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RESUMEN

La hiperplasia suprarrenal congénita (HSC) es un trastorno genético que produce déficit en la sintesis del cortisol.
Esta enfermedad se presenta en ambos géneros, puede ser diagnosticada prenatalmente y recibir tratamiento
desde esta etapa. A nivel fisiologico presenta ambigiiedad en los 6rganos sexuales internos y externos que afectan
el desarrollo emocional y social. En el nivel cognitivo se pueden encontrar dos posturas una donde se afirma
que en pacientes con HSC se presentan puntuaciones bajas en el Coeficiente Intelectual (CI), especialmente en
el (Cl)verbal y diferencias significativas en pacientes que no han recibido tratamiento a tiempo, la otra considera
que esta enfermedad no afecta los procesos cognitivos. En el presente articulo se realiza un estudio de caso
unico de un adolescente de 13 afios con HSC, con el objetivo de describir el perfil cognitivo de un adolescente
con hiperplasia suprarrenal congénita y compararlo con los estudios existentes en la actual literatura. Se obtuvo
un perfil cognitivo por medio de diferentes pruebas neuropsicoldgicas, encontrando en el paciente un retardo
mental moderado CI 50 y alteraciones importantes del lenguaje y del aprendizaje.
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SUMMARY

Congenital adrenal hyperplasia (CAH) is a genetic disorder that causes deficits in the synthesis of cortisol.
This disease occurs in both genders, it can be diagnosed prenatally and treated from this stage. Physiologically
presents ambiguity in the internal and external sex organs that affect the emotional and social development.
In the cognitive level can be found two positions one where it is stated that in patients with CAH low scores
are presented on 1Q (IQ), especially (IQ) verbal and significant differences in patients who have not received
treatment in initially time, the other believes that this disease does not affect cognitive processes. In this paper,
a single case study of a 13-year HSC is performed in order to describe the cognitive profile of a teenage boy
with congenital adrenal hyperplasia and compared with existing studies in the current literature. a cognitive
profile was obtained through different neuropsychological tests, finding the patient moderate mental retardation
(5Congenital adrenal hyperplasia (CAH) is a genetic disorder that causes deficits in the synthesis of cortisol.
This disease occurs in both genders, it can be diagnosed prenatally and treated from this stage. Physiologically
presents ambiguity in the internal and external sex organs that affect the emotional and social development.
In the cognitive level can be found two positions one where it is stated that in patients with CAH low scores
are presented on I1Q (IQ), especially (CI) verbal and significant differences in patients who have not received
treatment in time, the other believes that this disease does not affect cognitive processes. In this paper, a single
case study of a 13-year HSC is performed in order to describe the cognitive profile of a teenage boy with
congenital adrenal hyperplasia and compared with existing studies in the current literature. a cognitive profile
was obtained through different neuropsychological tests, finding the patient moderate mental retardation and
(50 1Q) with major disorders in language and learning,
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INTRODUCCION

La hiperplasia suprarrenal congénita HSC engloba todos
los trastornos hereditarios de la esteroidogénesis suprarrenal
del cortisol. El déficit de cortisol produce un aumento de la
produccién de la hormona adrenocorticotropa (ACTH) y
secundariamente una hiperestimulacion de la corteza supra-
rrenal motivando una elevacién de los esteroides previos al
bloqueo enzimatico. Todas las formas de HSC se heredan
con caracter autosémico recesivo

LLa mayoria de los casos de hiperplasia suprarrenal con-
génita (HSC) presentan hiperproduccién de andrégenos
con virilizacién variable del feto femenino (seudoherma-
froditismo femenino). En otros casos hay un defecto en la
sintesis de andrégenos que produce falta de masculinizacién
del feto masculino (seudohermafroditismo masculino. La
deficiencia de la enzima 21 hidroxilasa es la causa mas
comuin de hiperplasia adrenal suprarrenal congénita y se
diagnostica midiendo los niveles de 17 hidroxiprogeste-
rona; realizando una evaluacién prenatal. El tratamiento se
realiza basicamente con glucocorticoides, los cuales pueden
aplicarse prenatalmente a la madre para el tratamientol.

La hiperplasia suprarrenal congénita es una enfermedad
autosomica recesiva relativamente frecuente, con una inci-
dencia anual de 1/15.000 recién nacidos vivos. Se estima
una incidencia de portadores de la mutacion de 1 de cada 60
individuos (heterocigotos). La forma de HSC clasica ocurre
frecuentemente en la poblaciéon Yupic Eskimos de Alaska
(uno de cada 280) y en la Isla de la Reunién ubicada en
Francia-Europa. Otras poblaciones con alta incidencia son
Brasil (uno de cada 7.500) y Filipinas (uno de cada 7.000).
En HEstados Unidos la incidencia es mayor en la poblacion
blanca que en la afroamericana (uno de cada 15.500 frente a
uno de cada 42.0002. Actualmente no existen investigaciones
en Colombia que indiquen la prevalencia e incidencia de esta
enfermedad, ni tampoco si estos pacientes presentan algun
tipo de alteraciones cognitivas.

“La hiperplasia suprarrenal congénita se divide en dos
tipos seguin su evolucion: la HSC clasica y la no clasica. En
la HSC clasica, los sintomas se observan ya en el recién
nacido. LLa HSC clasica puede ser “simple”, es decir, sélo se
ve alterada la produccion de cortisol, o bien “HSC perdedora
de sal”, en la que se ven afectadas tanto la produccién de
cortisol como la de aldosterona. La HSC no clasica aparece
en la mayoria de los casos en la pubertad o en la edad adulta
y tiene una evoluciéon mucho mas leve™.

Esta patologia congénita presenta diferentes efectos en
el desarrollo del nifio que la padece. Desde el siglo XIX,
Rocelli “et al”# sostienen que la exposicion prenatal a la tes-
tosterona tiene un impacto en la morfologia y en la funcién
del cerebro, especialmente en relacion con la lateralizacion.

Sherman “et al”>, afirman que la exposicién a altos
niveles de testosterona puede retardar el desarrollo del
hemisferio izquierdo (HI) y otenciar el desarrollo del
hemisferio derecho (HD). Se habla de un mayor desarrollo
relativo en el (HD), provocando un cambio de funciones
del (HI), como en el lenguaje y la preferencia manual. Este
mecanismo anterior ha sido propuesto como explicacion
de la mayor prevalencia de zurdos varones en la HSC de
acuerdo con Lansky “et al”0 y trastornos del desarrollo,
como la tartamudez y la dislexia’.

En 1987 por medio del inventario de preferencia manual
de Edimburgo, se encontré que las mujeres con HSC, pre-
sentan mayor preferencia manual izquierda en comparacién
con sus hermanas que no presentaban la HSC. En cuanto
a los hombres con este déficit congénito con respecto a
sus hermanos, no se encontraron diferencias significativas,
esto se atribuye a un mayor desarrollo en el hemisferio
izquierdo. También reportaron una mayor preferencia
manual izquierda en el paciente con HSC pero en dicho
estudio, la preferencia se dié para ambos géneros8.

A nivel cognitivo se han encontrado diferencias en el CI
de las personas con HSC. Sila exposicién a la testosterona
provoca un desplazamiento hacia la derecha en la dominan-
cia cerebral los pacientes con HSC deben funcionar mejor
en las pruebas espaciales que a nivel verbal, en comparacién
con los grupos control que no presentan estas diferencias a
nivel cerebral. Las diferencias entre el CI verbal y el CI de
ejecucién muestran que hay mejor desempefio del HD que
en el HI en la HSC. Se ha encontrado que estas diferencias
entre CI son evidentes para las mujeres pero no para los
hombres. Estas diferencias de género podrian explicarse
al hecho de que los varones con HSC no estan expuestos
a niveles significativamente mas altos de testosterona con
respecto a niveles normales?.

De acuerdo con Zacharin et all0, realizaron un estudio
para investigar el efecto de la exposicién a andrégenos
prenatales en la lateralizacion cerebral y el rendimiento cog-
nitivo. Se compararon las medidas de preferencia manual,
el CI verbal y el CI de ejecucién de la escala wechsler de
inteligencia para nifios revisada WISC-R en nifios normales
y nifios con HSC encontrando una mayor incidencia de
zurdos entre los participantes de HSC. Los Individuos con
esta patologia mostraron coeficientes intelectuales mas altos
a nivel de ejecucién en comparacion con los resultados a
nivel verbal.

Por otro lado, Berenbaum!! frente a los resultados de
CI, expresa que la Inteligencia en los pacientes con HSC
tenfan una inteligencia o puntaje de coeficiente intelectual
CI que se desplaza hacia la parte alta de la distribucién en
general. El1 60 % de los pacientes con HSC tenfa un CI por
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encima de 110 en comparacion con el 25 % de la poblacién
general. Este CI no se relacioné con el sexo, sintomas de la
enfermedad, la edad en el tratamiento, o cercania residencial
al hospital. En estudios posteriores se han incluido a los
hermanos de las personas que sufren HSC para encontrar
una explicacién del porqué de los resultados promedio que
se han encontrado en el CI de los pacientes con HSC. Varios
investigadores confirman los hallazgos de un CI alto en
pacientes con HSC y también se han encontrado similitudes
en el CI de los hermanos de los pacientes.

Por su parte, hay estudios que apoyan el postulado de
presentar deficiencias en el desarrollo del HI, en donde se
dice que se presentan trastornos del lenguaje y del apren-
dizaje en la hiperplasia suprarrenal congénita. Zacharin et
al,12 encontraron una mayor prevalencia de los trastornos
de aprendizaje en los pacientes con HSC en comparacién
con un grupo control. En este tipo de trastornos, las ima-
genes de RM revelaron que este tipo de pacientes eran
mas propensos a exhibir patrones atipicos de asimetria
en las regiones perisilvianas relacionados con el lenguaje,
mientras que el grupo control mostré mayor asimetria a la
derecha que a la izquierda, lo que implica que los pacientes
con HSC presentan un mejor desempeno en las tareas de
otientacién y ejecucion visoespacial y mayores dificultades
en la comprension y produccion del lenguaje. Los pacientes
con HSC mostraron asimetrias donde el lado izquierdo era
igual o inferior al derecho.

Con respecto alos resultados de CI, entre el grupo con-
trol y el grupo de HSC se realizaron analisis entre grupos
y a nivel de género. Se analizaron las diferencias entre los
indices verbales y el de ejecucion. Los resultados arrojados
refieren que no hubo efectos significativos por grupo, o
género y tampoco entre grupos y género. Los participan-
tes con HSC obtuvieron mejores puntuaciones en el CI de
ejecucion con respecto al grupo control. Mientras que los
sujetos del grupo control tuvieron mejores puntuaciones en
el CI verbal que aquellos participantes con HSC.

Existe otra postura que esta de acuerdo en que la HSC
afecta cognitivamente generando un menor rendimiento,
algunos autores presentan la hipétesis de que las alteracio-
nes cognitivas pueden ocurrir en pacientes con HSC con
pérdida de sal como resultado de la hipotension, deshidra-
tacion y la hiponatremia. Algunos estudios han encontrado
que los pacientes con episodios de pérdida de sal tienen
coeficientes intelectuales mas bajos que los pacientes con
HSC virilizante simple. Hay estudios similares donde afir-
man que no hubo resultados significativos, tal vez a causa
de muestras pequefias, gran variabilidad entre los pacien-
tes y el bajo poder estadistico con este tipo de muestras.
Sin embargo, parece poco probable que solo el estado de
pérdida de sal se asocie con un menor rendimiento del CI

ya que otros estudios muestran un coeficiente intelectual
supetior con respecto a la media en los grupos de pacien-
tes con HSC, en donde la mayoria de los cuales presentan

pérdida de sal en la HSC13,

Es posible que el CI se vea afectado en nifios con HSC
no controlada, especialmente con frecuente pérdida de
sal o episodios de hipoglicemia. También es probable que
cualquier deficiencia intelectual asociada con sintomas de
pérdida de sal sea mayor en los hombres que en las mujeres
con HSC, porque los nifios se identifican generalmente mas
por las crisis de pérdida de sal, mientras que las nifias son
susceptibles de ser detectadas por sus genitales ambiguos.

Existen estudios que han reportado aumento y dismi-
nucién en los niveles de inteligencia en la poblacién de la
HSC14. Teoria reforzada por un estudio mas actual, que
afirma la presencia de cambios cognitivos como resultado
de varios factores que son atipicos en HSC15.

En cuanto a la funcién cognitiva, social y emocional en
las nifias que presentan HSC, se han encontrado diferencias
entre aquellas que recibieron tratamiento prenatal frente a
las que no lo recibieron antes del nacimiento. Se encontrd
pocas diferencias en los resultados de las pruebas entre las
nifias tratadas (las afectadas y no afectadas con HSC) en
comparacién con las nifias no tratadas que presentan HSC.
En la prueba de Inteligencia de Wechsler se encontraron
puntajes superiores en el grupo de nifias con tratamiento
para HSC, por el contratio se encontré un bajo rendimiento
en la percepcién visual, el analisis en actividades que con-
tenfan material espacial y las tareas de memoria visual en
las nifias con HSC no afectadas y tratadas. Lo cual llevo a
concluir que el tratamiento prenatal con dexametasona crea
en las mujeres afectadas por la HSC mejores condiciones
para su desarrollo cognitivo.

De acuerdo con los hallazgos en distintos estudios, se
ha encontrado que los factores endoctinos, la genética y el
neurodesarrollo en las primeras etapas influyen de manera
directa en el desarrollo de los procesos cognitivos y en los
procesos de aprendizaje durante la infancia. Es por esto, que
se hace necesario continuar en la identificacion de las alte-
raciones neuropsicolégicas de este tipo de pacientes, tanto
en sus primeras etapas como en la evoluciéon que presenta
para medir progresos y deficiencias junto con el impacto
de la rehabilitacion en esta misma area. Sera importante la
observacién por diferentes areas como neurologifa, endo-
crinologfa, entre otros, que permitan encontrar condiciones
bésicas de alteracién. Se conoce que la HSC es una enfer-
medad de alta prevalencia en el mundo, pero son pocos los
estudios que muestran las alteraciones cognitivas en estos
pacientes, ademas en Colombia no se tiene conocimiento
riguroso de la presentaciéon de estas alteraciones ni cémo
se presentan dentro de nuestro contexto.
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Objetivo
Describir el perfil cognitivo de un adolescente con

hiperplasia suprarrenal congénita y comparar este perfil
cognitivo con estudios presentes en la literatura.

Disefio

Para cumplir este propdsito se utilizé un disefio de
tipo estudio de caso descriptivo en donde a partir de una
patologia especifica como lo es la hiperplasia suprarrenal
congénita se realiza una evaluacién neuropsicolégica para
describir el perfil cognitivo del paciente y compararlo con
lo hallado en investigaciones pasadas.

Participante

Adolescente de 13 afios, de una familia de bajos recursos
econémicos de la ciudad de Bogota, Colombia, con fenotipo
XY (masculino) y genotipo XX (femenino), con lateralidad
zurdo, quien actualmente se encuentra repitiendo quinto
de primaria. Actualmente vive con sus padres, sus cuatro
hermanas y un sobrino.

Fue remitido por el equipo interdisciplinario de la
Fundacién Cardio Infantil que estd tratando la hiperplasia
suprarrenal congénita del nifio, el objetivo de esta evalua-
cién es conocer el nivel cognitivo de este joven, con el fin
de mejorar su proceso terapéutico y conocer la capacidad
que tiene para tomar las decisiones sobre el mismo. La
psicéloga tratante reporta que aunque la enfermedad se
encuentra controlada de manera farmacolégica, se observa
un comportamiento pueril, escases del lenguaje y un bajo
rendimiento académico, razén por la cual se sospecha de
un retardo mental o un trastorno del aprendizaje, por este
motivo es remitido a evaluacién neuropsicolégica.

Antecedentes

El paciente fue producto de un cuarto embarazo de
la madre. Nacié de 38 semanas de gestacion, los médicos
reportan un peso y talla adecuada en el momento del naci-
miento, aunque la madtre lo percibia con bajo peso y flacidez
en sus extremidades con relacién a sus partos anteriores.
Una condicién que le preocupaba a la madre durante esos
dias era que los testiculos del nifio no se sentian al tacto alo
cual el médico le explicé se debia al bajo peso y dio de alta
a la madre y al nifio al dia siguiente del nacimiento.

Durante los dias siguientes al nacimiento, el nifio pre-
sento reflujo y vomito durante la alimentacién, motivo por
el cual fue hospitalizado, diagnosticindole hiperplasia supra-
rrenal congénita que le producia desnutricién e importantes
disminuciones de sodio y potasio a nivel sanguineo. Debido

a las dificultades de salud del nifio y los bajos recursos eco-
némicos de la familia para dar un adecuado cuidado al nifio,
el Bienestar Familiar tomo la custodia del nino, donde le
practicaron multiples exdmenes diagndsticos, entre ellos una
ecografia abdominal, encontrando la presencia de utero y
ovarios y un cariotipo con cromosomas 46 XX. Se iniciaron
los distintos tratamientos farmacolégicos y terapéuticos que
fueron suspendidos a los pocos meses debido a los altos
costos que la familia no lograba costear.

A nivel de desarrollo, se describe un retraso en la obten-
ci6én de los hitos mas importantes del el sostén ceflico a
los 9 meses, sedestacion a los 12 meses, bipedestacién con
apoyo a los 24 meses, bipedestacién y marcha sin apoyo a
los 28 meses. En cuanto al lenguaje, se encuentra un retardo
en su desarrollo, donde el balbuceo a los 12 meses cumplié
el resto de hitos del lenguaje de manera tardfa.

A nivel cognitivo la madre reporta dificultades de aten-
cién caracterizadas por distraccion constante y abandono
anticipado de sus tareas y actividades, se le olvidan las cosas
y razones, no cumple con sus obligaciones, no recuerda
tomar sus medicamentos, en el lenguaje es poco fluido,
se le olvidan las palabras o las cambia por otras fuera de
contexto. A nivel motor es torpe en sus movimientos, le
cuesta trabajo correr y caminar, cayéndose con frecuencia,
reportando debilidad muscular.

Inici6 su proceso escolar alos 3 afios en el jardin infantil
y alos 6 afios inici6 el colegio en grado 0, ha pasado todos
los cursos, aunque la madre refiere que no observa progresos
en el aprendizaje del nifio pero ha avanzado a los siguientes
cursos debido a la ley escolar de promocién automatica.

Actualmente realiza quinto de primaria, curso que esta
repitiendo ya que presenta dificultades en el proceso de
adquisicion de la lectura, la escritura y las matematicas. Los
profesores reportan que el nifio no realiza ni entrega sus
tareas y le dice mentiras a la mama diciéndole que si las
hace y las entrega todas. No le gusta asistir al colegio y no
ingresa si su madre no lo lleva y se asegura de que éste entre
a clases, prefiriendo quedarse en la calle hablando con sus
amigos. Las areas en las que presenta mas dificultades son
matematicas y espafiol y la que mds le gusta es el inglés y
la musica.

Procedimiento

En primer lugar se realizé una remisioén del nifio por
parte de la psicéloga para que se le efectuara una evaluacién
cognitiva con el fin de determinar su nivel de inteligencia y
capacidad para tomar decisiones, y de esta forma, plantear
un plan de intervencién que cubra las necesidades especi-
ficas del consultante y asi brindatle una mejor calidad de
vida con autonomia e independencia en su cotidianidad.
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Posteriormente se desarrollé una entrevista semies-
tructurada con la madre del paciente, quien proporcioné la
informacién sobre las diversas areas de ajuste del adoles-
cente, al igual que los antecedentes pre-natales, perinatales
y posnatales. Dicha entrevista brind6 una aproximacién que
permitié profundizar el conocimiento sobre el proceso de
interaccion del paciente, que fue util en el momento de brin-
dar una guia para el posterior analisis de los datos y asi poder
emitir un diagnéstico confiable y valido sobre la situacién
actual del nifio. Al finalizar la entrevista se realizé la firma
del consentimiento informado en donde la madre autotizo la
evaluacién neuropsicolégica del menor, teniendo en cuenta
que todos los datos de identificacion serfan privados y los
resultados podtian ser utilizados con fines investigativos.

Después se realiz6 una revision tedrica sobre la enferme-
dad con el fin de conocer acerca de la misma y determinar
las posibles alteraciones cognitivas que se presentan en esta
patologia para elegir de manera adecuada las pruebas y el
protocolo de evaluacién a realizar.

Seguidamente se inici6é el proceso de evaluaciéon en
tres sesiones de hora y media en las cuales se le evalud la
atencion, la memoria, el lenguaje, las praxias, las funciones
ejecutivas, las habilidades escolares y la inteligencia, alter-
nando entre pruebas de tipo verbal y de ejecucion.

Posteriormente se hizo el andlisis de los resultados,
realizando una comparacién entre los resultados obtenidos
por el paciente y lo esperado para su edad y escolaridad,
utilizando los baremos de los manuales de las pruebas y los
otorgados por la Universidad de San Buenaventura.

Finalmente, se realiz6 una sesién con la madre en la cual
se le entregaron y explicaron los resultados obtenidos por
el paciente y se le dieron algunas recomendaciones para la
continuidad del tratamiento y el manejo cognitivo y com-
portamental en la casa y el colegio

Para concluir este proceso se realizé la redaccion del
presente articulo con el fin de mostrar la importancia de
evaluar cognitivamente a las personas que presentan hiper-
plasia suprarrenal congénita, con el fin de evidenciar posibles
alteraciones en su desarrollo cognitivo ya que su diagnéstico
e investigacién en Colombia es bajo.

Resultados

Como se observa en la tabla 1 se evaluaron los distintos
dominios cognitivos encontrando una alteraciéon importante
de sus funciones cognitivas.

En la atencién se encontré que el nifio logra focali-
zar su atencién para la realizacién de una tarea, presenta
dificultades para mantener los recursos atencionales por
un tiempo prolongado y se le dificulta terminar las tareas
propuestas. Cuando la tarea requiere la realizacién de dos o
mas actividades, inicia de manera adecuada pero alo largo de
la tarea omite uno de los estimulos como ocurre en la reali-
zacion del TMT-B (tabla 1) la cual la inicia correctamente,
pero a lo largo de la tarea omite las letras y sigue solo con
numeros. El tiempo de mantenimiento de su atencién es
corto. Deacuerdo a los resultados en la prueba de digitos
en regresion (tabla 1) tiene una baja memoria de trabajo,
logra retener un bajo nivel de informacién para su préxima
manipulacién, donde es necesario repetirle las instrucciones
en repetidas ocasiones, ademas, el iempo de mantenimiento
de la informacién para su proxima utilizacién es muy corto.

En la memoria la codificacién de la informacion es
deficiente (tabla 2), su curva de memoria (figura 1) es baja,
debido a dificultades atencionales en el registro, lo que sig-
nifica que la informacién aprendida a lo largo de los ensayos
es poca, en donde se evidencia un pobre aprendizaje libre de
la informacion, en la interferencia se observa que la infor-
macién almacenada es poca. Al datle claves para recuperar

Tabla 1. Evaluacion de la atencion.

Prueba Puntaje obtenido Puntaje esperado
Atencién
TMT - A 24 24
Tiempo TMT — A 130” 29”
TMT-B 8 24
Tiempo TMT - B 120~
Retencion de digitos directa 5 7+2
Retencion de digitos inversa 3 T+2
Ejecucioén continua visual 14 <14
Ejecucion Continua Auditiva 11 <14
Control Mental 1 6
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la informacién obtiene mejores resultados, lo que significa
que requiere ayudas para acordarse de la informacion que se
aprende. A nivel visual se observa el mismo patrén donde
la informacién aprendida de manera visual es poca, como
se observa en la memoria de la figura de Rey (figura 2).

En el lenguaje espontaneo se observa una baja fluidez
verbal con escases de vocabulatio y presencia de parafasias.
Logtra realizar una adecuada repeticion de silabas y palabras,
aunque se le dificulta repetir frases de mds de cuatro palabras
ya que las olvida, probablemente debido a las dificultades
de memoria de trabajo auditiva. En la expresion verbal se
observa un tono de voz bajo, con poca fluidez, se encuentra
la presencia de anomia, presenta parafasias semanticas, sus
frases son cortas y sencillas (tabla 3).

Enla comprensién se evidencia un adecuado reconoci-
miento y designacion de objetos, logra seguir instrucciones
cortas y sencillas (tabla 3), pero cuando estas tienen algin
grado de complejidad se equivoca, en la comprension de
un discurso presenta grandes dificultades en donde no da
respuestas adecuadas acorde a la informacién dada pre-
viamente.

Sus habilidades metalingiifsticas se encuentran bastante
alteradas, no logra realizar correctamente sintesis fonémica,
deletreo, conteo de sonidos ni conteo de palabras (tabla
1). Estas dificultades afectan su proceso de lecto-escritura

(tabla 3)

En las funciones gnésicas tiene un adecuado recono-
cimiento de diversos objetos por medio de los sentidos

Tabla 2. Evaluaciéon de la memoria.

Prueba Puntaje obtenido Puntaje esperado
Memoria
Curva de memoria California Ensayo Puntaje
1 3
2 5
3 3
4 11
5 5 =
Interferencia 6 -
Corto plazo libre 7 10
Corto plazo con clave 11 .
L.P Libre 7 :
Con clave LP 11 S — L.
Reconocimiento 14/16 \Q@‘J@ ““i@“f
F+ 1
Omisiones 2
Perseveraciones 11
Intrusiones durante 1 14
a prueba
Memoria figura de Rey diferido 20” 13,5/36 19/36
Tiempo memoria figura de Rey 36” 116”

diferido 20”
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Tabla 3. Evaluacion del lenguaje y las habilidades metalingiiisticas.

Prueba Puntaje obtenido Puntaje esperado
Lenguaje
Percentil obtenido Percentil esperado
Repeticion ENI 26 26175
Expresion ENI 5 26175
Comprension ENI 0,4 26 —75
Habilidades metalingiiisticas ENI 0,1 26-175
Fluidez Verbal ENI 0,1 26175
Fluidez semantica Categoria Puntaje Categoria Puntaje
Animales 7 Animales 7
Frutas 7 Frutas 7
Total 7 Total 7
Fluidez fonologica Categoria Puntaje
F 2
A 3
S 3 Categoria Puntaje
M 3 Media 25,5
P 4
Media 3

evaluacion neuropsicologica infantil (ENI):

como la vista y el tacto, presenta dificultades para realizar
cierre visual o diferenciar el objeto faltante de una figura, en
donde no logra buscar elementos particulares dentro de una
totalidad. A nivel praxico logra realizar una manipulacién
adecuada de los objetos, en el ensamble de cubos logra
realizar un adecuado ensamble de los objetos cuando son
sencillos, pero a medida que aumenta la complejidad acorde
con su edad, no logra abstraer y realizar la tarea, aumentando
el tiempo de latencia de sus respuestas y dejando la tarea a
medias sin esforzarse por realizatla (tabla 4). En la copia de
figura compleja de Rey (figura 3) se observa una rotacién de
la figura, presenta gran omision de detalles y desorganiza-
cién en la planeacion de la copia de la misma, alli evidencia
la estructura de la figura, pero no logra organizar los detalles
dentro de la misma afiadiendo elementos inexistentes.

Presenta dificultades en las funciones ejecutivas, se le
dificulta inhibir respuesta, no logra realizar una adecuada
planeacion grafomotora en la ejecucién de tareas y copia
de la figura de Rey, su capacidad de abstraccion es baja,
presenta dificultad en la autorregulacién y control de su
comportamiento en el ambito escolar, dificultades en la
categorizacién y flexibilidad cognitiva en donde no logra
ajustar sus respuestas a las demandas del ambiente, conduc-
tas perseverativas a nivel verbal y grafico (tabla 5).

Ademas se encontraron alteraciones de la funcionalidad
y el comportamiento, ya que presenta limitaciones en el
seguimiento de instrucciones de actividades de la vida diaria,
es agresivo fisica y verbalmente con otras personas, tiende
a ser destructivo con los objetos que no le pertenecen y
no colabora con las tareas que le son asignadas tal como
se observa en el inventario de conducta adaptativa (ICAP),

Realizando una evaluacién de su inteligencia se encontré
un retardo mental moderado (CI 50) caracterizado por difi-
cultad en razonamiento verbal, con escases de vocabulario,
dificultades en dar razén de situaciones morales y estable-
cimiento de semejanzas, bajo razonamiento perceptual
en donde no logra realizar abstracciones para lograr una
actividad motora o perceptual, baja velocidad en el proce-
samiento de la informacion y dificultad en la memoria de

trabajo (figura 4 y tabla 0),

En las habilidades escolares se observa dificultades en la
lectura, ésta es sildbica, con baja velocidad, omitiendo letras
y palabras, no tiene una adecuada prosodia, no utiliza signos
de puntuacion, confunde las letras como / m—n/ /s—c/,
ademas no comprende lo que lee (tabla 7).

Presencia de dificultades en la escritura espontanea, no
forma oraciones comprensibles, omite letras en las palabras,
cambia las letras de las palabras, no utiliza ortografia ni
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Tabla 4. Evaluacion funciones praxicas.

Prueba Puntaje obtenido Puntaje esperado
Praxias

Disefio con Cubos 6 8§12

Copia figura de Rey 22,5 30

Tiempo copia figura de Rey 130 166

Figura. Copia de la figura compleja

de Rey.

signos de puntuacién y no logra completar ideas comple-
tas. En el dictado no comprende lo que escucha y escribe
palabras que no tienen relacién con lo dictado, persevera
con la palabra anterior, omite letras, no utiliza la ortografia,
une las palabras, invierte el orden de las letras dentro de la
palabra. En la copia cambia las letras, realiza superposicion
de letras de una palabra, no copia con ortografia y omite
las letras (tabla 7).

En célculo logra realizar un conteo adecuado, se le difi-
culta realizar operaciones matematicas sencillas de suma y
resta de dos o mas cifras, no logra realizar una comprension
y descomposicién de problemas aritméticos, por lo que
requiere ayuda para resolverlos, no conoce las tablas de
multiplicar (tabla 7).

Consideraciones éticas

A nivel ético es importante resaltar que todo el proceso
de evaluacién neuropsicolégica estuvo regido a las normas
legales vigentes en donde se respetan los derechos de la
infancia y la adolescencia, adicionalmente, se tuvo en cuenta
el Cédigo de Ftica del Psicélogo (1090) en donde se debe
guardar completa reserva sobre la situacién de cualquier
paciente y sus datos personales, igualmente debe existir
responsabilidad en los registros creados de las historias
clinicas y demds documentos que contengan informacion
confidencial. Cabe resaltar que al paciente y al representante

legal se les brindé un trato calido y amable, en un ambiente
tranquilo que fortaleci6 la proteccion y el bienestar de los
consultantes brindando una atencién objetiva y veraz en el
desarrollo del mismo. Por ultimo, dentro de este aspecto
se desarrollé un consentimiento informado que se ajus-
taba al caso en particular, cuyo objetivo era darle a conocer
todo el proceso neuropsicolégico disefiado para satisfacer
las necesidades del paciente, adicionalmente, se buscaba
brindarle un apoyo a la madre en cuanto a su proceso de
eleccién y por lo tanto autorizacién en una intervencion
neuropsicolégica a su hijo.

Discusion

Asf como Berenbaum!16 afirma que las mujeres con HSC,
presentaron mayor preferencia izquierda en comparacion
con sus hermanas que no presentaban HSC, mientras que los
nifios no presentan cambios en su lateralidad, en este caso se
observa que a pesar de presentar un aumento en sus niveles
de testosterona para preservar sus caracteristicas sexuales
masculinas, su dominancia lateral es completamente zurda.

Zacharin et all7 afirman que la exposicion a altos niveles
de testosterona puede retardar el desarrollo del hemisferio
izquierdo (HI) y potenciar el desarrollo del hemisferio dere-
cho (HD), provocando un cambio de funciones del (HI),
como en el lenguaje y la preferencia manual. En este caso
se observa un déficit en sus funciones, tanto del hemisferio
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Tabla 5. Evaluacion de las funciones ejecutivas.

Prueba Puntaje obtenido Puntaje esperado

Stroop Carta Errores Tiempo
Carta A 3 66”
Carta B 1 88”
Carta C 6 95”
Carta B’ 7 155~

Wisconsin Categoria Puntaje Categoria Puntaje
Ensayos 64 Ensayos 128
Aciertos totales 44 Aciertos totales 74,31
Errores Totales 20 (31 %) Errores Totales 25,1
Errores Perseverativos 14 (21 %) Errores Perseverativos 11,1
Errores No Perseverativos 6 (9 %) Errores No Perseverativos | 21,14 (17,69 %)
Respuestas Conceptuales 34 (53 %) Respuestas Conceptuales | (65,69 %)
Categorias 0 Categorias 4,29
Errores de mantenimiento del set | 4 (l;:r;ores de mantenimiento | 1,28

el set

izquierdo: alteraciones en la produccién del lenguaje, alte-
racién en las habilidades escolares como la lectoescritura
y aritmética, al igual que el procesamiento ejecutivo como
las abstracciones, la planeacién y ejecucion de conducta y la
flexibilidad mental y también alteraciones en el hemisferio
derecho: la copia de figuras complejas, un inadecuado pro-
ceso gestaltico de percepcion de la totalidad de un estimulo
y no sus partes aisladas al igual que la disminucién en la
memoria visual y el control motor de su cuerpo.

Ademas también se afirma que la Inteligencia en cuanto
a puntaje de coeficiente intelectual (CI) se desplaza hacia
la parte alta de la distribucién en general. El 60 % de los
pacientes con HSC tenfa un CI por encima de 110 en com-
paracion con el 25 % de la poblacién general, lo que nos
indicarfa que los pacientes con dicha enfermedad tendrfan
una mayor inteligencia con relacién a la poblacién normal,
afirmacion que se contradice con los hallazgos encontrados
en este paciente que presenta un retardo mental moderado
con afectacion de su funcionalidad!8.

De la misma manera, en un estudio de caso realizado
en el Hospital Pediatrico Universitario “Paquito Gonzalez
Cueto” en Cienfuegos — Cuba, se realizé un perfil neurop-
sicolégico con un nifio de 6 afios de edad con HSC, en
donde se encontraron bajas puntuaciones en areas como
habilidades Visoespaciales, aritmética y velocidad de proce-
samiento entre otros. Sin embargo, este paciente presenta

una inteligencia promedio con disminucién en la escala
verbal al igual que dificultades en procesos de atencién y
aprendizaje en general, similar al paciente en evaluacion!?.

Es importante mencionar la dificultad que se encontré
para soportar informacién acerca de esta enfermedad en
cuanto a su evolucién cognitiva para lograr afianzar en
mayor medida la hipétesis de que si existe un perfil cogni-
tivo en la HSC teniendo aspectos disminuidos en algunas
funciones cognitivas.

Debido a estos factores es importante realizar estudios
con mas pacientes que tengan esta enfermedad de distintos
niveles socioculturales, con el fin de determinar si estas
alteraciones cognitivas son realmente provocadas por la
enfermedad o por factores ambientales que pueden ser
modificables como la alimentacion, el facil acceso a los set-
vicios de salud y farmacolégicos, una adecuada estimulacion
cognitiva y académica con el fin de prevenir la apariciéon
de alteraciones cognitivas y mejorarles su calidad de vida.

Quedan pendientes por resolver algunos interrogantes
como lo son las afectaciones producidas por la interrupcion
del tratamiento debido a la poca accesibilidad de los mismos,
ya que es posible que las secuelas de esta enfermedad no
sean tan grandes si se mantiene un adecuado tratamiento.
Otra pregunta por resolver seria de qué manera afecta el
tipo de educacion en el desarrollo cognitivo de estos pacien-
tes ya que es posible que en grupos mas pequeflos y con
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Tabla 6. Evaluacion de inteligencia.

Prueba Puntaje Obtenido Puntaje esperado
Coeficiente Intelectual WISC — IV
Disefio con cubos 6 8§—-12
Semejanzas 4 8§—12
Retencion de digitos 2 8§12
Concepto con dibujos 1 8-12
Claves 2 8§12
Vocabulario 2 8§12
Sucesion de numeros y letras 6 8§12
Matrices 2 8§12
Comprension 1 8§—-12
Busqueda de simbolos 4 8§—12
Figuras incompletas 5 812
Aritmética 4 8§12
indice comprension verbal 55 100
indice razonamiento perceptual 57 100
indice de memoria de trabajo 65 100
indice de velocidad de procesamiento 62 100
Escala CI total 50 100
Grafica CI
Figura 4.Resultados CI.
COEFICIENTE INTELECTUAL (CI) WISC IV
P I LR
i, = - "j‘

- '__ - __/"‘"\ ;
una atencién mas personalizada puedan obtener un mejor les permita desarrollarse en su futura vida profesional como
desempefio académico, también es importante conocer la es el caso de el paciente en estudio con retardo mental.
importancia de la alfabetizacién de los padres con el fin de
que puedan reforzar de mejor manera el proceso educativo Conflicto de intereses
de sus nifios o guiatlos hacia el aprendizaje de un oficio que Los autores declaran no presentar conflicto de intereses.
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Tabla 7. Evaluacion habilidades escolares.

Prueba Puntaje obtenido Puntaje esperado
Habilidades escolares

Precision de la lectura ENI 0,1 26—-175
Comprension de lectura ENI 0,1 26-175
Velocidad de lectura ENI 0,1 26175
Precision en la escritura ENI 0,1 26-175
Composicion narrativa ENI 0,1 26 —-175
Calculo ENI 1 26-175

(ENI) Evaluacion neuropsicologia infantil: una bateria para la evaluacion de nifios entre 5 y 16 afios de edad. Estudio normativo colom-
biano M. Rosselli-Cock, E. Matute-Villasefior, A. Ardila-Ardila, V.E. Botero-Gomez, G.A. Tangarife-Salazar, S.E. Echeverria-Pulido,
C. Arbelaez-Giraldo, M. Mejia-Quintero, L.C. Méndez, P.C. Villa-Hurtado, P. Ocampo-Agudelo. REV NEUROL 2004; 38: 720-31.
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