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Resumen en inglés y en espafiol:



Abstract

Nicolaides-Baraitser Syndrome (NCBRS) is a genetic disease that is included within the
so-called rare diseases due to its low incidence. Its prevalence is less than one case per
million inhabitants. Worldwide, it is estimated that there are around 270 people who
suffer this condition, in different countries and of various races. NCBRS was first
described in 1993 by the neurologist Paola Nicolaides and the geneticist Michael

Baraitser and was established as a syndrome in 2009.

This syndrome is caused by mutations in the SMARCA2 gene and causes various
congenital anomalies at different degrees. For instance, peculiar facial features, sparse
and sparse hair, brachydactyly, prominent interphalangeal joints, intellectual disability,
microcephaly, short stature, delayed in language, epilepsy (in a considerable

proportion), behavioral disorders, and, autism in some cases.

As it is a recently recognized syndrome, there is little knowledge about it, which
motivated this work. Most of the available information analyzes the genetic cause,
describing mainly physical alterations, only a few of them describes psychological and

behavioral traits.

With the intention to provide further information and description of this syndrome, we
have carried out a neuropsychological evaluation through different specific tests on all
the people affected with NCBRS located in Spain and registered with the Spanish

Association of Nicolaides Baraitser. This is the first study of this characteristics.

Specifically, 21 people from different provinces of Spain have been evaluated: 13 boys
and 8 girls, aged between 3.7 years (43 months) and 13.5 years (161 months). All with

confirmed diagnosis of alteration in the SMARCA2 gene.

Our objectives are: (1) to describe the characteristics the NCBRS Spanish population and
compare it with the scientific literature to see if they are similar; (2) to analyze the data
resulting from the applied development tests, exploring the difficulties they may have
at different levels: cognitive, motor (thick and thin), communication and language

(receptive and expressive), adaptive, personal, emotional and behavioral autonomy.
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(3) We also analyze the relation of the particular characteristics of epilepsy with the
affectation of other areas such as general ability or language disorders. This is thanks to

the specific tests applied referred to receptive and expressive language.

(4) We detail the genetic information referring to the exons altered in SMARCA?2 in all
the participants, and, relate it to other variables, such as the level of development and
communication. Finally, (5) we analyze the different therapies and supports they have

received, exploring the relation with other parameters obtained.

The results obtained reflect that people with NCBRS in Spain present delayed
development at different degrees in the areas evaluated. We have found a extensive
variability of alterations in our sample. As our sample small, this makes it difficult to
draw general conclusions. Some participants even obtain average scores in several

areas, something unusual in this population according to scientific literature.

This study supports further NCBRS phenotype description. We hope to serve as a
motivation for other professionals to continue with similar studies with larger samples.
This will contribute to know more about the general characteristics of NCBRS in our

country and worldwide.
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Resumen

El Sindrome de Nicolaides-Baraitser (NCBRS) es una enfermedad genética que se incluye
dentro de las denominadas enfermedades raras debido a su baja incidencia, con una
prevalencia inferior a un caso por millon de habitantes. A nivel mundial, se estima que
hay alrededor de 270 personas que padecen esta condicidn, en diferentes paises y de

varias razas.

NCBRS fue descrito por primera vez en 1993 por la neuréloga Paola Nicolaides y el

genetista Michael Baraitser y se establecié como sindrome en 2009.

Este sindrome estd causado por mutaciones en el gen SMARCA2 y provoca diversas
anomalias congénitas y diferentes grados de afectacién. Por ejemplo, rasgos faciales
peculiares, cabello escaso y ralo, braquidactilia, articulaciones interfalangicas
prominentes, discapacidad intelectual, microcefalia, baja estatura, retraso en el
lenguaje, epilepsia (en una proporcién considerable), trastornos del comportamiento vy,

en algunos casos, autismo.

Por tratarse de un sindrome de reciente reconocimiento, existe poco conocimiento al
respecto, lo que motivo este trabajo. La mayor parte de la informacién disponible analiza
la causa genética, describen principalmente las alteraciones fisicas y solo unas pocas

describen algunos rasgos psicolégicos y conductuales.

Con la intencién de ampliar la informacién y descripcién de este sindrome, hemos
realizado una evaluacién neuropsicoldgica mediante diferentes pruebas especificas a
todas las personas afectadas con NCBRS localizadas en Espaia y que estdn registrados
en la Asociacion Espafola de Nicolaides Baraitser. Este es el primer estudio de estas

caracteristicas.

En concreto, se han evaluado 21 personas de diferentes provincias de Espafia: 13 nifios
y 8 nifias, con edades comprendidas entre los 3,7 afios (43 meses) y los 13,5 afios (161

meses), todos ellos con diagndstico confirmado por alteracion en el gen SMARCA2.
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Nuestros objetivos son: (1) describir las caracteristicas de la poblacién espafiola con
NCBRS y compararlas con la literatura cientifica para ver si son similares; (2) analizar los
datos resultantes de las pruebas de desarrollo aplicadas, explorando las dificultades que
puedan tener en los diferentes niveles: cognitivo, motor (grueso y fino), en comunicacién
y lenguaje (receptivo y expresivo), adaptativo, de autonomia personal, emocional y

conductual.

(3) También analizamos la relacién de las caracteristicas particulares de la epilepsia con
la afectacion de otras dreas como la capacidad general o la alteracidn en el lenguaje,

gracias a las pruebas especificas aplicadas referidas al lenguaje receptivo y expresivo.

(4) Detallamos la informacidn genética referente a los exones alterados en SMARCA2 en
todos los participantes y la relacionamos con otras variables, como el nivel de desarrollo
o la comunicacion. Finalmente, (5) analizamos las diferentes terapias y apoyos que han

recibido, para ver si hay relacidn con otros pardmetros obtenidos.

Los resultados obtenidos reflejan que las personas con NCBRS en Espana presentan
retraso en el desarrollo en diferentes grados de afectacion en las dreas evaluadas. Hemos
encontrado una gran variabilidad de alteraciones en nuestra muestra; como nuestra
muestra es pequefia, esto hace que sea dificil sacar conclusiones generales. Algunos
participantes incluso obtienen puntuaciones medias en varias areas, algo inusual en esta

poblacién segun la literatura cientifica.

Este estudio respalda una descripcion adicional del fenotipo de NCBRS. Esperamos que
sirva de motivacion para que otros profesionales continden con estudios similares con
muestras mas amplias. Esto contribuird a conocer mas sobre las caracteristicas generales

del NCBRS en nuestro pais y a nivel mundial.
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1. INTRODUCCION:

1.1. Descripcion general:

El Sindrome de Nicolaides-Baraitser (NCBRS) es una enfermedad genética de baja
incidencia que se considera una enfermedad rara (ORPHA 3051) ya que afecta a menos
de 5 de cada 10.000 habitantes. Este sindrome tiene una prevalencia de <1/1.000.000
(Orpha.net).

Segun la Organizacion Mundial de la Salud (OMS), existen cerca de 7.000 enfermedades
raras que afectan aproximadamente al 7% de la poblacion mundial y a alrededor de 3
millones en Espafia. Son crénicas y se caracterizan por el gran nimero y amplia
diversidad de desérdenes y sintomas que producen como, por ejemplo, alteraciones en

las capacidades fisicas, psiquicas, sensoriales y de comportamiento.

En cuanto a la prevalencia de este sindrome, actualmente no se conoce con certeza el
numero de personas afectadas a nivel mundial; segun la literatura cientifica, algunos
autores sefialan mas de 80 casos confirmados molecularmente (Zhang et al., 2022), otras
fuentes sefialan unos 100 (ORPHA:3051) aunque se estima que hay alrededor de 270
personas diagnosticadas en el mundo, en diferentes paises, segun la Asociacion Mundial
de Nicolaides Baraitser (NCBRS Wordlwide Foundation). Los datos que recoge esta
asociacién mundial son de mayo de 2021, donde contabilizan 16 personas afectadas en

Espana con este sindrome (ncbrs-worldwide-foundation.weebly.com).

En nuestro pais, se fundd la Asociacion Espafola de Nicolaides Baraitser en el afio 2015
(www.nicolaidesbaraitser.es). Actualmente tienen identificadas a 21 personas con
NCBRS, todos ellos con confirmacion genética. Esto no implica que sean todos los
afectados que haya en Espafia; posiblemente, algunos estén diagnosticados y no
registrados en esta asociacién y otros puede que no tengan el diagndstico preciso en

NCBRS y no se tenga constancia de ellos

Este sindrome fue descrito por primera vez en 1993 por la neurdloga Paola Nicolaides y
por el genetista Michael Baraitser al informar de una chica inglesa de 16 afnos que
presentaba una combinacidn inusual de caracteristicas, siendo las principales: retraso

mental, convulsiones, cabello escaso, labio inferior prominente, dedos cortos vy


http://(www.nicolaidesbaraitser.es/

articulaciones interfalangicas muy marcadas. Adquirié la marcha con 18 meses y las
primeras palabras con 2 afios; su desarrollo cognitivo fue muy lento y presentaba

convulsiones refractarias al tratamiento con multiples farmacos.

A los 10 afios de edad tenia marcha auténoma dentro de casa, pero no fuera de ella,
podia subir escaleras agarrada a la barandilla, pero no bajarlas, no era capaz de saltary
presentaba pocas destrezas a nivel de motricidad fina. Mostraba un vocabulario de 10
palabras, comia con ayuda y usaba pafiales al no haber adquirido el control de esfinteres.
Fallecié a los 33 afios de edad como consecuencia de un estado de mal epiléptico y

complicaciones respiratorias (Nicolaides & Baraitser, 1993).

En los siguientes 15 afios se describieron 5 casos mas con caracteristicas similares
(Krajewska-Walasek, Chrzanowska, & Czermiska-Kowalska, 1996; Witters & Fryns, 2003)
y se sugirié el nombre de Nicolaides-Baraitser (NSB) El seguimiento de todos ellos mas
el de otros 18 nuevos, permitié que se estableciera como sindrome en 2009 (Morin et

al., 2003; Sousa et al., 2009).

1.2. Causa genética:

Una vez establecido como sindrome, se identificé la causa genética que lo genera gracias
al estudio de secuenciacién masiva realizado por Van Houdt y otros profesionales en el
afio 2012, donde vieron que se producia por mutaciones de novo en heterocigosis en
SMARCA2 (OMIM:600014) (https://databases.lovd.nl/shared/genes/SMARCA2; Van
Houdt et al., 2012; Wolff et al., 2012; Sousa, Hennekam, & Nicolaides-Baraitser

Syndrome International Consortium, 2014).

NCBRS es una enfermedad autosémica dominante que genera alteraciones morfoldgicas
y psicoldgicas diversas (OMIM: 601358) por las alteraciones genéticas que se
producen. Desde 2011, se han encontrado al menos 50 mutaciones no truncadas o sin
sentido en el gen SMARCA2 responsables de NCBRS en el 80% de los individuos

afectados (Cappuccio, et al., 2020).

Las alteraciones que provocan NCBRS se producen concretamente en los exones

comprendidos del 15 al 25 (dominio helicasa), como se representa en la figura 1:


https://databases.lovd.nl/shared/genes/SMARCA2
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Nota. Tomado de Sousa & Hennekam, 2014

Este gen se situa en el brazo corto del cromosoma 9 (9p22.3) que esta relacionado con
procesos de remodelacién de la cromatina del complejo BAF o switch/sacarosa no
fermentados SWI/SNF (figura 2), que regulan los genes que estan implicados en la
reparacion de ADN dafiado, la copia de ADN, asi como el control del crecimiento, la

division y la diferenciacién celular (Wieczorek et al., 2013; Aref-Eshghi et al., 2018).

Figura 2

Representacion del SMARCA2
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Nota. Tomado de Sousa et al., 2009

Casi todas las mutaciones genéticas cambian aminoacidos en la proteina. Estas
mutaciones se encuentran dentro de un area de la proteina que se une a ATP y es
responsable de proporcionar energia a los complejos SWI/SNF, como se representa en

la figura 3:




Figura 3

Diagrama de remodelacion de cromatina dependiente de SWI/SNF
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Nota. El complejo SWI/SNF se une al ADN y las histonas y efectia el desplazamiento del nucleosoma para
mejorar la accesibilidad del ADN y, por lo tanto, iniciar la maquinaria de transcripcidn (Bogershausen, &
Wollnik, 2018)

Existe referencias que indican que las alteraciones en estos complejos estan implicadas

también en el desarrollo de tumores (Santen, Kriek and van Attikum, 2012).

Por otro lado, se han descrito otras enfermedades asociadas por alteracion en el gen
SMARCA2 y mutaciones en los componentes del complejo SWI/SNF. Se identificé que
las mutaciones en los componentes del complejo SWI/SNF causan el sindrome de
NCBRS, el de Coffin Siris (CSS), el Sindrome de Desarrollo Intelectual Deteriorado
Blefarofimosis, que se identifica con las siglas BIS, como se muestran en la figura 4
(Kosho et al., 2013; Kosho, Miyake and Carey, 2014; Tsurusaki et al., 2012; Miyake,
Tsurusaki and Matsumoto, 2014, Mari, et al., 2015; Cappuccio et al., 2020).

Estos trastornos relacionados con SWI/SNF se consideran sindromes de discapacidad
intelectual (Van Paemel et al, 2017; Lee et al., 2021; Machol et al., 2019), caracteristica

presente en las personas que presentan NCBRS.




Figura 4

Variantes de novo en SMARCA2
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Nota. Tomado de Cappuccio et al., 2020

Existe una superposicién clinica significativa de sindromes biolédgicamente relacionados,
como lo ejemplifican los sindromes NCBRS y CSS. Ambos resultan de mutaciones que
afectan al complejo BAF y pertenecen a la creciente categoria de BAFopatias (Santen et

al., 2013; Gripp, Baker, Telegrafi & Monaghan, 2016).

Estos dos sindromes se citan a la par en bastantes estudios por la alteraciéon comun
genética, asi como por las malformaciones y discapacidad intelectual con las que
cursan. Otras alteraciones que comparten son los cambios musculoesqueléticos como
la prominencia no inflamatoria en las articulaciones interfalangicas, muy comunes sobre
todo en NCBRS (en el 85% de los casos) y también descritos en CSS (Melo Gomes et al.,
2019). Pero, aunque comparten algunas caracteristicas, se trata de enfermedades

distintas.

En un estudio muy reciente sobre dos gemelos monocigdticos (2020) sefialan la
alteracion en el gen ARID1IB que se asocia también con NCBRS y CSS. Detallan que
mutaciones en este gen, se asocian con deterioro intelectual y alteraciones del sistema

nervioso central (SNC), que comprenden la anomalia del cuerpo calloso (Pascolini, et al.,




2020). Analizaron a dos hermanos gemelos monocigéticos con apariencia clinica
sorprendentemente parecida al fenotipo NCBRS y CSS, portadores de una nueva
microdelecién 6g25.3, que abarca solo una parte del gen ARID1B. Sus hallazgos indican
que ARID1B podria considerarse un gen contribuyente en el fenotipo CSS y NCBRS,
aunque sefalan también la relacion mas estrecha entre NCBRS y el gen SMARCA.

Sugieren considerar el estudio ARID1B en ambas condiciones.

En otro estudio donde secuencian el exoma completo (WES) encuentran que este tipo
de andlisis facilita el diagndstico diferencial entre NCBRS, CSS y otras condiciones, por lo

que son de gran utilidad este tipo de analisis (Bramswig et al., 2015).

También encontramos informacion internacional reciente donde detallan variantes en
SMARCA2, que arrojan datos valiosos sobre esta condicién (Tang et al., 2017; Karaer, K.,

2020; Pan et al., 2021).

1.3. Caracteristicas fisicas y psicoldgicas:

Gracias a estudios posteriores como los realizados por Sousa y otros autores (Sousa et
al., 2009; Sousa, Hennekam, & Nicolaides-Baraitser Syndrome International Consortium,
2014; Abdul-Rahman, 2015; Kenn and Majid, 2015; Pascolini et al., 2020), se detalla el

fenotipo principal y otras alteraciones que presentan:

- Rostro: los rasgos faciales son caracteristicos como cara de forma triangular,
pestanas densas, nariz prominente con orificios nasales gruesos, boca grande con

labio superior delgado e inferior grueso.

- Pelo: el cabello escaso en el cuero cabelludo es un signo clave de NCBRS ya que se
ha informado en casi todos los casos diagnosticados; suele ser escaso, de baja

implantacién y ralo (Castori, Covaciu, Rinaldi, Grammatico, & Paradisi, 2008).

El crecimiento y la textura son normales. En algunos se ha observado que con el
tiempo aumenta la escasez de cabello, mientras que en otros disminuye. El vello
pubico se desarrolla normalmente y en los hombres adultos, el vello facial es

limitado.



Dientes: los dientes suelen ser de erupcidn tardia y estar muy espaciados lo que se
mantiene en la edad adulta y puede tener efectos perjudiciales sobre la oclusién (Al-

Tamimi, Abela, Jeremiah & Evans, 2017).

Manos: otra manifestacion fisica caracteristica es la presencia de articulaciones
interfalangicas prominentes en un 85% de los pacientes. Los hallazgos radiolégicos
de las manos incluyen metacarpianos cortos, falanges cortas, epifisis en forma de
cono, epifisis con apariencia de marfil en unos pocos casos y un leve acortamiento

de los dedos de los pies.

La mayoria de estas caracteristicas, especialmente la braquidactilia y los rasgos
faciales, tienden a ser mds evidentes con el tiempo, principalmente por la pérdida
de grasa subcutdnea que acentua los rasgos faciales al producirse un hundimiento

de la piel y aparicidn de arrugas.

Retraso en el desarrollo/cognitivo: la mayoria de las personas con NCBRS muestran
discapacidad intelectual de diverso grado, aunque lo mas frecuente es que sea grave

o moderado e inusualmente, leve (Mari et al., 2015; Santen et al., 2012).

Epilepsia: el padecer epilepsia es otro de los rasgos nucleares en NCBRS, que esta
presente segun lo descrito en dos tercios de los pacientes. El inicio es temprano,
entre los 18 y 24 meses de edad y en la mayoria de los casos las crisis que presentan
son generalizadas (85%) (Hofmeister et al., 2021). El tipo de crisis es variable y puede
ser dificil de manejar como en el caso de la chica inglesa, primera persona

identificada.

Comunicacion y lenguaje: la alteracion en el lenguaje es frecuente; segun lo descrito,
suelen presentar un lenguaje verbal limitado y al menos el 30% de los afectados no
llegan a desarrollar lenguaje oral. En algunos incluso, las palabras iniciales fueron
olvidadas o se redujeron significativamente, coincidiendo con las primeras

convulsiones (Sousa et al., 2014).

Piel: es frecuente el desarrollo de eczemas y alta sensibilidad en la piel en

aproximadamente un tercio de los casos diagnosticados.



Hernias: la aparicion de hernias inguinales y umbilicales son mas comunes que en la

poblacion general.

Criptorquidia: esta presente en aproximadamente el 60 % de los nifios y, a menudo,

requiere cirugia.
Hipospadias: un pequefio porcentaje.

Escoliosis: se ha detectado escoliosis de diferente grado (entre leve y grave) en

menos de un tercio de los casos.
Torticolis: también se ha observado en algunos nifios diagnosticados.

Comportamiento: los problemas de comportamiento mas frecuentes en NCBRS son
impulsividad, alteraciones emocionales y rasgos de autismo como obsesiones, poca
capacidad atencional por intereses restringidos, en algunos casos, sensibilidad a
ruidos fuertes, ecolalias y necesidad de rutinas, asi como falta de conciencia de

ciertos peligros en muchos casos (Gana et al., 2011).

Algunos estudios ponen de manifiesto que las mutaciones de la linea germinal en
subunidades del complejo SWI/SNF se asocian con el trastorno del espectro autista

y trastornos del desarrollo (Bramswig et al., 2017).

Personalidad: por lo general, son alegres, sonrientes y muy felices. A menudo son
demasiado amigables y no parecen temer a los extrafios. Segln crecen, se ha visto
qgue durante y después de la pubertad muestran mas berrinches, se vuelven

testarudos y en ocasiones, aparece agresividad (Ejaz, Babul-Hirji & Chitayat, 2016).

Desarrollo motor: se informa de hipotonia en un tercio de los niflos con NCBRS, pero
los principales hitos motores como la sedestacién y deambulacién independiente no

suelen retrasarse mucho (sedestacion hacia los 9 meses y marcha hacia los 21).

Problemas de alimentacidn: en aproximadamente la mitad de los casos aparecen
problemas de alimentacién, relacionados con severo reflejo nauseoso, reflujo
gastroesofagico, mala succidon, problemas al tragar, bajo tono muscular orofacial y
sensibilidad a texturas. En casos puntuales fue necesaria alimentacién por sonda
nasogastrica (Ejaz, et al., 2016). Estas dificultades generalmente disminuyen con el

tiempo.



- Crecimiento: un tercio de los bebés con NCBRS son mas pequefios que el promedio
al nacer. La microcefalia estd presente en mas de la mitad de los nifios, baja estatura
es muy comun (diversos estudios muestran que casi todos los nifios estan por debajo
del percentil 50). El aumento de peso lento es un problema, especialmente durante

los primeros afios.

Ademas, existen bastantes publicaciones sobre estudios de caso donde sefialan otras
alteraciones fisicas encontradas en esta poblacidn como miocardiopatia hipertrdéfica
(Foley et al., 2022), oftalmoldgicas (Simmers, Goodwin, Al Saif & Couser, 2022), oculares
como glaucoma y vitreorretinopatia (Sethi, Thau, Kaplan, Asher & Levin, 2019), la
presencia de vias respiratorias dificiles de manejar e intubar para intervenciones
(Taharabaru, Sato & Nishiwaki, 2021), paladar hendido (Goehring, Choorapoikayil,
Zacharowski & Messroghli, 2021) y cambios comportamentales en la adolescencia como
autoagresiones, segln se describe en un estudio longitudinal durante 20 afios a un chico

con NCBRS (Ejaz, Babul-Hirji and Chitayat, 2016), entre otros.

El diagndstico se sospecha por los rasgos fenotipicos peculiares que presentan mas
discapacidad intelectual, alteracién en el lenguaje y presencia de crisis epilépticas
principalmente, que sugieren realizar un analisis genético detallado para confirmarlo
(Melo et al., 2019) ya que, como se ha comentado, hay varios sindromes que se

producen por mutaciones en el SMARCAZ2.

Puede detectarse en fase prenatal en aquellos embarazos con un riesgo tedrico por la
identificacidn en algin familiar de alguna variante patogénica. Como la alteracion en
todos los casos descritos es de novo, el riesgo es bajo para los hermanos, que puede ser

aproximadamente del 1% (ORPHA).

El prondstico es variable, principalmente por la presencia de epilepsia, la edad de inicio
de las crisis epilépticas y el grado de dificultad para su manejo. Se realizé un estudio con
12 personas con NCBRS y un grupo control donde los resultados sugieren una
aceleracién del envejecimiento bioldgico en NCBRS y un mayor riesgo para la salud de

ellos (Shinko et al., 2022).



También se ha concretado que las mutaciones somaticas en subunidades del complejo
SWI/SNF se asocian con diferentes tipos de cancer en CSS y NCBRS, por lo que el
seguimiento médico de estas personas es muy importante como sugieren algunos

autores (Zhang et al., 2022), mas aun al no haber estudios referentes a poblacién adulta.

Sin embargo, en referencia a las alteraciones psicoldgicas, conductuales, emocionales o
de autonomia se recoge muy poca informacion especifica. Tan solo en un estudio
longitudinal durante 20 afios sobre un chico con NCBRS, se describe la prueba de
inteligencia aplicada para valorar su nivel de inteligencia (WISC-IV) asi como otras

alteraciones en el comportamiento que empeoran con la edad (Ejaz et al., 2016).

Al tratarse de un sindrome reconocido hace 13 afios, la gran mayoria de personas
diagnosticadas son muy jévenes o nifios por lo que se dispone de muy poca informacion

o nula sobre la adultez y el envejecimiento.

Ademas, las similitudes descritas entre varios sindromes o trastornos, asi como la
necesidad de realizar pruebas genéticas para su diagndstico, hace que el NCBRS sea
dificil de detectar (muy posiblemente esté infradiagnosticado) y en ocasiones el
diagndstico se demora bastante en el tiempo, habiendo casos en los que ha tardado
varios afios. Existe referencia acerca del primer caso en América latina diagnosticado

con 20 afios de edad (Sanchez y Rojas, 2017).

1.4. Abordaje clinico:

El abordaje clinico requiere una evaluacién periddica por parte de diversos profesionales
para el seguimiento de las alteraciones fisicas que presentan y control de la epilepsia
como sugieren algunos autores (Abdul-Rahman, 2015) pero también psicoldgicas, para
ir valorando y registrando su evolucién general, la aparicion de nuevas alteraciones
fisicas asociadas a la adolescencia y envejecimiento, el desarrollo intelectual, emocional,

social y en autonomia.

Es importante la coordinacidn entre los profesionales, el entorno escolar y la familia,

principio basico de la intervencion desde la Atencién Temprana.
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En Espafia, se empieza a hablar de estimulacion precoz, estimulacion temprana,
intervencion temprana o atencion temprana como técnica rehabilitadora en la década
de los 60 gracias a la neurologia evolutiva, la psicologia del desarrollo y del aprendizaje
y, en especial, a las influencias americanas que trabajaron con nifos de riesgo, teniendo

como fin optimizar en lo posible el desarrollo.

Las primeras experiencias surgen en Estados Unidos, Canadd, Argentina y Uruguay,
donde los estudios de Lydia Coriat sobre el tratamiento psicomotor temprano de nifios
con retraso de maduracion (Sindrome de Down), puso de manifiesto una diferencia
significativa en el cociente intelectual entre los niflos que recibieron estimulacién y los

gue no (Coriat, 1974).

Con el propdsito de unificar criterios, surgié un Grupo de expertos en Atencidon Temprana
(Federacion estatal de Asociaciones de profesionales de Atencidn Temprana, GAT) que
elabordé un manual, el llamado Libro Blanco de la Atencion Temprana (documento
55/2005) como herramienta base para todos los profesionales y personas involucradas

en este campo y donde definen este tipo de intervencién como:

“el conjunto de intervenciones, dirigidas a la poblacion infantil de 0 a 6 afios, a la familia
a su entorno, que tiene por objetivo dar respuesta lo mds pronto posible a las necesidades
transitorias o permanentes que presentan los nifios con trastornos en su desarrollo o que
tienen riesgo de padecerlos. Estas intervenciones, que deben considerar la globalidad del
nifio, han de ser planificadas por un equipo de profesionales de orientacién

interdisciplinar o transdisciplinar" (GAT, 2000).

Por su parte, desde la Neuropsicologia se centra en el estudio de la patologia del Sistema
Nervioso, ya sean innatas o adquiridas, en concreto, de las funciones mentales
superiores por medio de pruebas diagndsticas. Estas pruebas permiten establecer una
linea base o nivel inicial de las capacidades, necesario para disefiar programas de
intervencién o rehabilitacién para maximizar en todo lo posible el desarrollo de las
capacidades que estan alteradas (Tirapu, Rios and Maestu, 2012; Cantallops, Molina and

Rovira, 2015).
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La Neuropsicologia es una disciplina que estudia la relacion entre las alteraciones o
lesiones que se producen en el cerebro y sus manifestaciones a nivel conductual y
emocional. Se centra en las funciones mentales superiores, aquellas que nos distinguen

de otras especies y nos permiten entender e interaccionar con el mundo que nos rodea.

I "

Aleksander Romanovich Luria, considerado como el “padre” de la neuropsicologia
moderna, fue de los primeros en definir las funciones superiores como procesos
complejos, de origen social, que son posibles gracias a su estructura y cuyo

funcionamiento es consciente y voluntario (Luria, 1977).

El origen de la Neuropsicologia podria decirse que fue a raiz del caso de Phineas Gage.
Este hombre trabajaba en la construccion del ferrocarril de Rutland & Burlington, en
Vermont. Estaba encargado de hacer voladuras en las rocas con explosivos. Era un

hombre muy amable, educado, respetuoso y eficiente.

El 13 de septiembre de 1848 sufridé un accidente con los explosivos que manipulaba y
una barra de hierro que utilizaba le atravesé el craneo, entrando por el lado izquierdo
de la cara, pasando por detras del ojo izquierdo y saliendo por la parte superior de la
cabeza. Sorprendentemente sobrevivid, no perdié la consciencia ni sus funciones
motoras en el trayecto hasta el médico y fue capaz de describirle a los doctores que le

atendieron como sucedio el hecho.

Fue atendido por dos médicos, el doctor Edward Higginson Williams y el Doctor John
Martyn Harlow. Tal y como relaté el propio Harlow en su estudio posterior “Gage no era
Gage”. Después del accidente se convirti6 en un hombre impaciente, irreverente,
obstinado, blasfemo, con continuos enfrentamientos con sus comparieros, hacia planes,
pero no los iniciaba o los abandonada enseguida, perdiendo sus trabajos una y otra vez.
Murié a los 38 afios de edad, tras una serie de crisis epilépticas. Tras su muerte, Harlow

se dedicd al estudio de su cerebro y como la lesidén habia afectado a este.

El caso de Gage es relevante para la Neuropsicologia ya que constituye una de las
primeras pruebas cientificas que sugerian que una lesidn del Lébulo Frontal podia alterar
aspectos de la personalidad, la emocidn, la interaccion social y la toma de decisiones,

(Funciones Ejecutivas) (Bechara, Damasio, & Damasio, 2000).
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2. ESTUDIO EMPIRICO:

Segun la bibliografia consultada, no se realizaron valoraciones especificas para concretar
el nivel de desarrollo de los diversos participantes descritos en los articulos publicados,
como sefiala uno de los profesionales que mas ha estudiado este sindrome (Sousa, 2014)
donde cita textualmente: “El deterioro cognitivo es general en NCBRS. Para la mayoria
de los pacientes no se realizé ninguna evaluacion formal, pero en la mayoria el retraso
fue considerado grave (45,9%). El retraso también puede ser moderado (36.1.%) o leve

(18%)” (Sousa et al., 2014).

Esta fue la razdén principal que motivé mi Tesis al ser licenciada en Psicologia, master en
Neuropsicologia Infantil y tener a mi alcance diversas herramientas para realizar

valoraciones formales a nivel de inteligencia y estar capacitada para ello.

2.1. Objetivos:
Los objetivos planteados en este estudio son los siguientes:

- ldentificar y hacer una descripcién detallada de todas las personas diagnosticadas
con NCBRS registradas en la Asociacion Espafiola del Sindrome Nicolaides Baraitser

y compararla con lo descrito a nivel internacional para ver si son similares.

- Realizar una evaluacion Neuropsicoldgica a todos ellos por medio de varias pruebas
y analizar los datos resultantes para poder objetivar las caracteristicas de esta
poblacién a nivel cognitivo, motor (grueso y fino), en comunicacién y lenguaje

(receptivo y expresivo), adaptativo, en autonomia personal, emocional y conductual.

- Recoger y analizar la informacién de los participantes que presentaron o presentan
crisis epilépticas, compararlas con lo descrito a nivel internacional y ponerlas en
relacion con la alteracién en otras areas como el desarrollo general o alteraciones

en el lenguaje.

Detallamos las caracteristicas referentes a la epilepsia gracias a los informes de los
gue disponen las familias y de los datos relevantes obtenidos gracias a un

cuestionario disefiado expresamente para este estudio (ANEXO).
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- Mostrar la informacion genética referente a los exones alterados del SMARCA2 en
todos los participantes y ponerlos en relacidon con otras variables registradas, como

el desarrollo madurativo alcanzado o las alteraciones en el lenguaje.

- Analizar las diferentes terapias y/o apoyos recibidos, para ver si existe relacién con

otros pardametros obtenidos.

2.2. Método:
2.2.1. Participantes:

Se ha localizado a los participantes por medio de varias vias: por el boca a boca, al estar
en contacto con una familia con un hijo que presenta NCBRS, por medio de la Asociacién
Espafiola del Sindrome y por redes sociales. A todos ellos se les informé sobre el estudio

y se les facilitdé un Consentimiento Informado para su participacion.

Todos los participantes (21) estan registrados en la Asociacidén Espafiola de Sindrome de
Nicolaides Baraitser, con diagndéstico confirmado en el analisis genético y alteraciones
en el gen SMARCA2. Son 13 nifios y 8 nifias, con edades comprendidas entre los 3,7 afios

(43 meses) y 13,5 aios (161 meses) en el momento de este estudio.

Sus lugares de residencia son: Madrid (9), Barcelona (5), Almeria (2), Salamanca (1),

Zaragoza (1), Valencia (1), Oviedo (1) y Murcia (1)

2.2.2. Materiales:

Las pruebas principales utilizadas y aplicadas a todos los participantes han sido las

siguientes:

— Inventario de Desarrollo Battelle:

Es una bateria disefiada para evaluar las habilidades fundamentales del desarrollo
infantil desde el nacimiento hasta los 8 afios de edad (96 meses) aunque puede
aplicarse a nifios con mas edad cuando presentan alteraciones en el desarrollo o hay

sospecha de ello.
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Esta formado por 341 items que permiten obtener la Edad de Desarrollo Equivalente
en meses, tanto general como en cada una de las areas, que pueden evaluarse de

manera independiente.

La aplicacidn estd disefiada para obtener datos de manera estructurada y mediante
la observacion directa en su entorno habitual, informacién que aportan sus padres
y profesores. Estas fuentes aportan datos adicionales sobre las habilidades
funcionales del nifilo que completan la evaluacidon estructurada (evaluaciéon

multifactorial). La aplicaciéon es individual y esta tipificada.

El sistema de puntuaciéon es por medio de tres puntos y tiene en cuenta las
habilidades que no tiene adquiridas, las que empieza a adquirir y las que estdn
enteramente desarrolladas (0 = muy pocas veces o nunca, 1 = a veces (50% de las
veces), 2 = normalmente (90% de las veces)). Las caracteristicas de este inventario
ofrecen mas informacién que otros inventarios de desarrollo similares por su

precisién, extension y aplicacién en situaciones muy diversas.

La aplicacién se comienza por el nivel inferior a su edad cronolégica, aunque en los
casos en los que hay o se sospecha un retraso en el desarrollo, se puede comenzar
por niveles mas bajos a su edad. La linea base se establece cuando obtiene dos
puntuaciones de 2 puntos consecutivas en las actividades marcadas dentro de un
intervalo de edad. Los elementos anteriores se dan por vélidos al tratarse de una
prueba de desarrollo donde los elementos estan ordenados segun el desarrollo
esperable. Se detiene la prueba en cada drea al conseguir dos puntuaciones seguidas

de 0 en un mismo intervalo o franja de actividades previstas por edad.

Todos los items pueden aplicarse a niflos con diferentes tipos de trastornos motores
o perceptivos mediante las modificaciones creadas con este fin y especificadas en
cada elemento. Este fue el motivo principal por el que se escogié este inventario
como prueba principal para este estudio debido a la dificultad que implica evaluar a
personas con discapacidad y alteraciones diversas como presentan los afectados por

este sindrome.

Las dreas que evalla son las siguientes:
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o Personal-Social: formada por 85 items que aprecian las capacidades y

caracteristicas que le permiten establecer interacciones sociales
significativas. Incluye varias subareas:

— Interaccién con los adultos

— Expresion de sentimientos/afecto

— Autoconcepto

— Interaccion con los compafieros

o Adaptativa: compuesta por 59 items que aprecian la capacidad para utilizar
la informacion y las habilidades evaluadas en las otras dreas. Concretamente,
evalla las habilidades de autoayuda y las tareas que dichas habilidades
requieren. Es decir, las conductas que le permiten ser cada vez mas
independiente para alimentarse, vestirse y asearse, asi como para prestar
atencion a estimulos especificos durante periodos de tiempo cada vez mas
largos, para asumir responsabilidades personales en sus acciones e iniciar
actividades con un fin determinado y actuar apropiadamente para

completarlas.

Se agrupan en las siguientes subdreas:
— Atencién
— Comida
— Vestido
— Responsabilidad personal

— Aseo

o Motora: estd formada por 82 items que evaluan la capacidad del nifio para
usar y controlar los musculos del cuerpo (desarrollo motor grueso y fino) Los
comportamientos apreciados se agrupan en las siguientes subareas:

— Control muscular

— Coordinacion corporal
— Locomocidn

— Motricidad Fina

— Motricidad Perceptiva
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o Comunicacién: esta area se compone de 59 items que aprecian la recepcion
y expresién de informacién, pensamientos e ideas por medios verbales y no
verbales. Se divide en dos subdareas principales:

— Comunicacidn Receptiva

— Comunicacién Expresiva

Los items de la Comunicacion Receptiva se refieren a discriminacién y
significado mientras que los de Comunicacién Expresiva se centran en

sonidos, reglas gramaticales y utilizacion del significado.

o Cognitiva: estd formada por 56 items que aprecian habilidades y capacidades
de tipo conceptual. Las conductas evaluadas en esta drea se agrupan en
cuatro subdreas:

— Discriminacién perceptiva
— Memoria
— Razonamiento y habilidades escolares

— Desarrollo conceptual

Test de Vocabulario en Imdgenes PEABODY:

Disefiado para evaluar el nivel de vocabulario receptivo y hacer un screening de la
aptitud verbal, desde los 2,6 afios a los 90 afios. Esta compuesta por 192 elementos,

ordenados por dificultad.

Cada elemento consiste en una lamina con 4 ilustraciones en blanco y negro, sin
detalles finos por lo que la mayoria de las personas con dificultades visuales

moderadas o viso-perceptivos, no ven su rendimiento seriamente mermado.

Se trata de una tarea atractiva que requiere muy pocas o ninguna respuesta verbal,
es sencilla de aplicar y muy fiable para edades tempranas, sobre todo para la
evaluacion de nifios antes de la escolarizacion, etapa en la que la adquisicion del

vocabulario es un indicador importante de su desarrollo lingtliistico y cognitivo.
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Tiene dos finalidades principales:

o Evaluar el nivel de Vocabulario Receptivo adquirido.

o Detectar de forma rapida dificultades en la aptitud verbal.

Se utiliza tanto para personas con altas capacidades, discapacidad intelectual,
autismo, introvertidas o psicoticas e incluso con pardlisis cerebral severa ya que no

requiere interaccionar verbalmente con el profesional que la aplica.

En aquellos casos en los que hay cualquier tipo de disfuncion lingliistica,
especialmente con problemas expresivos, supone una herramienta muy adecuada
para la evaluacidon del potencial linglistico ya que hace una medida pura del

vocabulario receptivo.

Por todas estas razones, se escogid esta prueba para este estudio ya que una
caracteristica principal que presenta una proporcidon importante de personas con
NCBRS es una alteracién importante a nivel de Lenguaje Expresivo o verbal, asi como

discapacidad intelectual de diverso grado.

La tarea consiste en mostrar cada elemento, decir una palabra seleccionada para
cada uno de ellos y anotar la respuesta de la persona evaluada. Debe seleccionar por
tanto la imagen que mejor representa el significado de la palabra nombrada. Esta
formada por varios bloques con 12 elementos cada uno. Normalmente se comienza
por el bloque que corresponde a su edad cronoldgica, pero permite iniciar por

alguno inferior en caso de sospecha o presencia de discapacidad.

En caso de cometer 8 errores en el bloque, hay que retroceder al anterior para
establecer la linea base (bloque en el que comete 0 0 1 error). Si en el primer bloque
del test se cometen 8 o mas errores, debe considerarse como “no evaluable”, tal y

como ocurrié con 8 participantes.

Las puntuaciones directas pueden ser convertidas a otras puntuaciones
transformadas como Cl, Percentiles, Eneatipos y Edades Equivalentes, muy util para
este estudio ya que facilita la comparacién de resultados y complementa la

informacién obtenida por medio del inventario anterior en Lenguaje Receptivo.
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— SENA, Sistema de Evaluacion de Nifios y Adolescentes:

Esta prueba estd dirigida a la deteccion de un amplio espectro de problemas

emocionales y de conducta desde los 3 hasta los 18 afios tales como:

o Problemas Interiorizados: Depresion, Ansiedad, Ansiedad social, Quejas

Somaticas, Sintomatologia Postraumatica y Obsesion-Compulsién.

o Problemas Exteriorizados: problemas de Atencidén, Hiperactividad-

Impulsividad, problemas de Control de la Ira, Agresidn, Conducta Desafiante

y Conducta Antisocial.

o Problemas Contextuales: problemas con la Familia, problemas con la Escuela

y problemas con los Companeros.

o Problemas Especificos: Consumo de Sustancias, problemas de la Conducta

Alimentaria, Retraso en el Desarrollo, problemas de Aprendizaje,

Esquizotipia o Comportamiento Inusual.

También permite explorar algunas dreas de vulnerabilidades que pueden contribuir

al mantenimiento o inicio de algunos problemas o trastornos mas graves como, por
ejemplo, problemas de Regulacién Emocional, Rigidez, Aislamiento, dificultades de

Apego y Busqueda de Sensaciones.

Asimismo, evalla la presencia de ciertos recursos personales que actia como

factores protectores ante diferentes problemas como son la Autoestima, la
Integracion y Competencia Social, la Inteligencia Emocional, la Disposicién al Estudio

y la Conciencia de problemas.

Proporciona una serie de indices globales que permiten resumir las puntuaciones

obtenidas en las distintas escalas y que muestran el desarrollo en otras areas mas
generales como el indice global de problemas, los indices de problemas
emocionales, conductuales y contextuales, el indice de problemas en las funciones

ejecutivas y el indice de recursos personales.

Se aplica desde los 3 a los 18 afios, por medio de tres niveles de edad: Infantil (de 3
a 6 afos), Primaria (de 6 a 12 afios) y Secundaria (de 12 a 18 afios) En cada una de

estos niveles se evallan las areas mas relevantes a esas edades.
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Gracias a la informacidn que se recoge desde varias fuentes (padres, profesores y

del propio evaluado), permite la integracién de la informacién y el posterior analisis.

Permite la aplicacion de los cuadernillos de manera aislada o conjuntamente, segun

interese y recoge tres Escalas de Control que reflejan si pueden considerarse como

fiables las respuestas o deben tomarse con cautela por aparecer Inconsistencia en

las respuestas, Impresién Negativa o Impresion Positiva por parte del informante,

como se muestra en la tabla 1:

Tabla1
Escalas de Control (SENA)

Escalas de Control

(INC) Inconsistencia

Indica si ha respondido de forma inconsistente, sin prestar atencién a
lo que respondia o haciéndolo al azar. Para ello tiene en cuenta su

respuesta a pares de items altamente relacionados entre si.

(NEG) Impresion Negativa

Informa sobre si se estd presentando una imagen extremadamente
desfavorable, negativa o distorsionada de la persona evaluada y de
sus circunstancias actuales, afirmando que determinados items estan
presentes con una frecuencia muy alta (“siempre o casi siempre”)
cuando en realidad esos sintomas no suelen darse con dicha
frecuencia ni siquiera en poblaciones clinicas, y negando la presencia

de cualidades o virtudes relativamente prevalentes.

(POS) Impresion Positiva

Informa del grado en el que se muestra a la persona evaluada de
forma marcadamente favorable, evitando reconocer la presencia de
problemas o dificultades y afirmando de forma muy acentuada las

caracteristicas positivas.

Para este estudio, se aplicaron los cuadernillos Familiar y Escolar de 3 a 6 afos o de

6 a 12 afos en todos los participantes; solo en 2 de ellos se pudo aplicar el auto

cuestionario, pero los resultados obtenidos no son fiables ya que aparece

Inconsistencia por lo que no se incluyen.
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— Encuesta sobre Epilepsia:

Se disefid un cuestionario especifico para este estudio para recoger informacién
referente a si han presentado crisis epilépticas y sus caracteristicas que se aplic a

todos los participantes.

Por medio de diferentes preguntas, que contestan los padres, se recoge informacién
sobre si han tenido o no algun tipo de crisis, el momento de inicio, duracién,

tratamiento recibido, etc.

También se han revisado las pruebas e informes médicos que nos han facilitado con
el objetivo de describir las caracteristicas de esta poblacién en relacién con la

epilepsia y comparar datos con la bibliografia existente a nivel mundial.

2.2.3. Procedimiento:

La evaluacion de todos los participantes se realizé de varias maneras; en algunos casos,
desplazandome a sus domicilios (Madrid y otras provincias), en otros se hizo en mi
centro de trabajo y por ultimo, telemdaticamente, a causa de la pandemia que sufrimos

por Covid19 con confinamiento, restricciones de movilidad y de relacidon social.

La aplicacidon de las pruebas se llevd a cabo en varias sesiones, respetando en todo
momento su rendimiento. En todas las evaluaciones uno o los dos progenitores
estuvieron presentes, sin generar interferencias. Eso permitié el poder aplicar las
pruebas que implicaban actividades estructuradas con los participantes, preguntarles y
responder a los elementos que se evallan segun la percepcidn de los padres, a la vez

gue ellos completaban los cuestionarios familiares necesarios.
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3. RESULTADOS Y DISCUSION:

3.1. Caracteristicas Clinicas:

Todos los participantes muestran rasgos fenotipicos caracteristicos, como los descritos
por diferentes autores (Sousa et al. 2014) mds o menos pronunciados. Solo en 1
participante estos rasgos son muy leves. Se detallan a continuacién los rasgos generales

descritos en los informes médicos que nos han aportado:

- Rostro y cabello: pelo ralo (13 participantes), escaso con baja implantacion (7),
frente prominente (5), cejas espesas (9), nariz ancha (7), narinas antevertidas (4),
pomulos marcados (9), orejas de baja implantacion (4 participantes), boca grande
(10), con labio superior fino e inferior grueso (5), mandibula inferior prominente (4),

dientes espaciados (16).
- Retraso en el desarrollo: fallo de medro (18).
- Oseos: articulaciones interfaldngicas prominentes (17), cifosis (1), trigonocefalea (1).

- Motores: hipertonia en extremidades (1), hipotonia axial (2), artritis reactiva (1),
rotacion de miembros inferiores con intervencion (1), rotaciéon de miembros

inferiores con intervencidn (1), artritis reactiva (1), trastorno de la marcha (2).

- Neuroldgicos: microcefalia (1), meningitis (1), atrofia fronto-temporal (1), ligera

desmielinizacion de la sustancia blanca (2), retraso en la mielinizacién (3).

- Dermatoldgicos: dermatitis atdépica con eczema (6), manchas café con leche (1),

mancha acrdnica (1), lesién hipopigmentaria (1), ictericia (2).
- Hernias: en 7 participantes y fueron intervenidas.
- Criptorquidia: en 7 participantes y fue necesaria intervencién quirurgica.

- Renales: ureterohidronefrosis izquierda (1), operacion del conducto urinario (1),

nefropatia con hipercalculemia (1).
- Cardiolégicos: insuficiencia tricuspidea (1).

- Digestivos y de alimentacion: problemas de succién (1), alteracion sensorial oral (4),
necesidad de administrar la comida triturada (2), disfagia (1), infeccién

gastrointestinal aguda (2), dieta sin gluten, caseina, proteinas de la leche ni soja (4).
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- Conductuales: problemas de atencién en general (5), TDAH (1) estereotipias (5),

trastorno de conducta (1), tricotilomania (1).

- Sensoriales: riesgo de hipoacusia (1), riesgo oftalmico (2), dioptrias-uso de gafas (6),

glaucoma (1).

- Otros: ferropenia (1), trombopenia (1), alteracién tiroidea (1), nacimiento por

cesarea (4), prematuros (3), bajo peso al nacer (2), gemelo (1).

Estos rasgos coinciden con los descritos por otros autores a nivel internacional.

Ademas, como se detalla mas adelante:
— Todos los participantes presentan una edad de desarrollo global inferior a su edad

cronoloégica, con diferentes grados de afectacion.

— Todos presentan alteraciones en el Lenguaje y la Comunicacion, con diferentes

grados de afectacién.

— De los 21 participantes, 17 han presentado o presentan algun tipo de alteracién
epileptiforme (81%).

— 6 tienen diagndstico compatible en Trastorno del Espectro Autista (29%).

En cuanto a la modalidad educativa, estaban escolarizados en centros educativos

ordinarios sin apoyos, ordinarios con apoyos (Integracion) o en Educacion Especial:

- Ordinaria sin apoyos: solo 1 participante (4,7%).
- Integracion con apoyos (PT y AL): 12 participantes (57%).

- Educacion Especial: 8 participantes (38%).

Los apoyos que reciben dentro de los centros educativos son Pedagogia Terapéutica (PT)
para reforzar los aprendizajes y Logopedia (Audicidon y Lenguaje), para reforzar la
comunicacion y el lenguaje. Posiblemente varios participantes cambien de modalidad
educativa al presentar afectaciones diversas y un ritmo de aprendizaje mas lento que
sus iguales, por lo que al desaparecer los apoyos en la Educacion Obligatoria Secundaria

(E.S.0.), pasaran a Educacion Especial.
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3.2. Desarrollo Madurativo:

3.2.1. Inventario de desarrollo Battelle:

Los datos recogidos a través del Inventario de Desarrollo Battelle en las diferentes areas
gue mide este inventario aparecen reflejados en las Figuras 5 a 14. En ellas se registra
la edad de desarrollo en meses en el momento de la evaluacién y las diferentes escalas

de desarrollo que ofrece este instrumento:

Figura 5
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La Edad de Desarrollo es una puntuacién Global del nivel de desarrollo alcanzado, seguin

todos los elementos aplicados del test.

Como se puede ver en la figura 5, todos los participantes muestran una Edad de
Desarrollo (ED) por debajo de su Edad Cronoldgica (EC) en el momento de la evaluacidn,
gue varia entre los 21 y 134 meses de desfase. La edad maxima de desarrollo alcanzada

en nuestra muestra es de 62 meses, muy por debajo de su edad cronoldgica.
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Se observa una amplia variabilidad en el grado de afectacion. Este resultado es
coherente con la informacién disponible donde se indica que las personas afectadas con
NCBRS muestran retraso intelectual (Sousa et al., 2014) aunque no hay ningun articulo
que haya estudiado especificamente la capacidad intelectual o el desarrollo general

salvo en el estudio longitudinal (Ejaz et al., 2016).

Figura 6
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A nivel motor, todos los participantes muestran puntuaciones inferiores a su edad
cronolédgica, aunque la diferencia es variable. En unos casos es muy notable mientras
gue en otras es menor. El desarrollo maximo alcanzado en nuestra muestra es de 67,5

meses, (véase figura 6).

En general, la afectacién a nivel motor no es una de las alteraciones principales de este
sindrome segun las referencias consultadas, aunque si se describe hipotonia en algunos
casos, por lo que pueden presenten cierto nivel de retraso motor (como aparece en los
resultados de este estudio) y mediante estas escalas, podemos indicar que todos los

participantes de nuestro estudio si presentan retraso motor de diverso grado.
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Esta escala estd formada por las siguientes subescalas recogidas en la tabla 2:

Tabla 2
Subescalas Area Motora (Battelle)

Area Motora

Control muscular

Esta subdrea evalla el desarrollo motor grueso y la capacidad para
establecer y mantener el control de los musculos, principalmente
sobre los que utiliza para sentarse, estar de pie, pasar objetos de

una mano a otra y realizar otras tareas similares.

Coordinacion corporal

También evalla aspectos del desarrollo motor grueso para ver su
capacidad para utilizar su sistema muscular y establece un control y
coordinacién corporal cada vez mayores como, por ejemplo,
cambiar de posicién, rodar, dar patadas, tirar y recoger objetos,

saltar o agacharse.

Locomocion

Evalua otros aspectos del desarrollo motor grueso como la
capacidad para utilizar los sistemas musculares de forma integrada
con el fin de trasladarse de un sitio a otro o desplazarse de
diferentes maneras (gateando, corriendo, saltando o subiendo y

bajando escaleras).

Motricidad Fina

Contempla el desarrollo del control y coordinacién muscular de la
musculatura fina de los brazos y manos que le permiten llevar a
cabo tareas complejas como coger y soltar objetos, abrir y cerrar
puertas y cajones, ensartar cuentas, pasar paginas, doblar o cortar

papel y utilizar el lapiz.

Motricidad Perceptiva

Evalua aspectos del desarrollo motor fino como la capacidad para
integrar la coordinacidon muscular y las habilidades perceptivas en
actividades concretas como formar torres, colocar anillas en un

soporte, copiar figuras geométricas simples, dibujar y escribir.

La Motricidad Perceptiva no se mide mas que de manera global, por medio de este

indice global de Motricidad por lo que se ponen algunos ejemplos de los ejercicios que

implica: meter o sacar un objeto pequefio de una botella, copiar diferentes trazos como

una linea vertical, horizontal, una cruz, un aspa, las letras V, H y T formas geométricas

(circulo, cuadrado, tridngulo, rombo), copiar palabras o escribir una frase sencilla.
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Estas tareas implican destrezas como coordinacidon éculo-manual, disociaciéon de las
articulaciones del brazo (hombro, codo, mufieca) o la presién y prension del |apiz, asi
como la capacidad de imitacidn; esta si es una de las dificultades que presentan, muy
relacionada a su vez con aspectos atencionales. Fue necesario aplicar muchos de los
items dos veces (las permitidas) y hacerlo de un modo llamativo para facilitar la

focalizacién de la atencidn y que realizaran estos items.

En general, las destrezas de esta area de Motricidad Perceptiva son unas de las

habilidades que se encuentran dificultades en todos los participantes.

Figura 7
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A nivel de Motricidad Gruesa (MG), todos los participantes muestran una Edad de
Desarrollo (ED) inferior a su EC en el momento de la evaluacién. Se aprecia en la figura
7 una gran variabilidad en el grado de afectacion en los participantes, que varia entre
los 9 y 124 meses de diferencia entre la EC y la ED. El desarrollo maximo alcanzado en

MG es de 70,5 meses.
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En esta drea se miden aspectos relacionados con el Control Postural como permanecer
de pie sin ayuda, de Coordinacién Corporal como, por ejemplo, si es capaz de agacharse
para coger un objeto, lanzar o chutar una pelota, subir y bajar escaleras alternando los
pies, dar una voltereta, imitar posturas con los brazos, mantenerse sobre un pie con los

ojos cerrados, andar en linea “punta-tacon” o saltar de diferentes maneras.

No todos los participantes tienen adquiridas estas destrezas tanto por su edad en el
momento de la evaluacién como por su desarrollo; en un participante en concreto, la
gran mayoria estaban adquiridas y se sitla en el penultimo intervalo por edad (72-83

meses), algo inusual.

Figura 8
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Como se puede ver en la figura 8, todos los participantes muestran una ED en Motricidad
Fina (MF) por debajo de su EC en el momento de la evaluaciéon, con diferencias en el
grado de afectacién que varia de los 12,5 a 126 meses de desfase con respecto a la EC.

El desarrollo maximo alcanzado en esta drea es de 66,5 meses.
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Incluye tareas como abrir cajones, armarios o puertas, coger objetos pequefios usando
la pinza digital superior, ensartar cuentas, pasar pdginas de un libro de una en una,
cortar con tijeras, doblar un papel por la mitad, abrir un candado con llave, hacer una

pelota arrugando un papel o hacer un nudo.

Varios de los participantes llegaron hasta el ultimo item de esta drea (propio de edades
entre los 84 y 95 meses) pero sin tenerlas adquiridas. Solo en casos puntuales fueron

capaces de hacerlo (como tocar con el pulgar las yemas de los dedos de la mano).

Figura 9

Edad de Desarrollo en Comunicacion (Battelle)
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Segun la literatura existente, un rasgo definitorio del NCBRS es |a afectacidn significativa
a nivel de Comunicaciéon. Como se observa en la figura 9, todos los participantes
muestran un desarrollo inferior a su EC en Comunicacién con diferente grado de
afectacidn, que oscila entre 26 y 139 meses de desfase. El desarrollo maximo alcanzado

en esta area es de 53 meses.
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Nuestros resultados coinciden con lo descrito por otros autores y podemos afirmar que,

a nivel de Comunicacion, la afectacién es muy marcada de media en la poblacién

espafiola con NCBRS.

En este indice Global, se recogen datos de las siguientes subdreas, Receptiva y Expresiva

como se detalla en la tabla 3:

Tabla 3

Subescalas Area de Comunicacién (Battelle)

Area de Comunicacién

Lenguaje Receptivo

Evalua la discriminacidn, reconocimiento y comprensién de sonidos
y palabras, asi como la informacién recibida a través de gestos,
signos y otros medios no verbales. Recoge items de discriminacion
gue miden la capacidad para percibir diferencias entre sonidos,
palabras, gestos y signos y también items que recogen informacion
sobre el significado; es decir, la capacidad para comprender sonidos,
palabras y gestos que tienen intenciones, finalidades o contenidos

determinados.

Lenguaje Expresivo

Mide la produccidon y uso de sonidos, palabras y gestos como medio
para transmitir informacién a los demds. También evalua el
conocimiento y capacidad para usar reglas gramaticales sencillas en
la formacion de expresiones y frases.

Los items del subgrupo sonido evaltan la produccién de sonidos
diferenciables, incluyendo arrullo, balbuceos prelingiisticos vy
articulacion de silabas y palabras.

Los referentes a reglas gramaticales, aprecian la capacidad para
aplicar reglas que permiten generar diferentes formas de palabras
(plurales, tiempos verbales, preguntas y negaciones).

Los items del subgrupo utilizacion del significado evaltan Ia
produccion de palabras o gestos que demuestran comprension,
incluyendo vocabulario, proposiciones, posesivos y el uso apropiado

del lenguaje de gestos para expresarse.
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Figura 10

Edad de Desarrollo en Lenguaje Receptivo (Battelle)
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En esta subarea se valora por ejemplo, si asocia palabras con acciones y gestos, si sigue
ordenes sencillas o que implican dos o tres acciones, la comprension de conceptos de
lugar, posicidn o adverbios (dentro, fuera, detrds, encima, flojo, fuerte..), utilizacion de
posesivos, responder a preguntas que incluyen qué, quién, donde, cudndo, comprender
negaciones sencillas, el plural, identificar si riman o no varias palabras, recordar hechos

de una historia o identificar la primera o ultima letra de una palabra.

Todos los participantes de nuestra muestra tienen un nivel de Lenguaje Receptivo
inferior a su ED, con diverso grado de afectacidon que varia entre los 24 y 141,5 meses

de desfase, como se recoge en la figura 10.

El desarrollo maximo alcanzado en esta area es de 54 meses.
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Figura 11

Edad de Desarrollo en Lenguaje Expresivo (Battelle)
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Todos los participantes de nuestra muestra tienen un nivel de Lenguaje Expresivo (LE)
inferior a su ED, con diverso grado de afectacion que varia entre los 20 y 142 meses de

desfase. El desarrollo maximo alcanzado en LE es de 59 meses (véase figura 11)

A nivel expresivo, se evalla, por ejemplo, el tipo de emisiones (vocdlicas, sildbicas,
palabras, frases simples o complejas...), cuantas palabras usa (menos de 10 o mds), si
hace frases uniendo 2 o mds palabras, utilizacion de pronombres (yo, tu, mi), usa el
plural, habla sobre sus experiencias y sentimientos, uso del pasado de verbos irregulares,
uso del comparativo y superlativo, hablar sobre cosas que pueden suceder (futuro),
definir palabras o nombrar segun pertenezcan a categorias. Como ocurre en las demas
areas, todos muestran puntuaciones por debajo de su edad cronolégica con diversos

grados de afectacién, pero en esa drea, es importante.

Segun la literatura, a nivel mundial se ha visto que la afectacién en Comunicacion es una
de las caracteristicas principales de este sindrome, donde alrededor de una tercera

parte de las personas con NCBRS no muestran lenguaje oral (Sousa y Hennekam, 2014).
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Esto concuerda con los resultados encontrados en este estudio ya que 6 de los

participantes no emiten palabras (el 29%).

Otros 3 participantes dicen mas de diez palabras, pero no hacen frases uniendo dos
palabras, es decir, se comunican por medio de palabra aisladas (holofrases), lo que
constituye alrededor del 14% de la muestra. Hay 2 participantes hacen frases cortas
uniendo dos o tres palabras (9,5%), 5 son capaces de unir mas de tres palabras lo que

constituye el 24% de la muestra y los 5 restantes tienen un lenguaje fluido (24%).

Figura 12

Edad de Desarrollo Cognitivo (Battelle)
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A nivel Cognitivo, todos los participantes consiguen puntuaciones inferiores a su Edad
Cronoldgica, con diferentes grados de afectacién, que varia entre los 8 y 134 meses de
desfase. Como se puede ver en la figura 12, un participante muestra una diferencia muy

pequefiia, algo inusual. El desarrollo maximo alcanzado en esta area es de 71 meses.
Esta drea implica las siguientes subareas que se especifican en la tabla 4:
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Tabla 4
Subescalas Area Cognitiva (Battelle)

Area Cognitiva

Discriminacidn Perceptiva

Los primeros items miden las interacciones sensoriomotoras activas
del nifio con su entorno inmediato, algunas de ellas de naturaleza
social como la exploraciéon de su cuerpo y exploraciéon de rasgos
faciales de los adultos y proporcionan experiencias que contribuyen
al posterior desarrollo del concepto de si mismo y de algunas
habilidades de interaccién. Los ultimos items evaltdan la capacidad
para discriminar las caracteristicas de los objetos (tamafio, forma) y

responder selectivamente a estas caracteristicas.

Memoria

Evalla la capacidad para recuperar informacién cuando se le dan

pistas adecuadas.

Razonamientoy

Habilidades Escolares

Mide las habilidades de pensamiento critico que necesita para
percibir, identificar y resolver problemas, analizar y valorar los
elementos de una situacidn, los componentes que fallen, las
contradicciones e incoherencias, asi como juzgar y valorar ideas,
procesos y productos. También aprecia las capacidades necesarias
para lograr un buen rendimiento en la escuela, en lectura, escritura

y matemiticas.

Desarrollo Conceptual

Aprecia la capacidad para captar conceptos y establecer relaciones
como, por ejemplo, para comparar objetos teniendo en cuenta
caracteristicas (forma, color, tamafio, peso, longitud...), relacionar
objetos y acontecimientos en funcion de su posicion en el tiempo o
en el espacio (establecer la secuencia de acontecimientos
habituales segin el momento en el que han ocurrido u ordenar
objetos) y reunir partes de un todo (rompecabezas).

También evalla la capacidad para agrupar y clasificar objetos
similares e identificar las semejanzas y diferencias existentes entre
ellos a partir de caracteristicas, funciones o atributos comunes
como agrupar por colores o en funcién de si son comestibles.
Finalmente, esta subdrea valora la capacidad para reconocer
algunas propiedades de los objetos (longitud y superficie) que

permanecen invariables ante la distorsion perceptiva.
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En Discriminacién Perceptiva se valora si explora objetos, investiga el entorno, coloca
piezas en un tablero de Gesell, empareja formas geométricas sencillas, identifica objetos
sencillos por el tacto (sin mirar), empareja palabras o reconoce diferencias visuales entre

numeros, formas geométricas o letras similares.

Los items de Memoria valoran el seguimiento auditivo y visual de estimulos, si levanta
la taza para encontrar el objeto escondido, buscar un objeto desaparecido, repetir
secuencias de digitos, elegir la mano que esconde el juguete tras unos seqgundos de
demora o recordar hechos de una historia contada. Para estos items se utilizaron algunos

objetos de su interés (en los que estaba permitido usar cualquier objeto).

En el apartado de Razonamiento y Habilidades Escolares, se registra si extiende los
brazos para coger un objeto colocado detrds de unas barrera (sortedndola), si identifica
quién realiza algunas actividades conocidas, si entrega tres objetos por indicacion, si
responde a preguntas I6gicas sencillas, completa analogias opuestas, identifica el mayor
de dos numeros, selecciona palabras sencillas presentadas visualmente, identifica partes
incompletas de dibujos, reconoce errores en dibujos absurdos, escribe letras que
representan sonidos, ordena imdgenes (secuencias de historias corrientes), resuelve

sumas, restas y multiplicaciones sencillas y problemas presentados oralmente.

En Desarrollo Conceptual, se valora si se reconoce como causa de acontecimientos,
identifica objetos familiares por su uso, los tamafios grande y pequefio, texturas, colores,
clasifica objetos por su forma, compara tamaifios, reconoce el mds largo o el mds grande,
el primero, el ultimo o el del medio de una fila, ordena figuras de mayor a menor tamaio,
completa un puzle de seis piezas que representa la figura humana, reconoce horas y

medias horas, clasifica objetos por forma y color, entre otros.

En todas estas Subdreas, el rendimiento de los participantes fue diverso ya que todos
ellos realizaron un nimero diferente de items y muestran un desarrollo Cognitivo

distinto, como se muestra en la figura 12.
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Figura 13

Edad de Desarrollo Personal-Social (Battelle)
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A nivel Personal-Social, drea sobre la que no se ha encontrado informacién especifica en
los diferentes estudios realizados a nivel internacional, todos los participantes de
nuestra muestra consiguen puntuaciones inferiores a su EC, con diferentes grados de

afectacidén, que varia entre los 18,5 y 137 meses de desfase.
Como se refleja en la figura 13, el desarrollo maximo alcanzado es de 73 meses.

Esta area se calcula con informacién referente a las conductas sociales incluidas en
varias subescalas, que se detallan en la tabla 5. En todas esas subescalas, los
participantes de nuestra muestra reflejan un desarrollo inferior al esperado para su
edad, con diferentes grados de afectacion. Dichas escalas implican funciones complejas
y conceptos abstractos como el reconocimiento de emociones y sentimientos en uno

mismo y/o en los demas, que hace referencia a la teoria de la mente.
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Tabla 5

Subescalas Area Personal-Social (Battelle)

Area Personal-Social

Interaccion con el adulto

Evalla la calidad y frecuencia de las interacciones del nifio con los
adultos. Estas interacciones incluyen comportamientos como el
apego infantil, la respuesta al inicio de contactos sociales y el uso

del adulto como recurso.

Expresion de sentimientos/afecto

Mide la capacidad para expresar sentimientos como afecto o célera,
de la forma y en las situaciones adecuadas. También evalla los
componentes afectivos de las conductas como sentimientos y
actitudes en diferentes ambientes como, por ejemplo, durante el

trabajo, en los juegos, en el colegio o en una situacién nueva.

Autoconcepto

Evalua el desarrollo de la conciencia y el conocimiento que tiene de
si mismo (reconocimiento de su yo fisico, sentimientos, intereses y
preferencias). Los elementos de esta subarea que corresponden a

las edades altas aprecian los sentimientos de autoestima.

Interaccion con los companeros

Contempla la calidad y la frecuencia de las interacciones con los
compafieros, incluyendo la capacidad para hacer amistades vy
establecer relaciones personales, responder e iniciar contactos

sociales, interactuar eficazmente en un grupo pequefio y cooperar.

Colaboracion

Mide la capacidad para enfrentarse al entorno de modo eficaz, ya
sea tolerando frustraciones, superando conflictos, obedeciendo,

resolviendo problemas o adaptandose a las normas.

Rol Social

Evalla 3 aspectos del desarrollo social del nifio:

- Capacidad para reconocer que los nifios y los adultos tiene
papeles distintos en situaciones diferentes y determinar lo que
se espera de ellos en cada situacion.

- Capacidad para comprender las razones por las que se adoptan
algunos comportamientos sociales como la cooperacién,
ayuda, honradez, distincion entre lo que esta bien y lo que esta
mal, sinceridad y otras conductas del desarrollo moral.

- Capacidad para percibir y aceptar diferencias entre si mismo y
los demds, comprender los puntos de vista, percepciones y

sentimientos de los demds y mostrar solidaridad hacia ellos.
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En Interaccién con el Adulto, se valora por ejemplo si distingue a las personas conocidas
de las que no lo son, si reacciona cuando se nombra a un familiar, ayuda en tareas
domésticas sencillas, saluda espontdneamente, si se separa fdcilmente de sus padres,

inicia contactos con adultos conocidos o pide ayuda cuando lo necesita.

En muchos casos, los participantes utilizan a los adultos haciendo un uso instrumental
de ellos para obtener cosas, sin entablar una comunicacién adecuada, principalmente
por el nivel la afectacién a nivel de lenguaje expresivo; les cuesta expresar sus deseos,
emociones y sentimientos, son frecuentes los enfados, gritos o llantos como
manifestacion cuando se sienten mal, lo que genera mucha frustracion en las personas
de su entorno por no poder identificar lo que les pasa. Esto puede generar en ocasiones

rechazo por parte de sus compafieros.

Se valora también dentro de la subarea de Expresion de Afecto, si muestran afecto hacia
personas, animales y objetos, si le gusta jugar con otros nifios, que les lean cuentos,

mostrar simpatia, consolar o mostrar una actitud positiva hacia la escuela.

En cuanto al concepto que tienen de ellos mismos (Autoconcepto) asi como en las
relacionadas con la comprensidén se situaciones, pensamientos y emociones en los
demas, la mayoria de los participantes muestran dificultades en estos aspectos. Algunos
elementos que recogen estas conductas son si conoce su nombre completo y su edad, si

habla positivamente de si mismo, si se hace valer o si muestran vergiienza.

En Interaccién con sus compafieros, se valora si comparte juguetes, si tiene amigos y los
escoge, participa en juegos, es capaz de esperar su turno, inicia contactos sociales, si
recurre a sus compaferos para pedir ayuda, da ideas y aprueba las de los demds o si

actua como lider.

Dentro de Colaboracidn, se analiza si sigue normas de la vida diaria o reglas y drdenes
dadas por los adultos, si obedece, busca alternativas para resolver un problema, hace

frente a las burlas y si se defiende de agresiones con sus companeros.

En Rol Social, se valora si es capaz de representar papeles del adulto, si sabe si es nifio o
nifia, reconoce diferencias entre hombre y mujer, identifica expresiones faciales de

sentimientos, pide permiso para utilizar las cosas de otros, reconoce sentimientos en los
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demds, conductas aceptables o inadecuadas, roles presentes y futuros, demuestra

responsabilidad y reconoce sus errores.

Como se ha indicado, todos los participantes muestran un desarrollo inferior a lo

esperado para su edad en este tipo de capacidades.

Figura 14

Edad de Desarrollo Adaptativo (Battelle)
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Esta area tampoco estd recogida en las publicaciones a nivel mundial segun la
bibliografia consultada de diversos estudios y consideramos que es muy importante
valorarla, ya que la capacidad de adaptacién a diferentes situaciones y entornos es una

capacidad basica del ser humano.
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A nivel Adaptativo, todos los participantes consiguen puntuaciones inferiores a su EC,

con diferentes grados de afectacién, que varia entre los 22 y 136 meses de desfase. El

desarrollo maximo alcanzado en esta area es de 67,5 meses (véase figura 14).

Las puntaciones en esta area recogen informacidn referente a las diferentes subescalas

que se reflejan en la tabla 6:

Tabla 6

Subescalas Area Adaptativa (Battelle)

Area Adaptativa

Atencion Evalla la capacidad para prestar atencién visual y auditiva a
estimulos de su entorno durante espacios de tiempo variables.

Comida Mide la capacidad para comer, beber y realizar eficazmente las
tareas relacionadas con la alimentacion

Vestido Registra la capacidad para ponerse, quitarse, abrocharse vy

desabrocharse diferentes prendas de ropa y ocuparse de lo relativo

al vestido.

Responsabilidad personal

Evalla la capacidad para asumir responsabilidades, desplazarse por
entornos como la casa o el barrio realizando quehaceres y recados
sencillos, asi como la capacidad para iniciar juegos y otras
actividades significativas, mantenerse adecuadamente en Ila

realizacion de una tarea y obtener reconocimiento por ello.

Aseo

Mide el control de las necesidades fisicas y la capacidad para
prepararse para ir a dormir, bafarse y realizar otros aspectos del
aseo, necesitando cada vez menos supervisidn y manteniendo un

nivel personal de limpieza apropiado.

Todos los participantes muestran un desarrollo inferior al esperado para su edad en

estas subescalas. Sus familias refieren problemas para mantener la atencién como un

rasgo comun en todos ellos; se distraen con facilidad, permanecen muy poco tiempo

realizando tareas que no sean referentes a sus intereses y necesitan ayuda para las

actividades de higiene personal en mayor o menor grado.

40



Nuestros resultados concuerdan con lo expresado por algunos autores al referirse a las
dificultades a nivel atencional, haciendo mencién a los rasgos autistas que presentan
(Sousa y Hennekam, 2014). En nuestra muestra, todos presentan dificultades de

atencion, los que tienen diagndstico en TEA y los que no.

Algunos items atencionales que se valoran son si se entretiene sin solicitar atencion, si
la presta estando en grupo o si se concentra en su tarea sin tener que estar encima de
él. En todos los participantes sus padres y profesores expresan que tienen que estar

encima de ellos en mayor o menor medida.

Relativos al aseo son, por ejemplo, si controla esfinteres (diurno y nocturno), si va al
lavabo con autonomia o si se bafia o ducha solo. En nuestra muestra, varios participantes
no controlan esfinteres y necesitan usar pafiales en todo momento. Otros, sin embargo,

son auténomos y pueden realizar estas actividades con poca supervision.

A todos ellos les cuesta mas vestirse y suelen colaborar, seglin se recoge por medio de
items como: se desabrocha la ropa, se quita o pone alguna prenda, es capaz de vestirse
o desnudarse solo. Para desnudarse es mas frecuente que lo hagan, incluso los que
presentan mayor grado de afectacién global. Varios padres informan de que es algo que
les gusta hacer y tienen que estar pendientes para que no lo hagan en contextos

inadecuados.

Muchos utilizan prendas de vestir con ciertos facilitadores como velcros para cerrar las
prendas (abrigos o zapatos) en lugar de cremalleras o cordones, ya que requieren un
desarrollo en motricidad fina y coordinacién motriz que no tienen adquirido, bien por
edad o por grado de afectacion. Solo un participante es capaz de abrocharse pequefios

botones de la camisa, algo inusual.

En cuanto a la Responsabilidad Personal, se valoran aspectos como, por ejemplo, si se
mueven de manera independiente por el entorno, evita peligros comunes, contesta a
preguntas del tipo ¢qué harias si...?, va al colegio solo, maneja pequefias cantidades de
dinero o lo administra, conoce su direccion, usa el teléfono o alguna herramienta y si es

capaz de realizar tareas domésticas.
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Muy pocos de los participantes fueron capaces de realizar estas actividades ya que la
mayoria necesita supervision constante o muy frecuente por tener menor conciencia de

los peligros que los nifios de su edad, principalmente por presentar discapacidad.

En cuanto a la autonomia personal, queremos remarcar que ésta es una de las
preocupaciones principales que nos han transmitido todos los padres de los

participantes, si llegardn a ser auténomos y podradn vivir solos.

Cabe sefialar que hay muy poca informacién a nivel internacional al respecto,
principalmente por la “juventud” de este sindrome. Eso implica que no haya casi

informacién sobre poblacién adulta con NCBRS.

Ademas, en cuestiones como si puedan alcanzar un nivel de autonomia que les permita
ser independientes, hay que contemplar otras variables como el grado de discapacidad
intelectual que presentan o el tipo de epilepsia, por lo que es posible que no lo logren
completamente principalmente por estas dos variables, discapacidad cognitiva y

epilepsia.
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=  Puntuaciones relativas:

Las puntuaciones directas que se obtienen en los diferentes indices de la escala Battelle
nos indican la Edad Equivalente en esa capacidad, pero el grado de afectacion de los
participantes no es el mismo si su edad cronoldgica es muy diferente a su edad

equivalente o es similar.

Para interpretar adecuadamente el grado de afectacién, hemos puesto en relacién la
Edad Equivalente de Desarrollo con la Edad Cronolégica de los participantes. Por otro
lado, se hace una aproximacién a lo que originalmente se consideraba el Cociente
Intelectual (ED/EC x 100) para hacernos una idea del nivel de afectacién en las diferentes
areas utilizando baremos analogos a los que se emplean actualmente en relacién con la
Inteligencia, por ejemplo, segun la Clasificacidn Internacional de Enfermedades, CIE-10

gue se recogen en la tabla 7:

Tabla7

Grados de Retraso Mental (CIE 10)

F70 Retraso mental Leve: entre 50 y 69
F71 Retraso mental Moderado: entre 35y 49
F72 Retraso mental Grave: entre 20y 34

F73 Retraso mental Profundo: inferior a 20

Se muestran a continuacién las puntuaciones relativas de los participantes en las

diferentes areas evaluadas en las figuras 15 a 24.

En algunas ocasiones aparecen puntuaciones relativas superiores a 0.70 o 0.80. Entre
0.70 y 0.80 se consideraria una capacidad Limite y por encima de 0.80 se considera

Normal:
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Figura 15
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Como se puede en la figura 15, aparece una variabilidad importante entre los

participantes en las puntuaciones relativas.

En los resultados mostrados anteriormente, todos los participantes de nuestro estudio

muestran valores inferiores a su edad cronoldgica, lo que justifica la existencia de un

retraso en el desarrollo general.

El grado de afectacién de los participantes varia de Profundo a Leve, lo que concuerda

con descrito en la mayoria de las publicaciones internacionales (Machol et al., 2019):

o

Profundo: 6 participantes (28,6%)
Grave: 7 participantes (33,3%)
Moderado: 2 participantes (9,5%)
Leve: 4 participantes (19%)

En 2 participantes (9,5%) aparecen puntuaciones superiores a 0.70, lo que se considera

como capacidad Limite, algo inusual segun la literatura.
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Figura 16

Nivel de Desarrollo Motor en funcion de la Edad Cronoldgica
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Como se refleja en la figura 16, a nivel motor, aparece una variabilidad importante. Casi
todos los participantes muestran valores inferiores a su edad cronolégica, lo que indica

la existencia de un retraso en el desarrollo en esta capacidad.

En cuanto a la capacidad aproximada a nivel motor, los participantes muestran

diferentes Grados de afectacion:

o Profundo: 3 participantes (14,3%)
o Grave: 7 participantes (33,3%)
o Moderado: 5 participantes (23,8%)

o Leve: 4 participantes (19%)

En 2 participantes (9,5%) sus puntuaciones son superiores a 0.70. En un caso seria
equivalente a una capacidad motora Limite (0.70) y en otro la puntuacidén es superior

aun (0.85), lo que se puede considerar Normal.
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Figura 17

Nivel de Desarrollo en Motricidad Gruesa en funcion de la Edad Cronoldgica
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Al desglosar la puntuacion del darea Motora, a nivel de Motricidad Gruesa se aprecia un

perfil muy similar al anterior. Casi todos los participantes muestran valores inferiores a

su EC, lo que indica la existencia de un retraso en el desarrollo en esta capacidad, como

se refleja en la figura 17.

En cuanto a la capacidad equivalente, la mayoria de los participantes muestran

diferentes Grados de afectacion:

o

Profundo: 2 participantes (9,5%)
Grave: 7 participantes (33,3%)
Moderado: 7 participantes (33,3%)

Leve: 3 participantes (14,3%)

En 2 participantes (9,5%), sus puntuaciones son superiores a 0.70, como en la gréfica

anterior. En un caso seria equivalente a una capacidad Limite (0.70) y el que obtienen la

puntuacion de 0.89, podria considerarse Normal, algo inusual.
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Figura 18

Nivel de desarrollo en Motricidad Fina en funcion de la Edad Cronoldgica
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De nuevo, 19 participantes muestran valores inferiores a su EC, lo que indica la
existencia de un retraso en el desarrollo en esta area, con diferentes grados de

afectacidén (véase figura 18).

En general, se aprecia que las puntuaciones a nivel de Motricidad Fina son inferiores a

las encontradas en el desarrollo Motor Grueso.
En cuanto al nivel de capacidad equivalente, los resultados son los siguientes:

o Profundo: 4 participantes (19%)
o Grave: 6 participantes (28,6%)
o Moderado: 5 participantes (23,8%)

o Leve: 4 participantes (19%)

En 2 participantes (9,5%), sus puntuaciones son superiores a 0.70. En un caso seria

equivalente a una capacidad Limite (0.71) y el otro podria considerarse Normal (0.84).
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Figura 19

Nivel de Desarrollo en Comunicacion en funcion de la Edad Cronoldgica
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En esta drea, todos los participantes muestran retraso en el desarrollo en esta
capacidad, lo que coincide con la informacién aportada por varios autores ya que la

alteracion a nivel de Comunicacidn es una de las caracteristicas principales del NCBRS.

En esta drea, todos los participantes muestran puntuaciones inferiores a 0.70 que indica
una afectacién como se refleja en la figura 19. En cuanto al nivel de afectacién en esta

area, los resultados son los siguientes:

o Profundo: 7 participantes (33,3%)
o Grave: 7 participantes (33,3%)
o Moderado: 3 participantes (14,3%)

o Leve: 4 participantes (19%)
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Segun se refleja, 2/3 de la poblacidn espafiola con NCBRS muestra una afectacion Grave
o Profunda y, como se ha sefalado anteriormente, alrededor del 30% no emiten

palabras o lo que es lo mismo, no presentan Lenguaje Expresivo.

A continuacidn, se desglosa esta area en sus dos componentes principales, Lenguaje

Receptivo y Lenguaje Expresivo.

Figura 20

Nivel de Desarrollo en Lenguaje Receptivo en funcion de la Edad Cronoldgica
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Se puede ver en la tabla 20 que todos los participantes muestran puntuaciones bajas en

relacion a su edad cronolégica, lo que indica un retraso en Lenguaje Receptivo.

Aparece gran variabilidad entre ellos en cuanto al nivel de afectacién, como viene siendo

habitual en los resultados de este estudio.

De nuevo, todos los participantes muestran puntuaciones inferiores a 0.70:
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o Profundo: 8 participantes (38,1%)
o Grave: 5 participantes (23,8%)

o Moderado: 5 participantes (23,8%)
o Leve: 3 participantes (14,3%)

Estos resultados indican que mas de la mitad de la muestra (61,9%) tiene una afectacién

Profunda o Grave a nivel de Lenguaje Receptivo.

Figura 21

Nivel de Desarrollo en Lenguaje Expresivo en funcion de la Edad Cronoldgica
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A nivel Expresivo, casi todos los participantes muestran retraso en esta capacidad, con

diferentes grados de afectacion (véase figura 21).

En cuanto a la capacidad relativa referente al Lenguaje Expresivo, encontramos los

siguientes resultados:
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o Profundo: 8 participantes (38,1%)
o Grave: 4 participantes (19%)
o Moderado: 4 participantes (19%)
o Leve: 3 participantes (14,3%)

Mas de la mitad (57%) presenta afectacidon Profunda o Grave. De nuevo, 2 participantes

(9,5%) obtiene puntuaciones superiores a 0.70, equivalente a capacidad Limite.

Figura 22

Nivel de Desarrollo Cognitivo en funcidn de la Edad Cronoldgica
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Segln se aprecia en la figura 22, todos los participantes menos uno muestran
puntuaciones bajas en relacién a su EC (95%), lo que indica un retraso a nivel Cognitivo,

como se indica en diversos estudios referentes a NCBRS.
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En cuanto a la capacidad relativa, obtenemos los siguientes resultados:

o Profundo: 5 participantes (23,8%)
o Grave: 7 participantes (33,3%)
o Moderado: 4 participantes (19%)

o Leve: 4 participantes (19%)

Mas de la mitad (52,3%) presentan un nivel de afectacion a nivel Cognitivo Moderado o
Grave y un 19% se situa en el nivel Leve, lo que coincide con lo reportado por Sousa y
Hennekam (2014) donde el 18% de su muestra presentaba también un nivel de
afectacién Leve. Sin embargo, encontramos 1 participante que muestra una puntuacion
relativa de 0.90 que se considera Normal, algo no descrito en las publicaciones

existentes.

Figura 23

Nivel de Desarrollo Personal-Social en funcion de la Edad Cronoldgica
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A nivel Personal-Social, en todos los casos menos en uno aparecen puntuaciones
inferiores a su EC, lo que indica un retraso en esta capacidad. El grado de afectacién es

diverso (véase figura 23):

o Profundo: 7 participantes (33,3%)
o Grave: 7 participantes (33,3%)
o Moderado: 2 participantes (9,5%)

o Leve: 4 participantes (19%)

En la bibliografia existente consultada se sefialan algunas caracteristicas muy generales
como que son sociables, pero sin indicar pruebas o valoraciones especificas para
registrarlo, cosa que si hemos hecho en este estudio con la intencién de aportar nuevos

datos que ayuden a describir a los afectados por NCBRS.

En esta capacidad, 2/3 partes muestran un grado de afectacion Profundo o Grave

mientras que solo 1 participante muestra una puntuacién superior a 0.70, algo inusual.

Figura 24

Nivel de Desarrollo Adaptativo en funcion de la Edad Cronoldgica
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Como se refleja en la figura 24, en la mayoria de los participantes aparecen valores
inferiores a su EC, lo que indica la existencia de un retraso a nivel Adaptativo, con

diversos grados de afectacién.

En cuanto al nivel de capacidad relativa, encontramos los siguientes datos, de los que

no hay informacién previa segun lo publicado hasta el momento:

o Profundo: 5 participantes (23,8%)
o Grave: 8 participantes (38,1%)
o Moderado: 3 participantes (14,3%)

o Leve: 3 participantes (14,3%)

Como se puede ver, mas de la mitad de la poblacién espafnola con NCBRS tiene un nivel
de afectacion Profundo o Grave (casi 2/3) lo que indica que a nivel Adaptativo tienen

problemas considerables para adaptarse a personas o situaciones.

Esto puede tener relacién con los rasgos autistas descritos ya que, en ambos, es
necesario un nivel de flexibilidad importante para adaptarse a las demandas cambiantes

del entorno.

Tan solo 2 participantes muestran una puntuaciéon superior a 0.70 que puede

considerarse Limite, un 9,5% de la muestra, infrecuente en esta poblacidn.

Como se puede observar, dos participantes muestran resultados neuropsicoldgicos que
difieren del resto, con las puntuaciones relativas mas altas en todas las areas.
Considerando investigaciones recientes que sefialan la existencia de varios sindromes
gue presentan alteraciones en el SMARCA2 (Cappuccio et al.,, 2020), una posible
explicacion seria la siguiente: ées posible que se correspondan con diagndstico de
discapacidad intelectual inespecifica asociada a SMARCA2 y no diagndstico real de

NCBRS?.
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3.2.2. Test de Vocabulario en Imagenes, PEABODY:

Puesto que una de las caracteristicas principales con las que cursa este sindrome es la
alteracion marcada a nivel de Lenguaje y Comunicacién, con un porcentaje importante
con ausencia de Lenguaje Expresivo (alrededor del 33%), hemos aplicado otra prueba

especifica de Lenguaje Receptivo para obtener mas informacién.

La prueba utilizada es el Test de Vocabulario en Imdgenes PEABODY. Se aplicé a todos
los participantes, pero 7 de ellos obtienen puntuaciones por debajo del nivel minimo
establecido por esta prueba por lo que no se reflejan sus datos, ya que no son evaluables

segun especifica el test.

Mostramos puntuaciones obtenidas por los participantes que si son interpretativos y se
comparan con los resultados de la escala de Lenguaje Receptivo del inventario de
desarrollo Battelle para ver si hay diferencia como se refleja en la figura 25. Las
resultantes en el test PEABODY son mas altas en casi todos los casos ya que no requiere

de respuestas verbales, diferencia principal entre ambas pruebas:

Figura 25
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En algunos casos la diferencia entre los resultados obtenidos segun una prueba u otra
es notable, lo que indica que la afectacién a nivel de Lenguaje Expresivo es importante

y repercute en otras areas.

Estos resultados aportan informacion valiosa de cara a la intervencién a nivel de
Lenguaje; en muchos casos, seria adecuado implantar Sistemas Aumentativos y
Alternativos de Comunicacién (SAAC) ya que nuestros datos relejan un nivel de
Comprensién mayor del expresado verbalmente en las personas con NCBRS en la

poblacion espafiola.

Como se ha indicado, 6 participantes no emiten palabras (un 28,6%) y 3 participantes

(14%) dicen mas de diez palabras, pero no hacen frases (holofrases).

Los que no presentan lenguaje oral, no utilizan ningun tipo de SAAC; en algunos de ellos
se ha intentado introducir el uso de pictogramas, gestos o lengua de signos, pero no ha

sido efectivo, posiblemente por las limitaciones a nivel cognitivo.

El uso de aparatos electrénicos como tableros de comunicacién virtuales, tampoco ha
funcionado en varios participantes ya que usan las tecnologias de manera impulsiva para
acceder a paginas que les gustan y ver videos atractivos para ello. Tienen asociado que
sirven para su entretenimiento por lo que resulta muy dificil ensefiarles que el mismo

aparato tienen otra funcién.

Esto hace que el nivel de comunicacién sea muy reducido y suelen ser los familiares de

los pocos capaces de interpretar lo que quieren.
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3.2.3. SENA, Sistema de Evaluacidn de Nifios y Adolescentes:

A continuacion, se muestran los resultados obtenidos en las diferentes escalas relativas
a problemas Emocionales y de Conducta que facilita esta prueba, segun la percepcién

de los padres y profesores de los participantes, en las figuras 26 a 48.

En la tabla 8 se recogen las medias y desviaciones tipicas de las diferentes escalas e
indices del SENA referentes a la familia y la escuela junto con los valores de t de los

contrastes entre ambos cuestionarios y su nivel de significacion:

Tabla 8

Puntuaciones Estadisticas de los indice y escalas segun la Familia y la Escuela (SENA)

Escalas e indices FAMILIA ESCUELA
Media Desv. Est. Media Desv. Est. t p

GLO 51,59 11,82 61,94 10,40 -4,33 .001
EMO 45,33 9,50 50,44 9,59 -2,08 .053
CON 52,50 14,20 64,17 15,99 -4,18 .001
EJE 61,29 12,42 67,59 8,95 -2,23 .040
REC 36,67 12,94 34,94 9,95 0,85 .408
DEP 49,22 8,46 52,33 8,78 -1,20 .247
ANS 49,11 11,65 53,44 12,61 -1,41 .178
ASC 43,56 8,26 49,33 13,85 -1,81 .088
SOM 45,17 7,18 46,39 5,06 -0,56 .583
ATE 67,89 11,53 66,56 9,89 0,45 .660
HIP 56,59 11,84 64,35 11,21 -2,61 .019
IRA 53,39 14,98 63,33 16,93 -3,06 .007
AGR 48,61 13,96 51,33 10,26 -1,68 111
DES 54,06 12,38 73,56 21,21 -4,51 .000
RET 94,10 13,68 86,70 8,93 1,98 .079
INU 76,44 23,55 68,44 21,88 1,58 133
REG 54,33 15,43 63,44 13,56 -2,60 .019
RIG 58,61 11,32 59,94 10,18 -0,33 744
AlS 60,83 12,49 63,00 14,70 -0,75 461
socC 46,61 10,13 40,89 11,50 2,59 .019
IEM 34,56 14,98 35,39 11,68 -0,26 .795
EST 35,13 14,68 31,00 10,04 0,92 .387
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La tabla 9 muestra los rangos de puntuacién correspondientes a los diferentes niveles

descriptivos en los cuestionarios del SENA:

Tabla 9

Rangos de puntuacion Ty Niveles Descriptivos

Puntuaciones T Nivel descriptivo
10-19 Muy Bajo
20-29 Bajo
30-39 Medio-bajo
40-59 Medio
60-69 Medio-alto
70-79 Alto
80-90 Muy alto

Figura 26
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El indice Global de Problemas mostrado en la figura 26, resume en una sola puntuacién
el nivel de problemas que presenta el evaluado. Una puntuacion alta suele indicar un
amplio rango de problemas y un nivel de afectacién y malestar importante, como
aparece en varios participantes. Se trata de un indice combinado de problemas que se

calcula a partir del promedio de las escalas de problemas Interiorizados y Exteriorizados.

Segun los niveles descriptivos, se considera una puntuacién clinicamente significativa
cuando es igual o superior a 70. En este indice Global de Problemas, la mayoria de las
puntuaciones no lo son ya que se encuentran por debajo de dicha puntuacidn. Solo en
algunos casos la puntuacién obtenida es ligeramente mayor de 70 y solo en uno es

superior a 80 (Muy Alto) segun la percepcidn de la escuela (véase figura 26).

Por otro lado, en la mayoria de los casos las puntuaciones obtenidas segun la valoracidn
de los profesores son mas altas que la resultante de la impresidn de los padres. En un
participante no se pudo obtener la puntuacion en este indice segln sus profesores. La
correlacién entre las puntuaciones de ambos cuestionarios es alta (r = .614) y

significativa (p = .009).

En la figura 27 que se muestra a continuacidn, se reflejan los resultados obtenidos por
los participantes en el indice de Problemas Emocionales. Este indice resume el nivel de
Problemas Interiorizados que presenta el evaluado; es un indicador del grado en que
muestra alteraciones emocionales y sintomatologia relacionada con los principales

trastornos afectivos o del estado de animo.

Concretamente, se conforma a partir de las escalas de Depresion, Ansiedad, Ansiedad
Social y Quejas Somaticas. Ninguna de las puntuaciones registradas por sus padres o

profesores resulta clinicamente significativa ya que todas son inferiores a 70.

Como se verd a continuacién, se aprecia variabilidad en las puntuaciones de los
participantes, en algunos casos se refleja un nivel ligeramente inferior a lo esperado

(nivel medio-bajo) mientras que otros se situan en el nivel medio-alto.

59



Figura 27

indice de Problemas Emocionales sequn la Familia (EMO-F) y la Escuela (EMO-E), (SENA)
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Como se puede apreciar, en algun caso las puntuaciones obtenidas segun los padres son
mas altas que las registradas por los profesores, pero en general es en el dmbito escolar
donde se detectan con mayor intensidad. La correlacidn entre las puntuaciones de

ambos cuestionarios es baja (r = .404) y no significativa (p = .096).
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Figura 28

indice de Problemas Conductuales segtn la Familia (CON-F) y la Escuela (CON-E), (SENA)
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En este indice general de Problemas Conductuales varias puntuaciones son clinicamente

significativas (>70), sobre todo, segun la valoracién de la escuela (véase figura 28).

Es un indicador de manifestaciones comportamentales externas y disruptivas que

irrumpen en el entorno, generando conflictos interpersonales y dificultan el desarrollo

normal de las actividades en el aula o en el hogar.

Se calcula a partir de las escalas de Problemas Exteriorizados que evallan problemas de

conducta caracterizados por la presencia de agresividad, de oposicion o desafio, falta de

empatia o consideracidn hacia otras personas y la dificultad para seguir normas, que se

reflejan en las escalas de Control de la Ira, Agresién y Conducta Desafiante.

La mayoria de los participantes muestran puntuaciones adecuadas, en el nivel Medio

(entre 40y 59), tanto desde la perspectiva de sus padres como de sus profesores.
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En algun participante, se aprecia una diferencia notable entre la valoracion que hacen
los padres y los profesores, pero en la mayoria los valores estan préoximos. Desde el

ambito escolar se recoge una valoracidn mas alta en cuanto a la presencia de problemas.

Aparecen puntuaciones Altas o Muy Altas en algunos participantes que indica la
presencia de un comportamiento disruptivo que provoca fricciones con su entorno y
dificultades interpersonales. La correlacién entre las puntuaciones de la familia y de la

escuela es alta (r =.697) y significativa (p = 0,001).

Figura 29

indice de Problemas en Funciones Ejecutivas segun la Familia (EJE-F) y la Escuela (EJE-E) (SENA)
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Este indice proviene del ambito de la Neuropsicologia y hace referencia a un conjunto
de funciones de orden superior encargadas de regular y supervisar el propio

comportamiento para ajustarlo a las demandas del entorno.

Estas funciones se consideran imprescindibles para controlar el procesamiento de la
informacién y coordinar la conducta (Tirapu, Mufioz & Pelegrin, 2002). Cobran mayor
relevancia cuando nos enfrentamos a situaciones novedosas, complejas o dificiles en las
gue es necesario ejercer un control consciente sobre nuestra conducta, inhibir
respuestas automaticas que no resultan eficaces y poner en marcha otras respuestas
nuevas que permitan resolver el problema. Es decir, dirigir la conducta a metas,
permitiendo la planificacion, establecer objetivos, monitorizar la ejecucion e inhibir
respuestas ineficaces (control atencional e inhibitorio, regulacién emocional, flexibilidad

cognitiva y conductual).

Este indice se conforma a partir de las puntuaciones en las escalas Problemas de
Atencidn, Hiperactividad-Impulsividad, Problemas de Regulacion Emocional y Rigidez

(manifestaciones conductuales)

Como se puede ver en la figura 29, aparecen varias puntuaciones clinicamente
significativas tanto por parte de la familia como de los profesores en algunos

participantes.

Esto indica que muestran dificultades con varios componentes de estas funciones como,
por ejemplo, dificultad para controlar y dirigir la atencidn por distraerse o resultarle
dificil concentrarse, para controlar su comportamiento e inhibir respuestas inadecuadas

(impulsividad o rigidez) o para regular sus estados y respuestas emocionales.

En un participante no fue posible valorar este indice por parte de los profesores por la
dificultad parainterpretar su conducta. En el ambito escolar se aprecian mas dificultades
gue en el familiar. La correlacién entre las puntuaciones de ambos cuestionarios es baja

(r=.446) y no significativa (p = .073).
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Figura 30

indice de Recursos Personales segtin la Familia (REC-F) y la Escuela (REC-E), (SENA)
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(Nota: T, escala tipica con Media =50 y Desviacién Tipica= 10)

En la figura 30 se muestran los resultados de los participantes en cuanto a recursos
personales. Este indice proporciona una puntuacion global que resume los recursos que
tienen para afrontar y responder eficazmente a las dificultades del entorno. Es un
indicador de fortaleza y se calcula con las puntuaciones en las escalas de Autoestima,

Integracién y Competencia Social, Inteligencia Emocional y Disposicién al Estudio.

Se consideran clinicamente significativas las puntuaciones inferiores a 30, lo que indica
gue, por debajo de dicha puntuacion, el nivel de recursos es muy bajo, como en el caso
de 9 participantes. El resto se situa en el rango adecuado y uno de ellos destaca (>60),
lo que refleja que posee buenos recursos o estrategias, algo inusual en NCBRS. La
correlacién entre las puntuaciones de los padres y profesores es alta (r= .747) y

significativa (p =. 000).
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Figura 31

Escala de Depresion segun la Familia (DEP-F) y la Escuela (DEP-E), (SENA)
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(Nota. T, escala tipica con Media =50 y Desviacién Tipica= 10)

La escala de Depresion evalla la presencia de sintomatologia depresiva, que se
caracteriza por animo disfdrico, anhedonia, poca energia, sentimientos de inutilidad y
culpa, indefension y pensamiento relacionados con la muerte. Puntuaciones altas
pueden indicar un estado de animo triste o irritable, ausencia de manifestaciones de
emocionalidad positiva, falta de placer o disfrute en actividades agradables o juegos,
sentimientos de inutilidad, culpa o desesperanza. También pueden indicar problemas
de ansiedad. En el caso de los nifios, la depresién puede manifestarse mediante
irritabilidad y problemas de conducta, que se reflejardn en las escalas de Problemas

Exteriorizados.

Todas las puntuaciones reflejadas se encuentran en el rango Medio (entre 40 y 59) o
Medio alto (entre 60 y 69) salvo una, que es clinicamente significativa (>70) por parte
de la escuela (véase figura 31). Los profesores perciben mas dificultades que la familia.

La correlacion es baja (r=.185) y no resulta estadisticamente significativa (p = .462).
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Figura 32

Escala de Ansiedad segun la Familia (ANS-F) y la Escuela (ANS-E), SENA)
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(Nota. T, escala tipica con Media =50 y Desviacién Tipica= 10)

La escala de Ansiedad detecta la presencia de sintomatologia de tipo ansioso como un
malestar subjetivo generalizado con preocupaciones persistentes y recurrentes, asi
como la presencia de tensidon emocional, miedos y fobias. Una puntuacion alta indicaria
qgue el nifio o adolescente presenta diversas manifestaciones de tipo ansioso que se
evidencian mediante nerviosismo, malestar general, sobreactivacidn fisioldgica,
preocupaciones recurrentes, reacciones de aprension o temor a determinados

estimulos, situaciones o pensamientos.

Las manifestaciones fisiolégicas de la ansiedad suelen evidenciarse en forma de dolores
musculares, de cabeza, dificultades para dormir o descansar, taquicardia, sudoracién,
sensacion de ahogo, molestias intestinales, que se reflejan en la escala Quejas
Somaticas. Los problemas de ansiedad presentan elevada comorbilidad con los sintomas

depresivos, por lo que es frecuente encontrar puntuaciones altas en ambas escalas.
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Como se puede apreciar en la figura 32, existe una variabilidad amplia en las
puntuaciones de los participantes segun la familia y la escuela. En general, desde el

colegio se puntua mas alto.

Solo aparecen tres puntuaciones clinicamente significativas (>70) y una de ellas
corresponde al participante que presenta la puntuacion clinicamente significativa en la

anterior escala (Depresion), lo que suele ser habitual como se acaba de comentar.

La correlacion entre las puntuaciones de ambos cuestionarios es baja (r=.420) y no llega

a ser significativa (p = .083).

Figura 33

indice de Ansiedad Social segun la Familia (ASC-F) y la Escuela (ASC-E), SENA)
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(Nota. T, escala tipica con Media =50 y Desviacién Tipica= 10)

Como se puede ver en la figura 33, solo aparecen dos puntuaciones clinicamente
significativas, ambas segun la percepcidn de la escuela, ambito que puntia mas alto que
el familiar. Se aprecia también gran variabilidad en los resultados. Esta escala senala
ansiedad manifestada en contextos de interaccién social, muy importantes en el

desarrollo infanto-juvenil ya que el contexto social es uno de los principales dmbitos de
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desarrollo de la persona. La relacion social puede ser, ademas, causa o consecuencia de
dificultades de relacién con los iguales. Incluye la presencia de sintomatologia ansiosa
en situaciones sociales, donde la persona teme ser evaluada, ya sea en situaciones
grupales o con desconocidos. Se manifiesta con elevados sentimientos de vergiienza y
temor al ridiculo y puede dar lugar a un patréon de evitacién de relaciones
interpersonales o escenarios sociales que pueden generar aislamiento, inhibicién y

déficit de habilidades importantes.

Puntuaciones altas como en los dos casos que se reflejan, pueden indicar incomodidad,
nerviosismo e inseguridad, verglienza, preocupacién por hacer el ridiculo, tensiéon o
activacion fisioldgica, que pueden generar evitar situaciones sociales y aislarse. Solo en
2 participantes aparecen puntuaciones clinicamente significativas, ambas en el dmbito
escolar. En otro participante su puntuacion indica cierta elevacién, pero sin llegar a ser
clinicamente significativa. La correlacion entre las puntuaciones de ambos cuestionarios

es baja (r=.332) y no significativa (p = .178).

Figura 34

Escala de Quejas Somdticas segtn la Familia (SOM-F) y la Escuela (SOM-E), (SENA)
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(Nota. T, escala tipica con Media =50 y Desviacién Tipica= 10)
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En la escala de Quejas Somaticas no aparecen puntuaciones clinicamente significativas,
como se puede ver en la figura 34. Evalla la presencia de sintomatologia fisica de posible
causa psicoldgica, relacionada frecuentemente con alteraciones emocionales de
ansiedad o depresion, que se reflejan con molestias fisicas o dolores, mareos, cansancio

y problemas de suefio.

Todos los participantes obtienen puntuaciones por debajo de lo que se considera
clinicamente significativo (>70) y se aprecian puntuaciones ligeramente superiores
desde la escuela. La correlacion entre ambos cuestionarios es baja (r= -.185) y no

significativa (p = .640).

Figura 35

Escala de Problemas de Atencion segun la Familia (ATE-F) y la Escuela (ATE-E), (SENA)
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(Nota. T, escala tipica con Media =50 y Desviacién Tipica= 10)

La escala de Problemas de Atencidn evalla la presencia de los sintomas de inatencién
caracteristicos de TDAH, centrandose fundamentalmente en el déficit de control

atencional como son la dificultad para dirigir la atencién hacia la tarea o dirigirla hacia
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estimulos irrelevantes (tanto del entorno como internos), asi como la dificultad para

mantenerla durante periodos prolongados de tiempo.

Los nifios y adolescentes con problemas atencionales parecen despistados, olvidadizos,
les cuesta mucho concentrarse, se distraen con facilidad y no son capaces de

permanecer mucho tiempo realizando una actividad.

Como se puede ver en la figura 35, en esta escala aparecen mas puntuaciones elevadas
en comparacién con las anteriores, tanto desde la percepcion de los padres como de los
profesores. Algunas puntuaciones son clinicamente significativas por ser superiores a
70. La correlacion entre las puntuaciones de ambos cuestionarios es baja (r=.310) y no

significativa (p = .211).

Figura 36

Escala de Hiperactividad-Impulsividad segun la Familia (HIP-F) y la Escuela (HIP-E), (SENA)
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La escala de Hiperactividad-Impulsividad evalia la presencia de comportamientos
hiperactivos e impulsivos propios del trastorno por déficit de atencién con
hiperactividad (TDAH), aunque también pueden estar presentes en otros trastornos de
conducta. Los comportamientos hiperactivos se caracterizan por una actividad motriz
excesiva e inapropiada al contexto y suele estar acompafados de una sensacién de
inquietud y sobreexcitacién que no puede controlar. Los comportamientos impulsivos
reflejan un déficit en el control inhibitorio que no es capaz de controlar cuando la
situacion lo requiere. Suele manifestarse mediante respuestas precipitadas o
impulsivas, imprecisas, dificultades para esperar o mediante comportamientos

arriesgados o temerarios.

Aparece gran variabilidad de afectacion en relacién con su edad en los participantes.
Algunas puntuaciones son clinicamente significativas, lo que indica la presencia de un
nivel de actividad motriz excesiva, acompanada de dificultades para inhibir su conducta
y responder reflexivamente. La correlacién entre las puntuaciones de ambos es baja (r=

.435) y no significativa (p = .081).

Figura 37

Escala de Problemas de Control de la Ira segun la Familia (IRA-F) y la Escuela (IRA-E), (SENA)
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La escala de Control de la Ira refleja la presencia de expresiones exageradas e
inapropiadas de la ira, que se manifiestan en comportamientos de tipo agresivo-
impulsivo, sentimientos de rabia y en una sensacién de pérdida de control. Estos
comportamientos pueden indicar mayor presencia o intensidad de sentimientos de

enfado o ira, asi como dificultades para regular y expresar este tipo de emociones.

Puntuaciones altas indican frecuentes explosiones de ira que manifiesta con gritos,
enfados, golpes... con dificultad para controlar y regular estas emociones. También son
frecuentes altas puntuaciones en esta escala en nifios o adolescentes con problemas de

conducta.

Aparecen puntuaciones clinicamente significativas (>70) en esta escala, tanto en la
percepcion de los padres como de los profesores y son mas notables segln la percepcién
de estos ultimos. La correlacidn entre las puntuaciones de ambos cuestionarios es alta

(r=.632) y significativa (p = .005).

Figura 38

Escala de Agresion segun la Familia (AGR-F) y la Escuela (AGR-E), (SENA)
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La escala de Agresidon evallia comportamiento agresivas interpersonales, asi como la
presencia de conductas verbales o fisicas que dafan o amenazan con dadar,
comportamientos que denotan baja empatia o de sensibilidad a las emociones de los

demas, que podrian llegar a manifestaciones mas graves de cierta crueldad.

Casi todos los participantes de este estudio muestran valores normales de Agresion,
tanto segun la percepcion de la familia como de la escuela (véase figura 38). Tan solo
uno muestra puntuaciones clinicamente significativas segun sus padres y profesores y

otro participante solo en la percepcion de sus padres.

En general, esta poblacién no suele mostrar conductas agresivas y son solo casos
puntuales los que muestran comportamientos de este tipo. Los profesores puntiian mas

alto que los padres. La correlacidn es alta (r=.883) y significativa (p = .000).

Figura 39

Escala de Conducta Desafiante segun la Familia (DES-F) y la Escuela (DES-E), (SENA)
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La escala de Conducta Desafiante evalla la presencia de comportamientos de desafio y
de oposicidn a las figuras de autoridad (padres, profesores y otros adultos) Incluye
comportamientos leves de desobediencia hasta conductas que reflejan una actitud
hostil y de enfrentamiento claro. Niveles elevados indican dificultades para la

socializacion y su integraciéon en diferentes contextos (social, familiar y escolar).

Se aprecia variabilidad en las puntuaciones de los participantes (véase figura 39); en
algunos aparecen puntuaciones significativas, sobre todo desde el ambito escolar, lo que
indica la presencia de comportamientos desafiantes y desobedientes hacia las figuras
de autoridad, sobre todo por parte de los profesores. La correlaciéon entre las

puntuaciones de ambos cuestionarios es moderada (r=.507) y significativa (p = .032).

Figura 40

Escala de Retraso en el Desarrollo segun la Familia (RET-F) y la Escuela (RET-E), SENA)
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(Nota. T, escala tipica con Media =50 y Desviacién Tipica= 10)

La escala de Retraso en el Desarrollo explora la presencia de sintomas indicativos de un
posible retraso en el desarrollo o inmadurez, particularmente en las dreas cognitivas,

del lenguaje y motora.
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Refleja la percepcidn de los padres y profesores sobre la adquisicion de habilidades del
nifio, de su progreso y dificultades en la realizacién de actividades y tareas respecto a

nifos de su grupo de edad.

Puntuaciones altas, como aparecen en todos los participantes, sugieren que presenta
dificultades en una o varias areas del desarrollo o que presenta un desarrollo algo mas
lento que sus semejantes. Es frecuente que aparezcan puntuaciones altas en la escala
de Comportamiento Inusual ya que incluye aspectos muy relacionados con algunos

trastornos del desarrollo que complementan la informacién de esta escala.

Las puntuaciones en Retraso en el Desarrollo guardan relacién con las escalas de
Problemas de Atencién y Rigidez ya que el control de los procesos inhibitorios
(conductuales y atencionales) es una habilidad que se adquiere gradualmente con la

edad y maduracion neuroldgica, como parte del desarrollo cognitivo.

Por otro lado, hay que considerar el desarrollo socioemocional, del que se obtiene

informacién por medio de las escalas de Aislamiento e Integracion y Competencia Social.

Puntuaciones altas en estas escalas pueden indicar también que muestra una actitud de
retraimiento y aislamiento, asi como reducido interés por relacionarse con otros,
aspectos muy relevantes en algunos trastornos del desarrollo como los del espectro

autista (TEA) Varios de los participantes tienen diagndstico en TEA.

Como se puede ver en la figura 40, todos los participantes a los que se les ha aplicado
esta escala muestran puntuaciones clinicamente significativas segun la percepcion de la

familia y de la escuela.

No aparece una diferencia significativa entre las percepciones de los padres y profesores
(t=1,981) y la correlacion entre las puntuaciones de ambos cuestionarios es moderada

(r=.521) pero no es estadisticamente significativa (p =.122).
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Figura 41

Escala de Comportamiento Inusual segun la Familia (INU-F) y la Escuela (INU-E), (SENA)
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(Nota. T, escala tipica con Media =50 y Desviacién Tipica= 10)

La escala de Comportamiento Inusual explora la presencia de conductas poco frecuentes
gue pueden parecer inespecificas o de poca relevancia para padres y profesores pero

gue suelen constituir sintomas de algunos trastornos como el autismo.

Evalla comportamientos extrafios o infrecuentes como dificultades en la comunicacién
(ritmo y tono alterado, repeticiones...), la ausencia de interés por relacionarse con otras
personas, la presencia de patrones restrictivos y repetitivos del comportamiento,

intereses o actividades.

Puntuaciones altas, indican que presenta algunos o varios de estos comportamientos.
Como re refleja en la figura 41, aparecen puntuaciones clinicamente significativas en 11
de 18 participantes, tanto segun la percepcién de sus padres como de los profesores. La
correlacién entre las puntuaciones de ambos cuestionarios es moderada (r= .555) y

significativa (p=.017).
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Figura 42

Escala de Regulacion Emocional segun la Familia (REG-F) y la Escuela (REG-E), (SENA)
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(Nota. T, escala tipica con Media =50 y Desviacién Tipica= 10)

Esta escala evalla la presencia de dificultades para comprender y regular las propias
emociones y su expresion; se manifiestan en cambios de humor bruscos y frecuentes u
oscilaciones del estado de animo a lo largo del dia. Incluye aspectos relacionados con la
labilidad emocional y de intensidad de los estados emocionales, asi como dificultades

para controlar las reacciones emocionales, para identificarlas y comprenderlas.

Puntaciones altas en esta escala indican dificultades para identificar, controlar y regular
sus emociones y para reconocer las causas que las generan, por lo que probablemente
experimenten cambios de humor bruscos, estallidos de enfado o ira y fluctuaciones en

el estado de animo.

Segun se aprecia en la figura 42, aparecen puntuaciones clinicamente significativas en

practicamente la mitad de los participantes.
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La presencia de desregulacién emocional supone un factor de vulnerabilidad personal
ya que le hace mas propensa a presentar un amplio conjunto de trastornos. Ademas,
implica componentes ejecutivos e inhibitorios en la regulacién emocional por lo que es
frecuente que aparezcan también puntuaciones altas en las escalas de Problemas de
Atencidn, Hiperactividad-Impulsividad, Rigidez y de Control de la Ira. Desde el ambito
escolar se detectan mas problemas de este tipo. La correlacidn entre las puntuaciones

de ambos cuestionarios es moderada (r= .481) y significativa (p = .043).

Figura 43

Escala de Rigidez segun la Familia (RIG-F) y la Escuela (RIG-E), (SENA)

100

90
90

80 77 76 76

o JAN A\,

\
69 59 59 / 67 68 6/ \61 62
5 58 58
60 66/\ 54 &_ 56 5 56 N

60

50 56 62 57
54 54 60 53 53 53

40 45 44
30 36 39

Puntuacion T

20

10

1 2 3 4 5 6 7 8 9 10 11 12 13 14 15 16 17 18
Participantes

e R |G-F RIG-E

(Nota. T, escala tipica con Media =50 y Desviacién Tipica= 10)

La escala de Rigidez evalua la presencia de dificultades para adaptarse a los cambios y
responder de forma adecuada a las demandas cambiantes del entorno. Incide
especialmente en comportamientos que reflejan rigidez conductual, falta de flexibilidad,
resistencia a los cambios y a las situaciones novedosas, asi como un patrdn restringido
de respuestas. Puntuaciones altas indican dificultades para responder y adaptarse a su
entorno de un modo flexible, eficaz y fluido, tendencia a mostrarse poco flexible al a

enfrentarse a tareas novedosas o que no forman parte de sus rutinas.
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Tienden a bloquearse y mostrar dificultades para variar sus respuestas a pesar de que
resulten ineficaces, lo que puede generar problemas de adaptacién, desajuste o
ineficacia. Estas dificultades suponen un factor de vulnerabilidad que le predispone al

desarrollo de trastornos de ansiedad o de tipo obsesivo-compulsivo.

La presencia de un comportamiento rigido o poco flexible es habitual en algunos
trastornos del desarrollo como TEA o retraso madurativo, que se aprecian en algunas
personas que presentan NCBRS. Como ya se ha comentado, dichas funciones son un
conjunto de procesos o funciones de orden superior que intervienen cuando se requiere

dar respuestas a situaciones novedosas, complejas o de gran dificultad.

Como se refleja en la figura 43, algunos de los participantes muestran puntuaciones
clinicamente significativas y otros con ligera elevacién (puntuaciones entre 60 y 69). Las
puntuaciones desde la escuela son ligeramente mds altas que las de la familia. La
correlacién entre las puntuaciones de ambos cuestionarios es baja r= -.251 y no

significativa (p =,314).

Figura 44
Escala de Aislamiento segun la Familia (AIS-F) y la Escuela (AIS-E), (SENA)
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(Nota. T, escala tipica con Media =50 y Desviacién Tipica= 10)
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La escala de Aislamiento evalla la presencia de conductas relacionadas con el
aislamiento y la falta de relacidén con sus iguales. Explora el grado en el que el nifio o
adolescente se muestra solitario y busca aislarse de los demas, evitando el contacto con

companferos u otras personas; no evalla el rechazo por parte de los demas.

Puntuaciones altas en esta escala indican que muestra una actitud de retirada vy
aislamiento, con un interés reducido en relacionarse con los demas que dificultan su
adaptacidn a grupos y entornos. Como se refleja en la figura 44, aparecen puntuaciones
clinicamente significativas en algunos participantes tanto segun la valoracién de sus
padres como de los profesores. La correlacién entre las puntuaciones de ambos

cuestionarios es alta (r=.608) y significativa (p=.007).

Figura 45

Escala de Integracion y Competencia Social segun la Familia (SOC-F) y la Escuela (SOC-E)
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(Nota. T, escala tipica con Media =50 y Desviacién Tipica= 10)

La escala de Integracion y Competencia Social evalta la habilidad para relacionarse de
forma adecuada con los demas, iniciar y mantener relaciones de amistad, para

integrarse en grupos sociales y sentirse cdmodo en ellos.
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El desarrollo de relaciones sociales positivas y adecuadas contribuyen al bienestar
personal y a la autoestima. Incluye algunas habilidades concretas como sonreir o
compartir, pero, sobre todo, un componente mds general relacionado con la
sociabilidad, la extraversidn y el gusto por relacionarse con los demds. Mide también en
gué medida se integra con facilidad, es apreciado y aceptado, si cuentan con él para

realizar actividades o compartir experiencias.

Puntuaciones altas (superiores a 60), indican que presenta habilidades que le permiten
establecer relaciones interpersonales adecuadas con las que se siente comodo, muestra
facilidad para iniciar relaciones de amistad o para integrarse en nuevos grupos ya que
percibe que es apreciado y aceptado por los demas y cuentan con él. Puntuaciones entre
40y 59) se consideran dentro de lo normal y son clinicamente significativas las inferiores
a 30. Como se puede ver en la figura 45, aparecen algunas puntuaciones clinicamente
significativas. La correlacidn entre las puntuaciones de ambos cuestionarios es alta (r=

.631) y significativa (p = .005).

Figura 46

Escala de Inteligencia Emocional segun la Familia (IEM-F) y la Escuela (IEM-E), (SENA)
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La escala de Inteligencia Emocional recoge algunos componentes relacionados con la
inteligencia emocional tales como el interés hacia las emociones de los demas, la
capacidad para detectar y reconocer cdmo se sienten, la capacidad para empatizar con
ellos y ofrecerles consuelo, asi como la adecuada expresién de los sentimientos y

emociones propios.

Puntuaciones altas indican que es capaz de expresar adecuadamente sus emociones y
estados de animo, que capta, comprende y presta atencidon a las emociones de los
demds. Estas habilidades suponen un recurso personal importante que facilita las
interacciones con los demas, la comunicacién adecuada de las propias necesidades y
deseos en cada momento, la gestion de conflictos, la integracién social y el bienestar
psicoldgico. Por tanto, funcionaria como un factor protector contra el desarrollo de

problemas exteriorizados como la agresion, e interiorizados como depresién o ansiedad.

Como se puede ver en la figura 46, segun la percepcién de sus padres y/o profesores, 10
participantes muestran una capacidad adecuada y 11 disponen de pocas habilidades

emocionales de este tipo. La correlacion es moderada (r=.520) y significativa (p = .027).

Figura 47

Escala de Disposicion al Estudio segun la Familia (EST-F) y la Escuela (EST-E), (SENA)
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La escala de Disposicién al Estudio proporciona un indicador sobre la actitud del nifio
hacia el estudio, su predisposiciéon, interés, motivacién y responsabilidad hacia los

aspectos académicos.

Puntuaciones altas (>60) indican que es responsable, esta implicado en sus estudios y
motivado. Por el contrario, puntuaciones bajas (<30) reflejan una motivacion

inadecuada hacia el estudio y los aprendizajes.

Segun los resultados obtenidos que se recogen en la tabla 47, algunos participantes
muestran un nivel de interés hacia los estudios adecuado, otros ligeramente por debajo
de lo esperado (entre 30 y 40) y en 4 son significativas. La correlacidon entre las

puntuaciones de ambos cuestionarios es moderada (r=.531) y significativa (p=.176).

Figura 48

Escala de Dificultades de Apego segun la Familia (APE-F) y la Escuela (APE-E), (SENA)

100
9 87
80
70

60 55
49 49 51 49

39

Puntuacion T

40
30
20

10
1 2 3 4 5 6 7 8 9 10
Participantes

e A\ PE

(Nota. T, escala tipica con Media =50 y Desviacién Tipica= 10)

83



La escala de Dificultades de Apego explora la presencia de comportamientos vy
reacciones del nifio que sugieren dificultades en el establecimiento de vinculos afectivos
de apego con sus figuras de referencia, principalmente con sus padres. Solo se recoge

en el cuestionario para la familia en el Nivel Infantil.

Indica la presencia de conductas de rechazo, enfado o excesiva irritabilidad durante las
interacciones con ellos, sobre todo cuando busca o necesita consuelo ante las muestras

de carifio y afecto por parte de los padres.

Puntuaciones altas en esta escala sugieren dificultades en el vinculo afectivo que se
suelen manifestar con ansiedad, enfados, rechazo o respuestas contradictorias ante las
figuras de apego. Estas dificultades pueden suponer un factor de vulnerabilidad para el
desarrollo de un amplio conjunto de problemas de ajuste, tanto interiorizados como

exteriorizados.

Como se puede ver, solo en uno de los participantes la puntuacion es clinicamente
significativa; en el resto, los niveles son adecuados, lo que denota que presentan un

apego adecuado con sus padres (véase figura 48).

Tras todos los resultados mostrados con las pruebas aplicadas, consideramos que es
muy importante realizar evaluaciones a nivel Neuropsicoldgico en pacientes que
presentan sindromes como NCBRS para poder describir las alteraciones en el Sistema
Nervios Central y sus manifestaciones a nivel cognitivo, motor, en comunicacion y
lenguaje, conductual, emocional y personal social, para disefar y aplicar programas de
intervenciéon amplios, que abarquen diferentes areas, con el fin de potenciar en lo

posible sus capacidades de un modo global y mejorar asi su calidad de vida.
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3.2.4. Epilepsiay tipos de crisis epilépticas:

Desde la primera descripcion del NCBRS en 1993 ya se referia como un sindrome que
implicaba discapacidad intelectual, anomalias congénitas multiples y crisis epilépticas

asociadas (Nicolaides & Baraitser, 1993).

Se han descrito crisis epilépticas en 2/3 de los pacientes con NCBRS con una edad media
de inicio de las crisis de 18 meses segun Sousa et al., (2014) tras analizar a 61 pacientes.
Pero hay muy pocas descripciones detalladas de los tipos de crisis epilépticas o de los

posibles sindromes epilépticos que presentan (Tang et all 2016).

En 2021 Hofmeister publicé una serie de 25 pacientes, de los cuales 23 habian
presentado epilepsia (92% de casos) y se focalizé en aspectos del tratamiento de la

epilepsia (Hofmeister et al, 2021).

Siguiendo con estos tipos de estudios, analizamos la informacidn de los casos detectados
en Espafia. Como se ha comentado anteriormente, hasta la fecha, se han detectado 21
nifios diagnosticados de Sindrome de Nicolaides Baraitser en nuestro pais, segun la
Asociacién Espafiola de Nicolaides Baraitser. De ellos, 17 han presentado alguna crisis
epiléptica en su vida, lo cual seria un 81% de los casos y coincide aproximadamente con

lo descrito por Hofmeister en el 2021.

Para obtener la maxima cantidad de datos acerca de la epilepsia en estos nifios, les
pedimos a sus familias todos los informes médicos que nos pudieran aportar; ademas
elaboramos una encuesta con preguntas concretas sobre datos relacionados con la
epilepsia que nos han aportado mucha informacién. Con todos esos datos hemos

realizado unas tablas (10 y 11) que presentamos a continuacién.

En la tabla 10 resumimos los datos referentes a las caracteristicas de la epilepsia en la
poblacién espafiola, en comparacién con la encontrada en otras publicaciones

internacionales:
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Tabla 10

Epilepsia y Tipos de Crisis en NCBRS segun publicaciones internacionales vs nuestro estudio

Sousa et
al 2014
N= 61
% crisis = 63% (2/3)
Tipos
de
crisis

Tangetal 2016 Ejaz
2016

1 1

Mioclono- TCG

astatico

TCG

Ausencias

et

al

Hofmeister et al
2021

25

92%

Generalizadas (85%)
CTCG (63%)
Atodnicas (37%)
Tdnicas. (26%)
Cldnicas (26%)
Dialépticas (21%)
Miocldnicas (16%)
22 generaliz (8%)
Desconocidas (13%)
Fiebre  con las
primeras crisis (39%)

y con todas las crisis
(13%)

Sanchez
Armada 2017

1

Generalizadas

86

Mioclonicas
Ausencias

Focales
occipitales
temporales
derechas

y Yangetal 2019

o

Zhang et al 2022

Inicio: Binocular visidn ad limb
convulsion during sleep, que
paré espontdneamente tras
1-2 min

Con 1 a 5 meses: crisis cada 2-
3 dias, 2-3 veces al dia con
movimientos paroxisticos de
cabeza, sacudidas de EESS,
a/v caida de objetos de las
manos y gritito antes de las
crisis.

Todas las crisis en suefio y

duraban de unos pocos
segundos a 1 min.
Crisis con LEV+VPA+Med

china: parpadeo, vision doble,
pérdida de consciencia y
espasmos en las
extremidades de  varios
segundos de duracion.

Valiente

21

81% (17 casos)
Generalizadas (100%)
CTCG (29%)

Tonica
(23%)

generalizada
Ausencias/dialépticas
(23%)

Status de
convulsivas (23%)

crisis

Hipotdnicas (12%)
Focales motoras (12%)

Parciales
(12%)

complejas

Mioclonias (6%)

Crisis febriles (41%)



Inicio
crisis

Fin
crisis

EEG

Tto

18m

VPA,
multiples
ttos,
dificil de
tratar

14m

36m

PP-OL

generalizada.

AF normal

VPA

21m

48m

Sin
alteraciones

CBZ

21m (7-108 m)

48% Anom. Epileptif.

generalizadas

VPA, LEV, PB, TPM

18m

60m

CBZ

14m

AF lenta difusa
Py OA focales

P y OA difusas
asocaOlyalas
mioclonias

CBZ resistente

Se retird Lev y se mantuvo
VPA por 3 afios

la3m

36m

EEG de 24h: Descargas de
puntasy polipuntas difusas de
gran amplitud durante el
suefo.

LEVy vit B1y B6.

Se anadid VPA y medicina
tradicional china de hierbas
porque no mejoraba y fueron
desapareciendo las crisis.

Entre los 8 y los 44 m

Variable

EEG sin alteraciones:
41%

Afectacién cerebral
graliz: 29%

Anom epil focales: 23%
Anom epil difusas: 12%

Afectac cerebral focal:
6%

VPA: 59%
LEV: 24%

OxCBZ: 6%

(Nota. Tto= tratamiento. TCG= crisis ténico-clénicas generalizadas. VPA= Acido Valproico; LEV= Levetiracetam; OxCBZ= Oxcarbacepina; UCl= Unidad de Cuidados Intensivos;
REA= unidad de reanimacién y cuidados criticos).
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Tabla 11

Epilepsia y Tipos de Crisis en nuestra poblacion

Partic.

N oun b WN

O o

10
11

12
13
14
15
16

EC
meses

43 m

50 m
53m
53 m
58 m
63 m
67 m

74 m
77 m
78 m
79 m

82m
85m
110 m
111m
114 m

EE
meses

12m

18 m
29m
26 m
19m
33m
17m

23 m
22m
13m
58 m

15m
60 m
12m
55m
62 m

Exén
alterado

16

25
24
24
25
25
18

15
23
18
21

17
24
24
25
24

Mutacidén
detectada

p.(Asn787Lys)

p.(Argll6Ser)
p.(Arg1105Cys)
p.(Arg1105Cys)
p.(Argl162His)
p.(Arg1213Pro)
p.(Arg855GlIn)

p.(Leu753Phe)

p.(Leu1131Pro)
p.(Leu863del)

p.(Ans1017lle)

p.(Glu831Lys)
p.(Asp1174Asn)
p.(Asn1149His)

*

p.(Asn1134His)

Crisis Inicio Ultima Tratamiento
crisis

SI 12m VPA

SI 8m 83 m LEV

NO

Sl 16 m 18 m VPA

SI

NO

Sl 24m  42m VPA

Sl 44 m

S| * Estesolid

Sl 17m 26m VPA

Sl 18 m LEV,
Clobazam,
Risperdal

Sl VPA

NO

Sl 9m 110 m VPAy LEV

NO

SI 11m 36m VPA

88

EEG
alterado

No

No

No

Si

No

Si

Si

Si

Si

Si

Status
epilético o
crisis
agrupadas
Agrupadas

Status

Status y REA

En racimo UCI

Status y UCI

Status

Tipos de crisis

Ausencias, TCG, Focales
motoras
TCG

Febriles
Ausencias

Tdnicas generalizadas,
Mioclonias
Ausencias

Febriles
Febriles, TCG
TCG, hipotdnicas

Febriles, Parciales complejas

Tdnicas generalizadas

Febriles, Parciales complejas



17
18

19
20
21

118 m
140 m

150m
157 m
161 m

34 m
14 m

15m
37m
27 m

19
25

18
25
25

p.(His939Tyr)
p.(Lys1191GlIn)

p.(Arg855GIn)
p.(Ala1201Val)
p.(His1161Arg)

24 m
9m

17 m
18 m
13 m

48 m *
LEV, OxCBZ,
Clobazam
120 m VPA
36m VPA
* VPA

No

No

Si

Agrupadas

Ausencias
TCG

Ténicas generalizadas
Febriles
Hipotdnicas generalizadas,
febriles, convulsiones
generalizadas

Nota. (*) No nos han proporcionado estos datos. EC= Edad Cronolégica; EE= Edad Equivalente; TCG= crisis tdnico-cldnicas generalizadas. VPA= Acido Valproico; LEV=
Levetiracetam; OxCBZ= Oxcarbacepina; UCl= Unidad de Cuidados Intensivos; REA= unidad de reanimacion y cuidados criticos.
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Como se puede ver, hay muy pocas publicaciones de series de casos y sélo una, la de
Hofmeister (2021), en la que se describieran con algo mds en detalle las crisis epilépticas.

Lo mas habitual son publicaciones de casos aislados, no solo referentes a epilepsia.

Los tipos de crisis epilépticas fueron muy variados, aunque las mds habituales son de

tipo generalizado tanto en las publicaciones internacionales como en nuestra muestra.

El tipo de crisis mas frecuentes entre los participantes son las crisis febriles, que las
presentaron un 41% de los nifios; este tipo de crisis epilépticas son descritas por otros
autores recientemente (Hofmeister et al., 2021), lo que coincide con nuestros hallazgos.
En nuestra muestra, también presentaron estados de mal epiléptico 4 de los 17 nifios

(24% aproximadamente).

El inicio de crisis oscil6 entre los 7 meses y los 41 meses en las publicaciones
internacionales, aunque la mayor parte de casos tuvieron un inicio de la epilepsia en el
segundo ano de vida. En nuestros participantes, el inicio de las crisis epilépticas oscild
entre los 8 y los 44 meses de edad, aunque la mayor parte también tuvieron su inicio en
el segundo afo de vida, lo que coincide con la informacion existente a nivel

internacional.

En las publicaciones en las que se indica que se pudo identificar una fecha de fin de crisis,
ésta se producia en torno a los 3-5 afios de vida. En nuestra muestra es variable la fecha
de fin de crisis; en los que remitid, se produjo entre los 18 meses y los 120 meses, pero

un participante de este estudio continta presentando crisis con 11 afios.

En los articulos en los que describen los hallazgos de los estudios EEG, las anomalias mas
persistentes fueron de tipo generalizado, tanto las anomalias epileptiformes
generalizadas como algunos casos de lentificacién difusa de la actividad de fondo; en

otros casos, se identificaban alteraciones focales sin especificar mas datos.

En nuestro caso, la mayoria de los estudios de EEG no muestran alteraciones, pero en
los participantes en los que se registraron anomalias, las mas habituales eran de tipo de
afectacién cerebral generalizada de la actividad de fondo y anomalias epileptiformes

focales o generalizadas.
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Nos llamé la atencidn que en algunos casos se identificaron anomalias epileptiformes o
lentificaciones focales en regiéon fronto-temporal derecha o izquierda, dreas
estrechamente relacionadas con diversos aspectos del lenguaje y de las funciones

ejecutivas.

En cuanto al tratamiento para la epilepsia, se utilizaron diversos y en algunos casos se
indicaba que podian presentar una epilepsia dificil de tratar. En nuestros participantes

el tratamiento mas utilizado es Acido Valproico y a veces lo asocian con Levetiracetam.

Por otro lado, algunos autores afirman que existe una correlacién genotipo-fenotipo tras
uno de sus estudios realizados; sugirieron que las mutaciones producidas en el exén 25
causaban mayor grado de discapacidad y convulsiones mas graves, segun los datos que

obtuvieron de su muestra (Sousa, 2014; Mari et al., 2015).

Posteriormente, en el estudio de caso longitudinal citado anteriormente (Ejaz et al.,
2016), el chico presentaba alteracion en la misma zona del exdn 25 pero su nivel de
discapacidad era mas leve y las convulsiones desaparecieron. Encontramos 7

participantes con alteracidn en el Exdn 25, como se mostrara a continuacion.

Segun la tabla 11, en nuestra poblacion hay 7 nifios con el exén 25 alterado, de ellos 2
no tienen epilepsia, y de los otros 5, sélo 2 tuvieron crisis mds graves. Si nos fijamos en
los nifios con epilepsias mas graves, que presentaron estado de mal epiléptico o crisis
agrupadas y que algunos de ellos requirieron atencion en la UCI o REA, vemos que el
exon afectado en esos nifos es variable: 21, 16, 24, dos nifios con el 25 y otros dos nifos

con el 18.

Con los resultados obtenidos, consideramos que seria interesante realizar estudios de
Video-EEG mas prolongados en niflos con NCBRS, con registros de vigilia y suefio para
intentar caracterizar mejor las alteraciones del EEG, los tipos de anomalias

epileptiformes, si hay alteraciones focales, etc.

También seran muy utiles los registros préximos a las crisis epilépticas o durante las

crisis epilépticas, aunque esto no es habitual que se pueda realizar por falta de recursos.
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Consideramos que seria importante intentar realizarlos para mejorar el tratamiento y/o
con fines de investigacidon, para obtener mas informacion sobre las crisis epilépticas y
posibles alteraciones focales o generalizadas de la funcidn cortical cerebral en esta
poblacién, ya que la epilepsia supone un problema importante en estos nifios y para sus

familias.

Las familias en las que los nifios presentan tipos de epilepsia graves o con crisis
epilépticas mas frecuentes lo viven como algo preocupante, con angustia por siles pasa
algo y necesitan mucho apoyo en este sentido. Ademas, en este sindrome se ha visto

que el tipo de crisis epilépticas puede variar a lo largo del tiempo.

De todas formas, la mayoria de nifios con epilepsia se controlan bien con farmacos
antiepilépticos y el mas utilizado en nuestra poblacién y que parece ser el que controla

mejor las crisis epilépticas, es el acido valproico.

Dado que la epilepsia en estos nifos, si la presentan, suele iniciarse alrededor de los 2
afos de vida y la mayoria deja de presentan crisis antes de los 10 afios de vida, nos
parece muy importante que los médicos tengan claro que estos nifios cumplen este
patrén para hacerles un seguimiento mas estrecho en esos primeros afios con estudios
Video-EEG y otras pruebas, para un buen control y seguimiento ya que probablemente
si se realiza un buen control de sus crisis a edad temprana se pueda mejorar su calidad

de vida y su desarrollo global a largo plazo.

Diversos estudios ponen de manifiesto la relacion entre la epilepsia y el retraso cognitivo
(Sousa y Hennekam, 2014). Por ello, consideramos que, en edades tan tempranas, es
importante intervenir cuanto antes ya que la plasticidad cerebral es mayor y ayudara a

que la afectacion sea menor (Armedo, Montes, Bembibre y Trivifio, 2020).

92



3.2.5. Exones alterados:

Como se ha mencionado al principio de este estudio, NCBRS se produce por una

alteracion en el gen SMARCA2, que forma parte del complejo BAF.

Gracias a los avances en genética, se ha concretado que las mutaciones de cambio de
sentido en el gen SMARCA2 causan NCBRS mientras que la duplicacién de SMARCA2 en
lugar de las mutaciones es caracteristica del sindrome de Coffin-Siris (Jancewicz,
Siedlecki, Sarnowski, & Sarnowska, 2019). Ambos sindromes comparten puntos en
comun como se muestra en la figura 48 pero se consideran enfermedades diferentes

(Pascolini, et al., 2019):

Figura 48

Diferencias fenotipicas y puntos en comtn entre NCBRS y CSS

Nicolaides-Baraitser syndrome Coffin-Siris syndrome

SMARCA2/BRM SMARCA4/BRG1

(1T W ENTE §] [ I N W N

aLq HSA helicase helicase bromo alq HSA helicase helicase bromo
ATP-binding C-terminal ATP-binding  C-terminal

SMARCA2 duplication

* microcephaly

. grth impgirmerjt' + abnormalities of the fifth
* prominentfinger joints ., geyelopmental disability fingers or toes

R i « characteristic facial * hypotonia

* intellectual disability features * hirsutism/hypertrichosis

» sparse scalp hair

(Nota. Las lineas rojas corresponden a sitios de mutacion en los genes SMARCA2 y SMARCA4)

En los pocos afios que han pasado desde que se descubrié (en 1993), son bastantes los
estudios realizados para definir cada vez mas estos sindromes relacionados, algunos

muy recientes, de este mismo afio (Liu, Yang, Shi, Hao, Xiao, & Li, 2022).

También se ha podido delimitar que alteraciones producidas fuera de esos dominios
causan otros sindromes, como el llamado sindrome de discapacidad intelectual por

blefarofimosis (BIS) (Cappuccio et al., 2020).

Se sabe que la alteracion en NCBRS en el SMARCA2 se produce en los exones

comprendidos entre el 15 y el 25.
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A continuacién, se muestra la informacion genética de los exones alterados en la
totalidad de nuestra muestra en la figura 49, lo que concuerda con la literatura ya que

en todos ellos la alteracidn se encuentra entre los exones 15 y el 25.

Se ponen en relacién con la Edad de Desarrollo de los participantes en el momento de
la evaluacion para este estudio ya que hay informacion referente a la relacién entre las
alteraciones en el genotipo y el fenotipo (Sousa et al., 2014) y para analizar si hubiera

una causa directa entre las posiciones de los exones alterados y el grado de afectacion:

Figura 49

Exones alterados en la poblacion espafiola con NCBRS y Edad de Desarrollo
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Como muestran nuestros resultados, los exones mas alterados son el 24 (19%) y el 25

(33,3%), lo que equivale a mas de la mitad de los participantes.

Se detalla a continuacién el nivel de afectacion general segun el CIE 10 (Tabla 7) que

presentan los participantes en funcion del exén alterado:
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o Exodn 15: Grave

o Exdn 16: Grave

o Exon 17: Profundo

o Exdn 18: Grave (2 participantes), Profundo (1)

o Exdn 19: Grave

o Exdn 21: Inteligencia Limite

o Exdn 23: Grave

o Exoén 24: Limite (1), Leve (2), Moderado (1), Profundo (1)
o Exoén 25: Leve (2), Moderado (1), Grave (2), Profundo (2)

Segun estos datos, en los exones 15, 16, 17, 18, 19 y 23, la afectacion es Grave o

Profunda.

El participante que presenta la alteracion en el exdn 21 muestra un nivel de capacidad
equivalente Normal; en concreto, este participante es el que muestra los mejores

resultados muchas areas medidas y presenta un fenotipo muy leve.

En los exones 24 y 25 son en los que aparece un nivel de afectacion Leve o Moderado,
gue no se detecta en los exones inferiores a excepcién del participante con alteracién
en el exdn 21. Se recoge también que en estos dos Ultimos exones el nivel de afectacion

puede ser Grave o Profunda.

Por lo tanto, a partir de nuestros resultados, con la informacién de la que disponemos y
hemos analizado, en el momento actual no podemos afirmar que exista relacién directa

entre el exon alterado y el grado de afectacién general.

Habria que tener en cuenta otras variables como, por ejemplo, el tipo de epilepsia que
presentan. Segun la tabla 11, se puede ver que 2 de los participantes que tienen el exén

25 alterado no tienen epilepsia; de los otros 5, sdlo 2 tuvieron crisis mas graves.

En cuanto a los que muestran epilepsias mas graves, que presentaron estado de mal
epiléptico o crisis agrupadas y que algunos de ellos requirieron atencion en la UCl o REA,

vemos que el exdn afectado en ellos es variable: 16, 18, 21, 24 y 25.
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Por lo tanto, tampoco encontramos relacidn clara entre los exones alterados y gravedad

de la epilepsia en NCBRS.

Consideramos importante continuar investigando al respecto; por un lado, creemos que
seria interesante realizar estudios genéticos mads precisos o revisar los existentes a la luz
de las recientes investigaciones donde exponen varios sindromes que presentan

alteraciones en el SMARCA2 y no se consideran NCBRS (Cappuccio et al., 2020).
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3.2.6 Terapias recibidas:

En cuanto a los apoyos extraescolares, todos los participantes de nuestro estudio han
recibido o reciben intervencion desde las siguientes especialidades, unas con mas

evidencia cientifica que otras:

- Atencion Temprana: 6
- Estimulacion: 8

- Neuropsicologia: 1

- Fisioterapia: 7

- Logopedia: 11

- Terapia Ocupacional: 3
- Psicomotricidad: 6

- Musicoterapia: 4

- Equinoterapia: 2

- Otras: método Tomatis (1), método Doman (1), método Padovan (1).

Nos ha llamada la atencion que solo en un participante continuaron con intervencion
Psicologica, de Neuropsicologia, para continuar con el apoyo en las Funciones
Superiores. Segun los resultados en las pruebas aplicadas, este participante comenzdé
con intervencidn Psicolégica a los 11 meses de edad y no la ha suspendido hasta la
actualidad Presenta un nivel de Discapacidad Leve (entre 50 y 69) y en algunas areas
como Comprensiéon Verbal, su nivel esta dentro de la Media esperada para su edad
segln informes que aportan (WISC-IV), algo inusual en este sindrome donde la

alteracion del lenguaje es muy frecuente.

Al tratarse de un solo caso y no poder compararse con ninguna otra persona con sus
caracteristicas y que ha recibido intervencién Neuropsicoldgica, no se pueden sacar
conclusiones acerca de la repercusién que ha podido tener dicha intervencién en el

desarrollo de sus capacidades.

Habria que poner en relacidon también otros parametros como, por ejemplo, el tipo de
mutacion que presenta y el tipo de crisis epilépticas. En su caso, la afectacién se

encuentra en el exdn 24 y solo tuvo 3 crisis febriles.
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Otro participante que nos ha llamado la atencidn es el que presenta rasgos dismorficos
muy leves. En su informe genético se confirma que tiene alteracion en el gen SMARCA2,
en el exdn 21; presenta epilepsia desde los 18 meses y en los informes médicos
aportados mencionan que el mal comportamiento que tiene es debido a un efecto
secundario de la medicacidon antiepiléptica. Consideramos que casos como este,

merecen un analisis mas detallado.

La intervencién en Terapia Ocupacional y en Fisioterapia la tuvieron hasta los 6 afios
aproximadamente y priorizaron en la intervencién Logopédica. Esto es comprensible ya
que en este sindrome la alteracién en el lenguaje en estos nifios es una de las
caracteristicas principales que presentan. En este estudio transmitimos que 6
participantes no emiten palabras (un 30% aproximado) y 2 participantes usan Holofrases

para comunicarse (9,5%), lo que supone un 40% aproximadamente de nuestra muestra.

En este punto, es importante sefialar la diferencia que existe entre la comunicacidn vy el
lenguaje oral. Por lo que se ha podido observar en este estudio, hay nifos que tienen
intencién comunicativa pero no lenguaje oral; miran al adulto cuando quieren algo,
hacen un uso instrumental de ellos y los llevan hacia lo que quieren y emiten sonidos.
En esos casos, sus padres transmiten un nivel de frustracion muy alto ya que se sienten

impotentes por no poder entenderles.

Otros participantes, tiene una comunicacién algo mds desarrollada ya que son capaces
de emitir algunas palabras mientras que en otros, la intencion comunicativa es muy
escasa y sus padres infieren lo que quiere o necesita. Por Ultimo, encontramos a los que
tienen un lenguaje fluido y se comunican con menos limitaciones. También hemos
encontrado una diferencia entre el lenguaje receptivo y el expresivo que consideramos,

debe tenerse en cuenta.

En la produccién del lenguaje oral estan implicadas otras dreas como la cognitiva, social
y motora. Es importante tenerlo presente para poder dotarles a estos nifios de algun

sistema aumentativo o alternativo de la comunicacion (SAAC).

Varios padres nos han transmitido que han intentado con la ayuda de los logopedas el

uso de algunos de estos sistemas, pero no ha funcionado; posiblemente haya sido por
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no considerar otras de las dreas implicadas como la cognitiva. Como ya se ha sefialado,

solo 1 participante recibié intervencién Neuropsicoldgica.

Consideramos que el apoyo desde la Neuropsicologia es muy importante, asi como el
trabajo en equipo, multidisciplinar, entre diferentes profesionales de distintas

disciplinas para su calidad de vida.

Creemos que es interesante continuar realizando estudios referentes a las terapias que
reciben para poder conseguir delimitar un poco mas los tipos de apoyos que necesitan
las personas con NCBRS ya que presentan alteraciones muy diversas y con diferentes

grados de afectacién.
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4. CONCLUSIONES:

En relacién con la afectacion en el desarrollo, todas las personas con NCBRS
registrados en la Asociacidn Espafiola de Nicolaides Baraitser presentan una Edad de
Desarrollo (ED) inferior a su Edad Cronoldgica (EC) asi como en todas las areas

valoradas, aunque con diferentes grados de afectacién.

Las alteraciones fenotipicas que presentan nuestra muestra son muy similares a las
descritas en publicaciones a nivel mundial, con gran variabilidad de sintomas vy

diferentes grados de afectacién.

Todos los participantes presentan alteraciones en al menos una de las areas medidas
referentes a problemas emocionales y de conducta con gran variabilidad y niveles
de afectacién (en funciones ejecutivas, recursos personales, depresién, ansiedad,
ansiedad social, quejas somaticas, en atencidn, hiperactividad-impulsividad, control
de la ira, agresién, conducta desafiante, retraso en el desarrollo, comportamiento
inusual, regulacion emocional, rigidez, aislamiento, integracién y competencia

social, inteligencia emocional, disposicion al estudio y dificultades de apego).

El 29% tiene diagndstico compatible con Trastorno del Espectro Autista (TEA).

Encontramos resultados que se consideran normales en algunos participantes en

varias areas valoradas, algo inusual segun lo descrito.

En comunicacidén, el 28,6% de nuestra muestra no emite palabras, el 14% usa

holofrases, el 38% hace frases de mas de 3 palabras y el 24% tiene un lenguaje fluido.

El 81% de la muestra ha tenido o tiene algun tipo de crisis epiléptica, siendo las mas

frecuentes las crisis febriles (41%).

o Las crisis epilépticas en estos pacientes suelen iniciarse alrededor de los 2
afos de vida.
o La mayoria responden a la medicacion, generalmente, acido Valproico y

suelen dejar de tener crisis antes de los 10 anos.
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Todos los participantes han recibido o reciben intervencion desde varias disciplinas

sin poder establecer relaciones con otros parametros.

Mds del 50% de los casos presentan alteraciones en los exones 24 o 25, aunque no
se encuentra relacién clara entre el exén alterado y el grado de afectacién cognitiva,
emocional, motora, comunicativa, personal social, adaptativa y de comportamiento

ni con el tipo de epilepsia.
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HISTORIA CLINICA DE EPILEPSIA

1) Nombre y apellidos del paciente:

2) Fecha de nacimiento:

3) Fecha en la que se contesta esta historia:

4) Antecedentes familiares importantes de epilepsia u otras enfermedades neuroldgicas:

5) Hay algun grado de consanguinidad entre los padres?

6) éTiene hermanos? ¢Estan sanos o tienen alguna enfermedad importante, sobre todo neurolégica?

7) Problemas durante el embarazo:

8) ¢Nacio a término o prematuro?

9) Problemas durante el parto (sufrimiento fetal):

10) Datos de peso, longitud, perimetro craneal, ictericia en los primeros dias tras el nacimiento:

11) éLe han puesto todas las vacunas? ¢Ha tenido alguna complicacién en relacion con ellas?

12) éHa tenido enfermedades infecciosas importantes?
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13) ¢Cuando empezd a tener crisis epilépticas? ¢ Podrian relacionar el inicio de la epilepsia con alguna otra
causa aparte del sindrome de Nicolaides-Baraitser? (infecciones, traumatismos craneoencefalicos...)

14) ¢Qué tipo de crisis epilépticas ha tenido? Si ha tenido o tiene varios tipos de crisis y han seguido una
progresion o una secuencia de unas a otras y se puede especificar el orden mejor. Interesa que se indique
el tipo de crisis que les han dicho que son y una breve descripcion de las mismas segun las han visto los
familiares. Indico datos importantes de las caracteristicas de las crisis epilépticas:

- ¢El paciente nota que le van a dar las crisis y puede avisar de alguna manera o los familiares

se lo notan de alguna manera antes de que empiecen?

- ¢Si tienen sintomas motores, son generalizadas (de todo el cuerpo) o focales (movimientos
s6lo en alguna parte del cuerpo, por ejemplo)?

- ¢Tiene pérdida de conexion con el medio?

- ¢Hace algun giro de la cabeza o desviacion de los ojos hacia algun lado?

- ¢Son focales y luego se generalizan?

- ¢Cuando le dan las crisis, despierto, dormido, al despertarse, al inicio del suefio?
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¢Tiene sintomas autondmicos? ¢Taquicardia, bradicardia, sudoracion, mareos, pérdida de
control de esfinteres, alteraciones de la respiracion...?

¢Cuanto tiempo aproximado duran las crisis?

¢Ha tenido estados de mal epiléptico o crisis agrupadas?

¢Cuanto tiempo le suele durar una crisis de media?

¢Cudndo se le pasa la crisis epiléptica se queda con algln déficit motor, dificultad para hablar,
somnolencia...?

15) éCon qué frecuencia tiene las crisis? (cuantas al dia, a la semana, al mes...)

16) ¢Qué alteraciones del desarrollo psicomotor tiene y el grado? (una descripcidn breve) ¢Empeoraron
o se empezaron a hacer mas evidentes con el inicio de las crisis epilépticas?

17) ¢Qué tratamiento toma para la epilepsia en la actualidad? Indicar si ha tomado otros tratamientos
anteriormente y si han sido eficaces o por qué se cambiaron por otros.

18) Si les han hecho estudios de EEG, Video-EEG o de suefio y pueden aportar los informes o algin dato
de los resultados de estas pruebas serian muy Utiles también.
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19) Si tienen los informes de las pruebas de imagen también serian utiles (TAC cerebral, resonancia
magnética cerebral, resonancia magnética funcional...)

20) Otros datos en relacion con las crisis epilépticas que consideren que podrian ser importantes:

Muchas gracias por vuestra colaboracion.

M2 Esperanza Marin Serrano Sara Valiente Rodriguez

Doctora en Medicina Psicdloga y Neuropsicéloga Infantil

Codirectora de la Tesis Doctorando
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