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“SINDROME DE WILLIAMS EN EL ECUADOR, REPORTE DE UN CASO”
Autora: Elsa Gabriela Guerra
Tutora: Lcda. Paulina Garrido

RESUMEN

El sindrome de Wiliams - Beuren es un trastorno genético y congénito
ocasionado por una deleciéon del cromosoma 7,que afecta el desarrollo
neurologico, cognitivo y motor que incluye diferentes manifestaciones
clinicas como también fisicas. Hasta el 04 de Diciembre del 2013 no existian
registros de casos de Sindrome de Williams en el Ecuador, es por eso que
se realiza el reporte de un caso clinico, para lo cual se conté con el
consentimiento informado del padre. Se trata de un nifilo de 5 afios 3 meses
de edad con caracteristicas fisicas como: fenotipo caracteristico (cara de
duendecillo) frente estrecha, aumento de tejido alrededor de los ojos, tabique
nasal corto, labios gruesos, mal oclusiéon dental. Ademas caracteristicas
clinicas entre ellas; alteraciones cardiacas como: estenosis valvular adrtica
leve e insuficiencia de la tricuspide leve. A nivel del sistema digestivo
presenta estreflimiento cronico. El paciente fue sometido a un estudio
genético (cariotipo) con este resultado se obtiene el diagndéstico presuntivo
de Sindrome de Williams. Se concluye que al realizar una comparacién entre
la informacién bibliogréfica y las caracteristicas clinicas y fisicas analizadas
en el sujeto de estudio se concluye que existen alta probabilidad de que el
paciente presente Sindrome de Williams, sin embargo el diagnéstico
definitivo se podra establecer tan solo al realizar la técnica Fish.

Palabras clave: Sindrome de Williams, delecién, FISH, hipercalcemia.



"WILLIAMS SYNDROME IN ECUADOR, A CASE REPORT"
ABSTRACT

Author: Elsa Gabriela War
Tutor: Ba. Paulina Garrido

The Williams-Beuren syndrome is a genetic and congenital disorder, it is
caused by a deletion of chromosome 7, that affects the neurological cognitive
and motor development which includes different clinical manifestations as
well as physical. Up until December 4, 2013 there has been no reported
Williams’ cases syndrome in Ecuador and that is the reason why a report of
this clinical case was done. The father's consent was obtained in order to
make this report. The report regards a 5 year old and 3 month old child
displaying the following physical features: characteristic phenotype (pixie
face), front close, and rise in the tissue surrounding the eyes, short septum,
thick lips and dental malocclusion. Cardiac disorders such as: slight aortic
valve stenosis and light tricuspid insufficiency levels. As far as the child’s
digestive system is concerned, he suffers from chronic constipation. The
patient was subjected to a genetic testing (karyotype). The results provided a
presumptive Wiliams-Beuren syndrome diagnosis. As the comparison
between bibliographic data and clinical and physical features was made to
the patient during the study, it was determined that there is a high probability
that he has Williams-Beuren syndrome. However, a definite diagnosis can
only be settled when the Fish technique is applied.

Keywords: Williams syndrome, deletion, FISH, hypercalcemia
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1. INTRODUCCION

El Sindrome de Williams es un trastorno genético y congeénito
ocasionado por una delecion del cromosoma 7, que afecta a varias areas del
desarrollo, entre ellas la neurolégica, cognitiva y motora. Los pacientes con
éste sindrome presentan con mayor frecuencia sintomas como: trastornos
en el metabolismo de la vitamina D e hipercalcemia, hiperacusia selectiva,
alteraciones cardiacas: estenosis valvular aortica e insuficiencia tricispide y
sintomas como: aparicién precoz de arrugas en la piel. La prevalencia varia
entre 1:7500y 1:10000 nacidos vivos, sin presentar diferencias entre razas ni
sexo (Dutra, 2012).

Aungue el cromosoma afectado esta identificado (7q11), el mecanismo
por el cual se produce la delecién aun no esta plenamente conocido. (Dutra,
2012).

Este sindrome puede presentarse tanto en nifios como en nifias desde
el momento de nacimiento; sin embargo, algunos no reciben el diagnéstico
hasta mas tarde, cuando han perdido algunos de los hitos fundamentales de

desarrollo. (Casanelles, 2010).

Fue descrito por primera vez en 1961 por Williams y luego en 1963 por
Beuren, y su diagndstico se realiza por las caracteristicas fisicas, que siendo
tan tipicas no deja muchas dudas; en 1993 se logr6 un gran avance en la
metodologia diagndstica ya que Ewart y cols, demostraron que una delecién
en el locus del gen de la elastina que se localiza en 7911.23 se asocia al
sindrome de Williams Beuren, demostrada en la actualidad por medio de la

técnica de hibridacion fluorescente in situ (FISH). (Laurito, 2013).



Se presenta el caso de un paciente con estas caracteristicas debido a que

es un sindrome no muy frecuente.

1.1 Objetivos

1.1.1 Objetivo general

e Revisar las caracteristicas clinicas y fisicas de un paciente con

diagndstico probable de Sindrome de Williams.

1.1.2 Objetivos especificos:

e Realizar una revision bibliografica de los reportes de casos de
Sindrome de Williams
e Describir las caracteristicas fisicas y clinicas del Sindrome de

Williams.



1.2 Métodos:

Para el presente estudio de caso se contd con el consentimiento
informado del padre. Al paciente se le someti6 a un estudio genético
mediante cariotipo, diagndstico que se confirma Unicamente con la técnica
de Fish, esta prueba no se pudo realizar, debido a que en Ecuador no se
realiza este tipo de examen. Posteriormente se realizO ecocardiograma y

electrocardiograma.






II. MARCO TEORICO

2.1 Sindrome de Williams

El sindrome de Willams es un trastorno genético y congeénito
ocasionado por una delecién del cromosoma 7, que afecta a varias areas del
desarrollo, entre ellas la neuroldgica, cognitiva y la motora. Se trata de un
trastorno de origen genético, descubierto por John Williams en 1963, en el
gue se observa la perdida de una parte de los genes alojados en el brazo

largo del cromosoma 7. (Casanelles, 2010)

Segun la Organizacion Mundial de la Salud el sindrome de Williams-
Beuren es un trastorno genético y congénito que afecta el area neurologica
gue incluye diferentes manifestaciones clinicas como estenosis adrtica supra
valvular, lesiones cerebrovasculares, retraso en el crecimiento, rasgos

faciales “élficos” y retraso mental. (Osborne, 2006).

Segun el médico neocelandés John Williams quien fue el primero que
observé las caracteristicas del sindrome es un desorden de etiologia
genética que presenta principalmente facies dismorfica con caracteristicas
tipicas, anomalias cardiovasculares: la mayor parte de las veces se trata de
estenosis aortica supra valvular, retraso mental, alteraciones neuroldgicas,
pero también deficiencia del crecimiento y alteraciones del tejido conectivo.
(Casanelles, 2010)



2.1.1 Estudios diagnésticos

Cuando se sospecha el diagnostico de Sindrome de Williams por
primera vez, es necesario realizar una serie de exploraciones médicas y
estudios complementarios segun el esquema que se indica (Casanelles,
2010):

a) Examen clinico y neurologico.

b) Valoracibn  auxoldgica  (crecimiento 'y otras  mediciones
antropométricas). Utilizar curvas especificas de la poblacién con
Sindrome de Williams. (Casanelles, 2010)

c) Examen cardioldgico, incluyendo valoracién clinica, medida de la
tension arterial en las cuatro extremidades y exploracion mediante
ecocardiografia-Doppler.

d) Examen oftalmolégico (por si existe estrabismo o defectos de
refraccion).

e) Estudio del metabolismo del calcio (en sangre y orina). Determinacion
del cociente calcio/creatinina (Ca/Cr) en orina.

f) Estudio de la funcién renal (sangre y orina). Ecografia renal y de vias
urinarias.

g) Estudio de la funcién tiroidea.

h) Valoracién neuropsicologica multidisciplinaria.

i) Desarrollo psicomotor, capacidad cognitiva, habilidades sociales vy
lenguaje.

j) Estudio molecular para detectar la existencia de una delecion en
7011.23.



2.1.2 Caracteristicas Clinicas

El Sindrome de Williams tiene un fenotipo facial muy caracteristico,
llamado “carita de duende”, que consiste en: hinchazén periorbitaria, nariz
corta de punta bulbosa, filtrum largo, boca ancha, labios llenos y micrognatia
leve. En la infancia tienen perfil plano y los niflos mayores, cara fina y cuello

largo. (London Dysmorphology Data Base Neurogenetics., 2007)

Los pacientes de ojos azules o verdes, presentan un patron estrellado.
También presentan retraso del crecimiento, con un indice de crecimiento
75% del normal (London Dysmorphology Data Base Neurogenetics., 2007).
La mayoria de los nifios con Sindrome de Williams tienen anomalias
cardiovasculares, siendo la mas comun la estenosis adrtica supravalvular,

que generalmente es progresiva y requiere tratamiento quirdrgico.

Otras anomalias cardiacas son: la estenosis de las arterias pulmonares
periféricas, coartacion de aorta, estenosis de arterias renales e hipertension
arterial (Eronen, 2002). En algunos casos se ve hipercalcemia en la infancia
(15%) y esta puede provocar, vomitos, irritabilidad, constipacién y calambres

musculares.

En el 80% de los casos se observa hipotonia de tronco y en el 50%,
hipertonia periférica. Los reflejos osteotendinosos profundos suelen estar
aumentados, siendo estos: Bicipital, Braquioradial, Cubito Pronador,
Rotuliano. Los nifios con Sindrome de Williams pueden presentar también
anomalias tales como, reflujo gastroesofagico, dificultad para alimentarse o

colicos prolongados (Osborne, 2006).

Suelen manifestar laxitud articular posiblemente relacionada con la
menor cantidad de elastina, asi como una disminucion del tono y fuerza
muscular. Con el tiempo se pueden desarrollar alteraciones de la curva

fisiolégica de la columna vertebral como escoliosis, cifosis y lordosis. En

7



algunos pacientes aparecen contracturas en las articulaciones inferiores. Es
tipica una actitud postural con los hombros caidos, las rodillas

semiflexionadas y una cierta actitud cifotica (Casanelles, 2010).

El retraso de crecimiento es de origen prenatal (nacen habitualmente
con peso y talla algo reducidos) y suelen alcanzar una talla como adultos 10-
15 cm. inferior a la talla diana para cada familia, en parte también por una
pubertad algo adelantada y un brote de crecimiento puberal pequefio. En los
primeros meses de vida es frecuente la existencia de problemas alimentarios
y complicaciones gastrointestinales que contribuyen al retraso de
crecimiento. En algunos casos puede haber una enfermedad celiaca

asociada. (Casanelles, 2010)

Estos nifios presentan un perfil cognitivo y de conducta, muy tipico. El
perfil cognitivo consiste en una fortaleza relativa en la memoria auditiva y el
lenguaje, extrema debilidad en el area visuo-espacial y constructiva. El
problema de conducta consiste en: déficit de atencion, ansiedad, actitud
extremadamente sociable y el 73% de los casos presenta hiperactividad.

El 75% de los nifios con Sindrome de Williams presentan retraso mental
y retraso del lenguaje en la infancia, aunque luego esta es su area mas
fuerte (Farran, 2006). El 85% - 95% de los casos los nifios tienen
hipersensibilidad a los sonidos (Gorlin, 2001). La voz es ronca y pueden
tener laxitud o limitacion del movimiento articular, mal oclusién dental,

hernias y piel suave y sobrante.

Pueden presentar anomalias oftalmoldogicas como estrabismo (50%),
errores refractivos como hiperopia y anormalidades en la visién binocular. En
el 50% de los casos se reporta otitis media recurrente. Sus dedos suelen ser
cortos con ufias cortas y anchas. Pueden tener anomalias renales como
nefrocalcinosis, rifion Unico y defectos de vias urinarias y a medida que los

nifios crecen también se hacen evidentes los problemas de hipertension. En

8



los adultos se pueden observar signos de disfuncién cerebelar y escoliosis
(Cassidy, 2005)

2.1.2.1 Caracteristicas Neurolégicas y de comportamiento

a)

b)

Presentan una discapacidad intelectual leve o moderada con CI
medio de 60-70 (CI normal > 80).

Existe una asimetria mental, en el sentido de que tienen déficits en
algunas areas (psicomotricidad, integracion visuo-espacial), mientras
gue otras facetas estan casi preservadas (lenguaje), o incluso mas
desarrolladas (sentido de musicalidad).

Su personalidad es muy amigable, desinhibida, entusiasta y gregaria.
(Asociacion Sindrome de Williams Espafia, 2010)

2.1.2.2 Rasgos faciales, que pueden no ser evidentes hasta los 2 6 3

anos de edad

a)
b)
c)
d)
e)
f)
9)
h)

Tienen la frente estrecha

Un aumento del tejido alrededor de los ojos

La nariz corta y antevertida

El filtro largo y liso

Las mejillas protuyentes y caidas con region malar poco desarrollada
La mandibula pequefia

Los labios gruesos

Maloclusion dental (Asociacion Sindrome de Williams Espafia, 2010)



2.1.2.3 Cardiovasculares

a) El 75% presentan estrechamientos (estenosis) en algunos vasos
sanguineos, fundamentalmente la aorta supravalvular y la arteria
pulmonar pero pueden afectarse otras arterias. (Asociacion Sindrome
de Williams Espafia, 2010)

2.1.2.4 Endocrino-metabdlicas

a) Puede haber hipercalcemia transitoria durante la infancia.

b) Es frecuente un ligero retraso de crecimiento. (Asociacion Sindrome

de Williams Espafia, 2010)

2.1.2.5 Manifestaciones que afectan al sistema musculo-esquelético

a) Laxitud o contracturas articulares

b) Alteraciones de la columna

c) Bajo tono muscular (Asociacion Sindrome de Williams Espafia, 2010)
2.1.2.6 Manifestaciones que afectan al aparato digestivo

a) Estrefiimiento cronico

b) Hernias inguinales (Asociacién Sindrome de Williams Espafia, 2010)
2.1.2.7 Manifestaciones que afectan al sistema urinario

a) Incontinencia

b) Enuresis
10



c) Nefrocalcinosis (Asociacion Sindrome de Williams Espafia, 2010)

2.1.2.8 Manifestaciones oftalmoldgicas afectadas

a) Estrabismo
b) Iris estrellado

c) Miopia (Asociacion Sindrome de Williams Espafia, 2010)

2.1.3 Perfil Psicolégico

En las décadas de los afios 80 - 90 se iniciaron una serie de
investigaciones en relacion al perfil psicolégico de las personas con
Sindrome de Williams (Puente, Fernandez, Alvarado, & Jiménez, s/f). A
grandes rasgos, se observa con frecuencia una disociacién notable entre el
lenguaje y las aptitudes cognitivas generales, la existencia de un déficit
severo a nivel de la cognicion espacial e, importantes problemas

relacionados con la motricidad gruesa y fina.

Uno de los aspectos mas criticos con ciertos estudios, es que, no
examinan las capacidades pragméaticas de la lengua en los pacientes con
Sindrome de Williams (Puente, Fernandez, Alvarado, & Jiménez, s/f). Estas
dificultades se relacionan con la participacion en los intercambios
conversacionales y el mantenimiento del contacto ocular en la interaccion

diadica con el interlocutor.

La mayor especificidad de este sindrome se encuentra en su perfil
neuropsicolégico, caracterizado por una asimetria cerebral (Van Strien,
2005) en la que los aspectos viso espaciales estan severamente dafados.
Las lesiones en el hemisferio derecho repercuten en la interaccion

comunicativa y en el reconocimiento de las intenciones comunicativas; por
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ejemplo, la incomprension de bromas e ironias y la literalidad del lenguaje
desde el punto de vista productivo y comprensivo (Garayzabal, Capo,

Sampaio, fernandez, Rangel, & GonCalves, 2002).

2.1.3.1 Retraso mental y psicomotor

Desde el punto de vista psicoldgico, los pacientes con Sindrome de
Williams presentan retraso mental, con un Cl entre 40 y 70 presentan retraso
mental, con un CIl entre 40 y 70 (Puente, Fernandez, Alvarado, & Jiménez,
s/f), siendo este criterio inexcusable y genérico para el diagndstico. También
aparecen dificultades en la motricidad gruesa y fina, aplicando las escalas de
McCarthy, se observd que los chicos con Sindrome de Williams obtenian
peores resultados que los de un grupo control en la sub escala de aspectos

motores.

En cuanto al perfil conductual exhiben entre otros los siguientes rasgos:
hiperactividad, impulsividad, escasa concentracion, dificultades de
aprendizaje, locuacidad, sociabilidad y comportamiento perseverante,

semejante al de los autistas. (Puente, Fernandez, Alvarado, & Jiménez, s/f)

2.1.3.2 Memoria

Cuando se compara la memoria de los pacientes con Sindrome de
Williams y Down (SD) en una escala Weschler con digitos, los resultados
muestran una mejor memoria a corto plazo en todos los casos con Sindrome
de Williams frente a los SD (Garayzabal, Capd, Sampaio, fernandez, Rangel,
& GonCalves, 2002).

A partir de los resultados de ambos grupos puede interpretarse que los

ninos con Sindrome de Williams tienen mecanismos de codificacion
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fonolégica adecuados (buena memoria fonoldgica); sin embargo, manifiestan
dificultades para acceder al conocimiento seméantico (Vicari, 1996)
encontraron problemas en la memoria viso-espacial en los pacientes con
Sindrome de Williams tanto a corto como a largo plazo y una disociacion en

la memoria verbal, normal a corto plazo y deficiente a largo plazo.

2.1.3.3 Lecturay escritura

Las destrezas lectoras de los pacientes con Sindrome de Williams son
bastante buenas (Morris, 2006), fundamentalmente porque realizan
adecuadamente la lectura de palabras simples usando los mecanismos

automaéticos de traduccion grafemafonema.

Algunos estudios no confirman esta aseveracion y encuentran que
determinados pacientes con Sindrome de Williams presentan dificultades

notables, particularmente en tareas de segmentacion.

Fonoldgica, lo que dificultaria el desarrollo de la via subléxica, pero las
dificultades también se extienden a la ruta semantica. Garayzabal y Cuetos
(2008) examinaron la lectura de 12 nifios con Sindrome de Williams y sus
resultados confirman algunas de las dificultades de estos nifios: decodifican
bien las palabras pero muestran ciertas deficiencias en el desarrollo de la

lectura léxica.
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2.2 Protocolo asistencial recomendado

ESQUEMA DE INTERVENCION MEDICA

2 — 5 afos

a) Examen clinico anual

b) Valoraciéon del crecimiento y estado nutricional en
relacion a las tablas de referencia para el Sindrome de
Williams

c) Exclusion de la presencia de prolapso rectal

d) Visita cardiologica anual y medicion de tension arterial

e) Examen oftalmoldgico y auditivo

f) Valoracion de posibles contracturas articulares que
precisen fisioterapia. Visita ortopédica si hay
alteraciones articulares

g) Realizacion de algun analisis de control si se precisa
debido a los resultados previos. Se puede repetir el
estudio de la funcién renal y del metabolismo del
Calcio. Determinacion del cociente Ca/Cr en orina
cada dos afos

h) Puede precisarse un estudio analitico para descartar
enfermedad celiaca y puede valorarse un nuevo
estudio de la funcion tiroidea

I) Tratar o prevenir el estrefiimiento con dieta rica en
fibra

j) Valoracién del desarrollo psicomotor y continuar un
programa de tratamiento  multidisciplinar de
estimulacion hasta los 3 afios y un programa escolar a
partir de los 3 afios. Intervenir sobre las habilidades
linglisticas y visuo-espaciales

k) Apoyo psicologico a la familia

Fuente: Asociacién Espafiola de Pediatria. Prohibida la reproduccion de los contenidos sin

la autorizacion correspondiente. Protocolos actualizados al afio 2010. Consulte condiciones

de uso y posibles nuevas actualizaciones en www.aeped.es/protocolos/ ISSN 2171-8172.
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2.2.1 Asesoramiento genético

La probabilidad de recurrencia del Sindrome de Williams en gestaciones
sucesivas de padres normales, o de otros miembros de la familia es muy
baja. El riesgo es quiz& el mismo que la incidencia de la enfermedad en la
poblacion, 1 cada 7.500 recién nacidos (si se documenta mecanismo

intercromosomico).

Sin embargo, por la posibilidad que la mutacién haya ocurrido en una
mitosis previa a la meiosis (mecanismo intracromos6mico) y haya
mosaicismo germinal, se suele dar un riesgo de recurrencia tras el caso
indice de hasta un 1%. Las personas con Sindrome de Williams presentan
un riesgo de transmitirles la delecién y por lo tanto la enfermedad, al 50% de
sus hijos (Casanelles, 2010)

2.2.2 Intervencion Psicologica

Un aspecto cognitivo que conviene tomar en cuenta a la hora de
intervenir es el déficit de atencién que estos nifios presentan, de un modo
predominante durante su infancia. La dificultad de atender repercute
negativamente en muchas tareas escolares y ludicas; de modo especial se
asocia con la impulsividad, la escasa motivacion para aprender, y con ciertos

trastornos de conducta y/o adaptacion debido al «roce» con el ambiente.

Muchos de estos nifios son muy sensibles a los sonidos que los distraen
y alteran, por lo que es importante evitar la presencia de ruidos
perturbadores y, en caso de que no puedan evitarse, advertirles con tiempo
de su presencia. No conviene, tampoco, someterlos a cambios bruscos y
frecuentes de actividades que puedan producir en ellos incremento de la

ansiedad y problemas de atencion.
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Uno de los problemas mas destacados del Sindrome de Williams se
relaciona con la percepcion visual o comprension de imagenes, sobre todo
cuando se presentan tareas con demasiada informacién; por ejemplo cuando
en una misma lamina existen recuadros, texto y dibujos o cuando se

presentan imagenes incompletas y tienen que realizar una tarea de sintesis.

Otro aspecto que debe cuidar son las imagenes abstractas, los
pacientes con Sindrome de Williams tienen muchos problemas con esta
clase de materiales escolares. Por tanto, conviene simplificar la cantidad de
informacion visual cuando se trabaja con imagenes complejas y/o abstractas
y cuando se usen, conviene animar a los nifios a que reconozcan los
detalles presentes como forma de estimular la atencién visual y la captacion

de la imagen global.

Los pacientes con Sindrome de Williams se benefician de tareas
rutinarias, repetitivas y con un horario altamente estructurado. Un rasgo que
diferencia a los usuarios con Sindrome de Williams de otros trastornos,
como Autismo y el Sindrome de Rett, es que los pacientes con Sindrome de
Williams atienden bastante mejor cuando la tarea tiene un componente

social y cuando la tarea incluye habilidades verbales expresivas.

Sin embargo, los problemas de atencion pueden incrementarse cuando
la tarea es manipulativa, y cuando exigen un grado de complejidad
organizativa. Las personas con Sindrome de Williams, con el tiempo,

desarrollan una buena percepcion visual, 0 compresion de imagenes.

Los problemas surgen cuando se presentan con mucha informacion o
cuando las imagenes se muestran de forma incompleta y, por ende, es
necesario realizar una labor de sintesis. Igualmente, cuanto mas abstractas
sean las imagenes, mayores problemas presentaran a la hora de establecer

relaciones adecuadas.
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2.3 Marco ético

2.3.1 Declaracion de Helsinki

Se tomo en consideracion esta declaracion en funcién de que se Solicito

reportar el caso al padre del nifio sin violar ningun derecho de privacidad.

Introduccién

1. El propdsito principal de la investigacion médica en seres humanos es
comprender las causas, evolucién y efectos de las enfermedades y mejorar
las intervenciones preventivas, diagnosticas y terapéuticas (métodos,
procedimientos y tratamientos). Incluso, las mejores intervenciones probadas
deben ser evaluadas continuamente a través de la investigacién para que
sean seguras, eficaces, efectivas, accesibles y de calidad.

2. En la investigacion médica, es deber del médico proteger la vida, la
salud, la dignidad, la integridad, el derecho a la autodeterminacion, la
intimidad y la confidencialidad de la informacion personal de las personas
que participan en investigacion. La responsabilidad de la proteccion de las
personas que toman parte en la investigacion debe recaer siempre en un
meédico u otro profesional de la salud y nunca en los participantes en la

investigacion, aunque hayan otorgado su consentimiento.

Grupos y personas vulnerables

3. La investigacion médica en un grupo vulnerable sélo se justifica si la
investigacion responde a las necesidades o prioridades de salud de este
grupo y la investigacion no puede realizarse en un grupo no vulnerable.
Ademas, este grupo podra beneficiarse de los conocimientos, practicas o

intervenciones derivadas de la investigacion.
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Privacidad y confidencialidad
4. Deben tomarse toda clase de precauciones para resguardar la intimidad
de la persona que participa en la investigacion y la confidencialidad de su

informacion personal.

Consentimiento informado

5. La participacion de personas capaces de dar su consentimiento
informado en la investigacion médica debe ser voluntaria. Aunque puede ser
apropiado consultar a familiares o lideres de la comunidad, ninguna persona
capaz de dar su consentimiento informado debe ser incluida en un estudio, a
menos que ella acepte libremente.

6. Al pedir el consentimiento informado para la participacion en la
investigacion, el médico debe poner especial cuidado cuando el individuo
potencial estd vinculado con él por una relacion de dependencia o si
consiente bajo presion. En una situacién asi, el consentimiento informado
debe ser pedido por una persona calificada adecuadamente y que nada

tenga que ver con aquella relacion.

Inscripcién y publicacion de la investigacion y difusiéon de resultados

7. Todo estudio de investigacién con seres humanos debe ser inscrito en
una base de datos disponible al publico antes de aceptar a la primera
persona.

8. Los investigadores, autores, auspiciadores, directores y editores todos
tienen obligaciones éticas con respecto a la publicacion y difusién de los
resultados de su investigacion. Los investigadores tienen el deber de tener a
la disposicion del publico los resultados de su investigacion en seres
humanos y son responsables de la integridad y exactitud de sus informes.
Todas las partes deben aceptar las normas éticas de entrega de
informacion. Se deben publicar tanto los resultados negativos e inconclusos
como los positivos o de lo contrario deben estar a la disposicion del publico.

En la publicacién se debe citar la fuente de financiamiento, afiliaciones
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institucionales y conflictos de intereses. Los informes sobre investigaciones
que no se cifian a los principios descritos en esta Declaracién no deben ser

aceptados para su publicacion. (wma.net, s/f).

2.4 Marco legal de salud en Ecuador Vigente

Capitulo Il A
DE LAS ENFERMEDADES CATASTROFICAS Y RARAS O HUERFANAS
Art. (1).

El Estado ecuatoriano reconocera de interés nacional a las
enfermedades catastréficas y raras o huérfanas; y, a través de la autoridad
sanitaria nacional, implementara las acciones necesarias para la atencion en
salud de las y los enfermos que las padezcan, con el fin de mejorar su
calidad y expectativa de vida, bajo los principios de disponibilidad,
accesibilidad, calidad y calidez; y, estandares de calidad, en la promocion,

prevencion, diagnadstico, tratamiento, rehabilitacion, habilitacion y curacion.

Las personas que sufran estas enfermedades serdn consideradas en

condiciones de doble vulnerabilidad.

Art. (2).-Son obligaciones de la autoridad sanitaria nacional:

a) Emitir protocolos para la atencion de estas enfermedades, con la
participacion de las sociedades cientificas, las mismas que estableceran las
directrices, criterios y procedimientos de diagndstico y tratamiento de las y
los pacientes que padezcan enfermedades raras o huérfanas;

Promover, coordinar y desarrollar, conjuntamente con organismos
especializados nacionales e internacionales publicos y privados,

investigaciones para el estudio de las enfermedades raras o huérfanas y
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catastroficas con la finalidad de favorecer diagndsticos y tratamientos
tempranos en pro de una mejor calidad y expectativa de vida.

En aquellos casos en los que al Sistema Nacional de Salud le resulte
imposible emitir el diagndstico definitivo de una enfermedad, la autoridad
sanitaria nacional implementard todas las acciones para que estos casos
sean investigados en instituciones internacionales de la salud con la finalidad

de obtener el diagndstico y tratamiento correspondiente.

b) Controlar y regular, en coordinacion con los organismos competentes, a
las compafiias de seguros y prestadoras de servicios de medicina pre
pagada en lo referente a la oferta de coberturas para enfermedades

consideradas raras o huérfanas.
La Autoridad Sanitaria nacional promovera los mecanismos que permitan a

las y los pacientes que sufran estas enfermedades, el acceso a los

medicamentos e insumos especiales para su tratamiento.

20



1. DESCRIPCION DEL CASO CLINICO

3.1 Historia del Caso

3.1.1 Antecedentes prenatales y personales

Paciente de sexo masculino de 5 afos, 3 meses de edad, producto de
segunda gesta de madre de 23 afios, con antecedentes prenatales de que
madre recibié inmunizacion para Hepatitis B en el primer trimestre de
gestacion, sin embargo embarazo transcurre sin complicaciones, con

controles prenatales adecuados.

Paciente producto de cesarea a las 37 semanas de gestidn, con peso de
2700 g, talla 47.5cm, PC: 35 cm. APGAR 1:6; 5:8.

Posteriormente el nifio es valorado por especialista en pediatria en
donde se determina que el paciente tenia problemas de deglucién, succion y
apneas periodicas, por lo cual es remitido al servicio de neurologia, en
donde se realiza una TAC de cerebro simple y reconstrucciones
tridimensionales dando como resultado una posible desmielinizacion del
cerebro por lo que se sugirié controles cada 6 meses, asi como la realizacion

de un examen a los 4 afios para determinar si existia retardo mental.

Posterior a la valoracion de profesional genetista se entregan los
resultados del cariotipo solicitado dando como resultado probable compatible
con Sindrome de Williams (hay que destacar que para un diagnostico eficaz
de éste sindrome es necesario realizar la técnica FISH misma que se lo

realiza fuera del pais), se inicia con una serie de valoraciones para encontrar
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ciertos rasgos caracteristicos de este sindrome asi: electrocardiograma y
ecocardiograma que demuestra estenosis valvular aortica leve, no se
detecta componente supravalvular, insuficiencia tricaspide leve, no hay datos

de hipertension arterial pulmonar caracteristica de éste sindrome.

El paciente fue intervenido quirargicamente por una herniorrafia,
criptorquidia y circuncision, el 19 de octubre del 2012, ingresa a quiréfano y
se realizan las 3 cirugias para evitar posibles complicaciones con la
anestesia, procedimientos quirargicos que fueron realizados sin ninguna

complicacion.

3.1.2 Motivo de consulta

El paciente presenta dificultades para la deglucién, succion y episodios
de apneas, por lo cual profesional especialista en pediatria sugiere

valoracion genética.

3.1.3 Estudios diagndésticos

Cuando se sospecha el diagnostico de Sindrome de Williams por
primera vez, es necesario realizar una serie de exploraciones médicas y
estudios complementarios segun el esquema que se indica (Casanelles,
2010):

e Examen clinico y neurologico.
Diagnostico: Cuarto ventriculo de tamaifio y posicion normal.
Tronco encéfalo y cerebelo sin alteraciones.
Tercer ventriculo en linea media.

Ventriculos laterales de volumen y configuracion normal.
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No se demuestran alteraciones en la densidad del parénquima
cerebral.
En los cortes con ventana 0sea y reconstrucciones tridimensionales
se observa que la fontanela anterior estd presente. Cierre de la
fontanela posterior.
Sutura sagital patente, mala definicion de las suturas coronal y
lambdoidea. Cierre completo de la sutura metépica. Sutura ptérica y
asterica cerradas. Anexo 5.

e Examen cardiologico, exploracion mediante ecocardiografia-Doppler.y
electrocardiograma.
Diagnostico:
Estenosis valvular aortica y estenosis de la tricispide. Anexo 13.

e Examen oftalmoldgico.

e Estudio del metabolismo del calcio (en sangre y orina). Determinacion
del cociente calcio/creatinina (Ca/Cr) en orina.

e Estudio de la funcion tiroidea.

e Valoracion neuropsicologica multidisciplinaria, desarrollo psicomotor,
capacidad cognitiva, habilidades sociales y lenguaje.

Estudio molecular para detectar la existencia de una delecion en 7q11.23.
al paciente se le realiz6 como examen diagndstico cariotipo dando como
resultado probable Sindrome de Williams, sin embargo hay que considerar
que la tnica manera de tener un diagnéstico definitivo es mediante la técnica
Fish.
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3.1.4 Valoracién

3.1.4.1 Desarrollo psicomotor

Sostén cefalico a los 6 meses, sedestacion a los 8 meses, gateo a los 9
meses, marcha a los 14 meses. Control de esfinteres a los 3 afios nocturno,

2 afios y medio diurno.

3.1.4.2 Desarrollo del lenguaje

Balbuceo a los 9 meses, primera palabra a los 12 meses, actualmente se
expresa oralmente, expreso frases de dos o mas palabras a los 2 afios. Su
comunicacion actual es “articula poco”. En noviembre del 2014 inicia Terapia
de Lenguaje con frecuencia de una sesion semanal. No se reporta pérdida

auditiva, no se ha realizado audiometria.

Examen Fisico

Fenotipo facial:

Presenta parpados hundidos, puente nasal ancho y bajo, hipoplasia de

malares, filtrum largo, macrostomia, labios gruesos, cachetes prominentes.

Anexo 7y 12.

Sistema Enddécrino- Metabdlico

El paciente hasta el momento se mantiene en la curva normal del

crecimiento, segun los puntos de corte: -2 a +2 DE.
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llustracién 1 Curva de crecimiento del paciente

Sistema Cardiaco
Presenta anomalias cardiovasculares como: estenosis valvular adrtica e

insuficiencia de la tricuspide. Anexo 11.

Sistema Renal

El paciente aun no ha sido evaluado por un profesional en nefrologia.
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Sistema Musculo tendinoso
Presentan leve hipotonia de tronco y disminucion de la fuerza muscular

generalizada. Presenta una leve cifosis dorsal. Anexo 2.

Sistema Musculo esquelético
Actitud postural (hombros caidos, rodillas semiflexionadas y cierta actividad

cifotica), escoliosis. Anexo 2. llustracion 8

Sistema Digestivo
Problemas alimentarios: No puede digerir bien los alimentos vy

complicaciones gastrointestinales. Como estrefiimiento crénico

Sistema Cognitivo

Se realiz6 una valoracion neuropsicologica:

El desempefio del paciente sefiala una afectacion neurocognitiva global que
afecta su nivel intelectual (Retraso Mental Leve), con un retraso global en su

desarrollo, especialmente en el lenguaje oral. Anexo 2 y 8.

Sistema Auditivo y Vocal

Evaluacion fonolégica:

Déficit fonoldgicos: dificultades para discriminacién auditiva, presenta bajo
nivel de atencion auditiva durante la ejecucion de las actividades de
comprension a nivel auditivo predominé los tipos de respuestas motoras
(sefalizacion). Trastorno especifico del lenguaje, hipersensibilidad a algunos

sonidos, voz ronca. Anexo 2.

Sistema Oftalmologico

No presenta alteraciones.
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3.1.5 Intervencioén Psicoldgica

Un aspecto cognitivo que conviene tomar en cuenta a la hora de
intervenir es el déficit de atencion que estos nifilos presentan, de un modo
predominante durante su infancia. La dificultad de atender repercute
negativamente en muchas tareas escolares y ludicas; de modo especial se
asocia con la impulsividad, la escasa motivacion para aprender, y con ciertos

trastornos de conducta y/o adaptacion debido al «roce» con el ambiente.

Muchos de estos nifios son muy sensibles a los sonidos que los distraen
y alteran, por lo que es importante evitar la presencia de ruidos
perturbadores y, en caso de que no puedan evitarse, advertirles con tiempo
de su presencia. No conviene, tampoco, someterlos a cambios bruscos y
frecuentes de actividades que puedan producir en ellos incremento de la

ansiedad y problemas de atencion.

Uno de los problemas mas destacados del Sindrome de Williams se
relaciona con la percepcion visual o comprension de imégenes, sobre todo
cuando se presentan tareas con demasiada informacién; por ejemplo cuando
en una misma lamina existen recuadros, texto y dibujos o cuando se

presentan imagenes incompletas y tienen que realizar una tarea de sintesis.

Otro aspecto que debe cuidar son las imagenes abstractas, los
pacientes con Sindrome de Williams tienen muchos problemas con esta
clase de materiales escolares. Por tanto, conviene simplificar la cantidad de
informacion visual cuando se trabaja con imagenes complejas y/o abstractas
y cuando se usen, conviene animar a los nifios a que reconozcan los
detalles presentes como forma de estimular la atencién visual y la captacion

de la imagen global.

Los pacientes con Sindrome de Wiliams se benefician de tareas

rutinarias, repetitivas y con un horario altamente estructurado. Un rasgo que
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diferencia a los usuarios con Sindrome de Williams de otros trastornos,
como Autismo y el Sindrome de Rett, es que los pacientes con Sindrome de
Williams atienden bastante mejor cuando la tarea tiene un componente

social y cuando la tarea incluye habilidades verbales expresivas.

Sin embargo, los problemas de atencion pueden incrementarse cuando
la tarea es manipulativa, y cuando exigen un grado de complejidad
organizativa. Las personas con Sindrome de Williams, con el tiempo,

desarrollan una buena percepcion visual, 0 compresion de imégenes.

Los problemas surgen cuando se presentan con mucha informacién o
cuando las imagenes se muestran de forma incompleta y, por ende, es
necesario realizar una labor de sintesis. Ilgualmente, cuanto mas abstractas
sean las imagenes, mayores problemas presentaran a la hora de establecer

relaciones adecuadas.

3.1.6 Intervencién Terapéutica

Lo adecuado es realizar estimulacion temprana desde el momento en
que se sospeche que el paciente tiene Sindrome de Williams. El tratamiento
fisioterapéutico sera individualizado para cada paciente dependiendo de la

severidad de las manifestaciones que presente.

Se debe tomar en cuenta que las sesiones de terapia fisica deben ser
regulares, tratando las manifestaciones clinicas que competen a esta area,
entre ellas, es importante para mejorar el tono muscular, prevenir
contracturas y ayudar a los pacientes que presentan rigidez articular

mejorando la amplitud articular.

Es por ello que el objetivo general de la fisioterapia en este caso fue y es

mejorar la postura, hipotono, rigidez articular en algunos casos, la
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coordinacion y fortalecer los musculos alrededor de las articulaciones de las
extremidades para proporcionar mas estabilidad, apoyo y para mejorar las

cifosis con la utilizacion del valon terapéutico.

La madre realiz6 mediante autoeducacion estimulacién temprana al nifio,
desde su nacimiento, para el tratamiento fisioterapéutico utiliz6 un rodillo,
fabricado por ella, con la finalidad de que el paciente realice el gateo, con el
baldn terapéutico realizé ejercicios para la tonificacion, se ayudo6 a mejorar el
equilibrio, aumentar fuerza muscular y coordinacion de movimientos, por lo

que se obtuvo una notable mejoria en su desarrollo motriz.

llustracion 2 Paciente inicia su etapa de rehabilitacion

llustracion 3 Paciente de 9 meses empieza la sedestacion.
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3.1.7 Diagnéstico Diferencial

En el diagndstico diferencial se han considerado las siguientes entidades:

Caracteristicas del Sindrome de

Sénior

Caracteristicas de Sindrome de
Williams

Enfermedad rara.

Enfermedad rara.

Tiene patron hereditario.

Genético y congénito.

Caracteristica fisicas: brazos y dedos
cortos, estatura baja, epifisis en
forma de cono de las interfalanges
distales, y no refiere sintomatologia

ocular y sordera.

Fenotipo caracteristico (cara de

duendecillo) frente estrecha,
aumento de tejido alrededor de los
ojos, tabique nasal corto, labios

gruesos, mal oclusion dental.

Retardo en el crecimiento.

Retardo en el crecimiento.

Onicodisplasia.

No presenta.

Braquidactilia.

Braquidactilia.

Retardo del desarrollo.

Retardo del desarrollo.

Retardo mental.

Retardo mental.

Anomalias cardiacas.

Anomalias cardiacas como:

Estenosis valvular aortica,

insuficiencia de la tricuspide.

Hipertension arterial secundaria a la

nefropatia.

Hipertension arterial.

Hipoacusia neurosensorial severa

No presenta, lo que se evidencia
es hiperacucia selectiva.

Ataxia cerebelar, fibrosis hepatica.

No presenta.

Presenta nefrognotisis y retinosis

pigmentaria.

No presenta.

Insuficiencia renal

No presenta.

Infertilidad.

No presenta.

Fuente: Hospital Metropolitano
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Una vez analizado las caracteristicas fisicas y clinicas del paciente se
cree que el paciente tiene Sindrome de Williams.

3.1.8 Impresion Diagnoéstica

Presunto diagnostico mediante cariotipo como Sindrome de Williams.
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V. RESULTADOS

EVIDENCIA CIENTIFICA

CASO CLINICO

Fenotipo caracteristico (cara de

duendecillo) frente estrecha,

aumento de tejido alrededor de los

Fenotipo caracteristico (cara de

duendecillo) frente estrecha,

aumento de tejido alrededor de los

ojos, tabique nasal corto, labios | ojos, tabique nasal corto, labios
gruesos, mal oclusién dental. gruesos, mal oclusion dental.
Problemas cardiovasculares: Problemas cardiovasculares:
Estenosis valvular aortica, | Estenosis valvular aortica,
insuficiencia de la tricaspide, | insuficiencia de la tricUspide.
insuficiencia de las  arterias

pulmonares periféricas.

Retraso del crecimiento. Aparentemente el paciente no

presenta el retraso del crecimiento.

Hipercalcemia en la infancia que
puede vomitos,

irritabilidad,

provocar:
constipacion y

calambres musculares.

El examen diagndstico es negativo,

pero el paciente presenta

irritabilidad ocasionalmente.

En el 80% se presenta hipotonia de

tronco, contracturas musculares,

laxitud, alteraciones de la columna.

El paciente presenta escoliosis

postural.

El 75% de los pacientes con
Sindrome de Williams presentan
retraso de lenguaje en la infancia 'y

VOZ ronca.

El sujeto de estudio fue
diagnosticado con retraso del

lenguaje moderado y voz ronca.

Manifestaciones que afectan el
aparato digestivo:

Estrefliimiento crénico, hernias

Manifestaciones que afectan el
aparato digestivo:

Estrefliimiento crénico, hernia
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inguinales. inguinal de la cual el paciente fue

intervenido quirdrgicamente.

Manifestaciones oftalmoldgicas El paciente no presenta patologia
afectadas: aparente en esta area.

Estrabismo, iris estrellado, miopia.

Manifestaciones que afectan el El paciente no presenta patologia
sistema urinario: aparente en este sistema.
Incontinencia, enuresis y

nefrocalcinosis.

Caracteristica neurolégicas y de Caracteristica neurolégicas y de
comportamiento: comportamiento:

Discapacidad intelectual leve o Discapacidad intelectual leve con un
moderada con Cl medio de 60-70 Cl 56.

(Cl normal -80). Retraso en la psicomotricidad,

Asimetria mental (psicomotricidad, | desarrolla el sentido de musicalidad,
integracion visuo-espacial), su personalidad es amigable,
desarrolla el sentido de musicalidad, | desinhibida, entusiasta y alegre.

su personalidad es amigable,

desinhibida, entusiasta y alegre.

Fuente: (Asociacion Sindrome de Williams Espafia, 2010)

4.1 Discusién

El Sindrome de Williams es una patologia considerara rara, en la
poblacion ecuatoriana y a nivel mundial, de indole genético y congénito, la
incidencia con la que ocurren los nacimientos de nifios con Sindrome de
Williams, segun las publicaciones estudiadas, es en promedio 1 de cada
7,500 nacimientos. Aunque en algunas evidencias cientificas extienden el
promedio hasta 10,000. (Eronen, 2002).
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Por lo que en el Ecuador hasta el afio 2013 no existia ningun reporte de
Sindrome de Williams ademas su diagnostico es poco conocido por lo cual

se dificulta la atencién temprana.

El sujeto en estudio presenta varias caracteristicas del Sindrome de
Williams las cuales se mencionan a continuacion donde se realiza una
comparacion en cuanto a la informacion recopilada en la bibliografia y el

caso clinico expuesto.

Enfermedad cardiovascular: debido a que el paciente presenta estenosis
valvular adrtica leve, insuficiencia tricispide leve, aunque no se hallo
hipertension arterial pulmonar, ni componente supravalvular. Considerando
que la bibliografia dice que se encuentra en el 75% de pacientes con esta

patologia, al igual que en el caso presentado. (Casanelles, 2010).

Las facies caracteristicas como frente amplia, estreches bitemporal,
tabigue nasal corto, labios gruesos, dientes pequefios y separados, como se
explica en la bibliografia estudiada.

El paciente presenta retardo mental leve caracteristico del Sindrome de
Williams esto se corrobora en la literatura ya que puede variar dependiendo
de la afectacién en cada paciente. (Garayzabal, Cap6, Sampaio, fernandez,
Rangel, & GonCalves, 2002).

Perfil cognitivo caracteristico: el desarrollo motor grueso esta inferior
19/30, el desarrollo motor fino Inferior 18/30, lenguaje Inferior 16/30,
desarrollo psicolégico 24/30 medio. El parametro mas afectado para la edad

cronoldgica del paciente es el de lenguaje.

Se hall6 comportamiento probleméatico segun referencia de los padres

oposicion, distraccion, hiperactividad.
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En la literatura se dice que el Sindrome de Williams tiene dentro de las
manifestaciones fisicas un patron de cara de duendecillo y una de las
caracteristicas clinicas principales son los problemas cardiacos, lo cual se
evidencia en el caso del paciente en estudio el cual presenta una Estenosis
Valvular Aortica e Insuficiencia de la Valvula Tricuspide lo cual fue
diagnosticado por la Cardiéloga - Pediatra Lucia Gordillo en el Hospital

Metropolitano de la ciudad de Quito el 21 de marzo del 2012.
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4.2Conclusiones

Se evidencia la falta de técnicas diagnosticas especializadas para

determinar este tipo de sindromes poco comunes.

Con la pronta atencion médica y terapéutica del paciente, se puede
lograr su inclusion en el @mbito familiar, social y profesional en un

grado de aceptacion optima.

El diagndstico oportuno permitira que las complicaciones cardiacas, y
de comportamiento reduzcan el impacto de la patologia. Es
recomendable controlar la tensién arterial al menos una vez al afio en
ambas extremidades, la hipertension arterial generalmente se controla
con tratamiento farmacoldgico. En los adultos se debe evaluar la
presencia de prolapso mitral, insuficiencia adrtica y estenosis
arteriales de cualquier localizacion. Ventajosamente el caso clinico
presentado no presentd este problema, sin embargo la prevencion es

la clave.

Se debe prevenir a los padres sobre la posible presencia de

hipercalcemia, e hipercalciuria y la constante visita al nefrélogo.

Al realizar una comparacion entre la evidencia cientifica y las
caracteristicas clinicas y fisicas analizadas en el sujeto de estudio se
concluye que existen probabilidades de que el paciente presente
Sindrome de Williams, sin embargo el diagndstico definitivo se podra

establecer tan solo al realizar la técnica Fish.
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4.3 Recomendaciones

Se debe realizar educacion continua a los profesionales del area de
salud en temas relacionados con patologias extrafias 0 poco comunes,

con el fin de permitir un diagnostico y atencion temprana.

El estado debe contar con laboratorios equipados para realizar la

técnica Fish y confirmar el diagndstico.

Se debe cumplir con lo establecido en la Ley Organica de Salud
vigente, el Capitulo Il A, art. 1, de las enfermedades catastroficas y
raras o huérfanas: en donde el Estado ecuatoriano reconocera de
interés nacional a las enfermedades catastréficas y raras o huérfanas?
y, a través de la autoridad sanitaria nacional, implementara las
acciones necesarias para la atencién en salud de las y los enfermos
gue las padezcan, con el fin de mejorar su calidad y expectativa de
vida, bajo los principios de disponibilidad, accesibilidad, calidad y
calidez , estandares de calidad, en la promocion, prevencion,

diagnéstico, tratamiento, rehabilitacion, habilitacién y curacion.

El ministerio de salud deberia realizar seguimiento con la propésito de
promover, coordinar y desarrollar, conjuntamente con organismos
especializados nacionales e internacionales publicos y privados,
investigaciones para el estudio de las enfermedades raras o huérfanas
y catastréficas con la finalidad de favorecer diagndésticos vy
tratamientos tempranos en pro de una mejor calidad y expectativa de

vida.
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Se recomienda que el paciente reciba terapia de lenguaje,
ocupacional, fisica y psicolégica; lo mas pronto posible ya que en
estas areas se ven afectadas y son las que permiten el desarrollo
normal del individuo en el medio en el que se desenvuelve sea éste

familiar, escolar o de trabajo.

Se debe educar a los padres del paciente y a su entorno que la terapia

es importante sobre todo la terapia de lenguaje y psicoldgica.
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GLOSARIO DE TERMINOS

Apgar.- Es un examen rapido que se realiza al primer y quinto minuto
después del nacimiento del bebé. El puntaje en el minuto 1 determina qué
tan bien tolerd el bebé el proceso de nacimiento, mientras que el puntaje al
minuto 5 le indica al médico qué tan bien estd evolucionando el bebé por

fuera del vientre materno.

Delecion.- En genética, es un tipo especial de anomalia estructural
cromosOmica que consiste en la pérdida de un fragmento de ADN de un
cromosoma. Esta pérdida origina un desequilibrio, por lo que las deleciones

estan incluidas dentro de las reordenaciones estructurales desequilibradas.

Desmielinizacion.- Proceso patoldgico en el cual se dafia la capa de mielina
de las fibras nerviosas. La pérdida de las vainas de mielina en los axones de
las neuronas es el distintivo de las llamadas enfermedades desmielinizantes;
esta destruccion puede implicar el mal funcionamiento de d&rganos o

musculos.

Elastina.- Es una proteina del tejido conjuntivo con funciones estructurales
que, a diferencia del colageno que proporciona principalmente resistencia,
confiere elasticidad a los tejidos.

Estenosis adrtica.- La aorta es la principal arteria que lleva sangre fuera
del corazon. Cuando la sangre sale del corazon, fluye a través de la vélvula
aodrtica hacia la aorta. En la estenosis aortica, la valvula aértica no se abre

completamente, lo cual disminuye el flujo de sangre desde el corazén

Fenotipo.- Son todos aquellos rasgos particulares y genéticamente
heredados de cualquier organismo que lo hacen unico e irrepetible en su
clase. El fenotipo se refiere principalmente a elementos fisicos y

morfologicos tales como el color de cabello, el tipo de piel, el color de ojos,
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etc., pero ademas a los rasgos que hacen al desarrollo fisico como también
al comportamiento y a determinadas actitudes.

FISH o hibridacion fluorescente in situ.- Es una técnica citogenética de
marcaje de cromosomas mediante la cual estos son hibridados con sondas
que emiten fluorescencia y permiten la visualizacion, distincion y estudio de
los cromosomas asi como de las anomalias que puedan presentar. Esta
técnica permite la rapida determinacion de aneuploidias, microdeleciones,
duplicaciones, inversiones, asi como la adjudicacion de un marcador

genético a un cromosoma (cartografia genética).

Hiperacusia.- Es un sindrome que convierte los sonidos cotidianos del
ambiente en dolorosos. Desde un punto de vista fisiolégico, la hiperacusia es
una pérdida del rango dinamico del oido, entendido este Ultimo como la
habilidad del sistema auditivo de manejar aumentos rapidos del volumen del
sonido. La persona que sufre hiperacusia observa que los sonidos habituales

se convierten en intolerables y hasta dolorosos.

Hipercalcemia.- Trastorno hidroelectrolitico que consiste en la elevacion de

los niveles de calcio plasmatico por encima de 10.5 mg/dL.

Maloclusién.- Se refiere al mal alineamiento de los dientes o a la forma en
qgue los dientes superiores e inferiores encajan entre si. La mayoria de las

personas tienen algun grado de maloclusion.

Nefrocalcinosis.- Es un trastorno en el cual hay demasiado calcio

depositado en los rifiones. Esta afeccidon es comun en los bebés prematuros
Psicomotricidad.- Capacidad del ser humano, para coordinar desde el

cerebro los movimientos generales del cuerpo, esto es, involucrando los

musculos finos y gruesos.
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Trastorno dismorfico corporal (TDC).- Es un trastorno somatomorfo que
consiste en una preocupacion importante y fuera de lo normal por algin
defecto percibido en las caracteristicas fisicas (imagen corporal), ya sea real

o imaginado.

Viso-percepcion.- Es una capacidad que nos ayuda a entender el mundo
gue nos rodea e incluye procesos perceptivos de estimacion de la distancia,
calculo de la profundidad, integracion del movimiento de los objetos,
seguimiento visual, reproduccion de dibujos y formas, rotacion mental de

objetos, etc.

Viso-espacial- La inteligencia viso-espacial es considerada como habilidad
de pensar y percibir el mundo en imagenes, se piensa en imagenes
tridimensionales y se transforma la experiencia visual a través de la
imaginacion.

S.W. - Sindrome de Williams.

EAD.- Escala Abreviada de Desarrollo

Hiperopia.- es la dificultad para ver objetos cercanos que objetos distantes.

Nefrocalcinosis.- es un trastorno en el cual hay demasiado calcio

depositado en los rifiones y es comun en bebes prematuros.
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ANEXOS
Anexo 1. Fotografias relatorias

llustracion 4 Paciente a los 2 afios
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llustracion 5 Paciente realizando terapia ocupacional

llustracion 6 Paciente en la actualidad, tiene 5 afos.
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llustracidon 7 Paciente recibiendo terapia de lenguaje

llustracién 8 Presencia de Escoliosis en el paciente
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Anexo 2. Evaluacién Integral Psicol6gica, Fonoaudiologiay TO

INFORME DE EVALUACION INTEGRAL

PSICOLOGIA, FONOAUDIOLOGIA, TERAPIA OCUPACIONAL.

NOMBRE: ANDREW ALDAS GUERRA. FECHA DE NACIMIENTO: 04.02.2010.

EDAD: 4 ANOS, 11 MESES. ESCOLARIDAD: INICIAL 1.

CENTRO EDUCATIVO: NUBES DE ALGODON. ACUDIENTE: GABRIELA GUERRA.

FECHA DE ENTREGA DE INFORME: FEBRERO DE 2015.
DIAGNOSTICO NEUROLOGICO: SINDROME DE WILLIAMS.

MOTIVO DE CONSULTA

La madre, asiste a Arupo Centro Terapéutico Integral, buscando ayuda para su hijo.
“Consultar la posibilidad, de que mi hijo, reciba las terapias que requiere”, “busco
también, orientacion como madre de familia”. Con la informacion recopilada, se
determina realizar valoracion integral para las areas de Psicologia, Fonoaudiologia,
Terapia Ocupacional.

ANTECEDENTES

PRENATALES

Andrew, es producto de un embarazo no planificado, no rechazado por la madre,
sugerencia de suspender el embarazo por parte del padre ya que los ginecdlogos,
sospechaban el diagnostico desde el primer mes. La madre, recibe vacuna hepatitis B al
mes de gestacion. Descritas por la madre como dificuitades: depresion por la informacion
recibida acerca de las dificultades con las que venia su bebé. Busca ayuda e inicia
tratamiento por psicologia desde el cuarto mes de gestacion; es remitida y medicada por
psiquiatria, la madre no inicia el tratamiento farmacolégico sugerido. Al sexto mes,
presenta amenaza de aborto, recomiendan reposo absoluto. Asiste a los controles
mensuales, los cuales no reportan mas alteraciones. Ingiere durante el embarazo por
recomendacion médica vitaminas y, hierro durante los primeros cinco meses. Andrew es
el sequndo embarazo de dos.

PERINATALES

Cesarea de 32 semanas, peso 2700 gramos, talla 47.5 cms. Andrew, requirié oxigeno, los
ocho primeros dias de nacido, los médicos sustentan que €l bebe “tragd liquido”;
permanece en termocuna por ocho dias seguido de lo cual, es dado de alta, sin
informacion especifica ni indicaciones especiales.

POSNATALES

Andrew, no abria los 0jos espontaneamente, “como que no tenia 0jos ni pestanas”, “no
se alimentaba y no presentaba periodos de sueno”.

Al ano, viajan a Quito, buscando valoracion por neurologia, sugieren cirugia para cierre
de fontanelas, no es realizada. Neurologia ordena imagenes diagndsticas, interpretando
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desmielinizacion del cerebro, sugieren esperar que el cerebro madure. Diagnosticado
con R.M. a los cuatro anos.

DESARROLLO PSICOMOTOR
Sostén cefalico 6 meses, sedestacion 8 meses, gateo 9 meses, marcha 14 meses. Controi
de esfinteres 3 anos nocturno, 2 anos y medio diurno.

DESARROLLO DEL LENGUAJE

Balbuceo 9 meses, primera palabra 12 meses, actualmente, se expresa oralmente,
expreso frases de dos o mas palabras a los 2 anos. Su comunicacion actual es “articula
poco”. En noviembre de 2014 inicia Terapia del Lenguaje con frecuencia de una sesion
semanal. No reportan pérdida auditiva, no han realizado audiometria.

HABITOS

- Succion: Chupo dedo por un ano, despierto

- Alimentacién: Tomoé leche materna por 18 meses. Actualmente come de todo en
pequenas cantidades.

- Suefio: Dificultades presentadas al principio, desde hace seis meses se muestra
“intranquilo”, “tiene miedo”, luego de dos horas concilia el suefo.

- Permanencia en actividades: Permanece poco tiempo en general, solo se concentra,
cuando es tecnologia.

-Temperamento: La madre, describe a Andrew, como irritable. Cuando no le dan lo que
¢l quiere, llora, patalea y grita.

- Juego: Le gustan los juegos tecnologicos y el futbol. Si los nifos que estan a su
alrededor se muestran amigables, los acepta, de lo contrario, los golpea.

- Control de Esfinteres: Presento dificultades.

- Auto cuidado e independencia: Es semiindependiente para vestirse y alimentarse. Se
molesta cuando le cortan el cabello y las unas. Le gusta, estar desnudo.

HISTORIA ESCOLAR

Inicia la historia escolar a los tres anos y medio por sugerencia del neurdlogo. Se
adaptd con facilidad, las dificultades han sido con los maestros, “se desesperan, no
saben codmo trabajar con él”.

ENTORNO FAMILIAR

Como antecedentes de importancia, prima con Sindrome de Down. Andrew, vive con
papa, mama, la hermana vive con la abuela en Mira. Duerme en el mismo cuarto con sus
padres, en su propia cama

Manejo de autoridad dada por el padre, el tiempo libre lo comparten en familia.

RESULTADOS DE LA EVALUACION.
PSICOLOGIA
Metodologia empleada:
* Entrevista clinica a los padres.
* Dibujo infantil.
* Observacion clinica.

Andrew Mauricio, es un nino de raza blanca y pelo castano que se presenta con
adecuado aspecto personal. Liega a nuestro centro por preocupacion de sus padres en
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cuanto a su conducta y al desarrollo de su aprendizaje, ademas de demandar las terapias
que necesita, el nino tiene diagndstico neuroldgico: Sindrome de Williams.

Tras un andlisis de la historia clinica, podemos observar que segun examen neurologico,
su eficiencia cognitiva global se encuentra comprometida con indicadores inferiores a su
desarrollo normal. Segun Test de inteligencia WPPSI Il hay presencia de un retraso
mental leve y un coeficiente de velocidad de procesamiento limitrofe. Este sindrome
compromete ademas su salud fisica, necesitando atencion de la especialidad de
cardiologia.

Segun entrevista a los padres su conducta se describe como irritable, a veces violenta y
con recurrentes pataletas, las mismas aparecen cuando no logra lo que quiere y tienen
una duraciéon de aproximadamente 5 min. No se describen alteraciones emocionales al
momento de la evaluacion.

El ambiente familiar de Andrew esta compuesto por su mama, papa y una hermana de
9 anos. Existen antecedentes patologicos familiares de importancia de una sobrina de la
madre con Sindrome de Down. Hay antecedentes de problemas de pareja, relaciones
afectivas inadecuadas y mal manejo de la educacion y crianza del nifo. Se evidencian
faltas de normas de convivencia y estilos de autoridad inadecuados. Los padres se
muestran preocupados por la situacion actual y tienen una visible angustia por la
condicion de su hijo.

Actualmente el nino no ha recibido una escolarizacion continua, los problemas en los
centros de educacion por los que ha pasado han sido basicamente que no han sabido
manejar los problemas de aprendizaje y sus alteraciones de conducta, el nino hasta el
momento actual ha pasado por escuelas regulares y muestra marcadas dificultades de
aprendizaje de manera global. Se describen habilidades para el juego como el futbol.

CONCLUSIONES DIAGNOSTICAS

« Insuficiencia cognitiva global comprometiendo sus logros en el aprendizaje.

* Manifestaciones de conductas inadaptativas: Irritabilidad, agresividad y pataletas
recurrentes.

* Relaciones disfuncionales entre padres.

« Dificultades para el establecimiento de normas de convivencia y estilos de autoridad
inadecuados.

RECOMENDACIONES

« Comenzar con un programa de intervencion integral que estimule el desarrolio del
nino y trabaje sus dificultades de aprendizaje y desarrollo, teniendo en cuenta el
diagnostico neuroldgico.

e Desarrollar un proceso psicoterapéutico con Andrew, en ‘aras de modificar
inadecuados patrones de comportamiento.

* Proponer orientacion de pareja.

» Orientacion familiar, para aprender a manejar las dificultades conductuales del nifo asi
como los estilos educativos inadecuados con dificultades en el establecimiento de
normas, habitos y limites.

« Estimular el desarrollo cognitivo y conductual a partir del empleo de estrategias
psicopedagdgicas en el entorno escolar de modo que se atiendan a las necesidades
educativas especiales que presenta.
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FONOAUDIOLOGIA

Para la evaluacion de la conducta comunicativa y linguistica de Andrew, se tienen en
cuenta los componentes del lenguaje: fonético, fonoldgico, semantico y pragmatico,
tanto en su vertiente expresiva, como receptiva.

VALORACION DE LA FORMA

Se refiere al estudio de los componentes motores o fisicos de la expresion articulada y a
las formas que toma el lenguaje.

Se observa, como modalidad comunicativa: actos instrumentales, como medio 0 paso

para alcanzar u obtener un objetivo, gestos de contacto, gestos deicticos
(sefalamientos). Apoyados en el uso de producciones verbales no siempre inteligibles.

e ANALISIS FONETICO FONOLOGICO

1. Mecanismos motores de produccion del habla: labios, lengua, paladar duro,
paladar blando, dientes integros simétricos y funcionales. En la valoracion se
observan dificultades praxicas y babeo eventual, hipotonicidad de orbicular
de labios, que no permite tener un adecuado cierre labial.l

2. Funcion respiratoria: tipo respiratorio en reposo nasal — nasal, en fonacion
nasal — bucal. Modo respiratorio costo diafragmatica.

3. Repertorio fonético — fonoldgico: Para la evaluacion de éste aspecto, se aplica
el Test Psicodiagnostico: Registro Fonoldgico Inducido de M. Monfort y A.
Juarez (1989), que nos permite valorar desde un punto de vista cualitativo, el
repertorio fonético presente en Andrew, es decir, la condicion del habla
espontanea.

Presenta errores de simplificacion fonoldgica propios de nifios mas pequefnos.
Encontramos déficits fonéticos: omisiones, sustituciones, distorciones. Puede
repetir, algunas silabas de una palabra, pero no la palabra completa.
Dificultad para repetir correctamente palabras nuevas. Mayor dificultad para
la articulacion de palabras largas.

Deficits fonoldgicos: Dificultades para la discriminacion auditiva, Andrew, no
siempre percibe lo que se le dice, dificultades en los contrastes (capacidad
para diferenciar fonemas), dificultades en el reconocimiento de palabras.

e ANALISIS MORFOSINTACTICO

1. Estudia la estructura interna de las palabras y el modo en que se combinan
para dar lugar a unidades mayores tales como oraciones y secuencias de
oraciones.
Andrew, hace uso de estructuras sintacticas simples, con combinaciones de
dos o tres palabras. Su morfologia es muy primaria, con. escasa variedad de
flexiones verbales. Dificultad con el uso y comprension de pronombres
personales y posesivos.

VALORACION DEL CONTENIDO

A NIVEL SEMANTICO:

Evalua el significado y clases de palabras que Andrew, utiliza en sus intervenciones, asi
como la comprension y expresion de términos.

A nivel comprensivo, Andrew, conoce y entiende palabras referidas a agentes y objetos,
palabras de accién simples. Responde a solicitudes de ordenes simples. Manipula
adecuadamente los objetos ofrecidos. Reconoce caracteristicas en dibujos, objetos y
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persona. Presenta dificultad para comprender relaciones complejas entre eventos, dada
la complejidad por dos 0 mas acciones presentes.
Léxico: Su vocabulario es muy pobre y rara vez lo utiliza para referirse a acciones.
Dificultad para recuperar palabras conocidas por lo que se pudo observar: uso
exagerado de la deixis “esto, eso, aqui”, en lugar de las palabras concretas para referirse
a lo que quiere.
Dificultades de comprension del lenguaje que hacen que no cumplan érdenes, por no
comprenderias o que no responda a preguntas habituales.

VALORACION DEL USO

COMPONENTE PRAGMATICO

Durante la evaluacion, se observa dificultad en Andrew, para iniciar y mantener temas
conversacionales, comentar o compartir sobre si mismo, sobre objetos o sobre
acontecimientos. La accién de dar o pedir informacion esta mediada permanentemente
por el sefalamiento o el contacto visual. Predominio de gestos y conductas no verbales
para mantener la interaccion y para compensar sus dificultades expresivas.

Ofrece informacidn mas ante ia solicitud de otro, que de manera espontanea para suplir
sus necesidades. La frecuencia de los actos comunicativos es baja asi como la
espontaneidad de los mismos. Presenta bajo nivel de atencion auditiva.

CONCLUSIONES

Andrew, presenta dificultad para pronunciar los sonidos, combinarlos y coordinarios en
frases.

Utiliza muy poco el lenguaje como medio para satisfacer sus necesidades y como
instrumento de control con la intencidon de modificar la conducta del otro, uso poco
frecuente de habilidades pragmaticas, conversacionales. Poca espontaneidad en los
actos comunicativos.

Durante la ejecucion de las actividades de comprension a nivel auditivo como visual,
predomino los tipos de respuesta motoras (senalizacion), en ambos procesos.

DIAGNOSTICO
Trastorno Especifico del Lenguaije.
RECOMENDACIONES

Iniciar proceso terapéutico por el area de Terapia del Lenguaje con una intensidad de
una hora semanal, buscando favorecer el adecuado desarrollo del lenguaje.

Involucrar a la familia con el fin de recibir apoyo al momento de los intercambios
comunicativos, exigiendo a Andrew, hacer mas uso de palabras que de sefalamientos.

Buscar orientacion familiar por el area de psicologia con el fin de socializar pautas de
crianza, manejo de normas.

TERAPIA OCUPACIONAL
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HABILIADES SENSORIALES

Durante la valoracion, Andrew, se mostro activo e interactua con el medio, explora los
diferentes espacios del ambiente, evidenciandose preferencia por jugar en la piscina de
pelotas y juegos del circuito motor.

En cuanto a su sistema tactil, tolera las diferentes texturas presentadas, logra manipular
y pasarlas por diferentes partes de su cuerpo. La funcidn protectiva esta presente; en
cuanto a la funcion discriminativa, identifica los estimulos proporcionados reconociendo
la fuente, sin embargo no logra localizar el estimulo con apoyo visual ni en cantidad o
cualidad.

Manipula texturas suaves como la espuma de afeitar, diferentes granos y superficies,
tolera la sensacion sin embargo al pasar estas texturas por las plantas de sus pies
manifiesta de manera asertiva su inconformidad.

Tolera y acepta el contacto fisico de pares y adultos, evidenciandose respuestas
adaptativas acordes al estimulo proporcionado.

A nivel vestibular, se evidencia cierta ansiedad y temor al realizar movimientos invertidos

de cabeza, sintiendo la necesidad de compensar con apoyo visual y buscando un
referente para sujetarse. Logra pasar con apoyo por la barra de equilibrio, despegando
sus pies de una superficie fija y disfruta movimientos de balanceo suave, vertical, lineal y
giratorio. Se evidencian adecuadas respuestas aisladas sin embargo al integrarlas en un
circuito motor se observa bajo planeamiento motor y respuestas lentificadas.

A nivel propioceptivo, logra asumir una postura corporal a través de la imitacidon con
dificultad, siendo mas evidente cuando se proponen patrones cruzados. En cuanto a la
instruccion verbal, su desemperno es minimo. Se evidencia un adecuado reconocimiento
de su esquema corporal tanto de partes gruesa como finas, lo reconoce en lamina y en
otros.

HABILIDADES NEUROMUSCULARES

Se evidencia leve hipotonia generalizada. Ejecuta las conductas motoras esperadas para
su edad (rolado, gateo, arrastre, trepado, marcha y cambios de posiciones de sedente a
gateo y bipedo), siendo necesario trabajar en ellas, para promover adecuadas cualidades
motrices como simetria, velocidad y armoniosidad. En lo referente a saltos con caida
simultanea, salto en un pie con apoyo o saltos con minimo despegue de la superficie
requiere un poco de apoyo, salto hacia atras aun no lo puede ejecutar. Realiza
lanzamientos y recepcion de pelotas en forma bimanual, aunque hace ajustes de su
posicion con relacion a la pelota y los objetos del ambiente en movimiento es necesario
reforzar la coordinacion de los mismos asi como el manejo del tiempo y la posicion de
Sus cuerpo.
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Se observa gran dificultad en las ejecuciones que implican coordinacion de miembros
superiores e inferiores, a nivel de miembros superiores logra realizar movimientos
alternos, simulatenos y disociados lo que le permite realizar conductas que impliquen
cruce de linea media y manipulacion de elementos.

Presenta una preferencia manual diestra, logra realizar pinza fina con oposicion de
pulgar la que le permite realizar actividades de coordinacion viso motriz realizar cruce de
linea media con adecuados patrones funcionales e integrales.

A nivel de seguimiento instruccional, se evidencian fallas significativas, sigue maximo una
instruccion de 2 pasos pero con referente visual. Sus periodos atencionales le permiten
iniciar, mantener y finalizar una actividad, sin embargo requiere apoyo para su ejecucion.

CONCLUSIONES

Se evidencia un desempeno semi — funcional ya que se observa alteraciones en las
diferentes areas evaluadas.

RECOMENDACIONES

Se recomienda iniciar un proceso de intervencion terapéutica por el area de Terapia
Ocupacional, con una intensidad de una sesion semanal.

Cualquier informacion adicional con gusto en el telefono 062 955 136

Atentamente,

~J—O'IZC M@O«ﬂ/f(

LUISA MARIA TOVAR H. i
FONOAUDIOLOGA H
DIRECTORA
SENESCYT 6028R-13-18365
M.S.P. Libro 1 Folio 30 N°59

PEUTA OCUPACIONAL

Ol CASTILLO
PSICOLOGO

Acepto y entendido claramente los resultados f
recomendaciones a seguir con mi hijo A Aldas.

Firma P

#
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Anexo 3 Certificaciéon de Unico caso con Sindrome de Williams en

Ecuador.

e
¢ 8 Secretaria Técnica
7RO | de Discapacidades

OFICIO No. STD-1-2013- 289
Ibarra 04 de diciembre de 2013

Ingeniero
Patricio Aguirre

GERENTE EMAPA IBARRA

De mis consideraciones

Reciba un cordial y atento saludo de parte de quienes conformamos la Secretaria
Técnica de Discapacidades, a la vez deseandole éxitos en las funciones que est4
desempefiando.

Por medio el presente pongo en conocimiento del caso el nifio Andrew Mauricio
Aldas Guerra con niimero de cédula de ciudadanfa 1004777122 de 3 afios 10
meses de edad quien posee el sindrome de Williams tnico en el pais, por lo fue
referido por la Presidencia de la Repblica, por lo que la Misién Solidaria Manuela
Espejo lo identific6 como caso critico y de extrema pobreza, por lo que es
beneficiario del bono Joaquin Gallegos Lara y desde la Municipalidad de Ibarra fue
ayudado con un lote de terreno para poseer la vivienda Manuela Espejo con
MIDUV], por lo que solicitamos ver la factibilidad de ayuda econémica en la rebaja

" delas acometidas de agua potable y alcantarillado.
Por la atencién brindada anticipo mi sentimiento de consideracién y estima.

Para los tramites pertinentes.

DIRECCION
PROVINCIAL

~

DIRECTOR SETEDIS IMI

Calle Flores y Maldonado esquina
Telf: 062 600409 ﬂ

Imbabura 4 ? €
i nmesmavas s “’“\E:ﬁ



Anexo 4. Consentimiento Informado

Yo, Mauricio Benjamin Aldas Llore con cédula de identidad 100384557-3, en
calidad de padre del nifio Andrew Mauricio Aldas Guerra, quien presenta
diagﬁéstico médico Sindrome de Williams, autorizé la realizacién de la
investigacion estando presto a colaborar en todo lo que la estudiante requiera para
el Estudio de Caso Clinico previo a la obtencién del titulo de Licenciatura en
Terapia Fisica a la sefiora Elsa Gabriela Guerra Salazar con cédula de identidad

040165683-0, egresada de la Universidad Técnica del Norte.

Atentamente:

7/

s

C.I: 100384557-3
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Av. b de Diciembre N24493 y Colon i::
Telfs.: 2 565239 / 2 561775 / 093 560 095

QUITO, 03 DE ENERO DE 2011
El examen realizado al nifio ANDREW ALDAZ dio el siguiente resultado:

TAC DE CEREBRO SIMPLE Y RECONSTRUCCIONES
TRIDIMENSIONALES.

Cuarto ventriculo de tamafio y posicién normal.

Tronco encéfalo y cerebelo sin alteraciones.

Tercer ventriculo en linea media.

Ventriculos laterales de volumen y configuracién normal

No se demuestran alteraciones en la densidad del parénquima cerebral.

En los cortes con ventana 0sea y reconstrucciones tridimensionales se observa que la
fontanela anterior est4 presente. Cierre de la fontanela posterior. )

Sutura sagital patente

Mala definicion de las suturas coronal y lambdoidea. Cierre completo de la sutura
metdpica

Sutura ptérica y astérica cerradas

Dya. Claudia Benitez F.
Meédica Radidéloga

Anexo 5. TAC de cerebro simple y reconstrucciones tridimensionales
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Anexo 6. Radiografia computada para edad ésea

-y YRS
: : HOSPITAL
RADIOLOGOS
ASOCIADOS

PCTE. ANDRAW ALDAZ
Nombre:
Médico: HOSPITAL PABLO ARTURO SUAREZ
Fecha: 922 de junio de 2011
Estudio: .

RADIOGRAFIA COMPUTADA PARA EDAD OSEA

HALLAZGOS:

Segln los parametros internacionales de crecimiento la edad 6sea corresponde a 1 afio 4

meses.

ATENTAMﬂENTE,

, /1/\/
DR. HELDER PENALO!
oy ff
{
TEQUIERE SATMNI
Av. 10 de Agosto N39-156 y Diguja.
Telfs. 3980179 - 2240081 - 3319793 I
E moil; exxiscanradaso2007@hotmail.es
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Anexo 7. Cariotipo

P Laboratorio de Genética
; Hospital General de las FF.AA.N° |
Av. Colombia 521 y Queseras del Medio

Telf: 2568009 Ext 1275

HOSPITAL GENERAL DE LAS FF.AA. N° 1
Quito — Ecuador
N° de
Cariotipo: 7946
Apellidos: ALDAS GUERRA
Nombres:
ANDREW
Fecha de
Nacimiento: 04-02-2010
Fecha del
Examen: 05-08-2011
Tejido
Analizado: Sangre periférica
Indicacion: Peso y talla bajos, microcefalia, hipertelorismo,iaﬁio§
gruesos,hipotonia.
CARIOTIPO
Cultivo de: linfocitos

[Técnica de Coloracion: BANDAS GTG

Iﬁl’xmero de mitosis examinadas: 20

[Ntimero modal de cromosomas: 46

CONCLUSION:
1. Cariotipo masculino normal: 46,XY _
2. Considerar como posibilidad diagnéstica el SINDROME DE

WILLIAMS

X lvEEA

Dra. Rosario Paredes

HERE
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Hospital General de las Fuerzas Armadas

LABORATORIO DE GENETICA

Quito - Ecuador

NOMBRE: ANDREW

APELLIDO: Al DAS GUERRA

No.DE CARIOTIPO: 7948.5 Sp |
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10 de Agosto del 2011

FECHA:
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Anexo 8. Examen neurocognitivo

@) | neurovida

Neurologfa global

EXAMEN NEUROCOGNITIVO

Nombre: Andrew Aldas Guerra Fecha: 12 de mayo del 2014
F. Nacimiento: 04 de febrero del 2010 Edad: 4 afios 3 meses
Escolaridad: Inicial Referido por: Dr. Marcelo Romén

Cuadro Clinico:

Paciente diagnosticado con Sindrome de Williams, se solicita evaluacion de coeficiente intelectual.
Durante el embarazo la madre recibié una vacuna de hepatitis y antidepresivos, el nifio nacié con
dificultades para respirar, no abrié los ojos, bajo peso y talla, estuvo hospitalizado 7 dias. Al afio detectan
diesmielinizacién del cerebro, problemas cardiacos.

No lloraba, se movia poco no levantaba la cabeza. Demor6 en sentarse, camind al afio y medio, empezé a
hablar al aiio 8 meses, articula correctamente unas 3 palabras, a veces habla sin sentido, no estructura
frases.

Recibié terapia fisica y ocupacional, actualmente psicorehabilitacién.

Es un nifio muy sociable, expresa emociones, es sensible.

En la escuela tiene problemas por inquietud, problemas de conducta.

Resultados
1. Eficiencia Cognitiva Global
Cuestionario de Madurez Neuropsicoldgica Infantil CUMANIN:

Desarrollo Verbal: Pc 2 Inferior
Desarrollo no Verbal: Pc 1 Inferior
Desarrollo Global: Pc 1 ) Inferior
Test de inteligencia para nifios WPPSI-III:

Coeficiente Intelectual Verbal: CI 56 Retraso Mental Leve
Coeficiente Intelectual Ejecutivo: CI 64 Retraso Mental Leve
Coeficiente Intelectual Total: CI 56 Retraso Mental Leve
Coeficiente General de Lenguaje: CI 45 Retraso Mental Moderado
Coeficiente de Velocidad de procesamiento: CI 72 Limitrofe

v' Medida de habilidades cognitivas incluyendo comprensién verbal, razonamiento perceptiva, memoria de
trabajo y velocidad de procesamiento de informacién.

11. Atencién

Atencion (CUMANIN): Pc 1 Inferior
Claves (WIPPSI III): Pe 3 Inferior
Busqueda de simbolos (WIPPSI I1I): Pe 7 Promedio

Logra completar la tarea aunque con ayuda y supervisién constante.
v Tests que miden el factor de distraccién, coordinacion y destreza visonotora, velocidad de operacidn mental,
velocidad psicomotora, memoria a corto plazo, recuerdo visual, habilidades de atencion, habilidades simbolicas-

asociativas.
III. Lenguaje
Lenguaje Articulatorio (CUMANIN): Pc 15 Inferior
Lenguaje Expresivo (CUMANIN): Pc 10 Inferior
Lenguaje Comprensivo (CUMANIN): Pc 4 Inferior

Torre Médica Il
San Gabriel S/N y Nicolds Arteta, Consultorio No. 203, piso 2
Tel: (593-2) 322-0190 / 322-0210 /322-0230 / 322-0250
E-mail: neurovida@hmetro.med.ec
Quito - Ecuador
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v Medidas del dominio del sujeto sobre el lenguaje articulatorio, repeticion de frases y comprensién de una

historia.
Informacion (WPPSI 111): Pe 2 Inferior
Pistas (WPPSI IIT): Pe 3 Inferior
Vocabulario receptivo (WPPSI III): Pe 1 Inferior
Denominacidn (WPPSI III): Pe 1 Inferior

v Medidas del dominio del sujeto sobre el lenguaje y la comprensién de las diferentes palabras que lo componen,
recursos para manejar palabras y construir una explicacion verbal coherente a la demanda.

IV. Capacidades Psicomotrices

Psicomotricidad (CUMANIN): Pc 1 Inferior
Visopercepcion (CUMANIN): Pc 3 Inferior
Estructuracion Espacial (CUMANIN): Pc 2 Inferior
Ritmo (CUMANIN): Pc 15 Inferior
Diserio con cubos (WPPSI III): Pe 4 Promedio bajo

V' Subescala de la prueba de inteligencia de Weschler para nifios que mide el andlisis y sintesis de estimulos
visuales abstractos, el razonamiento perceptivo y formacion de conceptos no verbales.

V. Memoria
Memoria Icénica (CUMANIN): Pc1 Inferior

VI. Funciones Ejecutivas.

Fluidez verbal (CUMANIN): Pc 30 Inferior
Conceptos con dibujos (WIPPSI ITI): Pe 5 Promedio bajo
v Subescala de la prueba de inteligencia de Weschler para niilos que mide el razonamiento analdgico verbal.
Matrices (WPPSI III): Pe 4 Promedio bajo
v Subescala de la prueba de inteligencia de Weschler para niiios que mide el razonamiento no verbal.

Disefio con cubos (WPPSI 111): Pe 4 Promedio bajo

v Subescala de la prueba de inteligencia de Weschler para niios que mide el andlisis y sintesis de estimulos
visuales abstractos, el razonamiento perceptivo y formacién de conceptos no verbales.

VII. Escala Abreviada de Desarrollo EAD-1

Resultados escala abreviada de Desarrollo EAD-1

1. Desarrollo Motor grueso: 19/30, Inferior. Edad alcanzada: 2 a 3 afios.
- No logra pararse ni desplazarse en un pie.
- No puede caminar en una linea recta, sin salirse de la linea.
- No puede pararse ni caminar de puntas de pies.
- No puede levantarse sin utilizar las manos.

2. Desarrollo motor fino: 18/30, Inferior. Edad alcanzada: 18 a 24 meses.
- Tiene una prensién del ldpiz inmadura.
- Nologra dibujar lineas rectas ni figuras basicas.
- No realiza figuras antropomorfas.
- Manipula objetos medianos, abre y cierra cajas, construye torres de mas de 5 piezas
- No agrupa ni separa objetos por categorias conceptuales: grande/pequefio, cclores,

etc.

Torre Médica Il
San Gabriel S/N y Nicolds Arteta, Consultorio No. 203, piso 2
Telf: (593-2) 322-0190 / 322-0210 /322-0230 / 322-0250
E-mail: neurovida@hmetro.med.ec
Quito - Ecuzdor
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3. Desarrollo del Lenguaje: 16/30, Inferior. Edad alcanzada 12 a 18 meses.
- Nodice palabras claras ni utiliza frases completas.
- Nombra pocos objetos comunes por sus nombres.
- No dice su nombre completo claramente.
- No utiliza adjetivos, verbos, ni nexos gramaticales.
- Noreconoce ni nombra correctamente los colores.

4. Desarrollo psicosocial: 24/30, Promedio. Edad alcanzada 3 a 4 afios.
- Realiza tareas de aseo personal (sencillas) con independencia.
- Diferencia hombre/mujer, dice el nombre de sus padres.
- No puede vestirse por si mismo, si se desviste.
- No sabe su edad, no organiza actividades sociales (juego).

VIII Escalas
Escala de Conners para padres y maestros:
Padre Madre
Opissicionisiio Marcadamente.ahptco (.poslble problema Marcadamente.ah!){co ('p051ble
significativo) problema significativo)
s i Marcadamente atipico (posible problema Marcadamente atipico (posible
Distraccion s b o areitis 0
significativo) problema significativo)
Hiperactividad Marcadanlenle.atxPico {posnblc problema Marcadamente.atq.ox‘co (-posxble
significativo) problema significativo)
indice TDAH Marcadamente.ahPIACO ngSlbIe problema Marcadamentehan.px.co ('posxble
significativo) problema significativo)

El reporte de padres sugiere importantes problemas conductuales por Oposicionismo, distraccién e

hiperactividad.

Torre Médica Il
San Gabriel S/N y Nicolas Arteta, Consultorio No. 203, piso 2
Telf: {(593-2) 322-0190 / 322-0210 /322-0230 / 322-0250
£-mail: neurovida@hmetro.med.ec
Quito - Ecuador
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Andlisis por Funciones Cognitivas

1. Eficiencia cognitiva global

Desarrollo Verbal (CUMANIN)

Desarrollo no Verbal (CUMANIN)

Desarrollo Global (CUMANIN)

Coeficiente Intelectual Verbal: CI 56

Coeficiente Intelectual Ejecutivo: CI 64
Coeficiente Intelectual Total: CI 56

Coeficiente General de Lenguaje: CI 45
Coeficiente de Velocidad de procesamiento: CI 72

Atencién visual (CUMANIN, WPPSI I1I)
Velocidad de procesamiento (WPPSI III)

II1. Lenguaje

Lenguaje Articulatorio (CUMANIN)
Lenguaje Expresivo (CUMANIN)
Lenguaje Comprensivo (CUMANIN)
Vocabulario receptivo (WPPSI III)
Nominacién (WPPSI III)

1V. Psicomotricidad

Psicomotricidad (CUMANIN)

Visopercepciéon (CUMANIN)

Estructuracién Espacial (CUMANIN)
Reproduccion de estructuras ritmicas (CUMANIN)
Razonamiento perceptivo (WPPSI-III)

V. Memoria
Memoria Icénica (CUMANIN)

VI. Funciones Ejecutivas.
Fluidez verbal (CUMANIN)
~ Razonamiento no verbal (Matrices)
Flexibilidad Reactiva (Test de clasificacion de cartas ENI)

VII. Escala de Desarrollo
Desarrollo Motor Grueso
Desarrollo motor Fino
Desarrollo del Lenguaje
Desarrollo psicosocial

VIII: Escalas

Inferior

Inferior

Inferior

Retraso Mental Leve
Retraso Mental Leve
Retraso Mental Leve
Retraso Mental Moderado
Limitrofe

Inferior
Inferior

Inferior
Inferior
Inferior
Inferior
Inferior

Inferior
Inferior
Inferior
Inferior
Promedio bajo

Inferior

Inferior
Promedio bajo
Promedio bajo

Inferior
Inferior
Inferior
Inferior

Escala de Conners para padres: sugiere problemas conductuales, por distraccion, hiperactividad

Torre Médica Il

San Gabriel S/N y Nicolds Arteta, Consultorio No. 203, piso 2
Telf: (593-2) 322-0190 / 322-0210 /322-0230 / 322.0250
E-mail: neurovida@hmetro.med.ec

Quito - Ecuador
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Conclusién

Madurez
Neuropsicolégica

Asi, el desarrollo global es inferior para su edad, compuesto por un
desarrollo verbal y no verbal también inferiores.

Asi, se observan dificultades en tareas de lenguaje, psicomotricidad,
espacialidad, etc.

Coeficiente
Intelectual

Presenta un Coeficiente Intelectual Total de 56 (Retraso Mental Leve),
compuesto por un Coeficiente Verbal de 56 (Retraso Mental Leve) y
un Coeficiente Ejecutivo de 64 (Retraso Mental Leve).

Presenta un nivel de lenguaje oral inferior (Retraso Mental Moderado),
con un CI de 45, siendo medida de la capacidad para la formacién de
conceptos, capacidad de razonamiento verbal y el conocimiento
adquirido.

Presenta un coeficiente de velocidad psicomotora Limitrofe (CI 72),
siendo la capacidad para explorar, ordenar o discriminar informacién
visual simple de forma rapida y eficaz.

Atencion

Dificultades en tareas de atencién visual y auditiva, con alta
distractibilidad y tendencia a abandonar la tarea.

No realiza tareas contra el tiempo si supervisién. Cuando se le ayuda a
trabajar linea por linea logra un rendimiento promedio bajo.

Lenguaje

Lenguaje oral inferior, con dificultades en la articulacién del habla, en la
expresion y comprension del lenguaje. )

El nivel de vocabulario receptivo y la nominacién se observan
afectadas.

Psicomotricidad

La capacidad de visoconstruccién de figuras sencillas es inferior, con
dificultades para copiar cualquicer figura sencilla. Tiende a garabatear
indiscriminadamente.

Capacidades inferiores para la estructuracion espacial, no conoce
conceptos espaciales basicos como delante/detras, derecha/izquierda.
Capacidades inferiores de motricidad gruesa y fina, con fallos en el
dominio motor para saltar en un pie, caminar en equilibrio, reconocer
dedos estimulados, realizar pinza bidigital con varios dedos.

No reproduce series ritmicas.

Logra construir figuras con cubos, con un rendimiento promedio bajo.

Memoria

Memoria visual inferior para su edad. Las dificultades atencionales
dificultan el proceso de memorizacién de informacién.

Funciones
ejecutivas

Fallos en la fluidez verbal, debido a la alteracién del lenguaje.
Razonamiento no verbal y visoespacial promedio bajo para su edad.

Desarrollo

Desarrollo global inferior (desarrollo motor grueso y fino, lenguaje y
psicosocial).

Aspecto
conductual

El reporte conductual de los padres es indicativo de un dificultades
conductuales.

Torre Médica Il
San Gabriel S/N y Nicolds Arteta, Consultorio No. 203, piso 2
Telf: {(593-2) 322-0190 / 322-0210 /322-0230 / 322-0250
£-mail: neurovida@hmetro.med.ec
Quito - Ecuador
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Neurologia global

El desempefio del paciente sefiala una afectacién neurocognitiva global que afecta su nivel intelectual
(Retraso Mental Leve), con un retraso global en su desarrollo, especialmente en el lenguaje oral. Existe
afectacién secundaria de otros dominios cognitivos (atencién, psicomotricidad, estructuracion espacial,
visopercepcién y funciones ejecutivas).

Las dificultades conductuales descritas podrian ser el resultado de una interaccién entre sus dificultades
intelectuales, las dificultades de comunicacién y sociales de sus dificultades, y el establecimiento de
reglas de comportamiento claras y adaptadas a la situacién actual de la nifio.

Recomendaciones

1. Proceso de rehabilitacién neurocognitiva global.

2. Terapia de Lenguaje.

3. La escolaridad deberia realizarse en una Institucién con pocos nifios por aula, que brinde
servicios de apoyo especializado, evaluacién diferenciada e implementacién de recomendaciones
especificas para el caso.

4. Orientacién familiar para el establecimiento de un plan conductual para el hogar y escuela.

Psic. Paloma Sotomayor
Neuropsicologia Clinica
Clinica de Trastornos Neurocognitivos
MSP L1 F 197 N° 590

p.sot i
P Y com.ec

Torre Médica Il
Sen Gabriel S/N y Nicolds Arteta, Consultoric No. 203, piso 2
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Anexo 9. Resonancia magnética simple de cerebro + espectroscopia

< AR

'& \
' T A HOSPI

RADIOLOGOS

ASOCIADOS

PCTE. ANDREW ALDAS
Nombre:
’ HOSPITAL PABLO ARTURO SUAREZ

Médico:
Feahis: miércoles, 22 de junio de 2011
Estudio: =~ RESONANCIA MAGNETICA SIMPLE DE CEREBRO + ESPECTROSCOPIA

PROCEDIMIENTO:

En un magneto superconductivo 3T, Philips cortes axiales, sagitales y coronales en
secuencia T1 IR; cortes axiales y coronales en secuencia T2 FLAIR y cortes
coronzles en secuencia T2 convencional. Planificacion espectroscopica protdnica
univoxel con tiempo de eco corto en ambos centros semiovales.

HALLAZGOS:

El estudio practicado no demuestra hipointensidades, hiperintensidades ni lesiones
ocupantes de espacio en el parénquima cerebral.

Discreto incremento de lz sefial en la sustancia blanca de los centros semiovales,
que sugiere desmielinizacion.

Interfase adecuada entre las sustancias gris y blanca.

Sistema ventricular de configuracion habitual.

La valoracion espegg_sc’égj;a_demuestra:

Centros semiovéles:

NAA/Cr Cho/Cr
DERECHO: 1.48 1.34
IZQUIERDO: 1.37 1.40

Dichos hallazgos sugieren despoblamiento y/o disfuncion de los tractos
subcorticales estudiados. También se aprecia incremento de la Cholina compatible
con la posibilidad de desmielinizacién.

ATENTAMENTE, _\

L

-l
DR. EDISON CEVALLOS V.

/

ptt /
[

S
TAL
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Anexo 10. Certificado de genetista de posible Sindrome de Williams

Ministerio de Salud Piblica
Hospital de Nifios “Baca Ortiz

Servicio de Genética
Quito D.M. octubre 03, 2011

CERTIFICADO MEDICO

A quien interese:

A peticién verbal de la interesada, madre de la paciente ANDREW

. MAURICIO ALDAS GUERRA, de 1 afio 8 meses de edad, con Historia
Clinica N° 579557, certifico que tiene el diagnéstico de SINDROME DE
WILLIAMS?, razén por la cual requiere atencién médica especial y todo tipo
de ayuda social que le puedan brindar.

La interesada puede hacer uso de este certificado para los fines que estime
convenientes.

Atentalnente,/j /
s y ~
4 // # /" HOSPITAL DE NIfIOS BACA ORTIZ

Do Slillon gyowu@
ENETISTA

G
Dr. Milton Jijon Arguello  <°d9- 1811

. /Pediatra - Genetista

Copia: archivo

/Veronica P.
Av. Colén y 6 de Diciembre Telefax. 2547684 www.hospitalbacaortiz.gov.ec
Email: docencia@hospitalbacaortiz.gov.ec mjijon@hospitalbacaortiz.gov.ec
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DR MARCELO ROMAN YEPEZ

NEUROLOGIA PEDIATRICA

AXXIS CENTRO MEDICO INTEGRAL
Calle Vozandes No. 260 y Av. América
Telefax: 225 77 31; 24678 85

Quito - Ecuador

Quito, junio 28 del 2011
CERTIFICADO

A QUIEN INTERESE:

Certifico que el paciente ALDAS GUERRA ANDREW MAURICIO, de 1 afio 4 meses de edad,
presenta RETRASO NEUROMOTOR, secundario a retraso en la mielinizacion de causa no
aclarada. Las pruebas tiroideas estuvieron dentro del rango normal.

Requiere fisioterapia, estimulacion multisensorial y del lenguaje y terapia de deglucién.

Atentamentz -

DR. MARCELO ROMAN YEPEZ
NEUROLOGO PEDIATRA

MSP: libro 21, folio 3, No. 7
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Anexo 11.

Reporte de ecocardiograma

REPORTE DE ECOCARDIOGRAMA

Bm Hospital
Metropolitano

Dr. Lucia Gordillo
Cardiologia Pedriatrica

[Nombre : ALDAZ GUERRA ADREW

[Fecha: 21 de Mawiouogmpolianc.ore |

[Edad: 2 ANOS ~ [Peso: 10Kg. [ Talla: [s.c.: [TA: ]
[Ec# [Cas:: [ 1
MODO M:
Paciente (cm) Normal (cm)

Ventriculo Derecho 1.0 1.12-0.22
Ventriculo izquierdo (Diéstole) 2.1 2.82-0.26
Ventriculo izquierdo (Sistole)0. 1.0

Espesor del septum 0.56 0.47-0.09
Espesor de la pared posterior VI 0.66 0.45-0.09
Fraccién de Eyeccion ( %) 78% 60-76%
Fraccién de Acortamiento 41% 29-35%
Raiz de Aorta 1.3 1.38-0.15
Auricula Izquierda 1.2 1.82-0.30
Relacién Ai/ Ao 1.0:1

SI/P.P

Anillo Aortico

ESTUDIO DOPPLER
VELOCIDAD MAXIMA GRADIENTE AREA
Sistole Diastole MmHg. CM (cuadrados)

Aorta 1.82 13

A. Pulmonar 0.84

Mitral 1.0

Trictspide 0.70

TSVI

CIv

Relaciéon TA:TE

Aorta Descend

HALLAZGOS ANATOMICOS:

1.-Situs, solitus, levocardia, levoapex. 2.-Relacion anatémica normal.3.-Leve hipertrofia
concéntrica 4.- Normo funcién de ventriculo izquierdo 5.- Aorta tricispide con leve
engrosamiento valvar leve. 6.- Arterias coronarias normales. 7.- Pericardio Normal

ESTUDIO DOPPLER.: Incremento de velocidad en aorta ascendente con un gradiente

pico de 13mmHg Insuficiencia tricuspidea leves. No se encuentran datos de hipertensién
arterial pulmonar.

CONCLUSION: ESTUDIO COMPATIBLE CON ESTENOSIS VALVULAR
AORTICA LEVE. NO SE DETECTA COMPONENTE SUPRA VALVULAR.
INSUFICIENCIA TRICUSPIDEA LEVE. NO HAY DATOS DE
HIPERTENSION ARTERIAL RULMONAR.

Atentamente,

Dra. Lucia Gordillo

Centre Medico Meditropoli, Av. Mariana de Jesus OE-8 y Occidental | Quito - Ecuador
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Anexo 12. Informe de estudio genético

ital
h‘ m g‘?l'OPO' itano CENTRO DE DIAGNOSTICO DE GENETICA HUMANA

INFORME DE ESTUDIO GENETICO

Nombre: ANDREW MAURICIO ALDAZ GUERRA
Fecha de nacimiento: 4 de febrero de 2010.
Fecha del estudio: 28 de junio de 2012.

GENEALOGIA: No refieren antecedentes familiares de malformaciones
congeénitas o enfermedades hereditarias
Padres no consanguineos.

MOTIVO DEL ESTUDIO: Durante el primer mes de getacién la madre
tuvo Hepatitis B; en el séptimo mes de gestcion, presentd amenaza de parto
prematuro.Nacido a término, por cesarea, durante ocho dias permanecié
con aporte de O2. Tuvo problemas de deglucién y suefio. Retardo del
desarrollo psicomotor y del lenguaje, es irritable, agresivo e hipeactivo.
Peso 10.2 kg (-2.78) Talla 83 cm (-2.19DS) PC 47 cm (-1.71 DS)
Dolicocefalia, parpados hundidos, puente nasal ancho y bajo, hipoplasia de
malares, filtrum largo, macrostomia, labios gruesos, cachetes prominentes.
Manos, braquidactilia, sindactilia cutanea. Pies, primer dedo ancho y
camptodactilia.

ESTUDIOS REALIZADOS:

Cariotipo: 46,XY.

Edad 6sea (22-06-11): Un afio cuatro meses.

TSH y T4: Normales.

Ecocardiograma: Estenosis de valvula adrtica leve. Insufuciencia
Tricuspidea leve.

COMENTARIO: En el diagnéstico diferencial se han considerado las
siguientes entidades:

El Sindrome de Senior, caracterizado por retardo de crecimiento,
caracteristicas  faciales, braquidactilia, retardo del  desarrollo y
onicodisplasia. Esta entidad no tiene un patrén hereditario definido, por lo
tanto es eventual.

El Sindrome de Williams, caracterizado por labios prominentes, voz ronca,
anomalias cardiovasculares, retardo del desarrollo. Esta entidad no tiene
un patrén hereditario definido, por lo tanto es eventual.

le San Gabriel y Nicola. e ina) T sdica 2. Consu 201 - Telfs.: 22 - Cel.: 99 070 751 / 099 839 905
5 4s Arteta (esquina) Torre Médica 2. Consultorio 20 68 936 90
Call y S { q
. ~ "uito - Ecuador
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h'l I}\'ltl);ecllt'opolitano CENTRO DE DIAGNOSTICO DE GENETICA HUMANA

Sugiero realizar FISH para S. de Williams o Hibridacion Genomica
Comparativa. Ademés evaluacion de Neuropediatria

El paciente debe continuar es terapia fisica y del lenguaje, reforzando las
areas del aprendizaje que se estimen necesarias.

Atentamente,

. Germania Méreta D. i il

“di i ra. Germania Moreta D.
Medlca Genensm‘ MEDICA GENETISTA
MSP, Libro 24 - Folio 1 - No. 1

Quito, 31 de julio de 2012.

Calle San Gabriel y Nicolas Arteta (esquina) Torre Médica onsuitono . & / 5
Quito - Ecuador



Anexo 13. Tarjeta de identificacion del recién nacido

Da;.( us;io ] o \ﬂ

Marvsterio de Salud Pubiica

TARJETA DE IDENTIFICACION DEL RECIEN NACIDO

Tanba b onsn Cantén: Thare.

JS\UD . Area de Salud:
W S Moanss A Paol

Provincia:
Parroquia:
Establecimiento de Salud: Hosz:

" Gog e
« #HCUOC.L: s Nombres y Apellidos: € lSa

« Lugar de R.e;tdencia ;! Grupo Sanguineo: _A_ Rh: 1=
« Profesional que atendi6 el parto: )" Vitlalbo 7
« Tipo de parto: {90 o NJSA.  Edad Gestacional:

RECIEN NACIDO -~ 14
o #HCUOC.L:—=__ Nombres y Apellidos: None. navdr 9 Qo
- SexoMEBWE M APGAR: 1O 5 % =
0% 02 .2B/0 _Hora de nacimiento: _£.0

semanas

% t;:g:,ga};?.o_g tata- $F-Sem PC:_3S _cm p" ;:'lq""’
L I0eM
. Profeslonal que recibié al RN: M‘;"_”__
= Grupo Sanguineo: A
= Pinzamiento oportuno del cordbn [ No
= Apego precoz 8 B e
= Lactancia Inmediata - No
» Edad gestacional (Capurro): 3.7
= Vacunas: BCG - P No
Hepatitis B (- No
= Tamizaje Metabdlico: | PaCe— No
= Control Visual: Rojo Pupilar . J— No
« Tamizaje auditivo EOA  Ol: Pasa__No: Pasa___. OD:Pasa.__No: Pasa__
Diagnéstico de Alta:
Préxima Consulta Unidad de Salud:
Fecha:
Responsable del Alta: Firma:
ulzw
i . Ministeric de Salud Publica
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