria, atencion,
velocidad de procesamiento de la informacién, habilidades motoras y perceptuales, lenguaje,
razonamiento, capacidad de solucién de problemas y funciones ejecutivas. Dichos procesos
seran descritos a continuacion:
Inteligencia

Ardila (2011) establece que la inteligencia es, en primer lugar, “un conjunto de
habilidades cognitivas y conductuales que permite la adaptacion eficiente al ambiente fisico
y social. Incluye la capacidad de resolver problemas, planear, pensar de manera abstracta,
comprender ideas complejas, aprender de la experiencia” y, en segundo lugar, la habilidad
cognitiva general que no se identifica con conocimientos o habilidades especificas debido a
que estas forman parte de dicha habilidad general. Por otra parte, sefiala que la puntuacion
obtenida en pruebas que miden la inteligencia se suele dar en términos de cociente intelectual
(CI).
Percepcion

Otro de los aspectos a considerar dentro de la evaluacion neuropsicolégica es la
nocion de percepcion, entendida como el proceso mediante el cual se recibe la informacion
del entorno a través de los sentidos para transformarla en un concepto significativo que se

basa en la experiencia previa y el aprendizaje (Garcia-Pefia y Sanchez-Cabeza, 2004).
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Procesamiento sensorial

El procesamiento sensorial se convierte en el aspecto fundamental que le permite a
Jean Ayres (1976), citada por Barragan Vargas y Sdnchez Sosa (2016) definir la integracion
sensorial como la capacidad cerebral que faculta la organizacion e interpretacion de todos los
estimulos que captan los drganos sensoriales tanto provenientes del medio ambiente como
del propio cuerpo y, a su vez, plantear la teoria de integracion sensorial, segun la cual existe
una relacion entre los procesos neurofisiol6gicos que se llevan a cabo en el sistema nervioso
central (SNC) y el comportamiento del sujeto frente a diferentes tipos de estimulos que capta
en el entorno, que permiten determinar un funcionamiento correcto o deficiente que interfiere
con esta relacion.

Esta integracién sensorial da pie a la creacion de un concepto o plan que sirve de guia
para una accion o respuesta motora. La praxia es un término usado para referirse al control
deliberado necesario para llevar a cabo la integracion motora en la ejecucion de movimientos
complejos aprendidos (Perea Bartolomé, 2007).

Atencion

Otro aspecto a evaluar es la atencién, definida como un sistema funcional que consiste
en la focalizacion selectiva hacia un estimulo en particular mediante el desecho, inhibicion y
filtracién de la informacion no deseada, con lo cual facilita el procesamiento de informacion,
ya que selecciona los estimulos pertinentes para realizar una actividad cognitiva, motora o

sensorial especifica (Portellano, 2005). Dicho sistema es jerarquico, dinamico y complejo.

Memoriay aprendizaje
Por otra parte, el aprendizaje es entendido como la capacidad de adquisicién de nueva

informacion que, a su vez, tiene una estrecha relacion con la memoria, habida cuenta que
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permite retener la informacion que se ha aprendido y puede definirse como aquella funcion
cognitiva que permite el registro, codificacion, consolidacion, retencion, almacenamiento,
recuperacion y evocacion de la informacion previamente almacenada (Portellano, 2005).
Funciones ejecutivas

Son definidas como las funciones més complejas del ser humano, ya que participan
en el control, regulacion, y planeacion de la conducta humana y, ademas, permiten que las
personas se involucren de una manera exitosa en conductas independientes, Utiles y
productivas (Lezak, Howieson y Loring (2004) citados por Flores Lazaro y Ostrosky-Solis,
2008).
Signos neurologicos blandos

De manera adicional, dentro de la evaluacién neuropsicoldgica se considera, en
ocasiones, la exploracion de la presencia de signos neuroldgicos blandos, los cuales, de
acuerdo con Spreen (1984), citado por Matute, Rosselli, Ardila y Ostrosky (2013),
comprenden actividades que, de ser ejecutadas de manera anormal, podrian indicar la
presencia de una patologia neuroldgica especifica que, a su vez, implique un deterioro,
inmadurez en el desarrollo o disfuncion. Lo anterior puede marcar la diferencia entre lo
normal y lo patoldgico.

Justificacion

De acuerdo con la revision bibliogréfica realizada sobre el SS y sobre lo que
corresponde a un perfil neuropsicoldgico, es pertinente sefialar que ha sido poca la
informacion encontrada respecto al mismo, dejando como aspecto cognitivo Gnicamente las
puntuaciones del coeficiente intelectual (CI) y las descripciones cualitativas sobre funciones

como el lenguaje y la memoria, por lo cual los analisis cuantitativos de las funciones
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cognitivas no se han descrito y las demas funciones se encuentran apenas detalladas de

manera cualitativa.

La importancia de un perfil neuropsicolégico en el SS contribuiria tanto a la
intervencion como a la identificacién temprana de esta condicion, puesto que un mayor
conocimiento de estos aspectos puede favorecer la asociacion de ciertos patrones cognitivos

con el SS, permitiendo una derivacion al area de genética para la confirmacion diagndstica.

Teniendo en cuenta la demora en el diagnéstico del sindrome de Sotos y la falta de
informacidn proporcionada por los profesionales consultados al respecto, se permite inferir
que esta es una enfermedad poco conocida en el pais lo cual, unido a la poca bibliografia

encontrada en bases de datos de SS en Colombia, justificaria el estudio de caso.

En lo que concierne al caso de estudio, establecer un perfil le podra ayudar en la
seleccion e introduccion de medios alternativos y aumentativos de comunicacion que, como
aspecto inicial, impacten en su calidad de vida y en la de quienes lo rodean, al tiempo que se
logra identificar cual es la manera en la que aprende a fin de que, mas adelante en su vida,

pueda lograr un nivel mayor de independencia.

Partiendo de la premisa de que una evaluacion neuropsicoldgica completa debe contar
con una valoracién de la capacidad intelectual y de otros procesos tales como percepcion,
atencion, funciones motoras, memoria, lenguaje y funciones ejecutivas, se estima pertinente
evaluar a un paciente quien, ademas de presentar un diagnostico con poca prevalencia y un
perfil particular, cuenta con una evaluacion previa de su capacidad intelectual constituida en

su mayoria de pruebas verbales (Escala Wechsler de Inteligencia para Nifios -1V) que,
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claramente, lo dejaba en una fuerte desventaja y no desarrollaba mas aspectos de su perfil

cognitivo.

Objetivo

Identificar el perfil neuropsicologico de un nifio de 11 afios con diagndstico de

Sindrome de Sotos.

Método

Tipo de estudio

Estudio de caso. Este es descriptivo no estructurado y se refiere a una unica unidad
muestral que puede ser instrumental, debido a que el investigador es quien elige la muestra
(Ledn y Montero, 2005). Con esta metodologia de investigacion se busca una generalizacion
analitica y no estadistica ampliando y generalizando teorias. Ademas, se pretende encontrar
nuevas evidencias o situaciones de un fendmeno formulando nuevas teorias de la realidad
social (Castro, 2010).

Asi mismo, se caracteriza por abordar de forma intensiva una unidad que, desde el
caracter ideogréafico de la investigacion, pretende la descripcion amplia y profunda del caso
como tal, sin el propdsito de partir de una hipétesis o teoria, ni de generalizar las
observaciones (Mufiiz, 2010).

Participante

Nifio de 11 afios (Jr.) con diagndstico de Sindrome de Sotos confirmado por el area
de genética.

El evaluado es producto del segundo embarazo con una diferencia de 10 afios con

respecto del primero. Fue un embarazo no planeado, producto del fallo del método
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anticonceptivo (microgynon: anticonceptivo oral). Durante el periodo gestacional la
progenitora presentd hiperémesis, restringiendo la ingesta de alimentos sélidos y limitando a
dieta liquida; adicionalmente, refiri6 desarrollo de hipertension gestacional.

Durante los controles se realiza la prueba de sonolucencia nucal al feto en donde se
identifican anormalidades en el mismo que son contrastadas a través de la ecografia obstétrica
en 3D practicada a la madre. Segun indicacién médica, el feto venia con macrosomia fetal y
un tamafio mayor respecto de dos meses, en contraste con lo esperado para los pardmetros
normales, aunque con normalidad en el desarrollo de los érganos. Asi mismo, se realizd
estudio de liquido amnidtico para descartar cromosopatias dados los hallazgos de alerta en
ecografia obstétrica, encontrando resultados normales en este mismo.

Como complicacion de la hipertensidn gestacional refiere desarrollo de preeclampsia,
poniendo en riesgo la vida del feto, por lo cual se realiz6 induccion del trabajo de parto, el
cual fue fallido, por lo que se decidid practicar cesarea de urgencia ante signos de sufrimiento
fetal. Nacio un nifio varén con peso de 4950gr y talla de 58cm, con signos de dificultad
respiratoria leve que se resuelven rapidamente y no requiere hospitalizacion.

El menor tuvo un neurodesarrollo con estadios dentro de la normalidad, a saber:
sostén cefalico fue a los 3 meses, la sedestacion fue a los 6 meses, la bipedestacion a los 8
meses, la marcha a los 12 meses y el control de esfinteres a los 10 meses. No presento etapa
de gateo y el desarrollo del lenguaje comenz6 antes del afio con palabras como “mama, papa,
agua, Nidia, Santi, ven, no, si”, sin alcanzar la estructura de frases complejas, ya que, segun
la progenitora, perdio el lenguaje expresivo en la edad promedio de los 18 meses, cuando
presento una ultima crisis febril. Presentd sonrisa social desde el primer mes, con adecuados
reflejos innatos, entre ellos la succion y la prension con presencia de contacto visual durante

la lactancia del nifio, que durd hasta los 4 afos.
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A los 5 meses y medio fue hospitalizado por dengue clasico y convulsion febril, la
alta médica la recibi6 a los 25 dias de su ingreso. A los 8 meses y medio presentd episodio
convulsivo aislado seguln refiere la progenitora sin tratamiento médico para el mismo.

A los 15 meses, indica la madre que presentd sindrome febril que conlleva a crisis
convulsiva de mayor intensidad (rigidez corporal, eversion de la mirada, compromiso del
centro respiratorio), con fallo cardiaco y paro cardio respiratorio que requiere reanimacion
en urgencias, sin hospitalizacion y con alta médica del mismo dia.

Durante los controles de crecimiento y desarrollo fue valorado por medicina general,
quien atribuia el crecimiento anormal del perimetro ceféalico al antecedente familiar de
macrocefalia subjetiva por linea paterna, segun refiere la madre; fue visto por neuropediatria
a los tres afios de edad, quien ordend una resonancia magnética en la cual se evidencio
macrocefalia, sin antecedentes de hidrocefalia, con presencia de quistes en el cerebro (lugar
no especificado) y signos que sugieren infartos cerebrales, pero sin conclusion de diagnéstico

etioldgico.

A los 3 afios de edad fue diagnosticado por las areas de neurologia y pediatria con
autismo, y recibié tratamiento en un centro especializado para dicha condicion. El
diagnostico fue emitido a través de cuestionarios de observacion clinica y a las respuestas

que otorgaba la progenitora acerca del comportamiento de Jr. en sus medios circundantes.

Inicialmente, Jr. se mostraba reacio a la interaccion con los profesionales de la salud,
dificultando el proceso de evaluacion al emitir conductas de evitacion o escape, que eran

controladas por la progenitora; con el paso del tiempo, las conductas de Jr. se fueron
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modificando, logrando una mejor interaccion con los profesionales de la salud y un mayor

control en cuanto a sus conductas disruptivas.

En cuanto a la inclusion escolar, se reporta que asistia a un centro especializado para
el tratamiento de nifios con autismo, en donde le son moldeadas algunas conductas tales como
la espera de turnos; posteriormente, la progenitora lo cambia de institucion al considerar que
su hijo no tenia la condicion de autismo, dadas las comparaciones que ella le hacia a Jr. con
sus comparfieros y al comentario dado por un psicologo, quien manifestdé en su momento que

el evaluado no presentaba conductas tipicas de nifios con el EA.

Al ser cambiado de institucién, fue incluido en aula regular e ingreso al grado
primero, el cual no ha logrado sobrepasar. En el desenvolvimiento en la institucion, el
evaluado tiene interaccion con compafieros de clase, quienes son menores que €l, no obstante,

es importante anotar que los juegos en los que interactda el evaluado no tienen simbologia.

Dentro de las conductas poco usuales, se encuentra el juego con objetos que
propiamente no se utilizan para este fin y molestarse cuando estos son extraviados o botados,
aislarse en el momento en el cual se va a alimentar y no compartir sus cosas con las demas

personas.

Convive actualmente con sus progenitores, quienes son las Unicas personas que
identifican su intencion comunicativa. La relaciéon con ambos es cercana en cuanto a
fraternidad y cordialidad en los tratos, sin episodios de agresividad ni exaltacién en contra de

ellos, y su actitud hacia ellos no es instrumentalizadora.
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En los antecedentes médicos de Jr. se encuentra un nifio con higado graso, quien tuvo
tratamiento por psiquiatria el cual fue suspendido por la progenitora y tuvo una cirugia con

anestesia general de reseccion de quiste dermoide.

En los antecedentes familiares, por linea paterna se encuentran comportamientos que
sugieren patologias genéticas y/o psiquiatricas sin diagnosticos, con rasgos faciales y
corporales parecidos a los de Jr. Asi mismo, se reporta un primo hermano con epilepsia

diagnosticada.

Como fuente de informacion adicional, se cuenta con una evaluacion por
fonoaudiologia, en donde la profesional conceptia que Jr. no ha desarrollado los
comportamientos precurrentes necesarios para el desarrollo del lenguaje. De igual modo,
respecto al desarrollo pragmatico de la comunicacion, se refiere un uso no verbal de las
funciones instrumentales, regulatoria e interaccional que lo ubica en una edad de desarrollo
de la pragmatica equivalente a 1 afio aproximadamente. Asi mismo, tras el diligenciamiento
de los protocolos del Preschol Language Scale - 5 (PLS-5) se da un equivalente de edad de
lenguaje en comprensién auditiva de 1.6 afios y en comunicacién expresiva de 1.3 afios de

edad.

Por su parte, la evaluacién de los 6rganos fonoarticuladores evidencia un paladar
superior ojival con rugas palatinas muy notorias, lo cual es concomitante con mal habito
deglutorio. Adicionalmente, se reporta hipersensibilidad en zona perioral e intraoral a
temperatura, tamafio, textura, sabor y olor, ademas de una deglucién atipica debido a

interposicion lingual durante la misma. Lo anterior ubica la edad de desarrollo de Jr. en
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funciones de alimentacion en 1 afio y 6 meses de edad y permite concluir una pobre

maduracion de los érganos fonoarticuladores.

Como comentario adicional, se describe que se intentd la aplicacion de pruebas
estandarizadas de evaluacion del lenguaje tales como el Test de Vocabulario en Imagenes de
Peabody, la Escala de desarrollo del lenguaje de Joan Reynell, el Preschool Languaje Scales
5th Edition (PLS-5) y los Niveles de Pensamiento Operatorio de Jacobo Feldman pero que,
debido a dificultades en los dispositivos basicos para el aprendizaje y en el seguimiento

instruccional, no fue posible su aplicacion.

Instrumentos

Evaluacion Neuropsicologica Infantil ENI-2.

La evaluacién neuropsicologica infantil busca determinar la presencia de algun
cambio a nivel cognitivo o conductual que sea predictor de una alteracion o disfuncion a
nivel cerebral, utilizando para ello la observacion e instrumentos de medicion. Un estudio
detallado de las funciones cognitivas y comportamentales puede contribuir al diagnostico
etiologico y al diagnostico diferencial de condiciones neuroldgicas vs condiciones
psiquiatricas (Ardila & Rosselli, 2007 citado por Matute et al. 2013).

El objetivo de la prueba esta en examinar el desarrollo neuropsicologico de la
poblacién en edades entre los 5 y los 16 afios de habla hispana, a través de 12 procesos
neuropsicoldgicos los cuales son: habilidades construccionales, memoria (codificacion y
evocacion diferida), habilidades perceptuales, lenguaje, habilidades metalinguisticas,
lectura, escritura, aritmética, habilidades espaciales, atencion habilidades conceptuales y

funciones ejecutivas. Adicionalmente, cuenta con altos coeficientes de confiabilidad
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entre evaluadores, que van de .858 a .987, lo cual permite que su calificacion sea
consistente entre varios evaluadores (Matute et al, 2013).

Inventario de Desarrollo Battelle.

El inventario cumple con cuatro objetivos en la evaluacion y la planificacion
educativa, los cuales son evaluacién e identificacion de nifios con minusvalias,
evaluacion de nifios sin minusvalias, programacién y aplicacion del tratamiento y
evaluacion de grupos de nifios con minusvalias. Se divide en cinco areas y dentro de cada
una de estas sub areas de habilidades especificas, con 341 items que sirven para facilitar
la evaluacion de habilidades especificas. Las areas que componen el inventario son el
area personal/social, adaptativa, motora, comunicacion y area cognitiva (Svinicki, 2004).

En términos de confiabilidad y validez, se reporta que la prueba arrojo un Alpha
de Cronbach de 0.689 a 0.836, asi como una consistencia interna equivalente de 0.78 a
0.96 y un inter-anotador de 0.97 a 0.99 (Campo Ternera, 2011).

Escalas McCarthy de aptitudes y psicomotricidad para nifios.

Las escalas McCarthy permiten obtener puntuaciones o indices de diferentes
conductas cognitivas y motoras a través de seis escalas en donde se espera que estas
evaluaciones permitan una mejor comprension de los evaluados, tanto de los que
presentan puntaciones normales, como de aquellos que tienen diferentes deficiencias en
el aprendizaje. La intencion de las escalas esta en identificar un nivel intelectual general
en edades tempranas, buscando puntos fuertes y débiles en las variables aptitudinales.
Las escalas que componen el McCarthy son: verbal, perceptivo-manipulativa, numérica,
general cognitiva, memoria y motricidad (McCarthy, 1996).

El analisis de confiabilidad realizado a esta prueba arrojo coeficientes de

fiabilidad con un alto grado de estabilidad, siendo el més alto el de la escala general
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cognitiva (.90) y en las demas escalas variando de 0.75 a 0.89 (Santana, Rojas y Pacheco,
2006).

Inventario para la planificacién de servicios y programacién individual
(ICAP).

El inventario sirve para valorar areas del funcionamiento adaptativo y de la
necesidad de servicio de una persona, registrando informacion descriptiva, diagnoéstico
actual, limitaciones funcionales, destrezas de conducta adaptativa, problemas de
conducta, estatus residencial, servicios de rehabilitacion y de apoyo, actividades sociales
y de tiempo libre. EI ICAP evalla destrezas motoras, destrezas sociales y comunicativas,
destreza para la vida personal, destrezas para la vida comunitaria, comportamiento
autolesivo o dafio de si mismo, hébitos atipicos y repetitivos-estereotipias, retraimiento o
falta de atencion, heteroagresividad o dafio a otros, destruccion de objetos, conducta
disruptiva, conducta social ofensiva y conductas no colaboradoras (Carrillo, 2012).

Las propiedades psicométricas de este test fueron evaluadas por Smith y Fortune
(2006), quienes concluyeron que la confiabilidad test-retest e inter-anotador, asi como la
validez de constructo se encontraban dentro de rangos aceptables.

Child Sensory Profile 2.

Evalla los patrones del procesamiento sensorial de un nifio en un contexto
cotidiano, entendiendo que estos procesos hacen que los nifios se integren mas en las
actividades de la vida diaria o, al contrario de ello, manifiesten alguna dificultad en estos
procesos. Esto se realiza a través de cuestionarios en los cuales los padres dan respuesta
sobre el sistema sensorial del nifio, sus conductas y los factores escolares (Dunn, 2016).

Este test presenta una buena consistencia interna, cuya media total es de 0.81, asi como
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una adecuada fiabilidad, dado que la media total de los coeficientes de estabilidad es de
0.91 (Dunn, 2016).

El instrumento se aplica a través de un cuestionario que es diligenciado por los
cuidadores del evaluado, en donde las respuestas que emiten son el resultado de la percepcion
que estos tienen frente al comportamiento del mismo en su contexto familiar y de la vida
cotidiana. Las puntuaciones directas son transferidas a una plantilla que, a su vez, expresa el
desempefio en términos de media y desviacion estandar (DE), que puede ser de 1 o0 2 DE.

Los puntajes ubicados dentro de la media significan que su procesamiento es “‘como
la mayoria” de los nifios de su edad, mientras que aquellas ubicadas 1 DE por debajo de la
media indican que el nifio presenta las conductas indicadas en menor medida que el 84% de
la muestra normativa (“menos que los demas”) y las ubicadas 1 DE por encima de la media
quieren decir que la conducta se presenta en mayor medida que el 84% de la muestra

normativa.

Por su parte, el rango ubicado 2 DE por encima de la media corresponde a una
presentacion de las conductas con una frecuencia “mucho mas que los demas” en
aproximadamente un 98%, en tanto las 2 DE por debajo de la media implican que el nifio
presenta las conductas mencionadas “mucho menos que los demas”.

Observacion de campo.

Es definida como la recopilacién de datos por medio de la percepcion reflexiva que
hace el investigador del fendmeno que requiere estudiar, teniendo en cuenta que la
observacion la realiza tal y como se presenta este mismo en la realidad. La observacion de

caracter cientifica es metddica, racional y objetiva (Elizondo, 2001).
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Para la observacion del caso de Jr. se utilizd un formato semiestructurado (Anexo 1),
el cual se disefid a fin de identificar conductas que pudieran ser relevantes para el suministro
de informacion mas precisa de funciones cognitivas y que estas sean tomadas en cuenta para
la valoracion del perfil neuropsicoldgico, teniendo en cuenta que los datos obtenidos seran
utilizados de manera cualitativa.

Procedimiento

Fase 1.

Identificacion del caso.

Se identifica un paciente con SS durante la rotacion en el servicio de neurologia del
Hospital Central de la Policia, en donde se realiza indagacion de la historia clinica y se
considera relevante realizar una segunda valoracién neuropsicoldgica. Se tiene contacto con
la progenitora, la cual acepta el estudio y se cita para la evaluacion. Posteriormente se realiza
la recoleccion de datos tedricos e investigaciones con busqueda en bases de datos como
Science Direct, EBSCO, Sci-napse y Scopus, informacién sobre SS y evaluacion
neuropsicoldgica, tanto en inglés como en espafiol.

Fase II.

Evaluacién neuropsicoldgica.

Se realizaron varias sesiones, iniciando con la entrevista a la madre para recolectar
datos de historia clinica y firmar consentimiento informado, y en las siguientes se realiza la
aplicacion de pruebas estandarizadas. En la Gltima sesion se realiz6 la observacion en campo

en donde se consideraron los espacios de la casa y del parque como puntos de observacion.
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Fase I11.

Analisis de resultados, establecimiento del perfil neuropsicolégico y construccién
del documento.

Se procede con la calificacion de las pruebas aplicadas de acuerdo con los baremos
de cada una de ellas, se realiza la interpretacion a nivel cuantitativo y cualitativo y
posteriormente se organiza y sintetiza toda la informacion recolectada para el andlisis de la
discusion.

Consideraciones éticas
En conformidad con lo establecido en la Resolucion N 8430 de 1993 del Ministerio

de Salud, en la cual se establecen las normas cientificas, técnicas y administrativas para la
investigacion en salud y en el complemento que brinda la ley 1090 del 2006 en cuanto a la
regulacion del ejercicio profesional de los psicologos dentro del territorio nacional, es
importante mencionar que:

Se da cumplimiento con el consentimiento informado (Anexo 2) y la explicacion del
mismo a la progenitora del evaluado y se le informa que los datos son confidenciales, ante lo
cual inicamente las personas involucradas en esta investigacion tendran conocimiento acerca
de los mismos. Por otra parte, se solicitd la autorizacion para realizar la evaluacion
neuropsicoldgica, asi como el manejo de los resultados de esta para presentarlos en comité
académico vy, si asi se dispone, en una publicacion, siempre protegiendo la identidad del
evaluado.

Los resultados fueron explicados a los progenitores de Jr., al finalizar el proceso y se
le brindaron herramientas para el manejo del mismo, dentro de las que se destacan,

instituciones para su manejo y profesionales para su tratamiento.
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Finalmente es importante mencionar que en conformidad con la Resolucion N 8430

de 1993, se considera a la investigacion como una investigacion de riesgo minimo.

Resultados

En cada una de las sesiones de entrevista se evidencid en Jr., a un nifio que es
colaborador mientras que no sienta que esté siendo evaluado o presionado para la realizacion
de una tarea, que comprende ordenes simples y que trabaja de manera més efectiva cuando
Sse encuentra con su progenitora, ya que cuando no esta con ella o no logra identificar en
donde se encuentra, su conducta es ansiosa, referida a estar buscandola con la mirada, buscar
salir para encontrarse con ellay no responder o prestar atencion a las 6rdenes que se le emiten.

La evaluacion fue aplicada en un contexto natural para Jr., buscando que éste se
sintiera comodo en todo momento, y exponiéndolo lo menos posible a un ambiente tipo
evaluacion. La primera prueba en aplicarse fue la ENI, que sirvio para identificar la capacidad
de lenguaje que tenia el evaluado, buscando en él aspectos como la denominacion y la

comprension.

Tabla 1
Resultados de la ENI
Dominio Subprueba Pu(?_tuacmn Percentil  Interpretacién
irecta
Atencion Cancelacion de dibujos 0 0.1 Muy bajo
Cancelacion de letras 0 0.1 Muy bajo
Lenguaje comprension Designacion de imagenes 0 0.1 Muy bajo
_Segwml_ento de 0 01 Muy bajo
instrucciones
Lenguaje repeticion Repeticion de silabas 1 0.1 Muy bajo
Repeticion de palabras 0 0.1 Muy bajo
Signos Neurolégicos Blandos ~ Marcha 1 <0.1 Muy bajo
Agarre del lapiz 2 1 Muy bajo
Agudeza auditiva 0 63 Normal
Discriminacion D-1 2 <0.1 Muy bajo
Lateralidad manual 3 Mixto

Nota: En esta tabla estan los resultados obtenidos por el paciente en la prueba, la cual indica la
subprueba que fue evaluada, el dominio cognitivo, la puntuacién directa, el percentil y la interpretacion.
Elaboracion propia.
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Los resultados obtenidos por Jr. en la ENI, se muestran en la Tabla 1, en donde se
observaron dificultades significativas para la comprensién y seguimiento de instrucciones, lo
cual no permite realizar un anélisis cuantitativo del desempefio de Jr. en las subpruebas

aplicadas; por lo tanto, se procede a realizar una interpretacion cualitativa de la informacion:

Para las pruebas de atencion visual, Jr. realiza trazos repetitivos tanto en los dibujos
como en las letras y, si bien se busca modelarle la conducta de sefialar solo los conejos
grandes o las letras, solo parece comprender la instruccion de realizar lineas sobre los
elementos. Esta conducta también se observa en las subpruebas de lenguaje comprensivo, ya
que se le solicitaba que sefialara los elementos en la libreta con su dedo y ante la instruccion

“sefiala un coche rojo”, sefialaba todos los elementos de la ldmina.

Respecto a las subpruebas del dominio de lenguaje en repeticion, se logré que
repitiera correctamente 1 silaba, y, a partir de esas, a pesar de que intentaba hacer los sonidos,
no lograba hacerlo de una manera correcta; asi mismo, en la repeticion de palabras, se notaba

una intenciéon de repetirlas, pero no logré repetir ninguna de ellas.

Los signos neurolégicos blandos fueron administrados con el fin de determinar
aspectos del desarrollo psicomotriz y a razén de notar que Jr. si imitaba conductas, lo que iba
a permitir que los evaluadores modelaran las acciones esperadas por €l. Los resultados
obtenidos ubican la agudeza auditiva en un percentil promedio, mientras que el agarre del
lapiz, discriminacion derecha-izquierda y marcha se encontraron en rangos muy bajos. Por
su parte, la lateralidad manual se ubicé en un rango mixto. Adicionalmente, es importante

anotar que los resultados obtenidos para articulacion (2), disdiadococinesias (2) y
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movimientos de oposicion digital (2) no se encuentran dentro de los baremos de la prueba

para la edad del sujeto, por lo que no es posible obtener un resultado cuantitativo.

Tabla 2
Resultados del Child Sensory Profile 2
Area Puntaje Clasificacion Resultado
Procesamiento Auditivo 11/40 Media Como la mayoria
sensorial Visual 12/30 Media Como la mayoria
Téctil 16/55 Media Como la mayoria
Vestibular 18/40 Media Como la mayoria
Propioceptivo 13/40 Media Como la mayoria
Oral 33/50 +2 DE Mucho més que los demas
Respuestas de Conducta 20/45 Media Como la mayoria
comportamiento  Social/Emocional ~ 36/70 -1 DE Menos que los demas
Atencional 24/50 Media Como la mayoria
Cuadrante Busqueda 42/95 Media Como la mayoria
Evitacion 36/100 Media Como la mayoria
Alta sensibilidad 51/95 +1 DE Mas que los demas
Registro 47/110 +1 DE Mas que los deméas

Nota: En esta tabla estan los resultados obtenidos por el paciente en la prueba, la cual discrimina éarea,
puntuacion y resultado. Elaboracion propia.

Teniendo en cuenta lo anteriormente mencionado, las puntuaciones obtenidas ubican
el procesamiento sensorial oral en un rango “mucho més que los demas”, lo que quiere decir
que Jr. presenta conductas permiten indicar que detecta los estimulos sensoriales dentro de
su boca con mucha mayor facilidad que otros. Las demas secciones del area de procesamiento

sensorial puntuaron dentro de la media.

La seccion de respuestas de comportamiento refleja tanto respuestas emocionales
como comportamentales de la vida diaria, las cuales pueden verse alteradas cuando los nifios
tienen dificultades en el procesamiento sensorial, llegando incluso a ser consideradas como
conductas maladaptativas. En este caso, las respuestas conductuales y atencionales se
encontraron dentro de la media, en tanto que la respuesta social-emocional puntué en el rango
“mas que otros”, lo cual sugiere que su respuesta emocional excesiva puede corresponderse

con sus dificultades en el procesamiento sensorial.
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Respecto a los cuadrantes que otorga la prueba, los de busqueda y evitacion se
ubicaron en el rango “como la mayoria” que, en el caso del cuadrante de busqueda, significa
que utiliza el input sensorial para recolectar la informacion necesaria para la participacion,
mientras que en el de evitacién quiere decir que, en cierta manera, administra el input

sensorial de manera tal que obtiene la cantidad necesaria para la participacion.

Por su parte, el cuadrante de alta sensibilidad, que se ubicé en el rango “maés que 10S
demads”, indica que el estimulo lo puede llegar a distraer al punto de que interfiere con su
participacion (en este caso, el estimulo tactil al interior de su boca) y en cuanto al cuadrante
de registro, ubicado de igual manera en el rango “mas que los demds”, se infiere que puede
perder con mayor frecuencia, informacion sensorial requerida para una participacion

adecuada.

Tabla 3
Tabla de resultados del ICAP

PD PE Percentil Interpretacion
Destrezas 34 453 <1 Dependiente
Motoras
Des_trezas 22 454 <1 Dependiente
Sociales
Destrezas de la .
Vida Personal 34 469 <1 Dependiente
Destrezas en la .
Comunidad 11 452 <1 Dependiente
Independencia 457 - <1 Dependiente
General

Nota: En esta tabla estan los resultados obtenidos por el paciente, dados por la progenitora del mismo en las
cuatro escalas y en la escala de independencia general. Elaboracién propia.

De acuerdo con los resultados obtenidos por el evaluado en relacion con su
interaccion con el medio circundante, es importante indicar que Jr. se encuentra en todas las

subescalas por debajo del percentil 1, indicando con esto la necesidad de supervision que
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tiene para la mayoria de las actividades que realiza. En cuanto a las destrezas motoras, logra
tener un buen rendimiento en actividades que requieren motricidad gruesa, pero deficiencia
en aquellas actividades que requieren motricidad fina. Respecto a las destrezas sociales y
comunicativas, son pocas las tareas que logra realizar, teniendo en cuenta que las limitaciones
en la expresion verbal son significativas y la comunicacion no verbal es escasa, manteniendo

Unicamente una comunicacion efectiva con sus progenitores.

En las destrezas de la vida personal, son pocas las conductas que Jr. realiza,
remitiéndose nuevamente al concepto de motricidad gruesa y fina, ya que las tareas que este
ejecuta, estan relacionadas con adecuadas habilidades motoras gruesas, presentando, por otro
lado, mayores dificultades cuando necesita ser preciso en tareas como trinchar con cubiertos,
apuntarse la ropa y atar sus zapatos; ademas de ello, la parte de comunicacion influye en la
comprension de otras reglas que tiene el medio circundante, lo cual limita su tarea.

En la vida en comunidad, el evaluado tiene muy pocas conductas funcionales, ya que
las interacciones estdn mediadas por la comunicacion verbal en cuanto a la interpretacion que
da el inventario.

Los problemas conductuales de Jr. son moderadamente graves o nada graves, de
acuerdo con la interpretacion que emite la progenitora, encontrando episodios en los cuales
la interrumpe cuando entabla alguna interaccion social con personas ajenas a él, y negarse a
la realizacion de tareas o habitos de aprendizaje formal. Por otro lado, se menciona como un
comportamiento inusual el juego con botellas de agua, el cual molesta de manera significativa

al progenitor del evaluado, quien tiende a castigarlo por esto.
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Tabla 4
Tabla de resultados del inventario Battelle
Area Puntuacion directa Edad
Personal/social 11 18-23 meses
Adaptativa 24 48-59 meses
Motora 20 36-47 meses
Comunicacién 6 6-11 meses

Nota: En esta tabla estan los resultados obtenidos por el paciente en la evaluacion de las diferentes areas de la
parte de screening de la prueba. Elaboracién propia.

La informacion del Battelle complementa la dada por el ICAP ya que se busco
cuantificar en meses los procesos de neurodesarrollo de Jr., asi pues, en el area personal y
social, ha alcanzado un desarrollo igual al de un nifio de 23 meses y en el area de
comunicacion se encuentra al mismo nivel que una persona de aproximadamente 11 meses,
siendo estas dos areas las de menor desarrollo en él.

A su vez, el &rea adaptativa es la que mejor desarrollo presenta, seguida de la motora,

cuyo desarrollo se encuentra en el rango de 4-5 afios.

Tabla 5
Tabla de resultados de la escala McCarthy
PERCEPTIVO . GENERAL
VERBAL "\ ipULATIVO NUMERICO  MEMORIA  MOTRICIDAD om0
0 7 0 0 10 7

Nota: En esta tabla estan los puntajes directos obtenidos por el paciente en la escala McCarthy. Elaboracion
propia.

Si bien la escala McCarthy cuenta con baremos hasta edades inferiores a los 9 afos,
se aplico con el fin de identificar en el evaluado algunas destrezas a nivel motor y cognitivo
en general, dado que algunas de las subpruebas no estaban mediadas por el lenguaje. Asi
mismo, para llevar a cabo esta escala de la manera méas 6ptima posible, se busco la ayuda de

la progenitora durante su aplicacion, haciendo que la evaluacion fuera mas comoda para Jr.
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Se logra evidenciar que las capacidades perceptivas manipulativas del evaluado y su
motricidad son las que presentan mejor desarrollo, pero adn sin alcanzar un funcionamiento
dptimo. Estas capacidades le han permitido cierto nivel de independencia, que en lo descrito
esta el comer solo, vestirse solo, asearse solo, ingresar al bafio solo, que las puede hacer, pero

con supervision.

Se observd una particularidad durante la evaluacion y fue que, en la prueba de
confrontacion visual, el evaluado no lograba indicar los objetos ubicados en las laminas del
McCarthy, pero cuando la progenitora le indic6 de manera verbal buscar estos mismos
elementos (cepillo de dientes, tenedor, chaqueta azul) al interior de su casa, el evaluado logro

ubicarlos y traerlos.

En cuanto al nivel general cognitivo, de acuerdo con los baremos de la escala que
comienzan a la edad de 2 afios, y la puntuacion obtenida, que no logra llegar al limite inferior

de los mismos, se permite concluir que la edad cognitiva es inferior a dos afos.

La observacion en campo permitid la identificacion de conductas dentro del ambiente
natural de Jr., encontrando particularidades como juegos con botellas llenas de agua las
cuales guarda bajo la cama o esconde en lugares que solo él conoce dentro de la casa y en
cuyo interior introduce calcomanias, (Shrek, Toy Story, ElI Chavo). Estas calcomanias son
utilizadas durante periodos prolongados de tiempo (1 afio) y las cambia cuando desea;

también las reconoce en el momento de comprarlas en la tienda.

Su juego con la botella consiste en observar detenidamente el contenido de la misma
por un corto tiempo, durante varios momentos del dia. Sin embargo, las botellas sensoriales

no han sido de su agrado, lo cual se puede inferir a que las botellas de agua son construcciones
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propias y tiene un interés particular para él, diferentes a las sensoriales que son impuestas por

un tercero y no son construidas por este mismo.

También se pudo establecer que el evaluado cuenta con capacidades minimas de
memoria, que son las que le permiten rastrear estos elementos dentro del contexto en el que
vive; de igual manera tiene conceptos semanticos ya que en su contexto natural tiene un
reconocimiento de los objetos y el uso de estos mismos, como los cubiertos, los utensilios

del bafio, el celular, la Tablet, etc.

Asi mismo Jr. utiliza procesos conceptuales ya aprendidos y logra un mantenimiento
de periodos atencionales minimos, evidenciados en la conducta de reconocer y utilizar de
manera eficiente la Tablet y el celular, buscando musica que resulta de su agrado, logrando
diferenciar el género de esta misma y solo escuchando los que para él son reforzantes. La
actividad que realiza con la musica es la de escucharla e irla pausando, hacer que esta se
reproduzca mas despacio 0 mas rapido.

Discusion

El objetivo que se plante6 en el presente estudio, fue el de identificar el perfil
neuropsicoldgico de un paciente diagnosticado con un SS, enfatizando en las capacidades
que este pudiera tener, a fin de que obtuviera un tratamiento mas integral a su condicién y
lograr con ello mayores conductas de independencia y, a su vez, que se permitiera conocer
el perfil neuropsicoldgico del paciente, con el fin de dar una particularidad desde este

sindrome, sin generalizar sobre el mismo.

El SS es un diagnostico genético que se hace a partir de criterios clinicos especificos

entre los cuales se encuentra el sobrecrecimiento en etapas tempranas, que se normaliza con
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el paso del desarrollo en si mismo, la presencia de facies peculiar y los problemas de
aprendizaje (Marin, et al. 2011a; Caino, Moresco, Breitman & Fano, 2013), criterios que
fueron encontrados en el paciente presentado en este estudio y que fueron corroborados a

través del genetista tratante.

Es menester precisar que, el diagnostico de autismo que en principio se le establecid
al evaluado, se contrast6 con los estudios encontrados de Lane et al. (2017) & Sheth et, al.
(2015), en donde mencionan que el SS y el EA comparten conductas, pero no necesariamente

comorbilidad en cuanto al diagnostico como tal.

Por ello se menciona que si bien el evaluado presenta conductas de tipo repetitivo en
cuanto a los juegos con sus botellas y a las acciones que realiza con la Tablet, déficit en la
comunicacion verbal y establecimiento de un lenguaje no claro para terceros, dificultades
para hacer sefialamientos o compartir experiencias y una nula participacion de juego
simbolico, existen otras conductas como el acercamiento social, la “complicidad interna” y
la adaptacion a los nuevos contextos sin alteraciones conductuales, que no corresponden con
la totalidad de la triada de Wing como la base sintomatica para el diagndstico del EA, por lo
que no se podria hacer un diagndstico clinico del mismo, ya que esta triada contempla un
déficit en la comunicacion y lenguaje, déficit en la interaccion social y la presencia de

intereses restringidos y estereotipados (Rosselli, Matute y Ardila, 2010).

Por otra parte, con base en el DSM -5, se encuentra que Jr. no cumple con la totalidad
de los criterios mencionados para el diagndstico del autismo. En cuanto al criterio A, Jr.
cumple con los sintomas que se exponen en este, con una gravedad grado 3 de “necesidad de

ayuda muy notable”, debido a las dificultades en su capacidad de lenguaje. En caso contrario,
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el criterio B no lo cumple, debido a que el evaluado no tiene los movimientos estereotipados
que menciona el punto 1, tampoco tiene la inflexibilidad de las rutinas o la ritualizacion de
comportamientos que menciona el punto 2, ni la hiper o hiporreactividad de los estimulos
sensoriales especificados en el punto 4, corroborado esto con el resultado obtenido en el Child

Sensory Profile-2.

Por otro lado, el cumplimiento del punto 3 del criterio mencionado anteriormente
podria ser tema de debate ya que Jr. si tiene varios intereses, pero se ve muy restringido hacia
los mismos, lo cual entra en disonancia con el punto, ya que no existe la posibilidad de valorar
cuantitativamente el nivel de restriccion hacia los mismos, o la cantidad de intereses
necesarios para considerar que son intereses restringidos. Por su parte, los criterios Cy D
estan presentes, pero pueden deberse a otra explicacion que bien podria estar enmarcada en

el criterio E, el cual es de inclusion o exclusion de una discapacidad cognitiva.

En complemento a lo anteriormente mencionado, se establece que en la historia
clinica de Jr. aparece la evaluacion del EA, en donde a través de la observacion clinica y del

seguimiento de la escala (CARS), se concluyé la no presencia de este trastorno.

Otro diagndstico diferencial que se tuvo en consideracion para el caso de Jr. fue un
posible trastorno del lenguaje, en concordancia con lo sugerido por la valoracion que se llevd
a cabo por el area de fonoaudiologia; si bien los criterios mencionados en el DSM 5 para el
diagndstico de este trastorno en su mayoria estan presentes en el evaluado, el criterio D
coloca una excepcién en la cual se puede explicar mejor el trastorno debido a una

discapacidad intelectual, coincidiendo con lo anteriormente explicado del EA.
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Adicional a lo anterior, es importante sefialar que el primer criterio del DSM 5 para
este trastorno utiliza el término de adquisicion del lenguaje, emitiendo el concepto de que las
dificultades persisten en esta etapa; pero esto es contrario a lo evidenciando en el paciente,
ya que en el proceso de adquisicion del lenguaje, él estuvo dentro de los parametros normales,
con primeras palabras dentro del tiempo esperado y construccion de frases simples en el
momento adecuado del desarrollo, pero fue un evento médico o neurolégico el que pudo
haber cambiado este desarrollo normal del lenguaje y haber generado las dificultades

presentes en la actualidad de Jr.

Debido a todo lo anteriormente expuesto sobre el EA y sobre el trastorno del lenguaje
y teniendo en cuenta los criterios de exclusidn que se presentaban en cada uno de ellos, se
considerd que, si bien el Cl del SS no es un criterio uniforme, al contrario, varia de paciente
en paciente, encontrando desde discapacidad intelectual profunda, hasta un CI limitrofe (Cole
y Hughes, 1994), se consider6 importante indagar respecto del mismo, ya que a través de este
se podria tener una claridad sobre el nivel de intelectualidad de Jr. y con ello determinar la
presencia 0 no de una discapacidad a nivel cognitivo. Sin dejar de tener en cuenta los

antecedentes médicos expuestos en el evaluado.

Es importante indicar que, al momento de realizar la evaluacion del paciente, se
encuentran varias dificultades en cuanto a la comprensién y a la expresion del lenguaje por
parte de este, teniendo como herramientas de comunicacién Unicamente silabas y gestos que
son comprensibles Unicamente por sus progenitores. A causa de ello los protocolos que
evaltan el Cl en los que hay una clara influencia del lenguaje fueron descartados para evaluar

a Jr. 'Y se buscaron pruebas que midieran la capacidad intelectual, sin necesidad de tener la



PERFIL NEUROPSICOLOGICO EN SOTOS 35

mediacion del lenguaje, pero en el momento de aplicarlas, no se logré tener una respuesta

por parte del mismo, ni siquiera en el primer item.

Debido a ello se recurrié a la observacién directa, a la utilizacién de pruebas que
permitieran establecer el nivel de funcionalidad en el evaluado, asi como protocolos que
permitieran vislumbrar la edad cognitiva del mismo, aun cuando no se ajustaran a su edad,
con el fin de determinar la probable edad cognitiva del mismo y dar una cercania no solo a
su diagnostico, sino también a las expectativas en cuanto a las conductas de independencia

que este pudiera llegar a tener.

Teniendo en cuenta que la edad de Jr. es de 11 afios y que los resultados en las pruebas
de McCarthy y Battelle muestran una edad cognitiva menor a los 2 afios, ademas de que su
nivel de funcionalidad es totalmente dependiente de un tercero en concordancia a lo
encontrado en el ICAP, se tomaron los criterios del DSM 5 y se establecio en este un
diagnostico de Discapacidad intelectual de gravedad profunda, teniendo en cuenta las

limitaciones a nivel conceptual, social y practico que tiene el paciente.

Ante ello es importante identificar si el SS tiene como rasgo inherente la discapacidad
cognitiva o si, por otra parte, es un trastorno comoérbido al mismo. Para ello es importante
indicar que la etiologia en la discapacidad intelectual es heterogénea (Gonzalez, Raggio,
Boidi, Tapié & Roché, 2013) y entre el 40 al 60% de los pacientes se pueden diagnosticar de
manera etioldgica, mientras que el restante recibe un diagnostico presuntivo (Cabarcas,

Espinosa, Velasco, 2013).

De acuerdo con Rosselli et al. (2010), la discapacidad cognitiva puede entenderse

bajo dos tipos, en la cual existe una que es de tipo asintomatico y es consecuente a factores
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hereditarios, situacion que podria verse en el evaluado pero que no se puede establecer con
claridad debido a que no se conocen los antecedentes genéticos. El otro tipo de discapacidad
al cual hacen referencia es al del tipo sintomatico, que es resultante de factores accidentales
como lo son los cromosomicos, los perinatales o los que se presentan en las etapas del

desarrollo.

Mencionado esto, una de las posibles variables para determinar la discapacidad
intelectual de tipo sintomatico, esta en los sindromes genéticos, en este caso el SS, pero es
importante recordar que Cole y Hughes (1994), quienes mencionan que el CI es variable en
el SS, aclaran que no necesariamente es un indicador de discapacidad cognitiva. De manera
adicional, es relevante sefialar que esta condicidn puede ser comorbida al sindrome genético
y estar explicada por otro tipo de etiologias que, como es mencionado por Rosselli et al.

(2010), también pueden deberse a factores perinatales o del desarrollo en si mismo.

Es por ello que se hace necesario mencionar que ademas del SS, la progenitora del
evaluado reporta dos episodios a tener en cuenta: en el primero de ellos sefiala que existio un
antecedente de sufrimiento fetal en el momento del parto; el segundo fue el ultimo evento
febril que presento Jr., en donde menciona que cuando fue a bafarlo para disminuir su fiebre,
lo encuentra en una crisis epiléptica y, de inmediato, lo traslada al servicio de urgencias donde
transcurre media hora, aproximadamente, en el trayecto de su casa al hospital y que, en el
momento del ingreso, el nifio es conducido a la sala de reanimacion por haber presentado un

paro cardiorrespiratorio.

En cualquiera de los dos casos, 0 en ambos casos, debido a las situaciones expuestas,

se plantea como hipotesis la posibilidad de haber presentado una encefalopatia inducida por
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el evento hipoxico-isquémico posterior al sufrimiento fetal y/o al paro cardiorrespiratorio que
sufrid, ya que este ultimo posiblemente se vio desencadenado por el status epiléptico que
tuvo por la crisis febril que present6; lo cual pudo generar en cualquiera de los casos un dafio
en estructuras sensibles que llevaran a un compromiso a nivel intelectual y del procesamiento
del lenguaje. Esto inferido ya que, al presentar una baja concentracion arterial de oxigeno, se
desencadena una vasoconstriccion refleja que perpetua el estado de hipoperfusion cerebral;
estado que, si esta presente por mas de cinco minutos, comienza a producir dafio neuronal en

estructuras sensibles del encéfalo (Mata, 2013).

Esas estructuras son dependientes del tiempo que dura la hipoperfusion cerebral, por
lo que se hace importante sefialar que existen tiempos prolongados en los dos antecedentes
expuestos, lo que pudo comprometer estructuras implicadas en el desarrollo intelectual y del
lenguaje del evaluado; indicando que si bien existen diferentes puntuaciones del ClI por parte
del SS, no necesariamente estas obedecen a una discapacidad cognitiva; asi mismo, el SS
presenta alteraciones en el lenguaje, mas a nivel de forma que a nivel de ausencia, y la
comprension del mismo tiene algunas limitantes, mas no una ausencia total (Marin et al.,

2011a).

Ante esto, es pertinente concluir que, si bien el paciente presenta un SS, no
necesariamente tendria que presentar un CI que indique una discapacidad intelectual, ni un
retraso en el desarrollo del lenguaje expresivo y comprensivo. Ahora bien, dado que existié
una situacion que llevo a que se presentara un dafo, posiblemente por una encefalopatia, que
comprometio el nivel intelectual de Jr. y su capacidad de lenguaje, esto generd que existiera
una condicion comorbida al SS la cual es la discapacidad intelectual de gravedad profunda,

explicando con ello las conductas que presenta a nivel general.
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De manera adicional, se resalta que en la justificacion del caso se menciona la
importancia que tiene tanto para el paciente como para su familia un acercamiento al perfil
neuropsicoldgico, asi como la identificacion fortalezas y debilidades en el mismo, con el fin
de que, a través de educacion especial, se puedan potenciar algunas conductas que lleven a

Jr. a tener un desempefio més funcional dentro de su cotidianidad.

Como parte de las fortalezas identificadas en Jr., se encuentra la capacidad de
socializacion, a la cual se adiciona la intencion comunicativa para resolver sus problemas
cotidianos, su capacidad para aprender a manejar tecnologia y el seguimiento de
instrucciones a través del sefialamiento, asi como la disposicion familiar para generar un

cambio en él.

Se hace preciso anotar que el perfil de Jr. es un tema que concierne no solo a la
neuropsicologia sino también a especialidades médicas como la neurologia, la psiquiatria y
la geneética que, a través del trabajo conjunto, deben propender por realizar el mejor

diagnostico para este.

Por otro lado, dentro de las limitaciones que se encontraron para realizar el presente
estudio de caso se encuentran las dificultades mencionadas en el lenguaje del evaluado, lo
cual genero la imposibilidad de dar el cumplimiento al objetivo trazado, ya que, como se
resalta en los resultados, Jr. presenta un desarrollo a nivel cognitivo de un nifio menor a los
2 afos, con capacidades de atencién y memoria muy por debajo de lo esperado para su edad,
con funciones ejecutivas de control basico y un deterioro significativo en el lenguaje, pero
imposibles de cuantificar, como es lo esperado en un perfil neuropsicoldgico, ante lo cual la

descripcion del mismo se tuvo que realizar de manera cualitativa. En adicion, su
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funcionalidad instrumental es totalmente dependiente y la funcionalidad bésica esta mediada

por la supervision de una persona responsable.

Otra dificultad que se encontr6 en el estudio, esta dada en las pruebas
neuropsicoldgicas que existen para la evaluacién de poblacién con compromiso del lenguaje,
asi como de nifios con discapacidad intelectual profunda, las cuales son pocas y con
caracteristicas similares entre si (Toni-2 y test de Matrices de Raven, por poner un ejemplo),
imposibilitando la eleccion de una en lugar de otra de acuerdo con las caracteristicas del

paciente.

Algunos de los problemas de investigacion que puede generar el caso expuesto,
consisten en determinar si la frecuencia y la intensidad de las crisis epileptogénicas causadas
por fiebre tienen implicaciones directas en el desarrollo del lenguaje, no solo en nifios con
SS, sino en cualquier poblacién infantil que presente esta condicion, asi como identificar a
través de estudios de grupos, el perfil neuropsicolégico del SS con el fin de generar un
conocimiento mayor de esta condicion y no solo quedarse con la generalidad de los

problemas del aprendizaje.

Para futuras investigaciones sobre sobre el SS es importante precisar la escasez que
se presenta en cuanto a investigaciones desde la neuropsicologia sobre el perfil cognitivo en
este sindrome, encontrando, a su vez, que la mayoria de literatura sobre este esta dada desde

el area de la medicina.

De igual manera, es importante generalizar el conocimiento de este sindrome a otras
especialidades distintas a la genética, ya que un diagndstico tardio como el de Jr., es un

obstaculo para su desarrollo e independencia y una problemaética para su familia y cuidadores.
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Esto a causa de que el evaluado paso por diferentes profesionales y especialidades y ninguna
de estas identifico su diagndstico de base sino hasta sus diez afios de edad que fue valorado

por una genetista.
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AnNEexos

Formato de observacion

FORMATO DE OBSERVACION

Fechay hora:

Lugar:

Quién hace la observacion:

¢lInicia las interacciones
verbales?
S CS AV N

¢ Utiliza verbalizaciones
positivas?
S CS AV N

¢Imita gestos o
sonidos?
S CS AV N

¢ Expresa emociones
hacia personas?
S CS AV N

¢ldentifica normas y/o
reglas en la calle?
S CS AV N

¢Juega con compafieros
0 amigos?
S CS AV N

¢, Se muestra intranquilo
0 nervioso?
S CS AV N

¢, Tiene movimientos
estereotipados?
S CS AV N

¢ Presenta interés por
diferentes objetos?
S CS AV N

Observaciones
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Anexo 2
Consentimiento informado

CONSENTIMIENTO INFORMADO NINOS, NINAS Y ADOLESCENTES

CIUDAD:

FECHA:

Yo , mayor de edad identificado (a) con la C.C

de , autorizo a Diego Alexander Roa Rojas, profesional en

psicologia y estudiante de maestria en Neuropsicologia Clinica de la Universidad San
Buenaventura, adscrito al Colegio Colombiano de psicélogos con la T.P 137551 y a Laura
Orozco Palacio, profesional en psicologia y estudiante de maestria en Neuropsicologia Clinica
de la Universidad San Buenaventura, adscrita al Colegio Colombiano de psicélogos con la
T.P 152577, para llevar a cabo la evaluacibn neuropsicolégica de

, menor de edad, de quien ejerzo la representacion

legal, identificado con el documento de identidad No.

Estoy informado (a) que todo lo que diga sera manejado de manera profesional tal y como lo
indica el articulo 2° numeral 5° y 9° de la Ley 1090 de 2006: “Los psicélogos tienen una
obligacion bésica respecto a la confidencialidad de la informacion obtenida de las personas

en el desarrollo de su trabajo como psicologos. Revelaran tal informacion a los demas solo

con_el consentimiento de la persona o del representante legal de la persona, excepto en

aquellas circunstancias particulares en que no hacerlo llevaria a un evidente dafio a la persona

U a otros. Los psicélogos informaran a sus usuarios de las limitaciones legales de la

confidencialidad”.

“La decisién de acometer una investigacion descansa sobre el juicio que hace cada psicologo
sobre como contribuir mejor al desarrollo de la psicologia y al bienestar humano. Tomada la
decisién, para desarrollar la investigacion el psicélogo considera las diferentes alternativas
hacia las cuales puede dirigir los esfuerzos y los recursos. Sobre la base de esta
consideracion, el psicélogo aborda la investigacion respetando la dignidad y el bienestar de
las personas que participan y con pleno conocimiento de las normas legales y de los
estandares profesionales que regulan la conducta de la investigacién con participantes

humanos”

Asi mismo he sido previamente informado (a) sobre como se llevara el proceso y cuando
conoceré los resultados del mismo. Como parte de la realizacion de esta evaluacion autorizo

efectuar:
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Sl NO La aplicacion de pruebas neuropsicoldgicas segun los objetivos de evaluacion.

Sl NO Que la evaluacion pueda ser usada con fines de investigacion cientifica sin que
se revele miidentidad o la del representado

Hago constar que el presente documento da cuenta de lo acordado en esta relacion
profesional, y que ha sido leido y entendido por mi en su integridad, otorgando mi
consentimiento de manera libre y voluntaria.

Firma:

Cedula:




