CAPITULO XI
SINDROME DE WILLIAMS
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*Facultad de Educacion de la Universidad de Cantabria.
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1. DESCRIPCION DEL SINDROME
1.1. Historia, etiologia, tipologia e incidencia

En 1961 el cardidlogo neocelandés Joseph Williams, describid por primera vez
un grupo de pacientes pediatricos que compartian determinadas caracteristicas cli-
nicas, entre las que destacaban unos rasgos faciales particulares, enfermedad car-
diovascular y un perfil cognitivo especifico. Otras caracteristicas clinicas signifi-
cativas incluyen hipercalcemia, retraso mental, personalidad gregaria, y creci-
miento deficiente.

Actualmente se sabe que la mayoria de los individuos con diagnéstico clinico
de Sindrome de Williams (SW) tienen una delecion de genes contiguos en una
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localizacion especifica de la region cromosomica 7q11.23, que incluye la delecion
de un alelo del gen denominado elastina, que esta implicado en los problemas vas-
culares. Esta region contiene al menos 15 genes conocidos, pero el Gnico que se
ha relacionado definitivamente con las caracteristicas clinicas del sindrome de
Williams es el locus elastina. La monosomia funcional de elastina es la causante
de la estenosis aortica supravalvular y probablemente esté implicada en otras
caracteristicas clinicas del sindrome como la estenosis de la arteria renal, hiper-
tension arterial, voz ronca, genitales pequefios, envejecimiento prematuro de la
piel, y quiza alguna de las caracteristicas faciales. Sin embargo, individuos diag-
nosticados de estenosis aortica supravalvular aislada debido a mutaciones o
pequenas deleciones en el gen elastina, no tienen caracteristicas faciales, hiper-
calcemia ni retraso mental propio del sindrome de Williams. Basandose en estas
observaciones, el sindrome de Williams se considera un verdadero sindrome de
genes contiguos, con otros genes adyacentes implicados probablemente en el
desarrollo total del fenotipo. Los sindromes de genes contiguos fueron descritos
antes del descubrimiento de su etiologia cromosémica, las anomalias citogenéti-
cas a veces solamente son detectables con analisis cromosémicos de alta resolu-
cion, y no todos los pacientes tienen anomalias citogenéticas visibles, pero pue-
den tener deleciones submicroscopicas detectables con métodos moleculares, se
piensa que estan involucrados multiples loci no relacionados pero fisicamente cer-
canos a la region critica implicada.

Este raro desorden genético tiene una prevalencia aproximada de 1/20.000 en la
poblacion general, sin diferencia entre sexos, grupos étnicos ni pais de origen.

2. CARACTERISTICAS BIOMEDICAS, PSICOLOGICAS, CONDUC-
TUALES Y SOCIALES

2.1. Caracteristicas biomédicas

Los nifios con sindrome de Williams son a menudo postérminos y pequeiios
para la edad gestacional, es frecuente el retraso de crecimiento intrauterino que
posteriormente se continila con fallo del crecimiento asociado a dificultades para
la alimentacion, reflujo gastroesofagico, dificultad para succionar, problemas para
deglutir y vomitos. Se han descrito episodios de Ilanto prolongado catalogados
como colicos del lactante mas alla del periodo habitual pudiendo estar relaciona-
dos con reflujo gastroesofagico, estrefiimiento cronico e hipercalcemia idiopatica.
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Otras caracteristicas de los primeros aflos de vida incluyen estrabismo, otitis
media crénica, prolapso rectal, hernia inguinal y problemas cardiovasculares. En
la infancia es comun la estenosis pulmonar periférica que tiende a mejorar con el
tiempo, al contrario de lo que sucede con la estenosis aortica supravalvular.

El sindrome de Williams es un trastorno multisistémico. Los problemas cardio-
vasculares pueden afectar a cualquier arteria. La afectacion mas comun es la este-
nosis aortica supravalvular, que puede manifestarse con diferentes grados de seve-
ridad, desde una estenosis leve hasta una verdadera hipoplasia adrtica difusa, que
puede conducir finalmente a insuficiencia cardiaca. Algunos casos de muerte
stibita descritos en el sindrome de Williams, podrian explicarse por afectacion de
las arterias coronarias. La estenosis de la arteria renal puede explicar la hiperten-
sion arterial de algunos adolescentes y adultos. La presencia de dolor abdominal
en ocasiones puede estar relacionada con estenosis de las arterias mesentéricas.
En adultos se han descrito prolapso valvular mitral e insuficiencia aortica.

Existen problemas en la transicion de la alimentacion con leche materna o for-
mula a comida so6lida. Pueden presentar anomalias dentarias como microdontia,
hipoplasia de esmalte y maloclusion. Una caracteristica comun en nifios y adultos
es el dolor abdominal cronico, como posibles causas se incluyen RGE, hernia hia-
tal, enfermedad ulcero-péptica, colelitiasis, diverticulitis, enfermedad isquémica
intestinal, estrefiimiento cronico y somatizacion por ansiedad. En los nifios es fre-
cuente la enuresis. Se han descrito anomalias estructurales del tracto urinario
hasta en un 20 % de pacientes, nefrocalcinosis hasta en un 5%, estenosis de la
arteria renal en un 50% e infeccion cronica del tracto urinario en un 30% de adul-
tos. Son frecuentes los diverticulos vesicales.

La laxitud articular de los nifios pequeiios lleva al desarrollo de posturas com-
pensatorias andmalas para conseguir estabilidad. Nifios mas grandes y adultos con
sindrome de Williams, tienen tipicamente hipertonia e hiperactividad de los refle-
jos tendinosos profundos. Puede producirse una hipertonia gradual de las cuerdas
tendinosas del talon que provocan una marcha rigida y torpe, con alteraciones en
la columna vertebral en la adolescencia.

2.2. Caracteristicas psicoldgicas
2.2.1. Caracteristicas psicomotoras

Los nifios con sindrome de Williams, por lo general comienzan a caminar mas
tarde de lo que normalmente se espera. Esto se debe a una combinacion de pro-
blemas de coordinacion, equilibrio y fuerza que afectan al sistema muscular y
esquelético (laxitud o contracturas articulares, alteraciones de la columna, bajo
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tono muscular), el aparato digestivo (estrefiimiento crénico, hernias inguinales),
al sistema urinario (incontinencia, enuresis) a los ojos (estrabismo, iris estrecha-
dos, miopia) y a la motricidad fina (dificultades que surgen a una edad muy tem-
prana).

2.2.2. Caracteristicas cognitivas

Presentan un retraso mental variable, de leve a moderado, con un CI medio de
60-70 (se considera normalidad por encima de 80). Existe una asimetria mental
que se manifiesta en déficits en areas como la psicomotricidad y la integracion
visual motora, mientras que en otras facetas estan casi preservadas, como el len-
guaje, o incluso, mas desarrolladas, como es el caso del sentido de la musicalidad.

2.2.3. Lenguaje y habla

Los nifios con el sindrome de Williams usualmente son muy sociales y comu-
nicativos de una forma no verbal desde los primeros afios de vida. Usan expre-
siones faciales, contacto visual y eventualmente gestos para comunicarse.

Comienzan a hablar mas tarde de lo que normalmente se espera. Hay una gran
variedad en el curso del desarrollo temprano del lenguaje pero, por lo general,
alrededor de los 18 meses de edad. Muchos nifios comienzan a hablar con oracio-
nes completas aproximadamente a los 3 afios y alrededor de los 4 6 5 afios, el len-
guaje se convierte en un modo de sentirse fuertes.

Caracteristicas del lenguaje
* Retraso variable en su adquisicion.
* Tendencia a la verborrea.
» Comprensi6n inferior a la expresion.
* Vocabulario amplio y bien contextuado.

» Frases gramaticalmente correctas, con utilizacién de estmcturas complejas.

« Abundancia de frases hechas y expresiones rebuscadas.

296



* Temas restringidos y a menudoy "répetitivos.

* Baja nocion de economia de informacion en el mensaje.

.

Tabla 1. Resumen de las caracteristicas del lenguaje.

2.2.4. Caracteristicas conductuales

La gran mayoria se caracteriza por una buena conducta social. En algunos casos
puede ocasionalmente darse crisis de angustia agudas. Son extremadamente cor-
teses y educados. Por lo general no sienten temor hacia las personas extraiias, con-
fian en ellas y muestran mayor interés por relacionarse con adultos que con per-
sonas de su misma edad. Suelen tener miedo a los sonidos altos o al contacto fisi-
co y una afinidad por la musica.

2.2.5. Personalidad

La mayoria de las personas con SW tienen una personalidad ansiosa, con preo-
cupaciones excesivas por temas recurrentes. Son muy acogedores y sensibles a los
sentimientos ajenos, muy empaticos. Tienden a explorar sin medir las consecuen-
cias de sus acciones.

Cuando llegan a la adultez, pueden reprimirse bastante. Es probable que las
nifias adolescentes pasen por una etapa depresiva pues empiezan a sentirse solas,
de repente son discriminadas, se frustran por no conseguir pareja facilmente... Es
necesario ayudarles a hacer frente a todos los impedimentos y dificultades que
nuestra sociedad revierte sobre las personas consideradas como diferentes.

2.2.6. Caracteristicas del aprendizaje

La mayoria de los nifios con el sindrome tienen algunas dificultades de apren-
dizaje, pero aparecen con un amplio rango de severidad.

Los nifios con SW tienden a mostrar variedad en el nivel de sus habilidades
seglin las estadisticas. Suelen tener areas relativamente predecibles de puntos
fuertes y puntos débiles, aunque hay excepciones. Por ejemplo, no seria extrafio
para un niflo de 6 aflos con el sindrome tener un vocabulario y un fondo de infor-
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macién comparable a los de un nifio normal de esa edad, mientras que en sus habi-
lidades para la lectura y la matematica se sitla en un nivel de 3 afios. Por esto,
establecer el nivel de inteligencia y determinar la ubicacién optima en la clase son
procesos desafiantes.

2.2.6.1. Puntos fuertes del aprendizaje

- Vocabulario expresivo. Es el area en el que obtienen puntuaciones mas altas
en las pruebas acordes a su edad. Es comun que los nifios con SW empleen
palabras y frases inusuales en sus mensajes debido a una combinacion de
memoria auditiva excelente y dificultades en el procesamiento del lenguaje.
El resultado, es un lenguaje codificado “a pedazos”. Es importante no esperar
que todas las areas del funcionamiento del nifio estén al nivel de su vocabula-
rio.

- Memoria a largo plazo. Una vez que los nifios con SW han obtenido una
informacion, tienden a retenerla con mucha precision -esto es aplicable tanto
al material académico como a eventos, nombres, etc.-, aunque puede resultar
dificil iniciar la ensefianza de materiales nuevos, vale la pena el esfuerzo ya
que lo que aprenden por lo general es retenido.

- Hiperacusis / audicion sensible. La sensibilidad auditiva encontrada en
muchos nifios con SW puede ser enfatizada en el desarrollo de la lectura.
Diferentes enfoques fonéticos en la lectura a menudo le ayudan mucho ya que
es capaz de escuchar los sonidos de las letras y usarlos para desarrollar la
habilidad de encontrar palabras.

- Habilidad para conseguir informacion de cuadros tales como fotos, ilustra-
ciones, videos, etc. Estos medios deben ser utilizados extensivamente como
apoyos a la ensefianza verbal. Los nifios con este sindrome a menudo son par-
ticularmente motivados a trabajar con material orientado a los dibujos.

- Habilidad para aprender a través de experiencias reales. Un enfoque en el
hacer (no so6lo ver o escuchar) puede ayudar a estos nifios a prolongar la aten-
cion.

- Habilidad musical. Una habilidad musical extraordinaria parece ser mas
comun en nifios con SW que en otros nifios. El amor y sensibilidad por la
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musica es bastante comun en estos nifios. Utilizar canciones e instrumentos
musicales puede ser ideal para experiencias sociales, tiempo libre, etc. Y
puede ser incorporado en el programa de matematicas y lenguaje.

- Memoria auditiva de corto y lavgo alcance. Este es un punto fuerte 1til para
enfatizar la ensefianza de la lectoescritura. Por ejemplo, los nifios preescola-
res a menudo pueden memorizar canciones y libros de cuentos y comienzan a
seguir el texto, mucho antes de estar preparados para leer.

- Interés y alta conciencia en cuanto a las emociones de otros. Los nifios con
SW a menudo son altamente empaticos. Por ejemplo, pueden notar cambios
leves en el humor de un adulto, o derramar lagrimas de compasion cuando
otro nifio es reprendido.

- Habilidad para iniciar conversacion / interaccion social. Una fuerte motiva-
cion para interactuar socialmente puede ser Gtil en la ensenaza-aprendizaje.
Por ejemplo, los nifios pueden ser agrupados por pares para trabajar juntos en
proyectos.

2.2.6.2. Puntos débiles del aprendizaje

* Tareas que requieren habilidades finas de integracion, motoras o visuales,
incluyendo: tareas con lapiz y papel, especialmente escritura y dibujo; apren-
der a atarse los cordones; contar objetos dibujados en un papel, etc.

Estrategias de Ensefianza:

- Uso de ordenador. Se deberia incluir el uso del ordenador en los programas
de aprendizaje como herramienta, no recompensa.

- Minimizar las demandas de lapiz y papel y de trazos. Por ejemplo, si escri-
bir el nombre es dificil, permitir el uso de un sello con su nombre o escri-
bir so6lo la primera letra.

- Utilizar objetos reales para contar al ensefiar matematicas, en vez de obje-
tos dibujados en un papel.

- Animar a los padres a adaptar la vestimenta para fomentar la independen-
cia. Por ejemplo: utilizar zapatillas o pantalones con velcro.
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* Tareas que requieren andlisis de espacio, incluyendo: aprender a distinguir
letras, especialmente aquéllas que también se escriben al revés. Por ejemplo:
distinguir la ‘b’ de la ‘d’, la ‘p‘ de la ‘q’, etc., aprender a distinguir ‘derecha
de izquierda’, aprender a decir la hora en un reloj circular, Orientarse en una
pagina llena de simbolos, etc.

Estrategias de Ensefianza:

- Simplificar la cantidad de material presentado en una hoja de ejercicios
(uno o dos problemas o palabras por hoja).

- Ensefiar a leer, haciendo uso de habilidades de memoria auditiva y de Ia
habilidad para aprender por medio de dibujos o fotos. Por ejemplo:

- Usar tarjetas con dibujos con rétulos de palabras para juegos tales como
la loteria para animar el aprendizaje de palabras por medio de la vision.

- Ensefiar palabras de vista de alta motivacion antes de que el nifio sepa
todas las letras.

- Animar al nifio a memorizar titulos y cuentos siguiendo el texto.

*» Encontrar palabras. En algunos nifios esto se hace mas aparente en situacio-
nes de estrés. Por ejemplo, al hacerles una pregunta que sélo tiene una res-
puesta correcta. Para otros esto también representa un problema en su hablar
espontaneo. Muchos nifios desarrollan la estrategia de ‘circumlocucién’ o
hablar alrededor de la palabra.

Estrategias de Ensefianza:

- Trabajar de cerca con el terapeuta en el lenguaje en lo relacionado a estra-
tegias utiles para usar / ensefiar.

- Indicaciones fonéticas (mostrando al nifio el primer sonido de la palabra
buscada).

- Animar al nifio a gesticular, a darse auto-indicaciones (ej.: “;Qué hice con
eso? (Como lo utilicé?”).
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- Animar al nifio a usar la visualizacion para darse auto-indicaciones (ej.:
{qué apariencia tenia?”)

* Aprendizaje de algunas habilidades matematicas, incluyendo monedas / dine-
ro / conceptos de tiempo, y trabajar con columnas de nimeros.

Estrategias de Ensefanza:
- Adaptar materiales: relojes digitales, uso de la calculadora, etc.

- Ensefiar conceptos de tiempo en forma personalizada. Por ejemplo: usar
calendarios de pared para indicar horarios diarios, semanales y mensuales.
Animar al nifio a utilizar una agenda, etc.

- Ser flexible en el programa, evitando un disefio preestablecido rigido en el
mismo.

3. DIAGNOSTICO Y EVALUACION: POSIBILIDADES DE PREVEN-
CION, DETECCION TEMPRANA, TECNICAS E INSTRUMENTOS

El diagnéstico de sindrome de Williams generalmente se realiza en dos partes,
una primera basada en una variedad de caracteristicas clinicas y una segunda que
consiste en un test de confirmacion genética con el fin de identificar la delecion
en la region especifica implicada.

El fenotipo del sindrome de Williams es variable, no hay signos patognomoni-
cos, se puede sospechar cuando se encuentran las siguientes caracteristicas:

hallazgo clinico mas 31gmf catlvo, se encuentra hasta en un 75% de pacien-
~ tes, sin embargo puede encontrarse esten031s en cualqmer artena del orga-
nismo.

* Facies caracteristica: Frente amplia, estrechez bi porai ‘nariz corta con ;;{
su punta dirigida hacia arriba, filtrum largo, labios gruesos, boca ancha, |
maloclusion dentaria, mandibula pequefia, pabellones a ares prominenp i
tes. También pueden estar presentes un patron estreﬂa O elk n‘rs y estra-"
bismo. / : .
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* Alteraciones del tejido conectivo: Explican la presencia de voz ronca, her-
nias inguinales y umbilicales, diverticulos intestinales y vesicales, prolapso
rectal, limitacion o laxitud articular y piel laxa.

* Diferentes grados de retraso mental.

¢ Perfil cognitivo caracteristico: Se ha descrito un fenotipo de comporta-
miento especifico consistente en miltiples discapacidades motoras que
interfieren con la fuerza, el equilibrio, la coordinacién y la planificacién
motora, disfuncion de la integracion sensitiva relacionada con hipersensibi-
lidad al sonido, hiperactividad, retraso en el desarrollo de las capacidades
expresivas y receptoras del lenguaje con una adquisicion normal para la
edad de la gramatica y la articulacion, mejor capacidad de lectura matema-
tica.

* Personalidad gregaria, ansiedad generalizada y trastornos por déficit de
atencion.

* Alteraciones endocrinolégicas: Hipercalcemia idiopatica, hipercalciuria,
pubertad temprana y retraso de crecimiento en la infancia.

Tabla 2. Signos de alerta.

3.1. Diagnostico genético

La delecion en el cromosoma 7q11.23 no se detecta fiablemente usando anali-
sis cromosomicos rutinarios. Con una muestra de sangre del paciente en estudio,
se utiliza una técnica de analisis cromosdmico especializado conocida como
Hibridacion in situ fluorescente (FISH). Se utilizan sondas de ADN marcado que
se detectan bajo la luz fluorescente. Si una persona tiene 2 copias del gen elasti-
na, una en cada cromosoma 7, probablemente no tenga el sindrome de Williams.
El diagnostico se puede confirmar si el paciente tiene solamente una copia. La
gran mayoria (99%) de las personas con caracteristicas clinicas tipicas de sindro-
me de Williams tienen una delecion en el gen Elastina.

3.2. Diagnostico diferencial

El sindrome de Williams se debe diferenciar de otros sindromes que se mani-
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fiesten con retraso del desarrollo, estatura corta, facies caracteristica y enferme-
dad cardiaca congénita. Se debe evaluar adecuadamente a las personas diagnosti-
cadas de estenosis aortica supravalvular, para descartar la posibilidad de un sin-
drome de Williams o una estenosis aortica supravalvular autosomica dominante.

Cuando se realiza el diagnoéstico de sindrome de Williams, se recomienda una
serie de evaluaciones con el fin de conseguir un manejo clinico adecuado. Entre
estas exploraciones se incluyen:

1. Exploracion fisica y neurologica completas.

2. Registrar pardmetros de crecimiento en graficas adaptadas al Sindrome de
Williams.

3. Evaluacion cardioldgica, tanto clinica como con pruebas de imagen (ecocar-
diograma, flujo doppler).

4. Evaluacion nefrourologica, que incluya ecografia vesical y renal, pruebas de
funcioén renal y andlisis urinario.

. Determinacion de los niveles de calcio tanto sanguineo como urinario.
. Pruebas de funcion tiroidea.
. Evaluacion oftalmologica

. Evaluacién y consejo genético.

O 0 3 N W

. Evaluacion multidisciplinaria del desarrollo.

4. PRONOSTICO MEDICO Y PSICOPEDAGOGICO

Desde el punto de vista médico no existe un tratamiento de curacion especifico
para el sindrome de Williams. Sera preciso someter al nifio/a a tratamiento de
Atencion Temprana con programas de educacion especial individualizados, tera-
pia de lenguaje y terapia ocupacional.

5. TRATAMIENTO: BUENAS PRACTICAS
5.1. Ambito médico

El enfoque terapéutico debe ser multidisciplinario dada la variedad de sintoma-
tologia que incluye este sindrome.
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El desarrollo de la discapacidad se debe abordar con programas de intervencion
temprana, educacion especial y formacion profesional.

El sistema cardiovascular requiere seguimiento de por vida. En algin momen-
to evolutivo de la enfermedad puede requerirse el tratamiento quirargico de la
estenosis adrtica supravalvular y de la estenosis de la arteria renal. Previo a las
intervenciones es importante la valoracion anestésica dadas las complicaciones
relacionadas con este procedimiento descritas en algunos casos. Es recomendable
controlar la tensidn arterial al menos una vez al afio en ambas extremidades, la
hipertension arterial generalmente se controla con tratamiento farmacolégico. En
los adultos se debe evaluar la presencia de prolapso mitral, insuficiencia adrtica y
estenosis arteriales de cualquier localizacion.

La hipercalcemia puede estar presente en cualquier edad y parece estar relacio-
nada con sintomas como los vomitos, la irritabilidad, estrefiimiento y calambres
musculares. Se debe medir €l calcio sérico y urinario periodicamente de manera
rutinaria, y especialmente cuando no se lleva un control estricto de la ingesta die-
tética de este mineral o cuando se utilizan suplementos vitaminicos que conten-
gan vitamina D. Algunos casos de hipercalcemia refractaria pueden responder a
corticoides orales. Aquellos casos con presencia de nefiocalcinosis o niveles per-
sistentes de hipercalcemia y/o hipercalciuria deben ser valorados por un nefrélo-

go.

El tratamiento de la hipermetropia y el estrabismo debe ser evaluado por un
oftalmologo. La otitis media recurrente puede requerir drenaje con tubos de tim-
panotomia. Se debe realizar pruebas encaminadas a descartar problemas auditi-
vos. Los problemas dentarios como la maloclusion requieren tratamiento espe-
cializado y es importante la atencion dental rutinaria.

5.2. Ambito psicopedagégico

Podemos pensar en ocasiones, que los nifios con SW son atractivos pues
muchas de las caracteristicas asociadas son mas bien deseables (ojos brillantes,
sonrisa muy amplia y simpatica, modo entusiasta, socialmente dados y conversa-
dores, fuerte sensibilidad hacia los sentimientos de otros, nariz respingada en
forma simpatica, excelente memoria en cuanto a la gente conocida recientemente
o tiempo atras, muy expresivos de sus propias emociones, especialmente de su
alegria y entusiasmo). Es importante tener en cuenta que éstas en realidad son
caracteristicas ‘reales’ del nifio y no solamente del sindrome. Es decir, es impor-
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tante poner énfasis y disfrutar el atractivo real y carismatico de muchos nifios con
SW y no categorizar estos comportamientos como simples “Williamismos”.

Problema

- Pruebas coiilpleiﬁénihrias .

nes

(Extremo entusiasmo cuando estdn
contentos, lagrimas en respuesta a
alguna situacién leve aparente-
mente, terror como respuesta a

temibles, etc).

« Dificultad para modular emocio-

eventos aparentemente no muy

- Dec;dlr cuando esto es un prcble-
ma. Por ejemplo, expresar una ale-
gria entusmsta ‘puede ser beneﬁco |

mxentras que 14 grimas frecuentes y
un alte grad de ansiedad resultan
problematzcos tanto para el nifio
con el sindrome como para los
otros nifios vaeles séricos de IGF-
le IGFBP-3

al nifio cada vez més a
rcl ntroles mternos ef.c-

Hipo; Onfa,dismb |
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* Osteoporosis

- Densitometria.

* Trastornos respiratorios de

sueiio

- Estudio del suefio: monitorizacion
de parametros cardiorrespiratorios.

Tabla 3. Estrategias de intervencion psicopedagogicas.

Algunas caracteristicas de comportamiento asociadas con el SW pueden impli-
car desafios en el ambito educativo. Existen algunas estrategias efectivas para

minimizar estas dificultades.

Caracteristica

Sugerencia de intervencién

* Alta sensibilidad para los sonidos
(hiperacusis).

Esta caracteristica en combinacion
con la tendencia a la ansiedad a
veces causa problemas de compor-
tamiento durante actividades que
implican ruidos como aspiradoras,
ventiladores de techo, sistemas de
calefaccion, timbres de recreo, etc.
Algunos nifios se distraen, se exci-
tan demasiado o muestran temor
ante estos eventos.

- Proveer advertencia justo antes de
que se produzcan ruidos predeci-
bles, cuando sea posible, como por
ejemplo, el timbre del recreo.

Permitir al nifio visualizar y posi-
blemente iniciar la fuente de ruidos
molestos, por ejemplo, prender o
apagar el ventilador, ver como se
toca el timbre del recreo, etc.

1

- Grabar cassettes de sonidos y ani-
mar al nifio a experimentar con la
grabacion (escucharla mas fuerte,
mas despacio, etc.)

Perseverancia en ciertos temas
favoritos de conversacién.

Algunos nifios con el SW tienen
temas favoritos de los cuales quie-

Incluir la enseflanza de habilidades
sociales como parte del programa.
Utilizar actuaciones, debates y
experiencias en grupos pequefios
para enseflar temas alternativos

i
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ren hablar mas tiempo de lo social-
mente admitido. A veces estos
temas favoritos - camiones de bom-
beros, trenes, maquinas de cortar el
césped, temas de fisonomia huma-
na, de suspense, etc.- los ponen
ansiosos. Otros temas favoritos son
simplemente areas en las cuales el
nifio se siente comodo y puede
estar apoyandose en ese tema para
asegurarse de que serd un partici-
pante competente en la conversa-
cion.

apropiados y asi expandir el reper-
torio de conversacion del nifio.

Cuando el tema favorito incluye
repetidamente hacer la misma pre-
gunta (ejemplo: qué dia vamos al
monte), primero responder sufi-
cientemente para asegurarse que el
nifio ha aprendido la informacion
que ha pedido (puede probar pre-
guntando al nifio la misma pregun-
ta). Luego ignorar las repeticiones
subsiguientes mientras que se ofre-
cen otros temas y actividades.
Evitar el debate sobre si el tema
continuard o no siendo tratado, ya
que esto prolonga la perseverancia.

Proveer algin tiempo para el deba-
te del tema favorito del nifio.

Hacer énfasis en el interés favorito
como parte del programa. El nifio
enfocara su tema favorito basado
en un programa de educacion pla-
neado con un mayor nivel de moti-
vacion.

* Ansiedad ante cambios inespera-
dos de rutina u horarios.

Proveer un horario rutina predeci-
ble con advertencias especificas
marcando las transiciones diarias.

Minimizar los cambios inespera-
dos.

Para nifios de edad preescolar: usar
horarios con dibujos para las ruti-
nas diarias y calendarios de pared
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oner énfasis en 1a onentaclon del
flo a un horario predecible para

- trabajar en actividades menos dese-

 ables pero necesarias en momentos
predec:bles

* Hamacarse, morderse las ufas o

pellizcarse la piel.

Generalmente estos comportamien- - |
tos son bastante leves y pueden no .
presentar un problema. Muchos de |

estos comportamientos pueden sim-

plemente estar fuera de la capaci- |

dad del nifio para ejercer control
consistentemente. Por lo tanto, no

se debe insistir demasiado en ellos |
o recordar al nifio continuamente |

que no debe practicar ese comporta-
miento.

1

Ignorar estos comportamientos
cuando sea poslble al mismo tiem-
po que se trata de reducir el estrés |
ambiental. Esto usualmente es sufi-
ciente para reducirlos.

Si el comportamiento molesta al

nifio o a otros nifios, a veces puede

~ ayudar recordatorios ocasionales en

conjunto con téenicas de comporta-

“‘miento.

Tabla 4. Otras sugerencias de intervencion.

Otras sugerencias de intervencion:

* Realizar test regulares de inteligencia.
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Los tests regulares pueden ser de mucha ayuda para obtener informacion en
cuanto a areas fuertes en el aprendizaje y debilidades en nifios con el sindrome.
Sin embargo, la correcta interpretacion de los resultados es importante. Si el nifio
muestra una variedad significativa en el nivel de su ejecucion, no tiene sentido
‘promediar’ estos distintos niveles para obtener una medida de inteligencia. Es
mas significativo discutir el nivel de ejecucion del nifio en areas especificas y pla-
near un plan de educacién de acuerdo a estos distintos niveles.

Integracion del nifio en el aula. ;Deberian los nifios con SW estar en clases ordi-
narias?

Hay una gran variedad de situaciones escolares en nifios con SW. Las situacio-
nes particulares dependen tanto de sus necesidades como del apoyo que el siste-
ma de la escuela esta en condiciones de dar tanto en ambientes especializados
como en los ordinarios. La adaptacion y el apoyo del programa son altamente
recomendables.

Los nifios con problemas mas severos de aprendizaje o de comportamiento, que
estan en sistemas escolares con poco apoyo a menudo se benefician si se los ubica
en clases con una orientacion mas especializada. Estas pueden ser clases para
nifios con discapacidades en el aprendizaje, o para niflos con retraso mental,
dependiendo de las necesidades educacionales de los nifios. Se recomienda que el
nifio con SW no sea asista a clases para nifios con problemas de comportamiento,
ya que sus problemas de comportamiento y sus necesidades de apoyo son muy
diferentes a las de nifios que tipicamente se encuentran en este tipo de aulas.
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6.2. Paginas Web

http://lingua.fil.ub.es/-hilfery/asw.html
http://welcome.to/asw
http://www.completo.org/sindromediwilliams
http://www.williams-syndrome.org
http://www.wsf.org
http://www.upf.es/cexs/genética
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/OMIM

http://www.bcn.es/imd
6.3. Asociaciones

Asociacion sindrome de Williams. Madrid

Avda. Doctor Garcia Tapia, 208. Local 1

28030 MADRID

Tel.: 91 413 62 27. Fax.: 91 510 22 61

E-mail: asociacionsindromewilliams@eresmas.com

Asociacion Sindrome de Williams. Barcelona
C/ Londres, 96, ppal. 1°

08036 Barcelona

TIf.: 93 414 39 68 Fax.: 93 202 07 40

Asociacion Sindrome de Williams. Valencia
C/ Enrique Ginesta, 1-5

46020 Valencia

Tel.: 96 36 28 95

Fundacion 1000 para la Investigacion de los Defectos Congénitos
C/ Serrano, 140

28006 MADRID

Tel.: 91 394 15 87. Fax: 91 394 15 92

Web: http://www.fundacion1000.es
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Federacidn Espaiiola de Asociaciones de Enfermedades Raras (FEDER)
C/ Enrique Marco Dorta, 6 Local

41018 Sevilla

Tel.: 902 18 17 25. Fax.: 954 98 98 93

E-mail: f.e.d.e.r@teleline.es

European Organization for Rare Disorders (EURORDIS)
Plateforme Maladies Rares - 102, Rue Didot

75014 Paris (France)

Tel.: 0033156535215. Fax: 0033156535215

E-mail: eurordis@eurordis.org

Web: http://www.eurordis.org

7. FICHA RESUMEN
7.1. ;Qué es el sindrome de Williams?

El sindrome de Williams, es un trastorno del desarrollo, de tipo genético que se
debe a una deleccion -pérdida de parte del ADN- en el cromosoma 7, dentro de la
banda cromosomica 7q11.23, que se denomina submicroscopica porque no se
aprecia bien cuando se visualiza al microscopio. Ocurre esporadicamente. Es
decir, no se hereda. No es causado por ningun factor médico, ambiental o psico-
social, sino que ocurre por casualidad.

7.2. ;Como se detecta?

Por una serie de rasgos faciales tipicos —una tetrada- que pueden no ser eviden-
tes hasta los 2-3 afios: frente estrecha, un aumento del tejido alrededor de los ojos,
nariz corta y antevertida, filtro largo y liso, mejillas protuyentes y caidas con
region malar poco desarrollada, mandibula pequefia, labios gruesos y moloclusion
dental, retraso mental, hipercalcemia en la infancia -alto nivel de calcio en sangre-
y estenosis adrtica supravalvular -un estrechamiento de la arteria principal inme-
diatamente al salir del corazén.

7.3. ¢ A cuantas personas afecta?

El Sindrome de Williams ocurre en 1 de cada 20.000 recién nacidos.
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7.4. ;Dénde me puedo informar?

Asociacion Sindrome de Williams. Madrid

Avda. Doctor Garcia Tapia, 208, Local 1

28030 Madrid

Tel.: 91 413 62 27. Fax.: 91 510 22 61

E-mail: asociacionsindromewilliams@eresmas.com

7.5. (Cémo es el futuro de estas personas?

No existe tratamiento curativo conocido, pero es muy importante someter al
nifio/a a tratamiento de apoyo precoz con programas de educacion especial indi-
vidualizados, terapia de lenguaje y terapia ocupacional.
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