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INTRODUCCION

En los tultimos afios, el SPW se ha conceptualizado como un trastorno
generalizado del desarrollo o como un espectro autista, en funcion de los autores que lo
han ido describiendo. Hay multiples estudios que han relacionado el cromosoma 15 con
autismo, pero no son tantos los que han demostrado que la parte genética del SPW, si
que tiene relacion con autismo, de ahi a que nos basemos en una fundamentacion tanto
genética, como clinica a la hora de relacionar el SPW, con el Espectro Autista o con los

Trastornos Generalizados del Desarrollo.

Fundamento Genético:

Demb & Papola, [1] confirmaron que el autismo se ha encontrado también en
pacientes con SPW, aunque en una porcién menor a la frecuencia de autismo en el
sindrome de Angelman o de las duplicaciones 15q11-13. La confirmacién mediante
pruebas FISH para la region SPW/SA, es necesaria para confirmar la evidencia
citogenética de las anormalidades 15q11-13.

Posteriormente Rapin [2] confirmo que de los trastornos cromosomicos
encontrados en asociacion con el autismo, la normalidad mas comunmente descrita, es

la que afecta al brazo largo proximal del cromosomal5 (15q11-q13), que aparece entre



el 1y el 4% de una serie de casos que cumplian los criterios para el Trastorno Autista
(Cook et al, 1998; Gillberg, 1998)[3][4]. Estas duplicaciones eran normalmente
heredadas de la madre, o pseudodiscéntrico 15 (duplicacion invertida del cromosoma
15) u otros marcadores cromosdmicos atipicos, con una o dos copias extras del area
aproximada que corresponde a la tipica deleccion de una region de 4 millones de pares
de bases de Sindrome de Angelman (SA)/ Sindrome de Prader Willi (SPW).

Recientemente Artigas [5] Refiere que si bien la mayor parte de pacientes con
SPW no son autistas; se deben considerar dos hechos. Por un lado, han sido descritos
casos que comparten los dos diagnosticos, autismo y SPW. Resulta sumamente
interesante el hecho de que los casos de autismo y SPW coincidan todos con una
disomia uniparental materna, lo cual sugiere que el autismo podria estar vinculado a una
sobre-expresion de un gen “materno” en esta region. Por otro lado, analizando como se
manejan socialmente y teniendo en cuenta sus disfunciones ejecutivas, emergen una
serie de caracteristicas que permite aproximar a los pacientes con SPW a los trastornos
de espectro autista.

En la Conferencia Internacional del Sindrome Parder Willi del afio 2001, se
analizo la relacion entre SPW, y el espectro autista:

La Dra. Dykens,[6] concluyé diciendo que las habilidades especiales que
presentan los SPW, son iguales que las “Habilidades Autistas” y que
tienen que ver con el cromosoma 15..La Dra. Whitman,[6] hablo del
Espectro Autista y del sindrome de Asperger, en relacion con el SPW,
concluyendo que se tendria que seguir investigando en esta linea.. La
Dra. Vogel,[6] realizoé un estudio donde clasificaba a los SPW dentro del
espectro autista, sobre todo en la época de primaria.

Fundamentacion Clinica:

A la hora de realizar la fundamentacion clinica, nos basamos en un trabajo que
se realiz6 en la Comunidad Valencia y que se presento en el “V Curso Internacional de
Neuropediatria y Neuropsicologia Infantil” en Valencia, y el trabajo que se present6 en
“IT Congreso Nacional de SPW” en Barcelona. En ambos trabajos se puso de manifiesto
que los SPW presentaban problemas en sus funciones ejecutivas y en las tareas de falsa

creencia, siendo sus teorias las siguientes:



1.-Disfunciones Ejecutivas: Esta hipdtesis de una tunica alteracion cognitiva en el
autismo, fue propuesta por Ozonoff, Pennington y Rogers [7]. Se define como un grupo
de habilidades que se involucran , para mantener un marco apropiado para la resolucion
de problemas [8], dichos componentes son los mismos que tienen alterados los SPW[9]:

» Falta de Planificacion.

* Ausencia de Control de impulsos.

* Desinhibicion de respuestas inadecuadas.

* Busqueda desorganizada.

* Inflexibilidad de pensamiento y accion.

2.-Teoria de la Mente.

Seglin Baron- Cohen,[10] la Teoria de la mente nos proporciona un mecanismo
preparado para comprender el comportamiento social. Podriamos predecir que si a una
persona le faltara la teoria de la mente, el mundo social le pareceria cadtico, confuso y
por lo tanto incluso le podria producir miedo.[8] Esta comprobado que los SPW
presentan problemas a la hora de comprender el concepto de intencidn, al interpretar la
palabras y conductas de otras personas, es por ello, que no saben juzgar las claves
sociales y les lleva al egocentrismo, creandoles serias dificultades sociales y
conductuales.[11]

La capacidad para construir “teorias de la mente” se describe (Leslie, 1987)[12]
como el resultado un mecanismo cognitivo innato, biolégicamente determinado y
especializado en la elaboracion de metarrepresentaciones, es decir las representaciones
de los estados mentales. En la terminologia de Leslie[12] una metarrepresentacion es
una relacion que incluye cuatro elementos: agente, eleccion informativa, anclaje y
“expresion.[8]

Segun Leslie [12]( Frith, 1993)[13] el déficit subyacente a la incapacidad de
producir atencién compartida y simulacion, es la incapacidad de reproducir
representaciones cognitivas de segundo orden. Esto es, representaciones mas alla de lo
objetivo(percepcion: representaciones del primer orden), representaciones de sucesos
mentales o “capacidad metarrepresentacional”. Las representaciones de segundo orden
sirven para conferir significado a las informaciones que en si, son contradictorias e
incongruentes, como la situacién de simulacién, donde debe comprenderse la relacion
entre los tres términos: la situacion real, la situacién imaginaria y el agente que realiza

la simulacion. La creencia puede asimilarse a la simulacion. Los nifios autistas, si bien



podrian mostrar una edad mental adecuada, no podrian entender que alguien pudiera
sostener una creencia erronea del mundo.[14]

Seglin el test de Frith (19937)[13] “la tarea de Sally-Ane”, que representa dicha
explicacion, donde Sally y Anne juegan juntas. Sally tiene una bola que introduce en
una cesta antes de salir de la habitacion. Mientras estd fuera Anne cambia la bola y la
guarda en una caja. Cuando Sally vuelve y quiere recuperar la bola, va a mirar a la
cesta. Con 7 adolescentes SPW, de la Comunidad Valenciana , se escenifico dicha
situacion y todos ante la pregunta de ;Ddnde ira Sally a buscar su bola?, contestaron

que miraria en la caja.[15]

CONCEPTUALIZACION DE ESPECTRO AUTISTA EN RELACION CON EL
SINDROME PRADER WILLI

Los términos sindénimos 7Trastornos Generalizados del Desarrollo y Espectro
Autista, se refieren a un amplio continuo de trastornos cognitivos y neuroconductuales
asociados, incluyendo pero no limitandose a tres rasgos nucleares: deterioros en la
Socializacion, deterioros en la comunicacion verbal y no verbal y patrones restrictivos y
repetitivos de conducta.

El término Trastorno generalizado del Desarrollo (TGD), fue usado por primera
vez para describir trastornos caracterizados por alteraciones en el desarrollo de
multiples funciones psicoldgicas basicas, que estdn implicadas en el desarrollo de las
habilidades sociales y el lenguaje, tales como atencion, percepcion y conciencia de la
realidad.[16] En funcién de esta definicion, ya se podrian englobar a los SPW dentro de
dichos trastornos, pero como también en la definicidon se incluian movimientos motores
especificos, el SPW no quedaria enmarcado en la propia definicion.

El SPW, va asociado a una obesidad modrbida. A todos los problemas motores
que presentan dichos sujetos, se les ha dado una explicacion hipotalamica, centrandonos
en las siguientes caracteristicas: hiperfagia, hiperpsiquismo e hipotonia, sin considerar
otros aspectos importantes que presenta el SPW, los cuales tienen una base organica

diferente.

ALTERACIONES NUCLEARES DEL SPW.
Para comprobar que criterios compartian el SPW y el Trastorno Autista, las

familias de 40 SPW de edades comprendidas entre 4 y 28 afios, contestaron los criterios



diagnosticos para el Trastorno Autista en un cuestionario que se confecciono desde la
Asociacion Valenciana SPW [17]. Mostrando a continuacion los items donde los SPW
presentaron puntuacion.

TABLA L

Items positivos en

PW

Criterios Diagnosticos para el Trastorno Autista APA (1994) [18]

A.- Un total de seis o mas items de los apartados (1), (2) y (3), con al

menos dos items de (1) y al menos uno de (2) y dos de (3)

1.- Deterioro cualitativo en la Interaccion Social, manifestado por al

menos dos de los siguientes:

a.- Marcado deterioro en el uso de multiples conductas no verbales
que regulan la interaccion social tales como el contacto ocular, la X
expresion facial, las posturas corporales, y los gestos, que regulan las

interacciones sociales.

b.- Fallo en el desarrollo de relaciones entre pares, adecuadas a su nivel X

evolutivo

c.- Ausencia de intentos espontaneos de compartir diversiones, X

intereses, 0 aproximaciones a otras personas.

d.- Ausencia de reciprocidad social o emocional. X

2.- Deterioro cualitativo en la Comunicacion, puesto de manifiesto por, al

menos, una de las siguientes:

a.- Retraso evolutivo del lenguaje hablado (no acompanado de intentos
compensatorios a través de modalidades alternativas de comunicacion, X

como gestos 0 mimicas).

b.- En individuos con lenguaje apropiado, marcado deterioro en la

capacidad de iniciar o mantener conversacion con otros. X

c.- Uso repetitivo del lenguaje, o lenguaje idiosincratico. X

d.- Ausencia de Juego variado, espontaneo, creativo o social, apropiado X

a su nivel de desarrollo.

3.- Patrones de conducta, intereses y actividades restrictivos,

repetitivos y estereotipados, puesto de manifiesto por, al menos, una




de las siguientes:

a.- Preocupacion que abarca a uno o mas patrones de interés
estereotipados y restringidos, que es anormal o en intensidad o en el foco X

de interés en si.

b.- Adherencia aparentemente inflexible a rutinas o rituales especificos X

y no funcionales.

c.- Manierismos motores esteriotipados y repetitivos (p.ej: aleteo de

manos o dedos o movimientos complejos que implican a todo el cuerpo)

d.- Preocupacion persistente por parte de objetos.

B.- Retraso o funcionamiento anormal en al menos uno de las siguientes

areas, con inicio antes de los 3 afos:

(1).- Interaccion Social.

(2).- Uso social y comunicativo del Lenguaje.

(3).- Juego simbolico o imaginativo.

A A A

C. El trastorno no se puede encuadrar como S. De Rett o Trastorno

Desintegrativo de la infancia

A continuacion se exponen los items de diagnostico EA, relacionados con las

manifestaciones clinicas concordantes de los pacientes SPW:

ftem (Ala).- Marcado deterioro en el uso de multiples conductas no-verbales que
regulan la interaccion social, tales como el contacto ocular, la expresion facial, las
posturas corporales, y los gestos, que regulan las interacciones sociales.

Caso PW:  Algunos nifios a menudo hacen aproximaciones sociales, aunque
su turno conversacional o la modulacion de su contacto ocular estd a menudo
gravemente deteriorada. En lo que se refiere a las aproximaciones sociales, hay nifios
que se acercan indiscriminadamente a los extrafios. (Abrazos efusivos a personas

desconocidas).

Item (Alb).- Fallo en el desarrollo de relaciones entre pares, adecuadas a su nivel
evolutivo.
Caso PW: Los nifios SPW no tienen amigos adecuados para su edad, suelen ir

con otras personas con NEE o en su defecto con nifios de edades mas pequenas.




Item (Alc).-Ausencia de intentos espontdaneos de compartir diversiones, intereses, o
aproximaciones a otras personas.
Caso PW: Durante la infancia algunos nifios no comparten juegos de

reciprocidad.

Item (A1d).- Ausencia de reciprocidad social o emocional.
Caso PW: Algunos nifios con SPW no muestran interés por el juego con los

demas, y tienden a jugar solos.

Item (A2a).- Retraso evolutivo del lenguaje hablado (no acompariado de intentos
compensatorios a través de modalidades alternativas de comunicacion, como gestos o
mimicas).

Caso PW: Los niflos SPW, no desarrollan ningiin lenguaje hablado en su
momento evolutivo y de la misma forma, muchos fallan en compensar el lenguaje con

gestos .

Item (A2b).- En individuos con lenguaje apropiado, marcado deterioro en la capacidad
de iniciar o mantener conversacion con otros.

Caso PW: La mayoria de adolescentes SPW y nifos en edad escolar, tienen
problemas para iniciar y mantener una conversacion, sobre un tema de interés mutuo,
donde exista una reciprocidad, si que son capaces de responder a preguntas concretas, o

a realizar un monologo sobre algiin tema que les interese.

Item (A2c).- Uso repetitivo del lenguaje.

Caso PW: Muchos SPW, utilizan frases que han sido aprendidas para
incorporarlas, en un contexto adecuado de la conversacion. La respuesta tipica de los
SPW, sobre preguntas basadas en hechos concretos suele ser correcta y apropiada, pero
cuando se les pregunta sobre cuestiones que requieren comprension de conceptos o

sobre la formacion de estos fallan.

Item (A2d).- Ausencia de Juego variado, espontdneo, creativo o social, apropiado a su
nivel de desarrollo.

Caso PW: Los nifios PW tienen juego simbolico, pero de uso repetitivo y poco
flexible. Otros pueden inventar un mundo fantastico, que se centra en el tnico foco de
juego repetitivo, son capaces de representar o reproducir un dialogo de cualquier

pelicula que le interese.



Item (A3a).- Preocupacion que abarca a uno o mds patrones de interés estereotipados
y restringidos, que es anormal o en intensidad o en el foco de interés en si.

Caso PW: Algunos nifios formulan la misma pregunta repetitivamente sin tener
en cuenta las respuestas que hayan obtenido. También, reiteran temas significativos para

ellos que “a menudo” comparten con los demads sin tener en cuenta el interés del otro.

Item (A3b).- Adherencia aparentemente inflexible a rutinas o rituales especificos y no
funcionales.

Caso PW: Muchos nifios con SPW presentan cierta preocupacion por las
rutinas, que no pueden ser cambiadas los méas minimo sin provocar una rabieta u otros

trastornos emocionales.

ESTUDIO

OBJETIVO

Tras las multiples teorias que establecen una relacién entre el SPW con los
trastornos Generalizados del Desarrollo, proponemos una nueva vision terapéutica
basada en los tratamientos psipedagdgicos con Autistas.
MUESTRA

La muestra estuvo compuesta por 20 sujetos con el diagndstico genético
confirmado, que actualmente acuden a terapias y actividades de la Asociacion:
Respiros, Campamentos, Programas de Transicion a la vida Adulta, Terapias

individualizas y Terapias grupales. Quedando la muestra desglosada en:

Etapa de Infantil (De 4 a 6 afios) » 5 sujetos.

Etapa de Primaria (De 7 a 12 afios) » 5 sujetos.

Etapa de Adolescencia /Vida Adulta (De 15 a 29 afios) 10 sujetos.
METODOLOGIA

Como el objetivo de trabajo era marcar pautas terapéuticas, se decidio
administra el IDEA [19]: Inventario del Espectro Autista el cual consiste en:

* Establecer la severidad de los rasgos autistas en las diferentes dimensiones.

* Formular estrategias de tratamiento en base a las puntuaciones por dimension.

Este inventario se fundamenta en cuatro ESCALAS, y cada escala consta de tres
dimensiones. Para la intervencion terapéutica se han tenido en cuenta las puntuaciones
en todas las dimensiones, pero para ofrecer una vision mas global, s6lo citaremos las

escalas:



e Relacion Social.Comunicacion y Lenguaje.

e Anticipacion / Flexibilidad.

e Simbolizacion.Las Escalas se valoran del siguiente modo:

e En torno a los 24 puntos - Trastorno de Asperger.

e En torno a los 50 puntos - Trastorno de Kanner con buena evolucion.

e En torno a los 80 puntos - Trastorno de Kanner.

Las puntuaciones varian con respecto a la edad. Es frecuente que entre los 2 y

los 4 afos la puntuacion en Espectro Autista sea alta.

RESULTADOS
Socializacion
10
12,4 [ Edades 0-6
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Grafica 1. Socializacion

En la etapa infantil , los SPW, son descritos como personas sociables, por ello
las puntuaciones demuestran que no es el periodo de méxima dificultad.

La mayor dificultad surge en la edad escolar y preadolescencia, pues es cuando
mas problemas de bloqueos se producen. Estos bloqueos son consecuencia de la falta de
comprension del entorno hacia el sindrome y la falta de entendimiento social por parte
de los SPW. Estos bloqueos suelen darse en el ambito escolar, lo cual conlleva a
problemas conductuales, lo que les hace ser populares por su “cabezoneria” y les aleja
de una integracion adecuada con sus iguales.

Cuando llegan a la adolescencia y vida adulta, son todos escolarizados en
Centros Ocupacionales y se realiza un exhaustivo entrenamiento en Habilidades
Sociales, dando lugar a una mejoria en dicha edad. Poniendo en evidencia que un buen

programa de entrenamiento en Habilidades Sociales, funciona.



Comunicacion y Lenguaje
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Grafica 2. Comunicacion y Lenguaje

Los peores resultados se dan en la etapa infantil, como fruto de sus problemas de
desarrollo: hipotonia, mala implantacion dental, exceso de salivacion, ... que
condicionan y limitan la produccién inicial del lenguaje oral. La Comunicacion se ve
afectada por la limitacion fonética, asi como por el déficit en el uso del lenguaje
pragmatico y expresivo.

A partir de la edad de primaria, la produccion del lenguaje mejora gracias a la
intervencion logopédica, pero la Comunicacion con iguales sigue reflejando un déficit
acusado tanto pragmatico como semantico.

En la edad Adulta, los problemas fonéticos pasan a un segundo plano, pero se
denotan mas acusados los problemas de Comunicacién: turno de la palabra, iniciacion,

mantenimiento y finalizacién conversacional, monotonia tematica, ...
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Anticipacion y Flexibilidad
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Grafica 3 Anticipacion y Flexibilidad

En la infancia ya se perciben sus dificultades en cuanto a flexibilidad cognitiva,
su pensamiento es rigido y no se adaptan bien al cambio, se frustran con demasiada
frecuencia al cometer errores, lo que da paso al comienzo de las rabietas.

En la edad escolar, se obtiene una mejor puntuacion, como consecuencia de la
influencia de los tratamientos.

En la edad adulta la rigidez cognitiva aumenta, como consecuencia, a que los
aprendizajes respecto a su rigidez se hayan producido de manera tardia.

Normalmente nos encontramos con frases tan comunes “Es que no aprende de
sus errores”, “ No es capaz de prever sus consecuencias”. Los PW adultos cuando
presentan un “bloque mental”, ellos intentan buscar una solucién a su manera y solo
después de no conseguirlo buscan ayuda, para solucionar los problemas. Los PW de
edad infantil permanecen parados ante su “bloqueo mental” y no cambian de estrategia,

ni buscan soluciones, si esta no funciona.
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Simbolizacion
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Grafica 4 Simbolizacion

En la edad Escolar e infantil, es donde més se trabajan las bases del aprendizaje,
sobre todo la atencion y la percepcion, por ello en la edad adulta consiguen una mejor

puntuacion, notandose la mejoria a nivel abstracto y metarepresentacional..

CONCLUSIONES Y PROPUESTAS TERAPEUTICAS

Comparativa por edades de la puntuacion total

Dedades de 0-6
W edades de 7-13
Oedades + de 14

44,4

Grafica 5

Con estos resultados comprobamos que hay una evolucioén favorable y positiva
respecto a la puntuacion de espectro autista, es decir con la edad mejoran, signo de una
intervencion adecuada.

En base a los resultados obtenidos en la puntuacién total, podemos concluir que
el SPW, al puntuar més de 24 puntos, puede ser englobado dentro del Espectro Autista.

Del analisis de las graficas expuestas destacamos como existe un beneficio en el
tratamiento temprano, pues como demuestra la grafica, conforme avanzan en edad

mejoran en las escalas.
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A la vista de las puntuaciones obtenidas en cada dimensién del IDEA se

proponen tratamientos terapéuticos individualizados, en base a las siguientes pautas:

1.- Un ambiente estructurado; es necesario para las personas con SPW recibir y
procesar informacion de una forma muy ordenada. Las rutinas son una solucién para
conseguir tener una vida mas predecible, para imponer orden y evitar la incertidumbre.
También sirven para reducir la ansiedad.[20]

2.- Prevision de cambios ambientales [8]; en la medida de lo posible, es
importante prever los cambios o anticiparnos a ellos, con el objetivo de disminuir la
frustracion y evitar conductas disruptivas

3.- Anticipemos lo que esperamos de ellos; digdmosles que esperamos de ellos
en esa situacion y si fuese necesario, modelemos el comportamiento que esperemos que
den.

4.- Entrenamiento en Habilidades Sociales; habilidades de comunicacion,
empatia y asertividad.

5.- Compartir experiencias ludicas [8]; es bueno realizar actividades placenteras
que ellos hayan tenido la oportunidad de elegir, para compartirlas posteriormente.

6.- Aprendizajes sin error [8]; los errores aumentan el negativismo y los
problemas de conducta.

7.- Objetivos individualizados y aprendizajes significativos; cada persona es
unica e individual, y es necesario adaptar los programas a las personas, para facilitar un
aprendizaje significativo.

8.- Pautas para la comprension [8]; es necesario darles pautas externas que le
ayuden a comprender lo que se les pide, bien de manera visual, o con un lenguaje, claro
y conciso, no sirven los ultimatum.

9.- Negociar la inflexibilidad [8]; los SPW presentan una rigidez mental elevada,
por ello cada vez que se de un paso de flexibilidad, habra de reforzarse y si no sucede,

tendremos que negociar hasta donde pueden llegar, poniéndoles limites.
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