MEMORIA DE LAS ACTIVIDADES DESARROLLADAS
PROYECTOS DE INNOVACION EDUCATIVA
VICERRECTORADO DE INNOVACION Y CALIDAD DOCENTE
CURSO ACADEMICO 2012-2013

DATOS IDENTIFICATIVOS:

1. Titulo del Proyecto

BIBLIOTECA VIRTUAL DE CASOS PRACTICOS SPBRE TRASTORNOS DEL DESARROLLO Y
DICAPACIDAD COGNITIVA

2. Codigo del Proyecto: 123013

3. Resumen del Proyecto

El planteamiento de este proyecto de innovaciérentecse basa en la creacién de bitdioteca virtual de casos
clinicos que se iran desvelando en funcién del estudia ynVestigacion del alumno, en los que se aporta
informacion tedrica y practica de algunas de lawlpgias mas representativas del campo de losotrest del
neurodesarrollo.

Cada caso ha sido preparado por un equipo de dtivak especialistas y psic6logos con experientika @atologia
gue se presenta. Se llevara a cabo una tutorigudgaonline mediante foros a través de una plataformandedie
Este servicio dirigido al alumnado tiene el prombsie ofrecer una nueva forma de adquirir y potanti
adquisicién de conocimientos y favorecer el dedlarde habilidades diagnosticas, contando condagidiades de
uso y consulta de Internet

Una de las innovaciones mas importantes del proyedtica en que el equipo que lo conforma es nisdijdinar
(neuropediatras, psicologos clinicos, psicélogpeeialistas en desarrollo infantil y fisioterape)tdo que dara una
vision mas integral a la formacion de los futurosf@sionales

4. Coordinador/es del Proyecto

Nombre y Apellidos Departamento Cédigo del Grupo Docente
EDUARDO LOPEZ LASO ESPECIALIDADES MEDICO- 051
QUIRURGICAS. MEDICINA.
M2 ARACELI SANCHEZ RAYA PSICOLOGIA 051
5. Otros Participantes
Nombre y Apellidos Departamento Codigo del Grupo Tipo de Personal
Docente
JUAN ANTONIO MORIANA ELVIRA PSICOLOGIA 051 PDI
VICENTE SANCHEZ VAZQUEZ PSICOLOGIA 051 PDI
EDUARDO MARTINEZ GUAL Centro de Atencidn EXTERNO
Infantil Temprana-UCO
RAFAEL CAMINO LEON ESPECIALIDADES PDI
MEDICO-QUIRURGICAS.
MEDICINA
MARIA ELENA MATEOS GONZALEZ ESPECIALIDADES 051 PDI
MEDICO-QUIRURGICAS.
MEDICINA
BARBARA LUQUE SALAS PSICOLOGIA 051 PDI




ARACELI CAMACHO

Centro de Atencién
Infantil Temprana-UCO

EXTERNO

RAMON GONZALEZ

Centro de Atencidn
Infantil Temprana-UCO

EXTERNO

ELIANA MORENO

Centro de Atencidn
Infantil Temprana-UCO

EXTERNO

INES RONCERO SANCHEZ-CANO

ESPECIALIDADES
MEDICO-QUIRURGICAS.
MEDICINA

EXTERNO

MARIA AGUILAR QUINTERO

ESPECIALIDADES
MEDICO-QUIRURGICAS.
MEDICINA

EXTERNO

JUAN LUIS PEREZ NAVERO

ESPECIALIDADES
MEDICO-QUIRURGICAS.
MEDICINA

150

PDI

6. Asignaturas afectadas

Nombre de la asignatura

Area de conocimiento

Titulacién/es

INTERVENCION
PSICOLOPEDAGOGICA  EN
TRASTORNOS DEL DESARROLLO

LOS

Psicologia Evolutiva y de la
Educacidn

LIC. PSICOPEDAGOGIA

PEDIATRIA

Area de Pediatria

MEDICINA

CLINICA PEDIATRICA

Area de Pediatria

MEDICINA

PSICOLOGIA DE LA PERSONALIDAD

Personalidad, Evaluacién y
Tratamiento Psicolégicos

GRADO DE PRIMARIA

PREVENCION E IDENTIFICACION DE
LOS TRASTORNOS DEL DESARROLLO

Y DE LAS DIFICULTADES DEL
APRENDIZAJE EN LA  ETAPA
INFANTIL

Psicologia Evolutiva y de la
Educacion

GRADO DE INFANTIL

PSICOLOGIA DEL DESARROLLO

Psicologia Evolutiva y de la
Educacidn

GRADO DE INFANTIL

ATENCION TEMPRANA Psicologia Evolutiva y de la MASTER INTERVENCION
Educacién PSICOLOGICA
TRASTORNOS PSICOLOGICOS DE LA Psicologia Evolutiva y de |a MASTER INTERVENCION
NINEZ Y LA ADOLESCENCIA Educacién PSICOLOGICA
EVALUACION, DIAGNOSTICO Y Personalidad, Evaluaciény MASTER INTERVENCION
PERITAJES Tratamiento Psicolégicos PSICOLOGICA

PSICOLOGIA DE LA EDUCACION Y
DEL DESARROLLO

Psicologia Evolutiva y de la
Educacidn

GRADO DE PRIMARIA




MEMORIA DEL PROYECTO DE INNOVACION EDUCATIVA

1. Introduccion

El Espacio Europeo de Educacion SuperlEES) constituye el entorno compartido por los
sistemas universitarios de Europa para favoreamobdlidad, interaccion y oportunidades de sus
respectivos miembros. Sus parametros esencialeenfuestablecidos en |Beclaracion de
Bolonia, suscrita por 29 estados europeos el 19 de juaid399. El sistema de créditos
europeos, conocido como ECTS (European CreditssfenSystem), nace y se desarrolla con los
programas de movilidad de estudiantes para darespuesta a la necesidad de encontrar un
sistema de equivalencias y de reconocimiento dedtslios cursados en otros paises.

Los ECTS valoran el tiempo invertido por el alunangara adquirir las competencias del
programa de estudios. Incluye no sélo la asisteasicala, sino también la dedicacion al estudio,
la realizacion de seminarios, resolucion de ejarsjcetc. El crédito europeo queda definido
como la unidad de valoracion de la actividad acackran la que se integran las ensefianzas
tedricas y practicas, asi como otras actividadadémicas dirigidas y el volumen de trabajo que
el estudiante debe realizar para alcanzar losiebgeéducativos.

Por lo tanto, pasamos de medir la duracion de lEses impartidas por el profesor en cada
asignatura, a que esta duraciéon sea medida pabejd del alumno.

Como ya se referia anteriormente, muchas son kiddacles que realiza el alumno/a para
completar su formacion universitara, unas pres@giaotras no presenciales. Nuestro proyecto
va dirigido a estas ultimas, las actividades queson presenciales y que constituyen el
aprendizaje autbnomo de los estudiantes.

Este proyecto recoge la inquietud de un grupo dafepores/as universitarios/as y de
profesionales de indole multidisciplinar  (neurdpé@s, psicologos clinicos, psicologos
especialistas en desarrollo infantil y fisioterapely cuyo campo comudn es faevencion,
deteccion, diagnostico y el tratamiento de los siéie con trastornos del desarrollo o riesgo de
padecerlospor intentar que los estudiantes universitar@slidtintas disciplinas desarrollen sus
compentencias profesionales en este importante camegde la perspectiva de su trabajo
autonomo. El planteamiento de este proyecto devamion docente se basa en la creacion de de
una biblioteca virtual de casos clinicogjue se iran desvelando en funciéon del estudia y |
investigacion del alumno, en los que se aportarnmdgion tedrica y practica de algunas de las
patologias mas representativas de este campo. @adasupone alrededor de 90 minutos de
trabajoonline por alumno/a que se complementan con una discusitica de los casos en el
grupo-clase. Cada caso ha sido preparado por upcede facultativos especialistas y psicologos
con experiencia en la patologia que se presentde@sa a cabo una tutoria del cusdine
mediante foros a través de una plataformandedle Este servicio dirigido al alumnado tiene el
proposito de ofrecer una nueva forma de adquinpotenciar sus conocimientos, desarrollar
habilidades diagnosticas, contando con las faciédale uso y consulta de Internet.

El retraso global del desarrolicse define como un retraso en dos o mas de losestgs
dominios del desarrollo: motor grosero/fino, lerjglfzabla, cognicidén, social/personal y



actividades de la vida diaria. Se estima que afl@ddel 3 % de la poblacion general presenta
retraso del desarrollo y/o retraso mental, con nam gmpacto sobre la vida del individuo, de su
familia y de la sociedad. Al tratarse de procegoésicos causantes de discapacidad suponen una
altisima carga para la persona que los padeceayspaentorno familiar y social. La importancia
del diagnostico tempraneadica en que existe evidencia de beneficios de la intervencion
precoz con respecto al pronostico a corto y medio plé&iendo un objetivo primordial la
deteccion precoz debera fomentarse la formaciéestsm campo tanto del personal sanitario,
como de psicélogos y educadores.

Por otro lado, se trata de un campo especialmemplejo ya que el retraso del desarrollo con
frecuencia es el primer signo de una alteraciomasrfunciones cerebrales con un abanico de
posibilidades diagndsticas amplisimo, incluyendocimas de las denominadasfermedades
raras. Muchos de estos pacientes se presentan con stomuroldgicos, generalmente
inespecificos (retraso mental, retraso del lenguajenvulsiones, trastornos motrices,
malformaciones sutiles, etc.). La formacion corditai en el campo de lasfermedades rarass
fundamental en la practica clinica de cualquieriogggsicélogo o educador con independencia
del ambito donde desarrolle su actividad profedigaaue se calcula que las enfermedades raras
afectan a alrededor del 5% de los ciudadanos dedises desarrollados, lo que supondria en un
pais como Espafia entre 2 y 3 millones de ciudagaeows cuales alrededor de 500.000 seran
residentes en Andalucia. La atencidn a los pageste enfermedades raras es una de las lineas
consideradas prioritarias por la Union Europea.

El incesante avance tecnologico, especialmentacide en el campo del diagndstico genético,
pero también en lo que respecta a las posibilidetapéuticas, supone una dificultad adicional
tanto, para el personal sanitario como para pEjod y educadores que debe atender a estos
enfermos, ya que mantenerse al dia de estos avsuquase grandes dificultades incluso para los
mismos expertos en estas patologias.

La biblioteca es un servicio de formacion contiraigde permite gestionar de forma mas
eficiente, integral y personalizada los conocimosny el desarrollo de habilidades para la
prevencién, deteccion, diagnéstico y el tratamiesgdos nifios/as con trastornos del desarrollo
ylo retraso mental y/o discapacidad cognitiva o c@msgo de padecerlosSe presentan casos
completos disefiados para que puedan ejecutarsencatio grado de interaccion y orientacion
hacia la optimizacion de conocimientos.

2. Objetivos (concretar qué se pretendié con la experiencia).
OBJETIVOS GENERALES:

- Capacitar al alumnado para que incremente sus ikpiemtos y las habilidades
necesarias para la deteccion, la prevencion yalizeeion de un diagnostico adecuado y
precoz y la aplicacion de un tratamiento corredtategral de nifios y nifias que presentan
un trastono del desarrollo, desde la creacion @debiblioteca de casos virtuales que les
ayudara en su apredizaje autdbnomo.

- A través del aprendizaje interactivo el alumnadojonaea el conocimiento de las
patologias mas representativas de los trastorriatedarrollo.

- Proporcionar las bases y experiencias del profdeoyade los demas profesionales
implicados en el proyecto para la deteccion prgoeizmanejo de los nifios con trastornos
del desarrollo, de forma coordinada y adecuadagtobjetivo de conseguir una atencion



integral de la mayor calidad posible a los nifias tastornos del desarrollo y a aquellos
con riesgo de padecerlo.

OBJETIVOS ESPECIFICOS:

- Mejorar el conocimiento de las patologias mas sspr@tivas que cursan con retraso
mental y las entidades con las que realizar ehdistico diferencial.

- Proporcionar las bases y experiencias para quetidsenu los recursos sanitarios y
educativos de forma coordinada y adecuada con jetiah de conseguir una atencion
integral de la mayor calidad posible de los pae®rbn este tipo de enfermedades.

- Mejorar los conocimientos de los alumnos de medigirde psicopedagogia, grado de
educacion infantil y primaria, master oficial erteirvencion e investigacion psicologica
(fundamentalmente psicologos) de conceptos basiteste campo

3. Descripcidn de la experiencigexponer con suficiente detalle lo realizado eexigeriencia).
En la presentacion del proyecto definimos cuatsesgara el desarrollo del mismo,que eran:

12 FASE: Coordinacién de los distintos profesa®ey/ profesionales del proyecto para el
disefio de los casos: se seleccionaran una sesigdestos clinicos representativos de diferentes
patologias que cursan con trastornos del neuradéeay/o discapacidad cognitiva. Se disefiara
una estructura comun sobre la que desarrollar do®amientos tedricos y practicos que se
marquen como objetivos.

22 FASE: Aplicacion y puesta en marcha del prayegha vez elaborados los casos por
los componentes del grupo (coordinadores y pasntgs) se supervisa el contenido de cada caso
por los coordinadores del proyecto para homogeneizarmato y discutir el contenido con los
autores/as. Una vez alcanzado el estadio en quifémentes casos dispongan de la estructura y
texto adecuados, se volcaran en una plataformaatelleny se hara una sesion piloto con el
alumnado de las diferentes titulaciones.

32 FASE: Realizacion del curso por el alumnadaliRacion de las labores de tutoria y
resolucion de dudas por los tutores designadosagraaun foro de discusion ejecutable mediante
la plataforma de moodle.

42 FASE: Evaluacion y valoracion mediante cuestiosaanto del alumnado como del
profesorado:
- Encuesta de satisfacciéon del alumnado
- Encuesta de satisfaccion del docente
- Evaluacion del alumnado al/los docente/s
- Evaluacion de docentes al alumnado

En este curso, hemos completado la primera fasetg ge la segunda. Hemos disefiado
la estructura comun de los casos que se iran déaado que ha sido bastante dificil dado la
diversidad de las disciplinas que integran el pcayg sus perspectivas diferentes.ha creado
el espacianoodlepara tal fin y se ha ido creando la estructuraloone los casos consensuada
que se iran desarrollando.



La estructura de los casos ha quedado de la stguieamera:

.-Exposicidn del caso que se va a desarrollar.dsatentes personales y familiares.
.-Se van haciendo una serie de preguntas al allorgquslva accediendo a la informacion
con varias opciones de respuesta, y asi va desketpre le ocurre al paciente:

1.

2.
3. ¢Qué estudios no consideraria de primera linea eacién nacido con las

RO ~NOO

0.

Con respecto al motivo de consulta del pacient¢edatentes personales y
familiares.
Respecto a los antecedentes prenatales

caracteristicas mencionadas?:

Se plantea si falta informacion aportada por lamaresis. Ej.: en la
anamnesis de los hitos del desarrollo psicomotoecka en falta datos del
area cognitiva-adaptativa. Todos los siguientes deninterés en este
aspecto en un nifio de esta edad

Aspectos mas importantes en la exploracion fisica

Etiologia prenatal que apoyan los datos del caso

Examenes complementarios realizados dentro derfaatidad

Posibilidad de seguir con el estudio del casajesid necesario

Posible diagnostico

Tratamiento

4. Materiales y métodogdescribir el material utilizado y la metodologégaida).

La metodologia seguida ha sido la siguiente: Seektablecido una serie de reuniones de los
coordinadores con el equipo y se iba discutiendi@fjniendo cada una de las partes de la
estructura. Los materiales usados han sido loeomids de las asignaturas que integran el

proyecto.

5. Resultados obtenidos y disponibilidad de us@oncretar y discutir los resultados obtenidos
y aquéllos no logrados, incluyendo el material @fatlo y su grado de disponibilidad).

Como ha especificado méas adelante hemos conclui@sé primera y parte de la
segunda, con la creacion del entorno moodle. §insenomento se estan preparando los
distintos casos para su inclusion en dicho entorno.

Se presenta uno de los casos resumidos por seextersos, solo pondremos las
preguntas y se indicard donde van las alternativas.

CASO CLINICO

Nifio de 2 afios remitido a la consulta por retrastor y del lenguaje.

Antecedentes personales

Embarazo controlado, cursé con retraso del creoimientrauterino. Ecografias prenatales
normales. Parto vaginal a término.

Peso al nacimiento: 2.020 gr. (<P10= por debajopdecentil 10). Talla: 43 cm. (P10-25).
Perimetro cefélico: 30 cm (<P10).

Test de Apgar 9 y 10. Periodo neonatal: ingresartar35 dias en Servicio de Neonatologia por
el bajo peso y la microcefalia.

No enfermedades previas de interés.



Desarrollo psicomotor con retraso de los hitos @ias las areas: sostén cefalico: 3 meses;
sedestacion sin apoyo por encima del afio; marckdn@ma 2 afos. Lenguaje: solo emite
algunas silabas no referenciales.

Antecedentes familiares

Padres sanos no consanguineos. Hermana de 4 af@sNsa antecedentes de enfermedades
neuroldgicas de interes.

Prequnta 1:
Con respecto al motivo de consulta del pacientejez® que:

1. Elretraso motor y del lenguaje es una causa inéete de consulta en Neuropediatria

2. El retraso motor y del lenguaje es suficiente pestablecer un diagndstico de retraso
global del desarrollo

3. Este motivo de consulta no es suficiente para dumsediatra de Atencion Temprana
remita al nifio a Atencion Temprana

4. Es probable que el retraso del lenguaje sea segarad&rastorno motor

Cuatro alternativas de respuesta

Pregunta 2:
Respecto a los antecedentes prenatales, es atiinafse acerca de los siguientes datos, salvo

una de las siguientes respuestas:
1. Infecciones TORCH
2. Polihidramnios
3. Movimientos fetales
4, Estrés materno durante el embarazo

Cuatro alternativas de respuesta

Pregunta 3:
¢ Qué estudios no consideraria de primera lineanerecién nacido con las caracteristicas

mencionadas?:

Serologia y PCR para CMV

Cariotipo

Estudio de audicion y valoracion oftalmolégica
Determinacion del patrén de isoformas de sialofearinas
Cuatro alternativas de respuesta

aghhnNE

Pregunta 4:
En la anamnesis de los hitos del desarrollo psitmmese echa en falta datos del area cognitiva-

adaptativa. Todos los siguientes son de inter&stnaspecto en un nifio de esta edad, salvo:
1. Sefalar con el indice
2. Juego imitativo
3. Experimentacion de objetos
4. Conocimiento de los colores
Cuatro alternativas de respuesta

Exploracion fisica
Perimetro cefalico: 44 cm (< p3). No lesiones ceddn Facies peculiar con barbilla
prominente y triangular, nariz afilada, sonrisa nftgcuente y alto grado de actividad.



Estrabismo convergente alternante. Déficit del Ueg fundamentalmente expresivo:
emision de algun sonido pero sin pronunciar ningpatbra, sin protoimperativos ni
protodeclarativos. Reconoce su hombre pero no camderni obedece ninguna orden simple.
No gestos imitativos (no dice adids con la mandanpalmitas). Estereotipias reiteradas de
aleteo intermitente de las manos. Pares craneatesafes. Discreta hipertonia de
extremidades y torpeza en la motricidad fina. Eagr masas musculares normales. Marcha
torpe, cierta inestabilidad. Reflejos miotaticogmales. No dismetria ni otros signos de
disfuncién cerebelosa. Resto de exploracion silatgds patolégicos.

Prequnta 5:

En la exploracién clinica descrita son aspectos ralgyantes todos los siguientes salvo uno:
1. Perimetro craneal
2. Estereotipias persistentes
3. Déficit del lenguaje expresivo
4. Alto grado de actividad
Cuatro alternativas de respuesta

Pregunta 6:
Todos los siguientes datos apoyan claramente wlagia prenatal, salvo:

1. Espasticidad de miembros
2. Microcefalia congénita

3. CIR

4. Dismorfias

Cuatro alternativas de respuesta

Examenes complementarios realizados dentro de la moalidad:
RM craneal, potenciales evocados auditivos y eleotefalograma en vigilia normales.
Hormonas tiroideas. Amplio estudio metabdlico patascartar enfermedades del
metabolismo intermediario: aminoacidos en plasmeidod organicos en orina,
metabolismo de purinas y pirimidinas, biotinidasstudio de sialotransferrinas, lactato y
amonio sérico. Cariotipo y estudio de cribado makacde X-Fragil
Pregunta 7:
En cuanto a los estudios complementarios realizagiloa de las siguientes afirmaciones es
verdadera:
1. La RM craneal habitualmente es patolégica en nidosRGD
2. En el déficit del lenguaje es comun encontrar atfenes estructurales de Iébulos
temporales
3. La RM craneal es la técnica de eleccion para busdaificaciones cerebrales
4. Es frecuente encontrar anomalias inespecificagies non retraso global del desarrollo
Cuatro alternativas de respuesta

Pregunta 8:
¢, Cual de las siguientes afirmaciones es verdadezbestudio de pacientes con RGD?:

1. Siempre se debe realizar un EEG

2. EITC craneal es la técnica de neuroimagen de nrayoiimiento

3. Un cariotipo normal no descarta alteraciones crémisas

4. Una microcefalia congénita descarta un error coihgéel metabolismo

Cuatro alternativas de respuesta




Pregunta 9:
Acerca de la necesidad de proseguir estudios erpasiente, sefiale la verdadera:

1.

2.

3.
4.

No se deben realizar mas ex. Compl. puesto queifiel presenta secuelas como
consecuencia de un CIR con microcefalia

Ante la normalidad de la RM convencional se debéza&r otro estudio de RM de mayor
resolucion

Es necesario realizar otros estudios genéticosfiiarda etiologia

La actitud més razonable es esperar la evolucefinlmas

Cuatro alternativas de respuesta

Examenes complementarios realizados posteriormentientro de la normalidad:

Serie 6sea. Estudio de delecion de sindrome deliage Estudio de cariotipo de alta
resolucion. Ecografia abdominal y cardiaca. Elesiograma y electroneurograma
normales.

Pregunta 10:
Acerca de los estudios en este paciente, sefadedadera:

1.

2.
3. El cariotipo de alta resolucion es capaz de enapmpiatologia en alrededor del 50% de

4.

La normalidad del estudio de la delecion especd@aindrome de Angelman no excluye
este diagnostico
La normalidad de la serie 0sea y las ecografiasades enfermedades de depdsito

pacientes con RGD Yy cariotipo normal
En nifios con retraso motor siempre debe hacersstudio EMG/ENG

Cuatro alternativas de respuesta

Pregunta 11:
¢ Qué estudios pediria en este paciente?:

1.
2.

3.

4.

Estudio de CGH array porgue es la prueba genégitaitiva para el RGD

Estudio ampliado de s. de Angelman incluyendo diaammiparental y mutaciones en el
genUB3A

El estudio de reordenamientos subteloméricos eazcdp encontrar patologia en la
mayoria de pacientes con RGD y cariotipo normal

Una biopsia muscular para estudio de patologiasconidriales

Cuatro alternativas de respuesta

POSIBLE SOSPECHA

Ante la sospecha clinica de Sindrome de Angelma) €8 solicita ampliaciéon del estudio
genético del mismo, resultando positivo: mutaciantpal en el gelUBE3A EI estudio genético
familiar para SA fue negativo.

TRATAMIENTO Y EVOLUCION

Tratamiento multidisciplinar, logopédico y psicoedtivo, con buena evolucion, mejorando
fundamentalmente en el lenguaje receptivo y endaicdad.
Tras 2 afos de seguimiento no ha presentado epsépticas.



Final mente se hace un resumen del caso completo

SINDROME DE ANGELMAN
Generalidades

o

o

El SA es un trastorno neurolégico de etiologia geaéeterogénea que se caracteriza
por:
Retraso mental
Retraso severo en el desarrollo, con ausenciandedge
Fenotipo fisico caracteristico segun la edad eepée
Fenotipo conductual con risa excesiva
Rigidez, con marcha espastica
0 Alteraciones en el electroencefalograma, con @rssis convulsivas
Descrito por primera vez por el Dr. Harry Angelmam 1945, también se denomina
sindrome de la mufieca feliz (*happy puppet”).
Se desconoce su incidencia exacta, pero se egtih/d®000-30.000 nacimientos.
Edad mas frecuente al diagndstico: 3-7 afios de edad
Afectacion similar en ambos sexos.

(ool elNelNe]

Etiologia

o

o

Es una enfermedad genética, en la que participaaganismo de herencia no mendeliano
denominado la impronta genémica.
¢Qué es la impronta gendmica?: es una marca epageméversible que implica la
inactivacion de determinados genes en funcidon digen parental, es decir, unos genes
se expresaran de una forma u otra segun procedamuaelre o procedan del padre.
¢,Donde ocurre?: en la linea germinal durante laetieg@nesis y/o en fases embrionarias
precoces.
¢,Como se produce?: mediante metilacion del DNA,cgmsiste en la unién covalente de
radicales metilo a las citosinas de los doblete§,Cproduciendo una inactivacion
genética (control de la transcripcion).
Se han encontrado unos 75 locus especificos cammtgdemostrada. Las anomalias en
alguna de estas regiones dan lugar enfermedadesidgicas o del desarrollo. En el caso
del SA, y también del S. de Prader Willi, la andmale encuentra en la region 15q11-
g13, uno de los locus relacionados con la imprgatedmica (figura 2)
En el SA se produce una alteracién en la expred@ngen UBE3A, que codifica la
proteina E6-AP, especifica del cerebro y cerebglque participa en la degradacion
proteica. Diferentes mecanismos condicionan ditteaaaion:

o Delecion de laregién 15q11-q13 en el 70-75% deds®s.
Mutaciones puntuales en el gen UBE3A, en el 10%sleasos.
Disomia uniparental paterna (2-5%): las dos cogéhgien proceden del padre.
Defecto en la impronta (DI) entre 5-7% de los casos
Reorganizacién cromosomica (traslocacion balandesada 1% de los casos.

0 Mecanismo desconocido en el 10-12% de los casos.
El riesgo de recurrencia varia mucho segun lasogims, y es necesario realizar estudio
familiar por el riesgo de mutacién heredada.
El gen ATP10A también se considera un posible ciatdia causar SA.
Si la deleccion es lo suficientemente grande coara barcar a los genes GABRB3,
GABRA5 y GABRG3 (subunidades de los receptores GAB# explicara de forma
genética la presencia de epilepsia en estos pasient

O O OO



o Al igual que en el caso anterior, la alteracion deh OCA2 (gen del albinismo
oculocutaneo tipo Il) condicionaré la hipopigmeidague presentan algunos pacientes.

Diagnostico
o La mayoria de las variantes genéticas del SA seesap clinicamente por:
0 Rasgos fisicos
0 Alteraciones neuroldgicas.
o0 Alteraciones del perfil cognitivo y conductual.
o Para su diagnostico se emplean las caracterigtitasas del Consenso del SA (2005)
(Tabla 1).

Tabla 1. Consenso caracteristicas clinicas del SA (2005)

Consistentes Retraso severo del desarrollo
(100%)

Trastorno del movimiento o del equilibrio, generahte en forma de
ataxia, y/o temblor de extremidades. El trastormb mhovimiento

puede ser leve; la ataxia puede no ser grave, @aiiciona hacia
torpeza e inestabilidad.

Conducta caracteristica, cualquier combinacion denrisa/risa
frecuente; apariencia feliz; personalidad facilmergxcitable, a
menudo con frecuente aleteo de manos o movimiesmosmales;
hipermotricidad.

Ausencia del lenguaje o lenguaje limitado a pocadalpas.
Habilidades de comunicacién receptiva y no verbsiggeriores a las
verbales

Frecuentes  Retraso/desproporcion en el crecimiento circunfeetrcefalico; por
(<80%) lo general microcefalia (<2 DS) a los 2 afios. Estanas pronunciada
en los casos de deleccién 15q11.2-q13

Crisis convulsivas, generalmente antes de los 3.df@severidad de
las crisis disminuye con la edad pero pueden @stmentes hasta la
edad adulta.

Alteracién en electroencefalograma (EEG): ondagrde amplitud y
puntas lentas. Las alteraciones en el EEG puedare@ en los 2
primeros afios de la vida, preceden a las crigigca y a menudo no
existe correlacion clinica-electroencefalografica.

Asociadas Occipucio plano
(20-80%)

Lengua protruyente

Alteraciones de la succion/deglucion

Problemas de alimentacion y / o hipotonia axiahdte la infancia

Prognatismo; Boca grande con dientes muy espacidiaiseo
frecuente

Automatismos oroalimentarios

Estrabismo

Hipopigmentacion de piel, cabello y color de Igsspsoélo en los




casos de deleccioén

Reflejos osteotendinosos de extremidades inferinipesactivos

Marcha caracteristica con elevacion/flexion debi@zos. Aumento de
base de sustentacion durante la marcha, con pmuaalgo de
tobillos

Aumento de la sensibilidad al calor

Alteracion en ciclo de suefio-vigilia y disminucide la necesidad de
horas de suefio

Atraccion / fascinacién por el agua; fascinacibngdementos como
papeles y plasticos crujientes

Conductas alimentarias anémalas

Obesidad (en el nifio mayor)

Escoliosis

Estrefiimiento

o Electroencefalograma

0 La mayoria de los pacientes presentan alteracemesEEG, con o sin crisis.
o El patron mas frecuente (no patognomaénico) se lrsuan la figura 3:
» Actividad basal lenta y difusa a 2-3 Hz de elevataplitud con
predominio bifrontal.
» Ondas lentas trifasicas o polifasicas, u ondaaseptagudas intercaladas.

o Neuroimagen y estudios metabolicos en casos desdliggnosticas
o Estudio genético

0 Las técnicas usadas para el diagnodstico genétic®Adse describen en la tabla 2.
o El estudio genético nos permite:
= Confirmacion genética del SA.
= Establecer un consejo genético, segun la alteralgtectada.
= Establecer un prondstico del paciente ya que seridesuna relacion
genotipo-fenotipo, siendo la deleccion 15q11-glfdtena de presentacion
mas grave. La DUP o el defecto de la impronta seiais a mejor
pronéstico.
= Diagnoéstico prenatal en portadoras de la mutacion

TRATAMIENTO

o

o

El tratamiento debe ser multidisciplinar, incluyendratamiento logopédico Yy
psicoeducativo, asociando terapia ocupacionasigtéirapia/rehabilitacion.

Puede asociarse tratamiento farmacologico en faragda clinica del paciente (farmacos
antiepilépticos, risperidona, propanolol, metilfiato, melatonina).

En ocasiones puede ser necesario tratamiento guiotortopédico de las anomalias
esqueléticas asociadas.



6. Utilidad (comentar para qué ha servido la experiencia yengs o en qué contextos podria
ser (til).

Pensamos que es de mucha utilidad para el allowyaaque se enfrenta a un caso real que tiene

que ir solucionando.
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