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Evaluacion Neuropsicologica Infantil.
Trastornos del neurodesarrollo genético: Microcefalia Vera

Y olanda Benito*

RESUMEN

La Microcefalia Vera se encuentra dentro de los trastornos del neurodesarrollo con etiologia
bien definida. Este estudio de caso clinico trata de una nifia, Ana, de 8 afios y 6 meses de edad
diagnosticada de Microcefalia Vera. La Microcefalia Vera es un trastorno genético que afecta a los
autosomas, que se encuentra dentro de las denominadas ‘enfermedades raras’ por su baja incidencia.
Este escrito se articula a través de una serie de apartados: la descripcion y el analisis del caso clinico
constituyen el texto principal que se recoge en el articulo. Se incluyen los datos y/o resultados, de
forma resumida, de las pruebas médicas, informes médicos e informes psicopedagogicos realizados
que consideramos mas significativos. Se adjunta sinopsis de las pruebas neuropsicologicas
aplicadas en la evaluacion diagnostica y sus resultados. Ademas, a medida que se desarrolla el
relato, se van intercalando recuadros que resumen, revisan y clarifican contenidos relacionados con
el texto principal. El estudio de casos (enfoque ideografico), al igual que los disefios de caso tnico,
han aportado a la Neuropsicologia una fuente de conocimiento importante, que resulta dificil de
obtener a partir de los disefios con un amplio nimero de sujetos (enfoque homotético). El estudio
amplia el conocimiento sobre las posibles anomalias de la sustancia blanca y las regiones cerebrales
relacionadas con las funciones ejecutivas afectadas en las personas por el trastorno de déficit de
atencion con hiperactividad y la implicacion del cerebelo en las funciones cognitivas.

Palabras clave: Evaluacion neuropsicolégica. Microcefalia Vera. TDAH. Disfasia de
desarrollo. Paquigiria. Microcefalia primaria autosomica recesiva. Sindrome de Williams.
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Child Neuropsychological Assessment—Genetic

Neurodevelopmental Disorders: True Microcephaly

Yolanda Benito
“Huerta del Rey” Psychological and Educational Centre, Valladolid, Spain

True Microcephaly is classified within neurodevelopmental disorders with well defined etiology. This clinical case
study focuses on Ana, a child of 8 years and 6 months of age. She has been diagnosed with True Microcephaly.
True Microcephaly is a genetic disorder that affects the autosomes, and due to its low incidence, it is classed as a
“rare disease”. We have organised this text in several sections: the main text in this article is dedicated to the
description and analysis of the clinical case. We have included the data and/or the results of the medical tests and
the educational psychology reports that we considered most relevant in a summarised manner. We also attached a
synopsis of the neuropsychological tests used in the diagnostic assessment and its results. In addition, as the we
developed this account, we inserted boxes which summarise and explain content related to the main text. The case
studies (ideographic approach), as well as the single-case designs, have been an important source of information for
Neuropsychology; information which would have otherwise been difficult to obtain from the designs describing a
wide range of subjects (homothetic approach). This study widens our knowledge of possible anomalies affecting
white matter and those cerebral regions connected to executive functions in people who have an attention deficit

disorder and hyperactivity, as well as the cerebellum’s role in cognitive functions.

Keywords: neuropsychological assessment, True Microcephaly, ADHD, developmental dysphasia, pachygyria,

autosomal recessive primary microcephaly, Williams Syndrome
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Evaluacion Neuropsicologica Infantil.
Trastornos del neurodesarrollo genético: Microcefalia Vera

Yolanda Benito*

RESUMEN

La Microcefalia Vera se encuentra dentro de los trastornos del neurodesarrollo con etiologia
bien definida. Este estudio de caso clinico trata de una nifia, Ana, de 8 afios y 6 meses de edad
diagnosticada de Microcefalia Vera. La Microcefalia Vera es un trastorno genético que afecta a los
autosomas, que se encuentra dentro de las denominadas ‘enfermedades raras’ por su baja incidencia.
Este escrito se articula a través de una serie de apartados: la descripcion y el analisis del caso clinico
constituyen el texto principal que se recoge en el articulo. Se incluyen los datos y/o resultados, de
forma resumida, de las pruebas médicas, informes médicos e informes psicopedagogicos realizados
que consideramos mas significativos. Se adjunta sinopsis de las pruebas neuropsicologicas
aplicadas en la evaluacion diagnostica y sus resultados. Ademas, a medida que se desarrolla el
relato, se van intercalando recuadros que resumen, revisan y clarifican contenidos relacionados con
el texto principal. El estudio de casos (enfoque ideografico), al igual que los disefios de caso unico,
han aportado a la Neuropsicologia una fuente de conocimiento importante, que resulta dificil de
obtener a partir de los disefios con un amplio nimero de sujetos (enfoque homotético). El estudio
amplia el conocimiento sobre las posibles anomalias de la sustancia blanca y las regiones cerebrales
relacionadas con las funciones ejecutivas afectadas en las personas por el trastorno de déficit de
atencion con hiperactividad y la implicacion del cerebelo en las funciones cognitivas.

Palabras clave: Evaluacion neuropsicologica. Microcetfalia Vera. TDAH. Disfasia de
desarrollo. Paquigiria. Microcefalia primaria autosémica recesiva. Sindrome de Williams.
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Valladolid (Espaiia). Doctora en Psicologia por la Universidad Radboud de Nijmegen (Holanda). Especializada en Psicologia infanto-
juvenil y neuropsicologia. e-mail: ¢_h_rey@cop.es https://www.centrohuertadelrey.com/cv-yolanda-benito/

INTRODUCCION

La Neuropsicologia es una de las disciplinas, dentro de las Neurociencias, que estudia la
relacion entre los procesos superiores y el cerebro. Su objetivo fundamental es conocer el
funcionamiento del ser humano, lo que explica su especial vinculacion con la Psicologia. La
Neuropsicologia Infantil es una disciplina que integra conocimientos de la Neurociencia del
Desarrollo y de la Psicologia Evolutiva Clasica.

La evaluacion neuropsicologica forma siempre parte de la evaluacion psicologica puesto que
ayuda a la formulacion de un diagnostico, la determinacion de un diagnostico de comorbilidad, la
medicion del grado de deterioro o el nivel de desarrollo del nifio y la cuantificacion de los puntos
débiles y fuertes del mismo. Esta informacion es imprescindible para elaborar intervenciones con un
objetivo especifico, asi como para desarrollar recomendaciones que potencien los puntos fuertes y
compensen las aéreas de debilidad. Ademas, el establecimiento de una evaluacion basal permite
repetir las pruebas posteriormente para el seguimiento del desarrollo del nifio a lo largo del tiempo y
para la evaluacion de la eficacia de la intervencion. Este articulo, al igual que gran parte de los
articulos que hemos escrito desde que se publicoé nuestro primer libro en 1990, se desarrolla a través
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del analisis del caso clinico. Luria en su obra pdstuma, termina expresando el deseo de recuperar
para la ciencia la perspectiva romantica, reflejada en las grandes descripciones de los casos clinicos
realizados por Charcot, Pierre Marie, Wernicke o Korsakov, entre otros en el siglo XIX, frente a la
concepcion clasica, imperante en el siglo XX. Para Luria, los cientificos clasicos “consideraban los
hechos en funcion de sus partes”, con su riqueza de detalles. Por el contrario, el romantico no quiere
reducir la realidad vital a conceptos demasiados abstractos. Quiza se basan en métodos mas
intuitivos, en la descripcion del analisis clinico mas que en la explicacion, pero, en contrapartida,
“ven un hecho desde el mayor nimero de perspectivas” (Prefacio: Arnedo, Bembibre, Montes y
Trivifio, 2015, p.XIII).

La neuropsicologia infantil ha aumentado los conocimientos de la neurologia del desarrollo
y de la psicologia evolutiva clinica y ha disefiado pruebas especificas de valoracion e intervencion
adecuadas para la poblacion infantil que presenta dafio cerebral adquirido o trastornos del
neurodesarrollo.

Trastornos del neurodesarrollo genético: Microcefalia Vera.
Ana, 8 afios y 6 meses

1. Planteamiento general del caso:

Los padres acuden a consulta con el objetivo de que se realice a su hija las pruebas
neuropsicologicas solicitadas por el Neurologo Infantil Dr. Martin Ferndndez-Mayoral. Aportan
informes médicos y psicopedagogico. El padre, conforme a Informes previos, indica que presentaba
“Retraso madurativo originado por Microcefalia Paquigiria”. Segun la madre, presentaba,
“Microcefalia autosomica recesiva. Diagndstico Paquigiria. Ello tiene como principales
consecuencias un retraso madurativo e intelectual”.

Manifiestan preocupacion angustiosa por su futuro y en el presente su integracion con el
resto de gente (colegio, familia...). Las dificultades se observan maéas frecuentemente en el
mantenimiento de una conversacion, en su dificultad para entender conceptos abstractos y en sus
reacciones impulsivas ante cualquier negativa.

El problema existe desde su nacimiento pero obviamente, las dificultades se han ido
manifestando con mas claridad a partir del segundo afio de infantil (5 afios). Desde los 6 meses
estuvo en estimulacion temprana hasta su escolarizacion. Han consultado con especialistas,
neurdlogos, endocrinos, traumatologos y psicologos. Recibe terapia psicologica, logopédica y tiene
profesor en casa. Evoluciona lentamente hacia el mantenimiento de una conversacion.

Han intentado ayudar a su hija con paciencia, amor, estimulacion, trabajo, carifio,
comprension, complicidad, reforzando su autoestima y atencion permanente. Ambos padres
consideran que la situacion de su hija la vive de forma mas preocupante y angustiosa la madre. Los
padres son consecuentes, comprensivos y carifiosos. Manifiestan estar, por lo general, de acuerdo
sobre la manera de educar a su hija. La relacion afectiva es estrecha y amorosa. La Familia esta
compuesta por los padres y Ana. Los estudios realizados por los padres son de Licenciatura en
Derecho. Ambos padres trabajan.

Los trastornos del crecimiento craneal son anomalias en el tamafo craneal derivadas de la
alteracion de los huesos del craneo, o en el Sistema Nervioso Central, de caracter congénito o
adquirido. En ellas se incluyen las craneoestenosis, la macrocefalia, la microcefalia y otras
alteraciones con deformidad craneal que alteran el perimetro cefalico y morfologia. La microcefalia
se define como crecimiento anormal del perimetro cefalico, estando este por debajo de 3 DS, para la
media de edad, sexo y edad estacional. El sintoma comiin practicamente a todas las microcefalias es
la discapacidad intelectual, salvo en algunos casos, de microcefalia familiar.

Etiologia, el crecimiento craneal estd intimamente ligado al crecimiento cerebral, asi un
deficiente crecimiento cerebral, bien primario (en enfermedades cerebrales primarias) o una
detencion del crecimiento secundaria a procesos intercurrentes, va a condicionar la presencia de una
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microcefalia por microencefalia. En ambos casos la microcefalia puede ser armonica si se asocia a
retraso de peso y a la talla. La microcefalia primaria esta presente al nacimiento constituyendo un
trastorno cerebral estatico, mientras que la microcefalia secundaria se presenta de forma posnatal y
suele implicar un caracter progresivo. La Microcefalia Primitiva Esencial o Vera, la Microcefalia
Primaria Autosdémica Recesiva y el Sindrome Genético de Seckel y los Trastornos en la migracion
neuronal, segun su etiologia y patogenia, estan clasificadas dentro de las microcefalias por defecto
primario desarrollo cerebral, con menor nimero y tamafio de neuronas de caracter genético
(Protocolo de la Asociacion Espaiiola de Pediatria. Marti y Cabrera, 2008 p.190).

Recuadro 1

La microcefalia primaria autosomica recesiva (MCPH, que significa ‘microcefalia
primaria hereditaria’) es un trastorno raro, genéticamente heterogéneo, del desarrollo neurogénico
cerebral caracterizado por una reduccion del perimetro cefalico (PC) al nacer, sin anomalias
macroscopicas de la arquitectura cerebral y con grados variables de déficit cognitivo.

La prevalencia exacta de la microcefalia no sindromica no se conoce. La MCPH es mas
frecuente en poblaciones asiaticas y de Oriente Medio que en la poblacion caucasica, en las que se
ha descrito una incidencia anual de 1/1.000.000.

El diagnostico se basa en hallazgos clinicos. Los criterios diagnosticos mas comunes son la
reduccion de la circunferencia occipitofrontal o PC, con un déficit cognitivo moderado, sin otras
malformaciones o mas, y con una estatura normal o algo mas baja. La RM muestra un cerebro
normal, proporcionalmente pequefio, y con cierta simplificacion de las circunvoluciones cerebrales
llamado patron giral simplificado. La MCPH vy el sindrome de Seckel pertenecen a un continuum
clinico, pues las mutaciones en algunos genes (CEPJ, CEP152) provocan ambos fenotipos. La
diferencia entre las dos enfermedades se basa en la distincion historica entre pacientes microcéfalos
con estatura normal y reducida (Verloes, 2012).

Recuadro 2

Trastornos de migracion neuronal: La Paquigiria

Las entidades nosologicas mejor identificadas dentro de los trastornos de migracion
neuronal, incluyen: esquizencefalia, lisencefalia, paquigiria, polimicrogiria y heterotopias
neuronales. La agenesia del cuerpo calloso acompafia con mucha frecuencia a estas entidades,
aunque no constituye un trastorno de migracion neuronal.

Paquigiria. . La paquigiria esté relacionada estrechamente a la lisencefalia. Aparece en los
estadios mas tardios del desarrollo, probablemente alrededor del cuarto mes de gestacion.

El término lisencefalia significa “cerebro liso”, y hace referencia a una insuficiencia del
desarrollo de surcos y circunvoluciones incluida en el grupo de anomalias de la migracion
neuronal.

La agiria es la ausencia de circunvoluciones en la superficie del cerebro y es sinénimo de
“lisencefalia completa”, mientras que la paquigiria es la presencia de pocas circunvoluciones
amplias y lisas pudiendo ser reemplazada por el término de “lisencefalia incompleta”. La
paquigiria puede ser focal o difusa. Cuando es focal casi siempre es bilateral y generalmente
posterior. Cuando es difusa, por lo general, esta asociada con regiones de agiria y es mas severa en
la region parietooccipital (Mota. Valdivieso. Quiroz v Criales. 2005).

13



Recuadro 3. Pruebas médicas y diagnostico realizados.

Cariotipo en liquido amniotico (embarazo 4 meses): El estudio citogenético con bandas
G muestra una formula cromosomica de 46, XX en las 20 metafases analizadas. Este resultado
corresponde a una mujer cromosomicamente normal.

Rx Craneo APy Lateral (25-08-05). Recién nacida: Se visualizan todas las suturas. No
signos de craneosinostosis; control (05-09-05): Sin cambios respecto a la anterior. Ecografia
cerebral: No alteraciones estructurales visibles. Los estudios realizados hasta la fecha son
normales. Al alta (recién nacida 14 dias), la exploracion es normal salvo la evidente microcefalia.

Programa de deteccion precoz de enfermedades congénitas, las pruebas de deteccion del
Hipotiroidismo y de la Fenilcetonuria realizadas a su hija (I mes), fueron consideradas normales.

Estudio Radiologico, RNM, Estructuras cerebrales y mielinizacion normales. En el
estudio no se aprecian alteraciones significativas identificando un sistema ventricular de tamario
normal. El espacio subaracnoideo es amplio, como es normal a la edad de la paciente (2 meses).
Se identifica el cuerpo calloso. El grado de mielinizacion corresponde con la edad de la paciente.

Pediatria (C.EXT.)), RX CRANEQO: Suturas y fontanela abierta. JUICIO CLINICO:
Algunos rasgos son compatibles con sindrome de Seckel, sin poder confirmarlo en la actualidad
(Edad 3 meses).

Pediatria (C.EXT.): Exploraciones Complementarias: Rx de pelvis y rodillas: sin
alteraciones patologicas. JUICIO CLINICO: Microcefalia. Rasgos morfologicos de Seckel sin
correlacion clinica (Edad 7 meses)

Pediatria, sostén cefilico 2-3 meses. Sedestacion 6 meses. Clara sonrisa 2 meses. Escasa
ganancia de peso con buena velocidad de crecimiento. Hiporexia. Facilidad vomitadora. No
convulsiones. No dermopatias. Suernio tranquilo. Buena relacion con el ambiente. Subjetivamente,
audicion normal. Inmunizaciones correctas. No alergias conocidas. Reconocida, sospecha de
clinica de S. de Seckel. No bocio. Tono muscular normal. ROT normal. Psiquismo normal en la
actualidad. Denticion: 0/0. Ortolani negativo. Pies valgos. DIAGNOSTICO: MICROCEFALIA
AUTOSOMICA RECESIVA (Edad 9 meses).

Unidad de Genética Clinica, niiia de 22 meses enviada para valoracion y estudio por
sospecha diagnostica de sindrome de Nimega (Nijmegen syndrome). Cariotipo a los 18 meses
(normal de mujer: 46, XX). Su talla ha evolucionado a lo largo del percentil 3, y su peso se ha ido
distanciando progresivamente del mismo a partir de los 6 meses de edad. Su perimetro craneal,
muy por debajo del percentil 3 desde el inicio, se ha ido distanciando llamativamente y se ha
mantenido estancado en los ultimos 10 meses. El desarrollo psicomotor inicial parecia bastante
adecuado (sedestacion a los 6 meses, gateo a los 9- 10 meses, ambulacion 14-15 meses), aunque
ahora tiene una cierta inestabilidad motora y un retraso del lenguaje. No crisis convulsivas y goza
de buena salud. Genitales normales. Extremidades, manos, pies, dedos normales. IMPRESION
DIAGNOSTICA: La microcefalia primaria asociada a restriccion del crecimiento no es realmente
sugestiva de una microcefalia aislada recesiva. Los rasgos faciales tampoco sugieren el
diagnostico de Seckel. Las manifestaciones clinicas, el estancamiento del crecimiento craneal y la
asociacion de niveles bajos de gammaglobulinas encajan con la sospecha diagnostica de
sindrome de Nimega. Este trastorno genético de herencia autosomica recesiva se debe a
mutaciones en el gen NBSI, localizado en el brazo largo del cromosoma 8. La mayoria de los
casos se deben a una mutacion comun (657del5) en este gen.

Stichting Klinisch-Genetisch Centrum Nijmegen RESULTS: No pathogenic mutation
detected in the coding part and splice sites of NBSI gene by sequence analysis. CONCLUSION:
These results make the diagnosis Nijmegen Breakage syndrome caused by mutations in the NBS1
gene unlikely (2 arios y 5 meses).
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Recuadro 3. Pruebas médicas y diagndostico realizados (continuacion).

Unidad de endocrinologia pedidtrica. Departamento de Pediatria JUICIO CLINICO:
antecedente de hipocrecimiento pondero-estatural con recuperacion de tala y microcefalia
importante. Ligero retraso psicomotor en evolucion favorable (2 arios y 7 meses).

Consulta EXT. De endocrinologia pedidtrica, niiia de 4 anos y un mes. Microcefalia
congénita, encontrandose en momento actual con perimetro cefdlico dentro de la normalidad.
Discreto retraso psicomotor, del lenguaje con dificultad para concentrarse. Patron de crecimiento
armonico y uniforme asociado a retraso madurativo oseo de 2 arios, con pronostico de talla
adecuado a  patrones parental y  poblacional de talla. EXPLORACIONNES
COMPLEMENTARIAS: Edad osea: 2 afios mds/menos 8 meses. JUICIO CLINICO: Crecimiento
en limites inferiores de la normalidad. Retraso madurativo oseo.

Consulta EXT. De endocrinologia pedidtrica, niia de 5 arios y 22 dias.
EXPLORACIONES COMPLEMENTARIAS: Edad o6sea: 3 anos mas/menos 8.6 meses. JUICIO
CLINICO: Crecimiento en limites inferiores de la normalidad. Retraso madurativo oseo.
Estancamiento ponderal.

Consulta EXT. De endocrinologia pedidtrica, nifia de 6 arios y 1 mes. Sin incidencias
desde la ultima revision. Come variado pero poca cantidad, precisa suplementos caloricos para su
adecuada nutricion. JUICIO CLINICO: Patron de crecimiento ponderoestatural normal. Retraso
madurativo oseo.

Consulta EXT. De endocrinologia pedidtrica, nifia de 6 arios y 7 meses con microcefalia
vera. Asocia retraso madurativo dseo, con pronostico de talla adecuado a patrones parental y
poblacional de talla. Sin incidencias desde la ultima revision. Come variado pero poca cantidad,
precisa suplementos caloricos para su adecuada nutricion. PRUEBAS COMPLEMENTARIAS:
Edad osea de 5 arios. JUICIO CLINICO: Patron de crecimiento ponderoestatural normal. Retraso
madurativo oseo.

Especialista en Neurologia y en Neurofisiologia Clinica, nifia 6 aiios 5 meses y 12 dias.
Tratada en Atencion Temprana, integrada precozmente en Guarderia, siempre ha tenido esas
terapias y apoyos psicopedagogicos, pero los aprendizajes han sido deficientes, por lo que repite
ahora 3° Infantil, con apoyos, que también tiene cada tarde, logopeda, estimulacion global y sus
habilidades sociales. Enuresis nocturna, y con frecuencia diurna. Poca autonomia en el vestido,
sobreproteccion familiar evidente. No rasgos dismorficos, dermatoglifos parecen normales. Tono
muscular, motilidad y coordinacion normales, sin detectarse signos de afectacion piramidal,
extrapiramidal ni cerebelosa. Fondo de ojo normal. Buen contacto social. Impresiona de retraso
mental leve. En CONCLUSION, parece tratarse de Microcefalia Vera, que conlleva retraso
evolutivo por la menor cantidad de neuronas cerebrales. Se recomienda repetir la resonancia
magnética cerebral, ya que se hizo a los pocos meses de edad. Mantener todas las terapias
actuales, y anular la sobreproteccion familiar. Se da tratamiento de prueba con 10 mg de
metilfenidato (Rubifen) en el desayuno los dias lectivos, para intentar potenciar la atencion y
motivacion de la nifia.

Informe Radiologico:

COMENTARIO: El estudio (RM, MRI) se obtuvo con la nifia anestesiada por razones de
edad (6 anos, 1lmeses y 28 dias). Se demuestran alteraciones relacionadas con la microcefalia:
desproporcion craneo-facial con disminucion de tamanio del cerebro; el cerebelo esta
desproporcionadamente aumentado respecto al de los hemisferios cerebrales. Otro hallazgo que
llama la atencion es la disminucion del numero y de la profundidad de los surcos en lobulos
occipitales, temporales y parte de los lobulos frontales donde se identifican circunvoluciones mas
anchas de lo normal. El grosor de la corteza supera el limite de la normalidad en varios puntos.
El aumento de grosor de la corteza va mas a favor de paquigiria que de un patron de la corteza va
mas a favor de la paquigiria que de un patron de simplificacion de circunvoluciones.
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Recuadro 3. Pruebas médicas y diagndstico realizados (continuacion)

No se ve alteraciones en la morfologia de otras estructuras que pueden estar alteradas en
el contexto de la microcefalia: cuerpo calloso, ganglios basales y tronco son de apariencia
normal. El patron de mielinizacion es normal. Los ventriculos son de caracteristicas normales. El
estudio de angio-RM de las arterias intracraneales es normal. CONCLUSION: Alteracion
congeénita del patron de circunvoluciones sugestivo de displasia cortical).

Pediatria (C.EXT.), nifia 7 anios 0 meses y 10 dias. Nunca ha tenido crisis epilépticas.
Desde el punto de vista psicomotriz presenta dificultades tanto en aspectos motores gruesos y
finos que han mejorado evolutivamente. La comprension y expresion verbal es adecuada, aunque
tiene dificultades para mantener la atencion de forma sostenida. Repitio 3° de Educacion Infantil
con mejoria en rendimiento académico segun refieren los padres. Recibe logopedia, estimulacion,
apoyo extraescolar y acude a un gabinete psicopedagogico. Precisa lentes correctoras por
astigmatismo e hipermetropia. Normoaudicion. El suefio nocturno es adecuado para su edad. Es
autonoma para las actividades de la vida diaria. Microcefalia severa. Poca colaboradora.
Atencion dispersa. Adecuado contacto ojo-ojo. Adecuada interaccion social. PIN. Pares craneales
normales. Fuerza, tono y trofismo de las 4 extremidades normales sin asimetrias. ROT rotulianos
y aquileos: simétricos y normales. Reflejo cutaneo plantar: Flexor bilateral. Marcha y variantes
normales. Signo de Gowers negativo. Romberg negativo. No dismetria ni alteracion en otras
maniobras cerebelosas. No movimientos anormales. JUICIO CLINICO: Malformacion congénita
del desarrollo: Paquigiria. Microcefalia severa. Anomalias EEG. Retraso Psicomotor.

INFORME CLINICO: En enero de 2014 el Dr. Daniel Martin Ferndandez-Mayoralas
Neurologo Infanto—juvenil del Grupo Hospital QUIRON de Madrid (Espaiia) emitio un
informe en el que se refiere, entre otros, lo siguiente:

Se trata de una paciente de 8 anos. CIR ya intrauterino. Talla baja y microcefalia. No
diagnostico.

EA: empezo a hablar tardiamente. Analiticas bien. Cariotipo XX normal.

Nada renal ni cardiaco ni vaginal. Pies talo valgo tratados con plantillas. Amniocentesis
normal. Se sospecho un sd de Nijmegen (se descarto incluso por secuencias del gen NBSIO.
TORCH negativo. Estudio inmunologia. Déficit semantico pragmatico. Sintomas TDAH, le cuesta
las normas de los juegos. No es hiperactiva, pero de pequenia no paraba. Impulsiva. Le vio el Dr.
Herranz y sugirio igual diagnostico y tratamiento que yo mismo:

JC: MICROCEFALIA VERA.

SIGNOS TDAH.

DISCAPACIDAD INTELECTUAL.
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Recuadro 4

Defectos al nacimiento de origen genético: Microcefalia Vera

Las formas con microcefalia aislada o Microcefalia Vera. El diagnostico de esta
afeccion se basa en la ausencia de cualquier otra anomalia sistémica, y una historia de microcefalia
en los familiares maternos y paternos. Los rasgos faciales caracteristicos son: retroceso del cabello
frontal, las comisuras de los parpados (palpebrales) estan hacia arriba y las orejas estan
sobresalientes, relativamente grandes. La RM muestra un cerebro pequefio bien formado.

Formas con herencia autosémica recesiva (en esta forma de herencia es necesario que el
bebe herede los dos genes defectuosos de su padre y de la madre) suelen asociar signos
neuroldgicos y los estudios de imagen del cerebro son variables (Infogen, 2013).

Recuadro 5
Pruebas psicopedagogicas realizadas y diagnostico

Informe final de Atencion Temprana (edad cronologica 3 afios y 0 meses) de la
Consejeria de Familia e Igualdad de Oportunidades de la Comunidad, la causa de finalizacion
del programa al cumplir los tres afios de edad y estar escolarizada en la Modalidad de
Atencion Directa: medida de Estimulacion, firmado por el Equipo del Centro Base de Atencion
a Personas con Discapacidad, a fecha 28 de Agosto de 2008:

Situacion Inicial: Nifia derivada a nuestro centro con 11 meses, por presentar un diagnéstico
de Microcefalia congénita autosémica recesiva. Presentaba en ese momento, un Desarrollo Evolutivo
dentro de los limites de la normalidad.

Diagnéstico: Desarrollo Psicomotriz en los limites de la normalidad. Leve retardo en el
desarrollo de habilidades de Lenguaje Oral. Orientaciones: Escolarizacion ordinaria sin apoyos
especificos para ACNES (segtin prescribe el Dictamen Psicopedagogico de Educacion).

No obstante conviene vigilar el desarrollo de las habilidades de Lenguaje Oral durante el
proximo curso escolar, con el fin de observar las hipotéticas mejoras tanto desde el punto de vista
fonético, como morfosintactico y pragmatico.

Informes psicopedagogicos de la Comunidad Auténoma (edad cronoldgica 5 afios y 6
meses)

Conclusion Diagnéstica, con fecha 14 de Marzo de 2011
Informe médico: --/--/2005: DIAGNOSTICO MICROCEFALIA
Grupo principal: Alumnado con necesidades educativas especiales.
Tipologia: Discapacidad Fisica motora y no motora.
Categoria: Discapacidad fisica no Motor.

A nivel médico se detecta microcefalia. En el primer ciclo de infantil parece encontrarse
dentro de los limites del desarrollo normal. Se observa un cierto retraso en el desarrollo del
lenguaje expresivo.
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Recuadro 5
Pruebas psicopedagdgicas realizadas y diagndstico (continuacion)

Se observa un desfase en la mayor parte de capacidades. Sus puntos débiles aparecen a
nivel cognitivo, lingiiistico y de nivel de psicomotricidad fina. En la evaluacion cognitiva (CI), si
bien es un aspecto que conviene volver a valorar con 6-7 afios, parece observarse un desfase
madurativo de aproximadamente un afio, encontrandose por lo tanto en la banda media-baja.
Dentro de las pruebas se ha encontrado un bajo nivel de comprension (que puede estar relacionado
con sus dificultades en los conceptos basicos).

Informe psicopedagégico de la Comunidad Auténoma (edad cronoldgica 6 afios y 9 meses)

Conclusion Diagnéstica, con fecha 30 de Mayo de 2012
Informe médico: --/--/2005: DIAGNOSTICO MICROCEFALIA
Grupo principal: Alumnado con necesidades educativas especiales.

Tipologia: Discapacidad Fisica motora y no motora.

Categoria: Discapacidad fisica no motora.

Grupo secundario: Alteraciones de la comunicacion y del lenguaje.
Tipologia: trastorno de la comunicacion y del lenguaje.

Categoria: Disfasia (Mixto).

A nivel médico se detecta microcefalia. En el primer ciclo de infantil parece encontrarse
dentro de los limites del desarrollo normal. Se observa un cierto retraso en el desarrollo del
lenguaje expresivo. En el momento actual, se ha observado un desfase significativo en varios
ambitos.

Se observa un desfase en la mayor parte de capacidades, si bien se han observado avances
desde el inicio de la etapa en autonomia. Sus puntos débiles aparecen a nivel lingiiistico -con
escasa o nula construccion sintactica y algunas sustituciones-. Al revisar la evaluacion cognitiva
(CI), se observa un cierto desfase, pero que parece encontrarse dentro de la norma (CIV= 97 CIM=
90). Dentro de las subpruebas se ha observado un bajo nivel de comprension de las instrucciones
orales que puede estar relacionado con sus dificultades en los conceptos basicos.

Recuadro 6
Atencion Temprana

La atencion temprana se define como el conjunto de intervenciones, dirigidas a la
poblacion infantil de 0 a 6 afios, a la familia y al entorno, que tiene por objetivo dar respuesta, lo
mas pronto posible, a las necesidades transitorias o permanentes que presentan los nifios con
trastornos en su desarrollo o que tienen el riesgo de padecerlos. Estas intervenciones, que deben
considerar la globalidad del nifio, han de ser planificadas por un equipo de profesionales de
orientacion interdisciplinar o transdisciplinar.

Se conceptualiza la atencion temprana como preventiva en tres niveles: a) primaria, de
caracter universal antes de que aparezca un trastorno o la enfermedad; b) secundaria, deteccion
precoz de los trastornos o situaciones de riesgo; y c) terciaria, actuaciones dirigidas a remediar o
paliar las consecuencias de un trastorno o discapacidad ya establecida (Martin, Pons y Montes,
2015, p.50).
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Recuadro 7

Disfasia de desarrollo, trastorno especifico del desarrollo del lenguaje congénito.

Expresivas: trastorno de expresion del lenguaje.

Mixtas: trastorno de comprension y expresion (Narbona y Chevrie-Muller, 1997, p.187).

Concepto: varios trabajos han tratado de precisar las caracteristicas clinicas que serian
comunes a los TELD, tipificables como disfasia. Dichas caracteristicas son: la gravedad de los
sintomas, su persistencia incluso durante toda la vida, la cualidad anémala (y no simplemente la
pobreza) de las producciones lingiiisticas (Narbona y Chevrie-Muller, 1997, p.252).

La afasia, es el deterioro del lenguaje a consecuencia de una lesion cerebral adquirida.
Aunque se ha descrito detenciones de la secuencia del desarrollo verbal en lactantes y nifios muy
pequetios tras una lesion cerebral, generalmente no se aplica el término de afasia sino cuando la
lesion ocurre después de la adquisicion del lenguaje, es decir, después de la edad de dos afios
(Narbona y Chevrie-Muller, 1997, p.278).

2. Motivo de Evaluacion

Entre los fines por los que los Servicios de Neurologia nos remiten nifios a Evaluacion
Neuropsicologica, el mas frecuente es el diagnostico. Se trata de nifios con dafio cerebral o
disfuncion neurologica conocidos para los que se intenta confirmar un diagnodstico. Para ello,
solicita en interconsulta un informe neuropsicologico complementario a la exploracion neurologica.

Partiendo de que toda evaluacion neuropsicologica pretende obtener un perfil de
capacidades, en dicho perfil apareceran puntos débiles y puntos fuertes segun las capacidades
deterioradas (en alguna medida) y las conservadas intactas. Un determinado perfil, en el que ciertas
capacidades neuropsicologicas (comportamentales y cognitivas) se hallan selectivamente
deterioradas, puede resultar compatible con la alteracion neurologica detectada. Si fuera asi, la
finalidad diagnostica lograria confirmar en el plano comportamental y/o en el cognitivo el deterioro
que se sigue de alteraciones del sistema nervioso ya detectadas mediante exploracion neurologica y
aplicacion de técnicas electrofisiologicas (v.g., el EEG) o de neuroimagen (v.g., RM). En este
sentido la evaluacion neuropsicologica es una aportacion complementaria que el especialista en
neurologia pediatrica recaba del especialista en neuropsicologia clinica infantil (Manga y Fournier,
1997, p.23).

Los padres acudieron a nuestra consulta con el objetivo de realizar la evaluacion
neuropsicologica a peticion del Neurdlogo Infanto-juvenil, Dr. Daniel Martin Fernandez-Mayoralas
del Grupo Hospital QUIRON de Madrid (Espafia). Se solicita en interconsulta un informe
neuropsicologico complementario de la exploracion neurologica. La peticion realizada por el Dr.
Neur6logo Infanto-juvenil fue en marzo de 2014:

PLAN. TEST NEUROPSICOLOGICOS:

WISC-IV.

TEST DE ATENCION CPT2 o AULA, CSAT, ENFEN.

LECTURA o test lingiiisticos en funcion de Cl y apreciacion de psicologos.

LO QUE EL PSICOLOGO CONSIDERE, ADEMAS, OPORTUNO.
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3. Procedimiento de Evaluacion:

Entrevista preliminar y aplicacion de las pruebas en seis sesiones. Cumplimentacion de
cuestionarios por los padres y cumplimentacion de cuestionarios por la Profesora-tutora.

4. Descripcion general del caso:

e Desarrollo evolutivo, primeros aprendizajes y nivel familiar

Madre diagnosticada de hiperprolactinemia, tratada durante un mes, diagnoéstico de embarazo
tras un mes de intervalo de la Gltima dosis. Embarazo con hiperémesis gravidica, tratada durante el
primer trimestre (Rexert, Idalprem, Orfidal). Solo el cuarto mes la madre no tuvo voOmitos.
Amniocentesis normal. Parto provocado a las 37 semanas de gestacion por observarse CIR ecografico
en el tercer trimestre. La puntuacion en el Test de Apgar fue de 9 al minuto y de 10 a los cinco
minutos. Pes6 al nacer 2,197 kilogramos. Ingres6 en Neonatologia, presentaba una moderada
microcefalia. Permaneci6 en incubadora 8 dias. Lactancia natural aproximadamente durante dos
meses, cogia bien el pecho pero mamaba poca cantidad. Vomitaba con frecuencia. Dormia muy
bien y mucho pero tenia dificultades para comer. A partir del primer afio, con los purés, empezo a
comer mejor, aunque desde que nacid ha estado con suplementos alimenticios hasta que el
endocrino le dio el alta en septiembre del afio pasado (7 afos, edad cronologica) porque el percentil
se encontraba dentro de lo normal. En la actualidad come todo tipo de alimentos y en cantidades
normales. Come bien y duerme bien. En cuanto a trastornos y enfermedades, destacar lo
anteriormente referido, hipocrecimiento pondo-estatural con recuperacion de talla, microcefalia,
infeccion de orina a los seis meses, trastornos de la vista y retraso madurativo 6seo.

Desarrollo motor dentro de lo normal, camind sin apoyo a los quince meses. Desarrollo del
lenguaje dentro de lo normal, a los quince meses realizaba frases sencillas y atendia 6rdenes. A los 4
afios y un mes presentaba un discreto retraso psicomotor del lenguaje con dificultad para
concentrarse. Enuresis nocturna primaria esporadica. Enuresis diurna secundaria hasta la actualidad,
hay temporadas que se da con mayor frecuencia y otras con menor frecuencia. La reaccion de la
nina frente al ruido y la reaccion de la nifia frente al dolor han sido normales.

Ana ha sido considerada como una nifia viva e inquieta, todo le ha llamado la atencion,
aprende observando e imitando. Le costaba mucho y sigue siendo dificil para ella recordar
acontecimientos pasados, aprender canciones y todo aquello que requiera retener o memorizar. Le
ha costado mantener la atencion es necesario cambiar de actividad de forma constante porque se
distraia y sigue distrayéndose con facilidad. Le resulta dificil centrarse. Desde los 4 afos,
aproximadamente, muestra curiosidad por las cosas y realiza preguntas al respecto: “;qué es eso?”,
“rqueé significa?”’, “;qué pone aqui?”, “;qué haces...?”, se interesa por los sucesos: “;qué ha
pasado?”, “;por que?”.

La nifia estuvo en estimulacion temprana y siempre tuvo un vocabulario adecuado a su edad
ampliandose con normalidad a lo largo del tiempo. Aunque empezo a leer a los 3 afios, no sigue el
ritmo en la lectura de los nifios de su edad, aunque tiene un gran interés por leer, lo hace con
dificultad, pero realiza un gran esfuerzo por mejorar de forma voluntaria. No ha manifestado interés
especial por el tiempo, en la actualidad esta aprendiendo el manejo del reloj y las fechas. Le cuesta
mucho entender la ironia y hay que explicarle las bromas ya que de otra forma se siente insultada o
muy ofendida. Esté4 todavia en proceso de aprendizaje, no alcanza a comprender ni los chistes, ni las
bromas. Poco tolerante a la frustracion, cualquier contrariedad le provoca reacciones muy intensas y
reacciona de forma impulsiva. Poco tolerante a las criticas, en el ambiente familiar su reaccion es de
rechazo y negacion. Fuera del entorno familiar su reaccion es de retraimiento y paralizacion. Tiene un
caracter distraido, le cuesta concluir las tareas, maxime si le resultan dificiles. En las expresiones
demuestra inmadurez, sus pensamientos son infantiles, los padres entienden que acordes a su retraso
cognitivo.
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Los padres consideran que los talentos de su hija estan centrados en la curiosidad que
manifiesta hacia las cosas y la sensibilidad en sus sentimientos con los demas. La conducta familiar es
descrita por los padres como adaptativa y la autonomia normal, si bien, aunque sabe hacer las cosas
hay que estar detras de ella para que las haga. Cuando est4 con otras personas, es muy educada y hace
las cosas de forma autonoma. En casa estd especialmente protegida y cuesta que aumente su
autonomia. En casa, a veces, es impulsiva, poco tolerante a la frustracion y coge rabietas que
consideran que, a veces, son desmedidas y desproporcionadas. Es desordenada, a veces le cuesta
obedecer y pierde los estribos facilmente. Ana pide ayuda para cosas que puede hacer sola, a veces
miente, llora con facilidad, es excitable e impulsiva y, a veces, cambia constantemente de actividad.
Los padres han observado en la nifia irritabilidad y falta de atencion.

e Ambito escolar

Estuvo acudiendo a Atencion Temprana desde los once meses hasta que inicio 1° de Educacion
Infantil. Tuvo una evolucion muy positiva durante el tiempo que asistio a Atencion Temprana, a los 3
afios y cero meses, cuando dejo de asistir a la misma, presentaba desarrollo psicomotor dentro de lo
normal y leve retardo en el desarrollo del lenguaje oral. De los 2 a los 3 afios también fue a la
Guarderia, dos horas al dia. Ana disfrutaba mucho con los nifios. Se relacionaba bien. La adaptacion al
Colegio, donde inici6 la Educacion Infantil, también fue normal. Tuvo la misma tutora los tres cursos
de Educacion Infantil y aunque durante los tres cursos recibid diferentes terapias y apoyos
psicopedagogicos, los aprendizajes no fueron suficientes, por lo que necesito repetir 3° de Educacion
Infantil.

En 2° de Educacion Infantil es cuando se evidencio el desfase de la nifia. La tutora enfatiz6 la
falta de atencion, necesitaba atencion continua por parte de la Profesora para hacer las tareas y buscaba
la aprobacion del adulto. Repitio 3° de Educacion Infantil con otra Tutora, ese curso, mejoro el
rendimiento académico y durante el mismo hizo un amigo especial.

Comenz6 1° de Educacion Primaria en el actual Colegio, y se adapt6 al mismo con normalidad.
Ha tenido una Tutora en 1° de Educacion Primaria y otra Tutora en 2° de Educacion Primaria. En el
Colegio tiene 6 horas de apoyo escolar impartidas por una Profesora de Apoyo y por una Profesora de
Audicion y Lenguaje. Seglin su tutora, a veces tiene excesiva inquietud motora, tiene dificultades de
aprendizaje escolar, se distrae facilmente, escasa atencion, esta en las nubes, a veces deja por terminar
las tareas que empieza, es constante, es respetuosa y acepta bien las indicaciones de la profesora. Ana,
por lo general, en relacion al Colegio manifiesta alegria. Esta en el curso que le corresponde y asiste
con normalidad.

Desde los 4 afios, recibe terapia Logopedia, Estimulacion, Apoyo Extraescolar y acude a un
Gabinete Psicopedagogico. Va un dia a la semana a Logopedia y acude a una Terapia Psicologica
centrada en promover las Habilidades Sociales y estimulacion del funcionamiento cognitivo. En casa
tiene cinco dias a la semana apoyo para las tareas escolares. Es de destacar que existe comunicacion y
coordinacion entre los diferentes profesionales que estan tratando a la nifia en el d&mbito escolar y
extraescolar. La jornada de ‘trabajo’ de la nifia es muy larga y dispone de poco tiempo de juego.

e Ambito social:

Ana es sensible, empatica y carifiosa. Sociable y abierta. Con los adultos se relaciona muy
bien. En la actualidad tiende a ir méas tiempo con nifios de su edad, pero, en general, ha tendido a ir con
niflos mas pequefios porque le costaba entender el lenguaje. Creen que es consciente de sus
dificultades de lenguaje y que por eso prefiere estar con nifios mas pequeios, disfruta jugando con sus
primos mas pequeiios (5 anos).

Seglin su tutora, en clase, no molesta a otros alumnos, a veces tiene dificultades para las
actividades cooperativas, acepta sus errores, no discute ni pelea, es aceptada por el grupo, tiene sentido
de la regla del ‘juego limpio’ y se lleva bien con la mayoria de sus compaieros. Segun sus padres, por
lo general, en su relacién con los demas es vergonzosa y tiene dificultades.

Vive con sus padres en una ciudad con unos recursos sociales y culturales adecuados,
pudiendo participar en diversas actividades organizadas por su Ayuntamiento, la Comunidad,
diferentes Clubes, Asociaciones, etc. Como actividad extraescolar participa en actividades
deportivas: karate, tenis y natacion en verano.
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5. Observacion de la conducta durante 1la Evaluacion

Ana se adapta a la situacion de evaluacion, colaborando en lo que se le pide. Su aspecto es
limpio y cuidado. Sociable, inquieta, comunicativa y carifiosa. Mantiene adecuado contacto ocular y
es facil establecer una relacion positiva con la nifa.

Le gusta trabajar pero se cansa con facilidad es necesario cambiar con frecuencia de
actividad para mantener la atencion y motivacion en las tareas. Tolera la frustracion y se ajusta a las
normas. La nifia es consciente de que algunas cosas no las va a poder realizar: “yo no s¢ hacer eso”.

Se observa dificultad en el lenguaje expresivo-comprensivo, se trata de explicar apoyandose
en gestos, a veces es dificil entenderla si no se sabe el contexto sobre el que esta hablando.

Los Repertorios Bésicos de Conducta para el aprendizaje estan desarrollados. Durante la
Evaluacion la capacidad de atenciéon y concentracion depende de la tarea a realizar. Necesita
supervision del adulto para hacer las tareas, le gusta que estén pendientes de ella mientras realiza las
mismas y recibir la aprobacion del adulto.

6. Sintesis y resultados. Test aplicados en la Evaluacion neuropsicologica

En la evaluacion hemos de tener en cuenta la Edad Mental puesto que el diagnostico del
Trastorno por déficit de atencion con hiperactividad y el diagnostico de Trastornos de aprendizaje y
el Trastorno del Lenguaje, segin el DSM-IV-TR y el DSM-5 es necesario que las dificultades
atencionales y/o el desarrollo de los aprendizajes instrumentales estén por debajo de lo esperado
conforme a la capacidad intelectual.

a) Evaluacion de la Inteligencia
Ana es una nifia con inteligencia “Extremo Inferior”, WISC-IV, CI Total= 58; ICG= 67.
Stanford-Binet (Forma L-M), CI Total=70. La Edad Mental es de 6 afios y dos meses.
La Capacidad de Razonamiento Abstracto es Muy Baja, presenta moderada dificultad de
aprendizaje. En la prueba del Raven, Escala Color, percentil 60, (baremo de alumnos de 6 afios).
En el K-BIT (Test Breve de Inteligencia de Kaufman), en la medida de inteligencia cristalizada
ha obtenido un CI= 87, y en la medida de inteligencia fluida un CI= 76, CI Compuesto= 76.

WISC-IV: Pruebas fundamentales

Cubos Pr=5 Edad equivalente: <6 afios y dos meses
Semejanzas Pr=5 Edad equivalente: <6 anios y dos meses
Digitos Pr=3 Edad equivalente: <6 afios y dos meses
Conceptos Pr=6 Edad equivalente: <6 afios y dos meses
Claves (B) Pr=6 Edad equivalente: <7 afios y diez meses
Vocabulario Pr=5 Edad equivalente: <6 afios y dos meses
Letras y nimeros Pt=5 Edad equivalente: <6 afios y dos meses
Matrices Pr=4 Edad equivalente: <6 afios y dos meses
Comprension Pr=4 Edad equivalente: <6 afios y dos meses
Biisqueda de simbolos (B) Pt= 2 Edad equivalente: <7 afios y diez meses
Pruebas optativas
Figuras Incompletas Pt=4 Edad equivalente: <6 afios y dos meses
Animales Pt=7 Edad equivalente: 6 arios y seis meses
Informacion Pr=3 Edad equivalente: <6 afios y dos meses
Aritmética Pr=3 Edad equivalente: <6 afios y dos meses
Adivinanzas Pr=5 Edad equivalente: <6 afios y dos meses
Puntuaciones compuestas
Comprension Verbal P=72 Percentil 3
Razonamiento Perceptivo P=71 Percentil 3
Memoria de Trabajo P=064 Percentil 0,8
Velocidad Procesamiento P=67 Percentil 1
CI Total P=38 Percentil 0,3
Indice de Capacidad General ICG P=67 Percentil 2
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Conclusion: las pruebas clinicas psicométricas de medida de la inteligencia son
moderadamente bajas, lo que significa que tiene moderadamente baja Capacidad de aprendizaje
académico.

En el WISC-IV se observa diferencia entre la capacidad de aprendizaje (Indices de
Comprension Verbal CV y Razonamiento Perceptivo RF) y Capacidad de Rendimiento (Indices de
Memoria de Trabajo MT y Velocidad de Procesamiento VP).

Mientras que el CV y el RF estan fuertemente asociados con el razonamiento y la resolucion
de problemas. El MT y el VP favorecen la capacidad de resolucion de problemas.

La memoria de trabajo y la velocidad de procesamiento estan relacionadas porque la
memoria de trabajo implica identificacion, registro y manipulacion de la informacion en la memoria
a corto plazo, y la velocidad de procesamiento favorece la identificacion y el registro rapidos de la
informacion en la memoria a corto plazo para la toma de decisiones.

b) Funcién Ejecutiva
ENFEN (Evaluacion Neuropsicoldgica de las Funciones Ejecutivas en nifios). Permite valorar
diferentes aspectos relacionados con la capacidad para solucionar problemas y programar la
conducta (baremo 6 afos).

Scale Phonological Semantics Grayway Colourway Rings Interference Scale
fluency fluency
Very High Very High
10 u] o u] [u] u] [u] 10
9 [m] o [m] m] [m] [m] 9
High o o o o u] o High
8 8
Medium High Medium High
7 O O O O O O 7
Medium Medium
6 u] o u] u] [u] X 6
5 u] o u] u] u] u] 5
Medium Low Medium Low
4 O O O O O O 4
Low X X [u] [u] [u] [u] Low
3 3
Very low Very low
2 [m] o [m] [m] [u] [u] 2
1 [m] o [m] m] m] [m] 1

Conclusion; la nifia no es capaz de realizar la prueba de ‘sendero gris’, (no evaluable),
‘sendero color’ (no evaluable) y la prueba de ‘Anillas’ (no evaluable) que indican disfuncion en
areas prefrontales. Ana tiene problemas para la programacion secuencial de la conducta y dificultad
para organizar el comportamiento a corto plazo por debajo de su Edad Mental. Las puntuaciones
muy bajas en la prueba de ‘fluidez fonologica’ y de ‘fluidez semantica’ (decatipos 1 6 2) casi
siempre corresponden a nifos con disfasia infantil. Las puntuaciones inferiores a la media como las
que ha obtenido (decatipos 3 6 4) considerando la edad mental de la nifia indican un menor déficit
del lenguaje y suelen asociarse a nifios con dificultades de aprendizaje, trastorno especifico del
lenguaje o problemas atencionales moderados. La puntuacion normal obtenida en la prueba de
‘interferencia’ conforme a su edad mental sugiere que no presenta déficit en el control de los
impulsos y normal flexibilidad mental.

¢) Evaluacion de la Atencion

En el Conners' Kiddie Continuous Performance Test (K-CPT V.5), obtiene los siguientes
resultados (baremo 4 y 5 afios):

La funcion discriminante de CPT indica que los resultados se ajustan a un perfil clinico
ADHD. El indice de confianza computado se puede describir de la manera siguiente: las
probabilidades son del 58°30% de que exista un problema significativo de la atencion. En Ana se
observo dificultad en el autocontrol atencional. En la prueba no se observé impulsividad. No se
observo bajo nivel de vigilancia.
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En el Test de atencion sostenida para nifios, CSAT, obtuvo los siguientes resultados
(baremo, mujeres de 6 afios):

fndice de Sensibilidad o capacidad atencional (d’): Puntuacion T= 4 (0-8), lo que indica que
la capacidad atencional es muy baja (los valores alrededor de 50 sefialan normalidad, esto es, que
las proporciones de aciertos y comisiones son similares a las del grupo de edad de referencia).

La evaluacion de las Capacidades de Atencion Perceptiva Visual se efectia a través del
EMAV-1, el cual valora las capacidades o destrezas atencionales (baremo 5 y 6 afios).
Objetivo: Valorar las capacidades o destrezas atencionales.

Calidad de atencion Perceptivo Visual (eficacia en la focalizacion y codificacion de
estimulos visuales) es muy baja (percentil= 5).

Atencion sostenida Perceptivo Visual (capacidad de focalizar y codificar estimulos visuales
durante un tiempo determinado), es muy baja (percentil=5).

Conclusion: en las pruebas neuropsicologicas sobre el control atencional se han observado
unos resultados significativamente por debajo de su Edad Mental en el autocontrol atencional,
atencion sostenida, atencion perceptivo visual y pobre nivel de vigilancia.

d) Evaluacion del procesamiento de la informacion

La Madurez Perceptiva es baja correspondiendo a una edad aproximada de 5 afios (Reversal
Test, n° de errores obtenidos 18, esperados para su edad 3, percentil= 33).

La Aptitud Visomotora es baja (Bender, n° de errores obtenidos 10, n° de errores esperados
2.4, edad equivalente, aproximada, de 5 afos y seis meses). Se han observado indicadores de
disfuncion en la percepcion visomotora, omision de angulos en las figuras 7 y 8, y sustitucion de
puntos por lineas en la figura 5.

La Rapidez Asociativa es baja [Claves del WISC-IV (Claves A), edad equivalente a 6 afios y
seis meses].

Conclusion: presenta disfuncion perceptivo visomotora y baja madurez perceptiva. La
rapidez asociativa esta dentro de lo esperado conforme a su Edad Mental.

e) Ambito de Competencia Escolar
Ana estd cursando 2°Curso de Educacion Primaria (alumnos de 7 y 8 afios), no esta
superando los objetivos y contenidos del curso escolar de forma satisfactoria.

Las capacidades escolares de la alumna para desarrollar los objetivos y contenidos del curso
escolar de 2° de Educacion Primaria no son adecuados:

El Desarrollo del Vocabulario comprensivo alcanza una edad aproximada de 6 afios (PPVT-
III Peabody, edad equivalente a 6 afios y ocho meses, Percentil= 9, CI 80; WISC-IV, Vocabulario
expresivo Pt= 5, edad equivalente a <6 afios y dos meses), presenta mayor capacidad de
Vocabulario de comprension (Peabody) que de Vocabulario de expresion (WISC-IV, Vocabulario).

La Capacidad de Razonamiento Numérico y Manejo Automatico del Simbolo es muy baja
(Aritmética del WISC-1V, Pt=3, edad equivalente a <6 afios y dos meses).

El aprendizaje de los Conceptos Basicos en castellano es fundamental para el aprendizaje y
el rendimiento escolar. En el Test de Conceptos Basicos (Test Boenhm) el nivel de conocimiento de
los mismos es bajo. La nifia logro el 76% de respuestas correctas, le falta por aprender doce de los
50 conceptos de la prueba: “derecha”, “antes de”, “mas lejos”, “parte”, “cada”, “menos”,
“conjunto”, “tercera”, “par”, “saltad”, “izquierda” y “mismo”.

El Desarrollo Psicomotor, obtiene en la Escala de McCarthy (MSCA) en ‘Coordinacion de
piernas’ y en ‘Coordinacion de brazos’ un nivel de desarrollo de 6 afios y medio. En referencia a la
Lateralidad, utiliza para escribir y dibujar la mano derecha. Para atrapar objetos y tiro al blanco la

mano derecha. De ojo se observa lateralidad no definida.
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Aptitudes Escolares, los Test de Aptitudes Cognoscitivas constituyen una serie integrada de
pruebas que tratan de apreciar los factores que mas influyen en el aprendizaje escolar a partir de la
ensefanza preescolar hasta el inicio de la edad universitaria. La puntuacion obtenida por la alumna
es baja en la Prueba Primaria-R I, baremo alumnos de 1° de Primaria, de 6 y 7 afios, puntuacion
Percentil= 20.

En las Pruebas Psicopedagogicas de Aprendizajes Instrumentales, ha obtenido (baremo de 1°
de Educacion Primaria, alumnos 6 y 7 afios, puntuaciones de 1 a 10):
a) Lectura
a.1.) Rapidez lectora, Pt= 2 (palabras bien leidas por minuto 17)
a.2.) Comprension lectora, Pt= 8
b) Escritura (Dictado):
b.1.) Ortografia natural, Pt= 3’5
¢) Calculo
c.1.) Rapidez de célculo, sumas, Pt= 3
c.2.) Rapidez de célculo, restas, Pt= 3

Conclusion: la alumna presenta un nivel de aptitudes escolares y desarrollo de los
aprendizajes instrumentales (lectura, escritura y calculo) por debajo de su Edad Mental,
correspondiendo su nivel de capacidades escolares, aproximadamente, al inicio de 1° de Educacion
Primaria (alumnos de 5 a 6 afios de edad).

1) Evaluacion de Ila conducta

En la Escala de Conducta de Conners para profesores su Profesora-Tutora, observa a veces
excesiva inquietud motora, dificultades de aprendizaje escolar, escasa atencion, a veces deja por
terminar las tareas que empieza. Es constante, es respetuosa y acepta bien las indicaciones de la
profesora. En el ambito social segin su Profesora-Tutora, no molesta a otros compafieros, a veces
tiene dificultades para las actividades cooperativas, acepta sus errores, no discute ni pelea, es
aceptada por el grupo, tiene sentido de la regla del ‘juego limpio’ y se lleva bien con la mayoria de
sus companeros.

En la Escala de Conducta de Conners, para profesores, la alumna no obtiene puntuaciones
por encima del punto de corte a partir del cual el factor se considera patolégico, ni en Déficit de
Atencidn, ni en Hiperactividad, ni en Trastorno de Conducta, si bien, la puntuacion de la nifia segun
las observaciones de la estan cerca del punto de corte en Déficit de Atencion: punto de corte= 10,
puntuacion de la alumna= 9.

El Sistema de Evaluacion de la Conducta en nifios y adolescentes (BASC), valora una
amplia gama de dimensiones patologicas (problemas conductuales, trastornos emocionales,
problemas de personalidad...) y dimensiones adaptativas (habilidades sociales, liderazgo...) que
resultan utiles para conocer al nifio y adolescente.

Sus padres, en las escalas de observacion de problemas de comportamiento perciben en su
hija, Hiperactividad. La escala de Hiperactividad mide dos aspectos de la triada de sintomas del
TDAH, hiperactividad e impulsividad.

En las Dimensiones Globales, las cuales son utiles para obtener conclusiones generales
conforme a diferentes tipos de comportamiento, los padres subrayan puntuaciones bajas en
Habilidades Adaptativas que hace referencia a la capacidad de adaptabilidad a los cambios de rutina
y a nuevos profesores, cambiar de una tarea a otra y compartir juguetes o pertenencias con otros
nifios y las habilidades sociales.
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RESUMEN Y JUICIO CLINICO

a) Resumen

Ana es una nifia de 8 afios y 6 meses con Inteligencia “Extremo Inferior” La Edad Mental es
de 6 afios y dos meses en el Stanford-Binet (Forma L-M) CI total =70, prueba recomendada en el
ambito internacional para medir la inteligencia, WISC-IV CI Total =58, ICG =67.

En las Pruebas Neuropsicologicas se aprecian en la nifia problemas para la programacion
secuencial de la conducta y dificultad para organizar el comportamiento a corto plazo que sugiere
disfuncion en las areas prefrontales en la prueba del ENFEN. En las pruebas neuropsicologicas
sobre el control atencional son patentes resultados significativamente bajos en el autocontrol
atencional, atencion sostenida, atencion perceptiva visual y bajo nivel de vigilancia que sugieren
disfuncion en el area frontal dorsolateral en el EMAV y CPT2. Ana presenta disfuncion perceptivo
visomotora en la prueba del Bender, baja madurez perceptiva observada en el Reversal Test, y baja
fluidez fonologica y baja fluidez semantica que sugieren disfuncion en la corteza motora
(evaluacion del Peabody, Conceptos Basicos, Pruebas de Aptitudes Escolares y Aprendizajes
Instrumentales).

Cuando la lesion cerebral se produce durante la neurogénesis (hasta el 5° mes del embarazo),
se observa cierta recuperacion posterior de la funcion afectada, aunque a costa de un peor
rendimiento general. Es decir una lesion en esta etapa como parece ser lo acontecido en el caso de
la nifia no dara lugar nunca a una disfuncion focal. Asi, la lesion durante la génesis neuronal parece
estimular una sobreproduccion de nuevas neuronas, si bien el volumen total es menor y la
reorganizacion de todas las funciones entre un menor nimero de neuronas (‘obtener mas con
menos’) conlleva un descenso del cociente intelectual. Cuanto mas temprana y extensa sea la lesion
en esta etapa, mayor sera la discapacidad intelectual (Arnedo, Bembibre, Montes y Trivifio, 2015,
p.20). En el caso de Ana es posible que la lesion sea pequefia y/o que se haya producido en la etapa
mas tardia. Es posible igualmente que este hecho condicionara que el déficit no haya sido observado
de forma significativa hasta los 4 y 5 afios de edad.

Las dificultades en el area del lenguaje también se han apreciado de forma mas significativa
a partir de los cuatro afios de edad. Es interesante considerar que hacia el sexto mes de vida se
produce un incremento significativo de la arborizacion dendritica en el opérculo frontal izquierdo
relacionado con la programacion motora del lenguaje, que supera a la del hemisferio derecho. A
partir de ese momento y durante los primeros cinco afios, las regiones perisilvianas anteriores se
desarrollan de forma desigual en ambos hemisferios, siendo el sistema dendritico mas complejo en
el hemisferio izquierdo. De hecho, sobre los seis afios de edad, el area de Broca izquierda alcanza el
desarrollo del adulto. A medida que los circuitos lingiiisticos del hemisferio izquierdo crecen y se
perfeccionan, las habilidades de los nifios para comprender y utilizar estructuras sintacticas mas
complejas también lo hacen.

Consideramos que las limitaciones de la nifia en el ambito del lenguaje se encuentran
principalmente en el almacenamiento fonologico a corto plazo o memoria de trabajo auditiva. Las
representaciones fonologicas decaen con rapidez sin permitir a Ana ordenar los elementos y
estructurar fonologicamente la palabra. Esto interfiere en el lenguaje expresivo y comprensivo, asi
como la lectura, escritura y calculo. Las tareas del lenguaje expresivo de mayor complejidad (la
asociacion de palabras o la formacion de categorias), no solo dependen del area de Broca sino que
también activan las areas cinguladas (procesos motivacionales, el inicio de la actividad y el control
de la atencion sostenida) de ambos 16bulos frontales.

En el ambito emocional presenta ansiedad. La mentira, la enuresis y los miedos son
sintomas de ansiedad en los nifios. La ansiedad consideramos es debida al estrés escolar relacionada
con la dificultad para seguir el ritmo y/o aprendizajes y para entender y/o adaptarse a los juegos e
intereses de los compaiieros. Es de destacar el comportamiento de autocontrol de la alumna en el
ambito escolar, donde seglin su Profesora-Tutora no presenta comportamientos desadaptativos.

En el ambito familiar se ha percatado en Ana sentimientos de inadecuacion. En el ambito de
la Conducta los padres han constatado comportamientos relacionados con hiperactividad y
comportamientos relacionados con bajas Habilidades Adaptativas (Escalas BASC).
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b) Juicio Clinico

A nuestro Juicio Clinico segun el DSM-5, se da Discapacidad Intelectual Leve (Trastorno
del desarrollo intelectual), comoérbido con Trastorno de Déficit de Atencion con Hiperactividad
(presentacion combinada). En las pruebas neuropsicologicas las puntuaciones obtenida por la nifia
en la capacidad de autocontrol atencional estan significativamente por debajo de la Edad Mental.

Ana presenta dificultad de aprendizaje (lectura, escritura y célculo estan por debajo de lo
esperado conforme a la Edad Mental) y dificultades del lenguaje (disfasia) expresivo/comprensivo.
(El desarrollo del lenguaje comprensivo esta por debajo de la Edad Menta, el desarrollo del lenguaje
expresivo esta mas afectado).

La dificultad atencional (TDAH) afecta en un grado leve a la inteligencia (a nivel
psicométrico 3’41 puntos en el CIT del WISC-1V), pero afecta de forma importante en su
rendimientos, en la forma en que abordan, planifican y realizan las tareas. El control voluntario de
la atencion es la puerta de entrada de las funciones ejecutivas y éstas, a su vez, el centro de
despliegue de la inteligencia (Goicoechea, 2015, p.199).

Se han detectado anomalias en la sustancia blanca de las personas afectadas por el trastorno
de déficit de atencion con hiperactividad, trastorno bipolar, trastornos del lenguaje, deterioro
cognitivo asociado a la edad, enfermedad de Alzheimer y mitomania (Douglas, 2008, p.60).

Dentro de los factores neurobiologicos, las técnicas de neuroimagen han mostrado que en el
TDAH estan afectadas regiones cerebrales relacionadas con las funciones ejecutivas, las emociones
y la coordinacion y el control de la conducta motora: la corteza prefrontal y parietal, el cerebelo, los
ganglios basales (ntcleo caudado y putamen), las estructuras limbicas y el cingulo anterior, por
tamano reducido y patron de actividad disminuido o anémalo de los neurotransmisores dopamina o
noradrenalina (Miranda, Colomer y Rosello, 2015, p.315).

En la Resonancia Magnética realizada a Ana, a los 7 afios, se aprecid un patron normal de
mielinizacion. No se observaron alteraciones en la morfologia del cuerpo calloso, ganglios basales y
tronco cerebral. Si se detectaron alteraciones en la corteza prefrontal, parietal y en las estructuras
limbicas corticales.

Uno de los hallazgos que llamo la atencion fue el tamafio del cerebelo que estaba
desproporcionadamente aumentado respecto al de los hemisferios cerebrales. Es de destacar que el
examen de neurologico de Ana apoya la tesis sobre el lenguaje en los nifios con el Sindrome de
Williams. En el sindrome de Williams la delecion parece producir cambios anatomicos
(acumulaciones anormales de neuronas en las areas visuales) que alteran la capacidad de percepcion
espacial. Pero el defecto cromosomico parece no afectar a la red que abarca estructuras de los
l6bulos frontales, 16bulo temporal y cerebelo. Esta red conservada puede hacer funcion de
andamiaje neuroanatOmico para las capacidades excelentes e inesperadas de los enfermos de
Williams en el ambito del lenguaje.

Otros investigadores, por ejemplo, han sefialado que la memoria a corto plazo para los
sonidos del lenguaje hablado, o memoria fonologica, que al parecer esta implicada en el aprendizaje
de la lengua y la comprension, se conserva bastante bien en los pacientes con sindrome de
Williams.

El descubrimiento de que el neocerebelo esta conservado en los enfermos de Williams es
alin mas curioso cuando se contempla dentro del contexto de otras investigaciones. Hasta fechas
recientes se admitia que el cerebelo estaba asociado sobre todo con el movimiento. El equipo
encabezado por Steven E. Petersen, de la Universidad de Washington, ha demostrado que el
neocerebelo se activa cuando uno intenta pensar en una asociaciéon de un verbo con determinado
nombre sustantivo (como ‘sentarse’ con ‘silla’) y no solo eso, sino que cuando se realizan pruebas
en pacientes con lesiones cerebelares se ponen de manifiesto alteraciones de las funciones
cognitivas, ademas de las motoras.
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El volumen cortical medio en individuos afectados por los sindromes de Williams (poseen
un vocabulario mas rico y amplio de lo que cabria esperar de su edad mental) o de Down (presentan
alteracion evidente en la adquisicion y en el desarrollo del lenguaje) es menor que en los sujetos
normales de la misma edad, pero los volimenes de las distintas regiones difieren. Mientras que el
volumen del cerebelo es pequeiio en los enfermos de Down en los de Williams es normal (Lenhoff,
Wang, Greenberg y Bellugi, 1998, p.23).

El volumen cortical medio en la Microcefalia Vera es también menor que en los sujetos
normales de la misma edad. En este caso de Microcefalia Vera a diferencia de los nifios con
Sindrome de Williams y de nifios con Sindrome de Down, el tamafio del cerebelo esta
desproporcionadamente aumentado respecto al de los hemisferios cerebrales.

En Ana, al igual que en los nifios con Sindrome de Down, existen alteraciones evidentes en
la adquisicion y el desarrollo del lenguaje, pero a diferencia de los nifios con Sindrome de Down
que las dificultades de comunicacion son ya evidentes en la fase prelingiiistica (desde los primeros
meses de vida), en la nifia no se apreciaron las alteraciones hasta la etapa lingliistica (desde los 2
anos).

En los nifos las manifestaciones de lesiones cerebrales son mas inespecificas que en los
adultos, ya que la propia dinamica del cerebro infantil hace que las consecuencias de cualquier dafio
cerebral produzcan trastornos cognitivos mas difusos. También, como acontecio en el caso de Ana,
el déficit se manifiesta en mayor medida cuando aumentan las exigencias escolares y sociales. A
pesar de que en 1949 Donald Hebb publicoé un trabajo que mostraba las graves secuelas a largo
plazo sufridas en nifios con lesion temprana en el 16bulo frontal, no fue hasta practicamente la
década de 1990 cuando empezod a observarse de manera sistematica que “mas temprano no siempre
significa mejor y, a veces, es peor” (Kolb y Whishaw, 2006, p.20).
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