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RESUMEN

La presente investigacion tiene como objetivo dar a conocer las dificultades en el
lenguaje en un primer infante con el diagnostico del sindrome pacs1 o también llamado

Schuurs-Hoeijmakers.

Esta investigacion tiene como eje de estudio a un infante de 1 afio 8 meses, fruto del
matrimonio de una peruana y un suizo, el cual es el tercer hijo de 3 hermanos. El
paciente de la presente investigacion sera identificado con el pseudénimo “Luis” y fue

diagnosticado con el sindrome de Schuurs-Hoeijmakers.

Para la evaluacion del lenguaje se usaron 2 instrumentos distintos, el primero de ellos es
el Inventario del desarrollo comunicativo MacArthur y el segundo el CSBS DP.
Cuestionario del Bebé y Nifio Pequefio, los cuales proporcionaron informacion veridica de
la situacion de los 5 componentes del lenguaje, siendo el mas afectado el componente
fonético fonoldgico puesto que el menor aun no presenta habla y este retraso afecta a
otros componentes en la parte expresiva. Si bien el caso actual tiene habilidades como la
parte comprensiva, el hecho de no tener la parte expresiva desarrollada afecta

significativamente sus funciones comunicativas.

Segun la literatura, uno de los rasgos caracteristicos del sindrome de Schuurs-
Hoeijmakers es la hipotonia, esto afectaria directamente al lenguaje, pues al presentar

flacidez es mas compleja la formulacién de emisiones con sentido.

Palabras clave: Schuurs-Hoeijmakers, componentes del lenguaje, habla, hipotonia y

expresion.



ABSTRACT

The aim of this thesis is to know language difficulties in a toddler with a diagnosis of pacs1

syndrome or also called Schuurs-Hoeijmakers.

The purpose of this research has its axis of study a toddler of 1 year and 8 months, his
parents came from a Peruvian girl and a Swiss, he is their child. The name of the patient
in this research will be identified with the pseudonym “Luis” and he had the diagnosed

syndrome Schuurs-Hoeijmakers.

For this language assessment were used two different instruments. The first was being
the MacArthur Communication Development Inventory and second was being the CSBS
DP. Baby and Young Child Questionnaire, which provided true information on the situation
of the 5 language components, the most affected was the phonological phonetic
component since the minor still does not present speech and this affects other
components in the communication skill. While the current case has skills such as the
sympathetic way, the fact of not having the expressive part developed significantly affects

its communicative functions.

According to the literature, one of the characteristic features of Schuurs-Hoeijmakers
syndrome is hypotonia, which would directly affect language, the formulation of

meaningful emissions is more complex with flaccidity

Keywords: Schuurs-Hoeijmakers, language components, speech, hypotonia and

expression.
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INTRODUCCION

Las dificultades del lenguaje se presentan en diversas etapas de la vida; sin embargo, la
primera infancia es un indicador de las patologias que se obtendrian a posterior. Es por
ello que identificarlos es altamente relevante, mas aun cuando hay un indicio de

comorbilidad o de alguna patologia “rara”.

Como se sabe, en los controles de crecimiento del nifio sano, se tienen indicadores de
normalidad, tanto en rasgos fisicos, como en el propio desarrollo, he alli donde se logra
evidenciar la existencia de enfermedades, algunas padecidas sin un diagnéstico concreto
o posiblemente confundidas con otras, ya que en el ambito de salud e investigacién se

tiene poco conocimiento de ellas.

Es asi que, para poder determinar el diagndstico de una patologia rara, se debe de pasar
por examenes realizados en su mayoria por genetistas, para comprobar la veracidad de
la valoracién y asi poder realizar la visita a otros especialistas que indiquen el grado de

afectacion en sus areas.

Un diagndstico acertado y certero, sera fundamental para que los padres puedan evaluar
la condicion del menor y tratamiento; asi como también ampliar los saberes de la

enfermedad para su deteccion y prevencion en otros casos.



En el Peru, existen pocos estudios acerca de patologias “raras” en infantes. Es por esta
razon que el presente estudio esta enfocado en determinar las dificultades del lenguaje

presente en un primer infante con diagnostico del sindrome PACS1.

Para lograr el objetivo mencionado, se aplicaron 3 instrumentos de evaluacion, el primero
“Inventario del desarrollo comunicativo MacArthur, cuadernillo de 8 a 15 meses,
adaptacion espafola”, el cual consta de tres apartados: vocalizaciones prelinguisticas,
primeras palabras y gestos; este inventario evalua el desarrollo comunicativo y linguistico
infantil de nifios(as) de 8 a 15 meses de edad. Como segundo instrumento se uso el
“Inventario del desarrollo comunicativo MacArthur, cuadernillo de 16 a 30 meses,
adaptacion espafiola”, el cual consta de tres apartados: vocalizaciones, palabras y
gramatica. Por ultimo, se utilizé el “CSBS DP Cuestionario del bebé y nifio pequefno”,
aplicable entre los 6 a 24 meses de edad y que se divide en 3 grupos: comunicacion,

lenguaje expresivo y sensibilizacién.

Los resultados obtenidos arrojan que, segun el perfil de valoracién, el objeto de estudio,
presenta diversas dificultades sobre sus habilidades, motivo por el cual se debe elaborar

un plan de intervencién.
La presente investigacion esta dividida en cuatro capitulos.

El primer capitulo, hace referencia al problema de la investigacion, donde se plantea y
formula el problema de este estudio, ademas se da a conocer la fundamentacion y
objetivos. En el segundo capitulo, se detalla el marco tedrico conceptual que guardan
relacion con el estudio, detallando los aspectos generales y especificos del caso; asi
como, el diagndstico diferencial. En el capitulo tres, se expresa la metodologia, donde se
incluye la anamnesis, teniendo en cuenta los aspectos detallados, asi como los
instrumentos administrados. En el cuarto capitulo, se detalla el procedimiento y analisis

de datos, como también se presentan los resultados y discusion de estudio.

Finalmente, se presentan las conclusiones, recomendaciones y anexos producto de esta

investigacion.



CAPITULO |

PROBLEMA DE INVESTIGACION

1.1 PLANTEAMIENTO DEL PROBLEMA

De acuerdo con Dungan (2019), durante la etapa prenatal, se llegan a diagnosticar
problemas genéticos raros, que seran identificados a través de ecografias y pruebas mas
complejas, dichos problemas, afectarian el desarrollo de normalidad del feto, generando

alteraciones.

En el mundo existen diversas patologias catalogadas como “raras”, muchas de ellas son
padecidas sin un diagnoéstico concreto o posiblemente confundidas con otras, ya que en
el ambito de salud e investigacion se tiene poco conocimiento de ellas. Entre los
conceptos entendidos para estas enfermedades, segun Posada et.al. (2008), sefiala que
“‘comportan una evolucidon cronica muy severa, con multiples deficiencias motoras,
sensoriales y cognitivas y por lo tanto suelen presentar un alto nivel de complejidad

clinica que dificultan su diagndstico y reconocimiento” (p.10).

En la catalogacion de estas enfermedades raras se encuentra el sindrome de Schuurs-
Hoeijmakers o también llamado PACS1 Trastorno del neurodesarrollo, debido a la

mutacion de la proteina mencionada. La primera vez que se identificé este nuevo y raro



sindrome fue en el afo 2012; la muestra mas grande hasta fecha actual ha sido la
obtenida en el afio 2016, compuesta por 17 pacientes con SHS y descrita por Schuurs-

Hoeijmakers et al.

Segun Schuurs-Hoeijmakers (2016), el desarrollo habitual de un primer infante
diagnosticado con el sindrome de Schuurs-Hoeijmakers (PACS1), generalmente se
encuentra dentro del rango de la infancia tardia, presentando diversos signos y sintomas
que dificultan comer alimentos sdlidos, reflujo gastroesofagico, incluso con
malformaciones de organos. El nivel de discapacidad intelectual varia de leve a
moderado en aquellos que se han sometido a pruebas formales de CIl. El lenguaje y

habla esta mas retrasado que el desarrollo motor, debido a las caracteristicas fisicas.

1.1.1 Fundamentacion del problema

La presente investigacion, es el primer caso detectado con el sindrome en mencion en
nuestro pais. La familia al detectar los primeros signos de rareza en el menor pidi6 la
evaluacién en la especialidad de pediatria; sin embargo, el diagndstico era confuso, he
incluso debido a las anomalias fisicas se supuso de un diagnéstico de sindrome de
Down. Debido a esta observacion, se realizaron una seguidilla de evaluaciones y
examenes, que concluyeron en un informe genético que evidenciaba una alteracion en el
ADN vy posterior a ello el diagnéstico concreto, que evidencié que el menor tenia el

sindrome de Schuurs-Hoeijmakers.

He aqui el interés en esta investigacion, el tener poco conocimiento sobre los rasgos y
como diagnosticarlo, hace que se desconozca aspectos interesantes de esta rara
enfermedad, dentro de ellos las dificultades de lenguaje que se pueden presentar y que
hasta el momento pueden haber pasado desapercibidos y por ende no han sido

priorizados.

Casi todos los pacientes que han contribuido en diversas investigaciones muestran los
mismos rasgos faciales donde se incluyen cejas arqueadas, ojos rasgados, pestanas
largas, hipertelorismo, punta nasal redondeada, boca ancha y algunas anomalias en el
corazon y el sistema gastrointestinal, en el caso de varones se llega a presentar
testiculos asimétricos. Ademas de los rasgos faciales y anomalias, se sabe que muchos
de los diagnosticados presentaron retraso en el lenguaje y que incluso algunos hasta el
momento del culmino de la investigacion, no llegaron a presentarlo, esto debido al propio

sindrome y a que algunos presentaban hipotonia.



Es asi como se entiende que el lenguaje es uno de los niveles afectados en este
sindrome, segun Pediatric Epilepsy Research Foundation (PERF), los componentes mas
afectados son el fonético fonoldgico, y el Iéxico semantico, es por ello que si el lenguaje
es la expresion de la comunicacion humana, a través de la cual la persona puede
expresar a través de ella sus sentimientos, conocimientos, necesidades, valores,
creencias, pensamientos, etc., se considera relevante el analisis de las dificultades del
lenguaje presentes en este sindrome sobre todo considerando la edad del nifio, lo cual
nos permitiria dar la orientacion respectiva a las familias que tengan algun familiar con el
sindrome de Schuurs-Hoeijmakers (PACS1), para el inicio de terapia de lenguaje con

objetivos claros.

1.1.2 Formulacién del problema

A partir de esto nace la siguiente pregunta:

¢ Cudles son las dificultades en el lenguaje en un primer infante con el diagnéstico del

sindrome PACS1. Reporte de caso?

1.2 FORMULACION DE OBJETIVOS

1.2.1 Objetivo general

Determinar las dificultades del lenguaje presente en un primer infante con diagnéstico del
sindrome PACS1 detectado en el afio 2002.

1.2.2 Objetivos especificos

- Determinar el perfil del componente léxico semantico presente en un primer infante
con diagndstico del sindrome PACS1 detectado en el afio 2002.

- Determinar el perfil del componente morfo sintactico presente en un primer infante con
diagnéstico del sindrome PACS1 detectado en el afio 2002.

- Determinar el perfil del componente fonético fonolégico presente en un primer infante
con diagndstico del sindrome PACS1 detectado en el afio 2002.

- Determinar el perfil del componente pragmatico presente en un primer infante con
diagnéstico del sindrome PACS1 detectado en el ano 2002.



CAPITULO II

MARCO TEORICO

2.1 ASPECTOS GENERALES

De acuerdo con Dungan (2019), durante la etapa prenatal, se llegan a diagnosticar
problemas genéticos raros, que seran identificados a través de ecografias y pruebas mas
complejas, dichos problemas, afectarian el desarrollo de normalidad del feto, generando

alteraciones.

Las enfermedades o sindromes de etiologia genética se encuentran, en su mayoria,
clasificados y descritos en la base de datos OMIM (Online Mendelian Inheritance in Man)
y en el Orphanet. Se estima que existen alrededor de 10 000 entidades que, segun la

Organizacion Mundial de la Salud, afectan al 7% de la poblacion mundial. (Abarca, 2017)

Dentro de los sindromes genéticos raros, se encuentra el sindrome de Schuurs-
Hoeijmakers (PACS1), que se describe por primera vez en dos pacientes varones en el
ano 2012, y que es calificado como un sindrome poco comun que involucra una variante

de novo en el gen PACS1 en el cromosoma 11q13.

La revista cientifica mensual The American Journal of Human Genetics, presenta el

reporte de caso de Schuurs-Hoeijmakers et al. (2012), en donde se realiza el estudio a
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dos nifios no emparentados que presentan discapacidad intelectual y en donde la
secuenciacion del exoma en ambas familias identific6 mutaciones de novo idénticas en
PACSH1.

Este estudio fue aprobado por el Comité de Etica Médica del Centro Médico de la
Universidad de Radboud en Nijmegen. Ambos nifios presentan rasgos fisicos similares.
El primer nifio, hijo de padres holandeses, presentd problemas médicos desde el
segundo dia de nacido, en donde presenté convulsiones y a la cuarta semana de nacido,
problemas intestinales. En cuanto a su desarrollo motor, recién logré algunas funciones a
los 10 meses, en donde pudo sentarse y posteriormente caminar y hablar (en el rango de
3 anos 4 meses a 3 afios 6 meses). En relacién con el segundo nifio, hijo de padres de
origen belga, presento problemas de desarrollo desde muy pequefio, pudiendo caminar
recién a los 2 afios, 6 meses; sin embargo, en relacién con el primer nifio, este segundo

presenté mas disformidades faciales.

El PACS1, funciona como un regulador, es asi como, debido a estos hallazgos, se sabe
que es capaz de generar el sindrome de discapacidad intelectual hasta ahora
desconocido en combinacion con distintas caracteristicas craneofaciales y anomalias

genitales presentes sobre todo en varones.

Es asi como en la revista académica, Clinical Genetics, en el afio 2015, publica un
articulo sobre la expansion del fenotipo PACS1 como causante de discapacidad
intelectual, en donde busca la caracterizacién por una heterogeneidad genética sustancial
y variabilidad clinica de la discapacidad intelectual. Para ello se aplicara la secuenciacién
del exoma completo (WES), en un nifio de 3 afos, que presenta retraso moderado del

desarrollo y algunos otros sintomas mencionados en lineas iniciales.

El analisis del exoma del trio revel6 un heterocigoto de novo mutacion sin sentido en el
exon 4 de PACS1. Esta misma variante, fue detectada en la investigacion de los 2
varones inicialmente mencionados, los cuales, en relacion con el nifio de 3 afos,

comparten una historia clinica similar.

Es por ello que la secuenciacion del exoma completo (WES) facilita el diagndstico
genético en fetos con anomalias estructurales, lo que permite predicciones precisas del

pronéstico fetal.

Segun Schuurs-Hoeijmakers (2016), el desarrollo habitual de un primer infante
diagnosticado con el sindrome de Schuurs-Hoeijmakers (PACS1), generalmente se

encuentra dentro del rango de la infancia tardia, presentando diversos signos y sintomas



que dificultan el comer alimentos soélidos, ademas de presentar reflujo gastroesofagico e

incluso malformaciones de érganos.

En la cotidianeidad, los primeros signos de alarma inicial que hacen que el padre lleve al
menor con un especialista, es el retraso ante los hitos del desarrollo normal, ademas de
evidenciar malformaciones, algunas caracteristicas fisicas que se observan a simple vista

son:

e Hipertelorismo

e Implantacién baja de las orejas

e Fisuras palpebrales descendentes

e Cejas suaves y arqueadas

e Nariz redonda con surco nasolabial plano
e Boca ancha con comisuras hacia abajo

e Labio superior delgado

e Diastemas dentales

Segun Pediatric Epilepsy Research Foundation (PERF) (2020), se observa presencia de
convulsiones, incluso en una poblacion del 28%, en los cuales un 47% tiene diagndstico

de epilepsia.

Teniendo en cuenta que el nifio a estudiar es un primer infante que esta dentro de los 2
primeros anos, se debe tener en consideracidn que las preocupaciones meédicas
neonatales responden a una dificultad de alimentacion, ya que hay aversion oral (rechazo
de sensaciones especificas alrededor de la boca); deficiencia en el crecimiento; debilidad

en el tono muscular, que esta mas pronunciado en edades tempranas.

El desarrollo motor se encuentra retrasado; puesto que, la mayoria de los nifios
consiguen caminar entre los 2 y los 3 anos; sin embargo, puede darse una manera de
andar inestable de manera prolongada. Aunque, también se evidencian casos donde se

requiere de sillas de ruedas para largas distancias.

Segun Understanding chromosome disoders (Unique) en el afio 2018, la mayoria de los
ninos con PACS1 presentan dificultades de aprendizaje y/o discapacidad intelectual de
diferente gravedad. Un gran porcentaje padece discapacidad intelectual moderada, pero
algunos la presentan de ligera a moderada, o de moderada a severa, lo cual repercute en
el desarrollo del lenguaje. Todos ellos necesitan el apoyo de educacion especial, pues no
se espera que la mayoria de los individuos vivan completamente independientes como

adultos.



En cuanto al comportamiento, se observan diversas conductas, esto, dependiente de la
edad. Se observa comportamientos repetitivos, cambios de humor y frustracion, en su
gran mayoria. Inclusive, cabe enfatizar que segun la organizacion un 34% de los casos

diagnosticado con PACS, presenta autismo y un 38% rasgos del trastorno.

Se ha llegado a resaltar que los casos diagnosticados con PACS1 presentan un gran

acercamiento al disfrute por la musica, a jugar con el agua y colorear.
En el siguiente cuadro veremos los rasgos por desarrollo y problemas médicos.

Tabla 1
Schuurs-Hoeijmakers (PACS1): Desarrollo y problemas médicos

Schuurs-Hoeijmakers (PACS1)

Desarrollo Problemas médicos
Crecimiento -Nacen con un peso | Epilepsia - Inicio de convulsiones
normal. aproximadamente  desde
- Problemas en el tallaje los 2 meses.

- Un 47% de diagnosticados
con el sindrome, padece de
ello.

Motora - Consigues caminar entre | Anormalidades - Tras la evaluacién de un
los 2y los 3 anos. RM o TAC se observan las
- Puede darse una manera anormalidades cerebrales.
de andar inestable de - Rasgos fisicos variables:
manera prolongada. 0jos, cabeza, etc....
Conducta - Generalmente tienen una | Tono muscular - Hipotonia presente
disposicion neonatalmente y con
- Amigable y feliz. persistencia en la infancia.
- Mas de la mitad presentan - Afectacion en la
problemas de conducta, alimentacion,
que pueden incluir desplazamiento y la forma
trastornos del espectro de los pies.

autista, rabietas y conducta
agresiva hacia ellos
mismos o hacia sus

cuidadores.
Habla - Primero hablé a los 2 afios. | Alimentacion - Evidencia de la dificultad
- Hay un porcentaje de nifios en la comida soélida.
con diagndstico que no - La aversién oral puede
presentan habla. causar trastornos
alimenticios.
Aprendizaje | - Se encuentra retrasado | Visibilidad - Fisicamente 0jos
hasta por un afo debajo rasgados.
de la edad. - Presentacién de miopia,
- Necesitan apoyo de estrabismo, astigmatismo,
educacion especial. nistagmo y coloboma.

Fuente: Understanding chromosome disorders (2018)

El American Journal of medical genetics en el afio 2020, concluye que se debe suponer
del sindrome Schuurs-Hoeijmakers postnatalmente en casos donde se evidencie retraso
global del desarrollo o discapacidad intelectual, caracteristicas dismoérficas especificas y

convulsiones que incluso pueden llevar a la epilepsia, esto en combinacion con defectos



cardiacos congénitos, forma anormal del craneo y disfuncion gastrointestinal. (reflujo

gastroesofagico y estrefimiento).

Ademas, se debe tener en cuenta que las caracteristicas pueden detectarse

prenatalmente, realizando pruebas como la escala de WES.

2.2 DEFINICION DE TERMINOS

Los términos empleados durante esta investigacion corresponden a los utilizados durante

toda esta descripcion, los cuales serviran para orientarnos durante la lectura.

2.2.1 Primer infante

El objeto de estudio de la presente investigacion es un menor de 1 afio 8 meses y segun
las etapas del desarrollo humano, a este se le consideraria un primer infante, puesto que
esta etapa abraca desde el nacimiento hasta los 6 o 7 afios segun autores. Segun,
Jaramillo (2007):

Se entiende por primera infancia el periodo de la vida, de crecimiento y
desarrollo comprendido desde la gestacion hasta los 7 afios aproximadamente
[...]. Esta primera etapa es decisiva en el desarrollo, pues de ella va a depender
toda la evolucion posterior del nifio en las dimensiones motora, lenguaje,

cognitiva y socioafectiva, entre otras. (p. 110)

Con esta definicion entendemos la importancia de identificar a que etapa de desarrollo

pertenece “Luis”, para asi poder reconocer los aspectos que requieren mayor atencién.
2.2.2 Sindrome Schuurs-Hoeijmakers (PACS1)

Se entiende por sindrome a la totalidad de sintomas que son caracteristicos de una
enfermedad pues la distingue del resto, se debe de tener en consideracion que los
sindromes pueden ser genéticos (hereditarios), como también no serlo. Segun el Instituto
Valenciano de Microbiologia, el sindrome del presente caso de investigacion, Schuurs-
Hoeijmakers, se define como, “Es un proceso en el que las personas afectadas presentan
de leve a moderada discapacidad intelectual, dificultades del habla y lenguaje, y una

apariencia facial distinta.”

Por lo cual entendemos, que el sindrome del cual hablara esta investigacion presenta

diversos aspectos del desarrollo afectados.
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2.3 ASPECTOS ESPECIFICOS DEL CASO

Se trata de un nifio que tiene 1 ano 8 meses, el cual no asiste al colegio debido al rango
de edad. El evaluado es el tercer hijo de 3 hermanos, la hermana mayor tiene 10 afios y
el segundo hijo 4 afios. El padre tiene 45 afios, de nacionalidad suiza, el grado de
instrucciéon es técnico, actualmente labora en su propia empresa como maestro
panadero. Por otro lado, la madre de 35 anos, nacionalidad peruana, con grado de
instruccién técnica se encarga de la administraciéon del negocio familiar. El cual esta

ubicado en el departamento de Cusco.

Con fines investigativos y para salvaguardar la integridad del menor y su familia,

denominaremos “Luis” al sujeto de estudio.

Antecedentes patolégicos:

Segun referencia de la madre, el indicio de dificultad se presenta a los 4 meses de edad
en donde el pediatra observa rarezas fisicas y en un inicio considera que “Luis”, podria
padecer del sindrome de Down, por ello, solicita se realice un examen de cariotipo y este
determina una anomalia. Dentro de los rasgos que capta la atencién de la madre es el
rasgo notorio en los ojos, ya que presenta colobomas, y “los ojos de gato”, rasgados.

Ademas, “Luis”, no sigue la mirada hasta aproximadamente los 5 meses.

Hasta el sexto mes, se tiene la idea de que “Luis” padece de sindrome de Down, hasta
que es evaluado nuevamente por otro pediatra en el departamento de Cuzco, que es
donde reside, el cual solicita otra prueba de cariotipo, para lo cual es traido a Lima, alli se
evidencia anomalias, examen que es apoyado con el cuestionamiento diagnéstico de
sospecha de coloboma y patologia del polo posterior, el cual es evaluado en octubre del
2020.

Antecedentes familiares:

Asi mismo, la madre detalla que ningun familiar presenta antecedentes de enfermedades
neurologicas, psiquiatricas o congénitas, y que como le han indicado los doctores que

han evaluado a “Luis”, el sindrome Schuurs-Hoeijmakers es genético, pero no hereditario.
Examenes auxiliares:

Los resultados de examenes oftalmolégicos indican que hay un coloboma que
compromete la totalidad del nervio y la retina del polo posterior; no existe evidencia de
tumores intraoculares ni lesiones, como concluyente ambos ojos presentan coloboma de

nervio de retina y coroides. Se solicité potenciales evocados visuales.
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Los potenciales evocados visuales, tomados también en el mes de octubre del 2020,
indican como resultado del informe se menciona que las latencias absolutas de la onda
P100 se encuentran levemente prolongado para la edad, como conclusion se halla que

hay signos sugerentes de leve disfuncién en ambas vias visuales.

En Lima es evaluado por un profesional genetista, el cual solicita un examen de exoma
individual o WES, en el instituto de medicina genética de Lima, en noviembre del 2020,
dicho examen fue enviado a Espana, para su evaluacion y confirmacion de diagnéstico,
dando como resultado una variante patogénica en el gen PACS1, c¢c607C>T
(p.Arg203Trp), la cual indica como resultado el diagnéstico de sindrome de Schuurs-
Hoeijmakers, el informe menciona las caracteristicas, no todas necesariamente, que
presenta la persona afectada: hipotonia, retraso motor, rasgos autistas, ausencia del

habla, estrabismo, coloboma, etc..., también se menciona los rasgos faciales distintos.

Ademas, el informe menciona que “Luis”, podria presentar problemas alimenticios y por lo
tanto requerir una gastrostomia e incluso otros examenes; sin embargo, el exoma
individual indica que hasta la fecha del informe (26-01-2021), no se identifica otras
alteraciones ni hallazgos incidentales. Debido a que en este sindrome las alteraciones de
PACS1suelen ser de novo, es decir, ocurren por primera vez en la persona afectada, no

es necesario investigar a los padres.

En mayo del 2021, se le practicd a “Luis” un estudio de resonancia magnética (RM) de
encéfalo mediante imagenes FFE sagitales ponderadas en T1, imagenes TSE axiales y
coronales ponderados en T2, imagenes IR axiales y coronales ponderados en T1 e
imagenes coronales volumétricas con la técnica MPRAGE ponderadas en T1. Imagenes
FLAIR axiales ponderadas en T2 con técnica de supresidén grasa. Adicionalmente se
obtuvo imagenes axiales de susceptibilidad magnética (SWIp) e imagenes axiales

mediante secuencia de Difusién Bo1000.

La conclusion del estudio de RM develé disminucion del volumen del parénquima de
ambos hemisferios cerebrales (incluye los giros del hipocampo) a predominio de la
sustancia blanca que asocia dilatacion compensatoria de los ventriculos laterales vy
prominencia de los surcos y cisuras. Se observa leve dilatacién de los espacios de
Virchow Robin asi como leve incremento de sefial de la sustancia blanca adyacente a
ambos ventriculos laterales. Asi mismo se observa alteracion en la distribucion de la folia
del hemisferio izquierdo del cerebelo. Hallazgos que impresionan corresponder a
manifestaciones de la enfermedad genética de fondo. Encéfalo sin evidencia de patologia

neoformativa o inflamatoria.

Terapias recibidas:
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En cuanto a terapias previas, “Luis” ha llevado terapia fisica y ocupacional en casa,

debido a que presenta un retraso motor. A la actualidad, “Luis” sigue manteniendo las

terapias en casa y en un centro especializado del departamento de Cusco, logrando con

ello que sea capaz de sentarse. Asi mismo, el paciente de la presente investigacion ha

llevado terapia de lenguaje en su domicilio, gracias a eso evoco algunas emisiones

verbales ininteligibles.

2.4 DIAGNOSTICO DIFERENCIAL
En cuanto al diagnéstico diferencial, se tiene conocimiento que el sindrome de Schuurs-

Hoeijmakers (PACS1), se acompana de ciertos rasgos de autismo, es por ello por lo que

se deberia realizar un diagnéstico diferencial con el autismo infantil puro.

Tabla 2

Diagnéstico diferencial por componentes

SCHUURS- LUIS
COMPONENTES HOEIJMAKERS AUTISMO INFANTIL
Fonético Se presentan errores | Manifiestan alteraciones | No se
Fonolégico| comunes en el habla prosaédicas, donde su | evidencia
compuesto en su | entonacion y el volumen del | evolucién de
mayoria por omisiones, habla no se adaptan al | este
sustituciones, contenido de las palabras ni a | componente
distorsiones e inclusive su contexto de produccién, y | puesto que el
en un bajo porcentaje se | no saben identificar estas | caso  actual
puede apreciar | variables en el habla del otro, | no manifiesta
tartamudeo, en nifios | afectando la expresion y | habla.
hablantes comprension. (Baron-Cohen y
diagnosticados con el | Bolton, 1998).
sindrome.
Léxico En nifos hablantes | Alteracién de las habilidades | Aunque auln
Semantico | diagnosticados con el | simbdlicas, la comprensién y | no se
sindrome, se evidencia | el uso de las palabras en | manifieste la
un vocabulario limitado | torno a eventos concretos se | produccion
menor o igual a 100 | ve limitada. Se crean grandes | verbal, el
palabras, ademas de | dificultades a la hora de | menor es
igualar el numero en la | interpretar un mensaje verbal, | capaz de
parte comprensiva. ya que les cuesta acceder a | comprender
su significado y al | mas de 30
componente simbdlico, no | palabras, la
comprendiendo las ironias, | cual es una
los chistes complejos, entre | cantidad
otros (Baron-Cohen y Bolton, | esperada
1998). para su edad.
Morfosintactico | Los enunciados son | Los autores no destacan | No se
bastante cortos, en su | alteraciones significativas en | evidencia

mayoria hay uso de
oraciones simples 'y
suelen tener fallas en la
concordancia. En cuanto
a la parte comprensiva,
entienden indicaciones

la gramatica de los nifios
verbales con TEA en
comparacion con la gramatica
de un nifo de desarrollo
neurotipico, sin embargo,
generalmente se producen

evolucion de
este
componente
puesto que el
caso actual
no manifiesta
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cortas.

alteraciones en la expresion y
comprension de los
pronombres personales

(Baron-Cohen y Bolton,
1998).

habla y no
comprende
oraciones
extensas.

Pragmatico

Aquellos que tienen
lenguaje usan frases
cortas; sin embargo,

mas de la mitad suele
mostrar poca intencion
de comunicarse.
Aquellos que no tienen
lenguaje suelen prestar
poca atencién y sus
respuestas son escasas,
de darse son en base a
gestos.

Los principales aspectos del
componente pragmatico
alterados en los nifios con
TEA verbales son la

regulacion temporal del
intercambio social, el
lenguaje corporal, las
habilidades de  escucha,
entonacion del habla vy

volumen del habla. (Riviere y
Martos, 2000)

Si  bien se
evidencia
intencion
gestual, las
demas
funciones
comunicativas
se encuentran
débiles en
ejecucion.

Nota: Sindrome de Schuurs-Hoeijmakers (PACS1) (Understanding chromosome disorders, 2018)
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CAPITULO Il

METODOLOGIA

3.1 ANAMNESIS

El infante investigado, al cual llamaré “Luis”, nace el 09 de abril del afio 2020, en la
provincia de Urubamba — Cuzco. Es el tercer y ultimo hijo de un matrimonio peruano —
suizo. El padre de 45 anos, nacido en Suiza en la provincia Vaud, en la ciudad de
Lausanne, la madre de 35 afios y de nacionalidad peruana, nacida en Trujillo — La
Libertad.

“Luis”, segun informacion de la madre, forma parte de su nucleo familiar, conformado por
ambos padres y sus 2 hermanos, una nifia de 10 afos que actualmente cursa el nivel
primario y un hermano de 4 afios que actualmente cursan el nivel inicial y se han
desarrollado con normalidad. Adicional a ello, la mama informa que Luis tiene hermanos

paternos de 19 y 17 afos que no padecen de ninguna alteracion.

Asi mismo, la madre detalla que ningun familiar presenta antecedentes de enfermedades
neurologicas, psiquiatricas o congénitas, y que como le han indicado los doctores que

han evaluado a “Luis”, el sindrome Schuurs-Hoeijmakers es genético, pero no hereditario.
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Desde el nacimiento, “Luis” tiene contacto con el francés y el aleman, debido a que
ambos padres suelen hablarle en esos idiomas de manera esporadica en algunas

palabras.
Antecedentes fisiolégicos; Embarazo, parto y necesidades

Sobre el embarazo, la madre informa que se tuvieron todos los cuidados del caso, al ser
este su tercer embarazo; asi mismo, se experimentaron los sintomas habituales: nauseas
y dolores de cabeza; sin embargo, en una ocasion, la madre, presentdé una pequefia

infeccién, pero segun su médico no afecté al embarazo.

El nifo naci6 la fecha indicada (9 meses) y sin complicaciones por parto natural; sin

embargo, menciona que el parto fue en su domicilio con la asistencia de una partera.

A la actualidad y en relacion con sus necesidades fisiologicas, “Luis”, aun no tiene control
de esfinteres, ya que no llora o se toca el pafal para avisar, lo cual deberia de realizar
para su edad; sin embargo, muestra fastidio, lo cual es identificado por la madre como un

indicio para el cambio de paial.
Cabe resaltar, que hasta la actualidad “Luis”, continta recibiendo lactancia materna.
Desarrollo motor

En cuanto al desarrollo motor, el paciente de la presente investigacidon empezé a realizar
giros suaves alrededor de los 10 meses, lo cual debi6 realizar alrededor de los 6 meses.
A los 11 meses logré sentarse, lo cual esta dentro de la normalidad segun los hitos del
desarrollo; sin embargo, a la presente fecha (20 meses), “Luis” aun no logra caminar, e
inclusive, aun no gatea, lo cual debié haber logrado entre los 9 y 12 meses de edad en

adelante; sin embargo, silogra posicionarse en 4.

Segun Garrido et al. (2008), los signos de alarma para el rango de 0 a 18 meses, en el

desarrollo psicomotor y autonomia personal responden a:

e Alfinalizar el afio, todavia no se mantiene sentado sin apoyo.
e No es capaz de sujetar objetos con las dos manos.
e No anda solo.

e No sefiala las principales partes del cuerpo.

En cuanto a movimientos esporadicos y agitados, la madre informa que se presentan en

momentos de frustracion, es alli donde muerde o tiende a jalar el pelo.
Desarrollo del lenguaje
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En relacién con el desarrollo linguistico de “Luis”, la madre declara que los balbuceos
canonicos (repetitivos), se hicieron presente entre los 12 y 13 meses y que lo Unico que
mencionaba era “mamama”, estas reduplicaciones debieron aparecer en el rango de 6 a

10 meses.

La aparicién de los gestos, segun la madre, se dio alrededor de los 14 meses, en donde
se presenta la mirada fija y la sonrisa social, estas protoconversaciones, debieron darse
alrededor de los 2 a 5 meses e ir desarrollandose a lo largo de los meses. También se
presentaron algunos manierismos, movimiento de cabeza y mano, alrededor de los 14

meses.

Para la comprension de palabras, como por ejemplo su nhombre, logré realizarlo a los 10
meses. La comprension de palabras guarda intima relacion con el desarrollo |éxico de
vocabulario, si bien “Luis”, aun no verbaliza, segun Ronal (1980), a los 20 meses el

menor deberia de comprender aproximadamente 20 palabras.

En cuanto a la comprension de mandatos, la madre indica que alrededor de los 12 meses
logré comprender con apoyo gestual, algunas 6rdenes, como “dame” o “pon”, pero a la
actualidad no comprende ordenes compuestas; sin embargo, segun los hitos del
desarrollo el menor deberia de comprender érdenes simples en contextos especificos y

conocidos.

A la actualidad, “Luis” no logra emitir balbuceo canénico distinto a “mamama” y tampoco
ha logrado balbuceo variado, lo cual es un signo de alarma en el periodo prelinguistico, el

cual, para la edad, ya debié haber superado.

La interaccion social, es buena, pues juega con todos los elementos que se le brinda y es
capaz de compartir, aunque le cueste un poco, pese a ello no verbaliza al momento del

juego.
Adquisiciéon de habitos

En cuanto a las habilidades para comer, la madre refiere que “Luis” consume todo tipo de
alimentos y que se le debe picar las carnes en raciones muy pequenas. EI menor solo
come en el comedor, sentado en su sillita, asi mismo, requiere apoyo para tomar los
cubiertos, puesto que no tolera las sensaciones frias, es por ello por lo que en muchas

ocasiones tiende a querer coger la comida.

La madre refiere que la calidad de suefio que tiene “Luis” es pésima, puesto que, si se
tiene que armar un rango horario, el menor se despierta cada 4 horas y emite risas.

Debido a ello, se ha implementado una rutina de suefio y se ha consultado al médico
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especialista, el cual receté melatonina para regular el suefo, gracias a ello, la calidad de

suefio mejoro.

En relacion con el juego, el menor busca estar siempre acompafnado, los hermanos son
quienes suelen alcanzar los juguetes, sobre todo, aquellos que emitan sonido, siendo sus

juguetes favoritos el tambor y la sonaja, ademas de los sonidos con las manos.
Desarrollo social

El nivel de socializacion de “Luis”, se reduce basicamente a su nucleo familiar, a sus

terapistas y a la partera.

Con relacion al comportamiento del nifio con la madre, se muestra engreido y bastante
cémodo, ya que pasa la mayor parte del dia con ella; en cuanto a sus padres y

hermanos, el menor lleva una buena relacién, mostrandose bastante feliz.

Acepta y respeta las normas sociales; sin embargo, cuando cambia de espacio (por
ejemplo) ir a la casa del abuelo se muestra fastidiado y le toma hasta 4 dias promedio

adaptarse al nuevo ambiente.
Historia médica

Pese a que el embarazo fue llevado con normalidad, el primer indicio de anormalidad se
evidencié a los 4 meses, en donde el pediatra observdé anomalias fisicas y supuso un
sindrome de Down. Debido a esta observacién, se realizaron una seguidilla de
evaluaciones y examenes, que concluyeron en un informe genético que evidenciaba una
alteracion en el ADN y que es causante de la condicién genética especifica del sindrome

Schuurs-Hoeijmakers.

Actualmente, “Luis”, lleva terapia de lenguaje, motora y ocupacional, 3 veces por semana,

en su domicilio.

3.2 OBSERVACION DE CONDUCTA

Si bien no se ha tenido un contacto directo con “Luis”, debido a la coyuntura nacional y la
residencia, la madre ha proporcionado videos en donde se puede observar el

desenvolvimiento del menor en las terapias que recibe.

En las terapias de lenguaje se evidencia que no le gusta que le masajeen el area cercana
a los ojos, demostrando ello con sus manos, ya que trata de retirar a la especialista, de
igual forma se le ve fastidiado cuando los masajes son en el bozo; sin embargo, es mas

receptivo cuando se masajea el mentdn y barbilla; sin embargo. Cuando se le observa
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fastidiado, la especialista, que esta rodeada de juguetes, busca distraerlo con el sonido
del tambor. Ademas, cuando no quiere que lo masajeen, tiende a taparse la cara con las

manos.

Ante sonidos onomatopéyicos, “Luis” se muestra bastante distraido, cansado e inclusive

aburrido, suele taparse el rostro, moverse de un lado a otro y/o succionar su dedo

En las terapias fisicas, se evidencia que el menor utiliza vendas kinesioldgicas, esto para
aminorar los posibles dolores en sus piernas y favorecer la recuperacion muscular. Con la
especialista encargada, se le observa mucho mas relajado, pues esta acompafiado de la
madre, aunque se muestra disgustado cuando no le dejan coger sus juguetes y es
entonces donde tiende a emitir sonidos de queja e incluso tomar la mano y morder,

inclusive hay llanto cuando se frustra.

Se concluye que “Luis” tiende a aburrirse cuando la actividad es mondtona y/o ya se ha
realizado, demostrandolo a través del llanto, sonidos de queja o mordidas; sin embargo,

cuando se siente comodo, emite la sonrisa social.

3.3 INSTRUMENTOS ADMINISTRADOS

Considerando la edad de “Luis” es un nifio que al momento de evaluar tenia 18 meses y
que presenta el sindrome Schuurs-Hoeijmakers, se considerd pertinente la aplicaciéon de
los instrumentos a mencionar, los cuales son pruebas screening que debido a la
comorbilidad del nifio busca que a través del padre de familia se obtenga informacion

acerca del desarrollo linguistico.

Tabla 3
Inventario del desarrollo comunicativo MacArthur

FICHA TECNICA

Nombre del instrumento Inventario de Desarrollo Comunicativo Macarthur

Autores Jackson-Maldonado, D. Thal, V.A. Marchman, L. Fenson, T.

Newton, B. Conboy

Procedencia CDI Advisory Board, San Diego State University

Adaptacion espafiola S. Lépez-Ornat, C. Gallego, P. gallo, A. Karousou. S. Mariscal
y M. Martinez (2005)

Objetivo Evaluacion de los niveles de lenguaje y comunicacién de los

nifios pequenos.

Ambito de aplicacion Nifios entre 8 y 30 meses. Aplicacion Individual.
Tiempo de administracion Entre 60 y 90 minutos
Baremacion Baremos de nifios, nifias y conjuntos, realizados en

19



percentiles con una muestra de 1,105 sujetos en 23 grupos de

edades.

Materiales

Manual técnico:
- Cuadernillo 1 (8 a 15 meses)

- Cuadernillo 2 (16 a 30 meses)

- Inventario del desarrollo comunicativo MacArthur, cuadernillo de 8 a 15 meses,

adaptacion espafiola

Este inventario evalta el desarrollo comunicativo y linguistico infantil de nifos(as) de 8 a
15 meses de edad por medio de tres apartados: primeras palabras; gestos, juegos y

acciones; y vocalizaciones. Y al finalizar el manual se incluye una ficha de informacion

general que recoge informacion relevante del nifio(a) y sus padres.

Este primer inventario se divide en 3 partes:

v Parte 0: Vocalizaciones prelinglisticas.

Donde se evidencia:

Atencién, interés y trabajo de estimulos auditivos musicales.

Vocalizaciones que acompanan las primeras manifestaciones referenciales
protoimperativas y protodeclarativas.

Protoconversaciones.

Desarrollo segmental (balbuceo canénico variado)

Imitacién de palabra y entonacion.

Desarrollo vocalizador en contextos no comunicativos.

Desarrollo suprasegmental (jergas); protonarrativa.

Protopalabras.

Parte 1: Primeras palabras.

Subdividido en:

Comprension temprana

Comprension global de frases

Produccion temprana

Vocabulario (animales, cosas, juguetes, alimentos, personas, juegos, ropa,
lugares de la casa, tiempo, objetos, lugares)

Parte 2: Gestos

Gestos

Juegos

Acciones
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Acciones con un objeto en otro lugar (juego simbdlico)

Se optd por la aplicacién de este instrumento ya que se desea saber como se encuentra
el desarrollo comunicativo de “Luis”, teniendo conocimiento de los aspectos que evalua el
cuadernillo. Asimismo, se consideré pertinente administrar esta prueba porque es

sencilla, de facil aplicacion y consta de palabras familiares al nifio y su entorno.

- Inventario del desarrollo comunicativo MacArthur, cuadernillo de 16 a 30 meses,

adaptacion espafiola

Este inventario evalua el desarrollo comunicativo y linglistico infantil temprano de
ninos(as) de 16 a 30 meses de edad por medio de tres apartados: palabras, gramatica y
vocalizaciones. Asi mismo, se incluye una ficha de informacién general que recoge

informacion relevante del nifio(a) y sus padres.
Este segundo inventario se divide en 3 partes:

v' Parte 0: Vocalizaciones.
Atencion, interés y trabajo de estimulos auditivos musicales.
Vocalizaciones que acompafan las primeras manifestaciones referenciales
protoimperativas y protodeclarativas.
Protoconversaciones.
Desarrollo segmental (balbuceo candénico variado)
Imitacién de palabra y entonacion.
Desarrollo vocalizador en contextos no comunicativos.
Desarrollo suprasegmental (jergas); protonarrativa.
Protopalabras.

v' Parte 1: Palabras.
Subdividido en:
Producciéon temprana
Desarrollo del vocabulario
Vocabulario (Interjecciones, sonidos de animales, cosas, juegos, rutinas, formulas
sociales, animales, personas, partes del cuerpo, juguetes, vehiculos, alimentos,
bebidas, ropa, objetos, lugares fuera de la casa, objetos y lugares de la casa,
acciones, cualidades, tiempo, pronombres y determinantes, preguntas,
preposiciones y locativos, cuantificadores y articulos, auxiliares, perifrasis y
conectivas.)
Usos del lenguaje (situaciones concretas)

v’ Parte 2: Gramatica.

Terminaciones de las palabras
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Verbos dificiles

Palabras sorprendentes (sobregeneralizaciones)

Combinaciones de palabras

Ejemplos (LME)

Complejidad  morfosintactica  (cliticas,  preposiciones,  subordinaciones,

interrogativos, exclamativos, copulativos, negativos, primeros intentos)

Se optd por la aplicacién de este segundo cuadernillo, debido a la edad que tiene “Luis”;
ya que se desea saber como se encuentra el desarrollo comunicativo; sin embargo, ante
la aplicacién del primer cuadernillo, se evidencia que aun no se ha logrado obtener todas
las destrezas esperadas para la edad, teniendo en cuenta los aspectos que evalua el
cuadernillo. Asimismo, se consideré pertinente administrar esta prueba porque es
sencilla, de facil aplicacion y consta de palabras familiares al nifio y su entorno.

Tabla 4
CSBS DP Cuestionario del bebé y nifio pequefio

FICHA TECNICA

Nombre del instrumento CSBS DP. Cuestionario del Bebé y Nifio Pequefio
Autores Amy M. Wetherby& Barry M. Prizant (2001)
Procedencia CSBS DP manual: communication and symbolic behavior

scales developmental profile.

Objetivo Evaluar la comunicacion, el lenguaje expresivo y la

simbolizacion de nifios pequefios.

Ambito de aplicacion Entre los 6 y los 24 meses. Aplicacion Individual.
Tiempo de administracion 10 minutos
Baremacién Los puntos de corte para las puntuaciones subtotales y las

puntuaciones totales han sido obtenidas del estudio normativo
preliminar nacional (EE.UU.) de la CSBS-DP, basado en
rendimiento de al menos 1.25 desviaciones tipicas por debajo
de la media, que representa puntuaciones equivalentes al
percentil 10 o inferiores.

Estos puntos de corte indican que hay 4 puntuaciones que
pueden caer el rango de “preocupante” o “No preocupante” —
las tres puntuaciones Subtotales mas la puntuacion Total.

Materiales - Cuestionario

Disefiada para identificar distintos aspectos del desarrollo del bebé y el nifio pequefio (6 a
24 meses). Antes de aprender a hablar, hay varios comportamientos que pueden indicar

si el nifo o nifia tendra problemas para aprender a hablar, el cuestionario permite

22



identificar cuales serian los potenciales problemas, dividiendo el cuestionario en 3

grupos:

v/ Comunicacién: emociones y miradas, comunicacion y gestos
v Lenguaje expresivo: sonidos y palabras

v' Simbolizacién: comprensién y uso de objetos

Se opta por la aplicacion de este cuestionario para identificar los aspectos del desarrollo

del nifio pequefo, en comparacion de los hitos de desarrollo.

- Videos

Videos del juego espontaneo, que buscan identificar la conducta y/ gestos que pueda
emitir el menor de forma esporadica.

3.4 INFORME ESPECIALIZADO

Hasta la fecha, el menor no ha recibido ninguna evaluacion del lenguaje; sin embargo,
debido al sindrome que padece, el pediatra y genetista que llevan su caso, recomiendan
que se lleve terapia de lenguaje, esto debido a la flacidez facial y a que a la edad que el

nifio tiene, ya deberia esbozar sus primeros balbuceos, holofrases y palabras.

3.5 PERFIL DE VALORACION

3.5.1 Perfil de habilidades, debilidades y dificultades

Tabla 5
Perfil obtenido por componentes valorados
Componente Contenido | Subcontenido Resultados Conclusién
valorado Cuantitativos Cualitativos H | DE | DI
Léxico Vocabulario Comprensivo Comprende X
semantico Expresivo aproximadamente
Comprensiéon | Comprensién 30 palabras; sin
global de | de preguntas embargo, no las | X
frases verbaliza
Morfosintactico | Longitud del | Ampliacion de No hay emision
enunciado frases de oraciones. X
Tipos de | Oraciones
oraciones simples X
Fonético Repertorio Fonemas Aln no verbaliza.
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fonoldgico fonético vocalicos X
Fonemas
consonanticos X
Pragmatico Funciones Instrumental Utiliza  algunos
comunicativas gestos para
expresar lo que X
quiere.
Regulatoria Aun  no logra X
regular actitudes.
Intencional Utiliza gestos y y | X
miradas para
poder comunicar
sus intenciones.
Personal No es capaz de X
mostrar
individualidad.
Heuristica Aun  no logra X
reconocer su
contexto.
Imaginativa No presenta X
representaciones.

Leyenda: H = habilidad, DE = debilidad, DI =dificultad.

3.6 OTROS EXAMENES

Desde los indicios de dificultad que se presentan alrededor de los 4 meses, “Luis”, ha
sido evaluado por distintas especialidades médicas, debido a los sintomas y rasgos que

presenta.

En un inicio es evaluado por el servicio de pediatria, el cual solicita que se le realice una
ecografia estandarizada ABSolu Quantel, V 1.0.3 sondas 20 MHz 5 anillos, modo B, para

descartar la sospecha de coloboma del nervio 6ptico y la patologia del polo posterior.

El informe de resultado indica que “Luis” presenta coloboma de iris bilateral y nistagmo en
ambos ojos. Indicando que el coloboma presentado es de profundidad mediana, ademas,
en el fondo de ojo se observa un corte entre el tejido normal y el coloboma en donde
subitamente se observa una disminucién en el grosor de la pared. La ecografia no
evidencia tumores intraoculares al momento de la evaluacion, ni quistes, ni otras

alteraciones.
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Debido a los resultados de la ecografia estandarizada, y tras el analisis, se solicita
potenciales evocados visuales. El procedimiento realizado consistio en el uso de
estimulos mediante flashes usando anteojos, la frecuencia de estimulo fue de 1Hz. La
estimulacion realizada fue un ojo por vez y se realizé en promedio 100 estimulos; esto se

realizé mientras que “Luis” estaba bajo suefo espontaneo.

Los hallazgos obtenidos revelan que en ambos ojos se identifican las ondas N75, P100 y
N145; asi mismo, las latencias absolutas de la onda P100 se encuentran levemente
prolongados para la edad de “Luis” al momento de la evaluacion. En conclusion, se
sostiene que la menor evidencia signos sugerentes de leve disfuncién de ambas vias

visuales.

Asi mismo, en noviembre del 2020, se vuelve a solicitar una ecografia estandarizada con
las mismas condiciones que la prueba de octubre, el resultado obtenido es coloboma de

iris bilateral y nistagmo.

En noviembre del afio 2020, es evaluado en Lima por un profesional genetista, el cual
solicita un examen de exoma individual o WES, el cual es tomado por el Instituto de
Medicina Genética y realizado en el laboratorio Igenomix, Espana. Dicho informe del
examen entregado el 26 de enero del 2021, revela alteraciones en el ADN, lo que causa
una condicion genética especifica, de la variante patogénica en el gen PACS1, c.607C>T

(p.- Arg203Trp), cuyas alteraciones estan asociadas al sindrome de Schuurs-Hoeijmakers.

Tras el resultado, se informa que, en el presente sindrome, las alteraciones de PACS1
suelen ser de novo, es decir, ocurren por primera vez en la persona afectada, por lo
tanto, no es heredado. Asi mismo, el informe detalla que una persona afectada con el
sindrome puede presentar las siguientes caracteristicas: hipotonia, retraso motor,
discapacidad intelectual leve-severa, ausencia de habla, rasgos autistas, episodios de
risa, agresividad, anomalias renales, de corazén, coloboma de retinaliris/nervio éptico,
nistagmus, estrabismo, miopia, reflujo gastroesofagico, adicional a ello estan los rasgos
faciales como: boca ancha, comisuras labiales hacia abajo, diastema, ptosis, cejas

arqueadas, pestanas largas, hipertelorismo, orejas bajas y simples.

De todas las caracteristicas mencionadas, “Luis” presentaba a la fecha de evaluacion
retraso motor, hipotonia, discapacidad intelectual, ausencia de las primeras palabras,
episodios de risa al despertar del suefio, coloboma de iris y/o nervio dptico, ademas de
rasgos faciales como comisuras labiales hacia abajo, cejas arqueadas, hipertolorismo y

orejas bajas y simples.
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Uno de los Ultimos examenes realizados es la resonancia magnética de encéfalo,
realizada en el mes de mayo del 2021. Los hallazgos presentan una disminucién del
volumen parénquima de ambos hemisferios cerebrales, ademas, se observa prominencia
de los espacios Virchow Robin, asi como un incremento de sustancia blanca. Asi mismo
se observa alteracion en la distribucién de la folia del hemisferio izquierdo del cerebelo, lo
cual segun los médicos radidlogos Mondofedo y Lazarte, son resultados que
impresionan en relacion con la enfermedad genética de fondo. Asi mismo se observa
alteracion en la distribucién de la folia del hemisferio izquierdo del cerebelo. Encéfalo sin

evidencia de patologia neoformativa o inflamatoria.
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CAPITULO IV

RESULTADOS

4.1 DISCUSION DE RESULTADOS

Tras la aplicacion de las pruebas seleccionadas, “Luis”, obtuvo resultados que coinciden

con otros casos semejantes mencionadas en el marco tedrico.

En relacibn con el componente léxico semantico, en el contenido vocabulario y
comprension global de frases, el menor demostr6 habilidad, ya que, segun Ronal (1980),
a los 20 meses el menor deberia de comprender aproximadamente 20 palabras. Cantidad
que el paciente de la presente investigacion ya tiene y se evidencio tras la aplicacién de
los tests MacArthur y CSBS DP; ademas de la visualizacion y analisis de los videos
brindados por la madre, en donde se evidencié la interaccion entre el menor, las
especialistas y la familia, asi como la comprension a érdenes y preguntas que en algunas

sesiones se observo con conductas agresivas.

Sobre el componente morfosintactico, “Luis”, hasta la fecha de evaluacion no se
mostraba capaz de verbalizar palabra alguna, por lo tanto, no ejecutaba emision de
oraciones. Segun las etapas del desarrollo morfosintactico propuestas por Del Rio y Vila

Seca (1988), el menor perteneceria a la etapa gramatical que va desde los 10 a 17
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meses, ubicandose en el periodo holofrasico, en donde deberia emitir palabras aisladas

que expresen pensamiento completo.

En cuanto al componente fonético fonoldgico, el caso en mencién se encontré en el
estadio 2, que abarca de los 12 a los 18 meses, en donde se deberian de adquirir
aproximadamente 50 protopalabras, las cuales son de género funcional y cercano a su
contexto. Asi como, palabras de 2 silabas y algunos fonemas. Sin embargo, el menor al
momento de la evaluacién aun se encontraba en el estadio 1, fase 4, en la etapa del

balbuceo canodnico, sin ser capaz de mencionar palabra alguna.

Con respecto al componente pragmatico se hallaron mas debilidades y dificultades que
habilidades, ya que el paciente de la presente investigacién debié de haber adquirido
todas las funciones comunicativas consideradas, alrededor de los 18 meses; sin

embargo, hasta el momento de evaluacion, no mostro logro de ello.

Asi mismo, segun Tenorio-Castano, J.; Morte, B.; Nevado, J.; Martinez-Glez, V.; Santos
Simarro, F.; Garcia-Mifaur, S.; Palomares-Bralo, M.; Pacio-Miguez, M.; Gomez, B.; Arias,
P.; et al. (2021), clasifican al Sindrome de Schuurs-Hoeijmakers o PACS1 como un
trastorno del neurodesarrollo. Tras una revisidn clinica de 61 casos descritos (37
hombres y 24 mujeres), de los 151 casos diagnosticado con el sindrome, se obtuvo la
informacion que un 97% de los casos revisados presenta discapacidad intelectual,
ademas que un 76% presenta retraso en el habla y que un 21% de esta poblacién
presenta el trastorno del espectro autista, en este caso, debido a que el paciente del caso
actual hasta la fecha de evaluacién no presentaba destreza motora, ya que aun no
lograba ponerse de pie y mucho menos caminar por su cuenta, caracteristicas que ya
debié haber logrado para la edad y tampoco demostraba domino sensorial e intelectual,
puesto que no era capaz de expresar sensaciones y emociones, sumado que a pesar de
tener 20 meses, el menor aun lo lograba verbalizar palabra alguna y aun se encontraba
en la etapa del balbuceo candnico, etapa que debid ser superada alrededor de los 12
meses, ademas de la poca disposicidén para socializar y su baja comprension, hacen que
el menor se encuentre dentro de este grupo de porcentaje, puesto que sus caracteristicas

coinciden con los rasgos.

Segun Abdulgader, S.; WIi, W. & Qaryaqos, S. (2021), el paciente mencionado por ellos
diagnosticado con el Sindrome de Schuurs-Hoeijmakers, es un varén de 3 afios de edad,
de padres no consanguineos, tercer hijo y el hermano menor de la familia, la cual no
presenta trastornos neuropsiquiatricos y/o malformaciones congénitas; ademas, la madre

del menor mencionado, llevdé un embarazo tranquilo y sin complicaciones, nacido por
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parto natural asistida por una partera certificada; resaltando que el primer indicio de
sindrome para la familia fueron los ojos, lo cual tras un examen clinico confirmé que tenia
coloboma bilateral eraral que afecta el iris y la retina, lo cual llevé a que el pediatra a
cargo del caso pidiera examenes visuales, de resonancia magnética y ecocardiografias;
hacen que estas caracteristicas lo igualen al caso de la presente investigacion, puesto
que poseen los mismos rasgos. “Luis”, es el menor y tercer hijo de la familia, nacié por
parto natural asistido por una partera en su domicilio y con la cual aun tiene contacto, tras
el primer indicio de los padres que fue la forma de sus ojos y llevado por ello al pediatra el
cual solicita que se le realice una ecografia para descartar las sospechas de coloboma,
cuyo resultado indica presencia de coloboma de iris bilateral y nistagmo en ambos ojos.
Ademas, ambos sujetos de estudio han sido sometidos a encefalogramas que brindaron
como resultado atrofia cerebral leve y adelgazamiento leve del cuerpo calloso con

coloboma retinal bilateral leve.

Asi mismo, segun De Barros, Martins, de Medeiros, de Vasconcelos y Ventura (2021), el
Sindrome de Schuurs-Hoeijmakers ha reportado diversas investigaciones oculares; sin
embargo, la abordada por ellos es la primera descripcion reportada en América. Siendo el
caso actual uno de los escasos casos de este sindrome en Latinoamérica y el primer
caso reportado en Peru. El paciente mencionado por ellos es un varon de 2 anos, edad
similar a la del caso actual, otra de las coincidencias con el sujeto de esta investigacion,
es que ambos presentan retraso intelectual, ademas, ambas madres indican que sus
hijos tienen nistagmo ocular y que en la familia no se han presentado casos similares.
Ademas, ambos nifios fueron sometidos a secuenciacion completa de exoma que dio

como resultado hipertelorismo y colobomas de iris, nervio 6ptico y retina.

Al igual que los casos reportados anteriormente, “Luis” presentd las tipicas
manifestaciones, retraso intelectual y rasgos faciales como ojos separados y rasgados,

nariz redondeada, flacidez facial, etc.

Diversos estudios también han demostrado que las habilidades del lenguaje se ven
gravemente mas afectadas que las habilidades motoras, esto también es sustentado
segun Lusk, I.; Smith, S.; Martin, C., et al en PACS1 Neurodevelopmental Disorder,
donde se indica que este trastorno del neurodesarrollo es caracterizado por retrasos
neuroldgicos que van en una escala de leve a grave dependiendo del compromiso en el
sindrome; ademas, se ha comprobado que al menos un tercio de las personas
diagnosticadas con el sindrome, padecen de hipotonia, que se presenta como la
disminucion del tono muscular en forma generalizada o focalizada, que es asociada al

desarrollo psicomotor, esto conectado directamente al desarrollo del lenguaje funcional.
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Es asi que, segun el mismo, et al en el 2016 en la evaluaciéon de 32 personas con el
sindrome, el 21.87% al momento de evaluacion no tenia lenguaje. Asi mismo, de los
evaluados que figuran como no verbales, tienen presente intencion del lenguaje, usando
lenguaje de sefas o cartillas de intenciones y algunas otras herramientas. Guardando
asi, una relacién entre esta investigacion y el paciente de la presente investigacion que
tiene como rasgo propio del sindrome, hipotonia y que hasta fecha de evaluacién no
presentaba lenguaje; lo cual es un signo de alarma debido a su edad y es uno de las

caracteristicas graves del caso.
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CONCLUSIONES

En la presente investigacion se aplicaron 2 instrumentos distintos, el primero de ellos el
Inventario del desarrollo comunicativo MacArthur y el segundo el CSBS DP. Cuestionario

del Bebé y Nifio Pequefio.

En relacién al primer instrumento utilizado cabe resaltar que por el rango de edad de
“Luis”, al momento de la evaluacién, se debid de haber aplicado solo el inventario del
desarrollo comunicativo MacArthur, cuadernillo de 16 a 30 meses de adaptacion
espafiola; sin embargo, tras la aplicacion de este cuadernillo se evidencid que el caso
actual presentaba muchos “todavia no” o espacios en blanco, por lo cual se decidié
culminar el cuadernillo y evaluar con el inventario del desarrollo comunicativo MacArthur,
cuadernillo de 8 a 15 meses de adaptacion espafola, obteniendo algunos resultados mas

alentadores.

Los resultados de ambos instrumentos evidenciaron que en el componente Iéxico
semantico el paciente de la presente investigacién demuestra un mejor desarrollo; sin
embargo, la parte expresiva aun no la tiene presente, lo cual afecta el componente
fonético fonolégico, pues el menor, no se encuentra en el estadio esperado, por lo
contrario, esta en un estadio menor ya que aun expresa solo balbuceo candnico, lo cual,

segun la literatura del sindrome presentado en este paciente, es propio.

En relacion con el componente morfosintactico no se pudo evaluar la parte expresiva

puesto que aun no presenta habla, pero la parte comprensiva también se encuentra en
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debilidad, ya que se le dificulta seguir 6érdenes complejas o estructuradas. Por ultimo, en
el componente pragmatico se hallaron mas debilidades y dificultades que habilidades, ya

que solo demuestra intencion gestual.

Esta es la primera investigaciéon que describe el sindrome de Schuurs-Hoeijmakers, luego
de la revision bibliografica realizada en el Peri. Como este trastorno aun es reciente y no
se ha descrito en esta parte del mundo, se espera que esta investigacién sirva para
comprender mejor el trastorno y confirmar los rasgos faciales tipicos que se encuentran

presentes en pacientes con el diagnéstico.

Como se muestra en el caso de “Luis”, él es un primer infante, catalogado asi por su
edad, que fue diagnosticado con el sindrome tras un examen de axioma que develd lo

que ningun médico hasta ese momento habia podido indicar.

Finalmente, este trabajo ilustra la importancia de conocer los fenotipos de sindromes
raros valiosos para su temprana deteccidn y posterior estudio de enfermedades

genéticas.
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RECOMENDACIONES

Se recomienda ampliar a futuro con mayor numero de casos del sindrome de
Schuurs-Hoeijmakers para que se puedan generalizar los resultados.

Se sugiere hacer seguimiento a este caso Unico en Peru para poder tener mayor
conocimiento sobre los sindromes genéticos raros presentes en el pais.

A los especialistas que tengan pacientes con sindromes genéticos raros se les
sugiere que, a partir del conocimiento sobre el sindrome, innoven en la
elaboracion de estrategias y plan de trabajo para el evaluado.

Se sugiere indagar a partir de personal capacitado sobre una mayor poblacién con
el sindrome de Schuurs-Hoeijmakers.

Se pide considerar la creacion de test especificos para la evaluacién del lenguaje
de infantes, nifios y adolescentes que presenten el sindrome de Schuurs-
Hoeijmakers.

Se recomienda tener en consideracion la presente investigacion para el bien de la

comunidad cientifica.
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ANEXOS

ANEXO 1 — CONSENTIMIENTO INFORMADO
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ANEXO 2 - FORMATO DE ANAMNESIS VIRTUAL

ANAMNESIS

.  DATOS GENERALES

1.1 Apellido Paterno —Materno — Nombre:

1.2 Fecha de nacimiento: Edad:

1.3 Sexo: Lugar de nacimiento:
1.4 Grado de instruccion: Lugar de procedencia:
1.5 Institucién educativa: Distrito:

1.6 Direccion actual:

1.7 Datos familiares:

PARENTESCO NOMBRE EDAD | CRIa ECION OCUPACION

Padre

Madre

Hermanos

1.8 Fecha de elaboracion de la anamnesis:

1.9 Informante:

1.10 Examinadora:

. DEFINICION Y ANALISIS DE LA CONDUCTA PROBLEMATICA

2.1 Motivo de consulta:
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2.2 Antecedentes de evaluaciones o terapias previas:

2.3 Antecedentes de familiares: (enfermedades neurolégicas o psiquiatricas).
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lll. HISTORIA EVOLUTIVA

3.1 Embarazo: enfermedades, dificultades y/o accidentes. Ingesta de

medicamentos. Uso de alcohol, tabaco, drogas, otros:

3.2 Parto: ;A qué tiempo nacié?, ;Como fue el parto? (natural /cesarea),

¢hubo alguna complicacion?:

IV.HISTORIA DEL DESARROLLO PSICOMOTOR O NEUROMUSCULAR

41 Edad en que empezé a caminar, dificultades, tendencia a caerse o
golpearse. Presencia de movimientos automaticos: balancearse ¢otros?;
movimientos agitados: sacude los brazos, estruja las manos ¢en qué

momento? ;con qué frecuencia?

DESARROLLO PSICOMOTOR | EDAD (meses)

OBSERVACIONES
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O NEUROMUSCULAR

Empieza a caminar

Movimientos automaticos
(balanceo)

Movimientos agitados

V. HISTORIA DEL DESARROLLO LINGUISTICO:
e Edad de sus balbuceos:
e Edad de apariciéon de gestos:
e Primeras palabras y frases de dos palabras:
e Edad en la comprension de palabras y comprension de mandatos,

e A la fecha, de qué manera se hace entender su hijo (gestos, gritos,
hablando, llevando de la mano, balbuceando, otros):

e A lafecha, como es la expresion del lenguaje de su hijo:

COMPRENSION DEL LENGUAJE | EDAD (en meses) Dificultades

Comprension de palabras

Comprensién de mandatos

Ejecucion de 6rdenes simples

Ejecucion de 6rdenes
compuestas

Comprension de preguntas y
narraciones

5.1 Interaccion social: ¢se relaciona espontaneamente con las personas de
su entorno?, ¢ se relaciona con otros nifios?, ;acepta y respeta normas




sociales?, ;se adapta a situaciones nuevas?

VI. ADQUISICION DE HABITOS

6.1 Habilidades para comer:

HABILIDADES PARA COMER

Necesita apoyo, ¢ quién lo
apoya?

Dénde come

Qué tipo de alimentos
consume

Calidad de masticacion

6.2 Necesidades fisiologicas:

NECESIDADES FISIOLOGICAS

Edad de control de esfinteres

Forma de pedir para hacer
sus necesidades
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6.3 Sueio: Duracion, ;con quién? uso de medicamentos (edad y frecuencia):

6.4 Mandados, dentro y fuera del hogar. Independencia para: vestirse, atarse
zapatos.

VII. JUEGO Y SOCIALIZACION:

7.1 Juego: Sélo o acompanado. {Qué juegos y juguetes prefiere? Distracciones
principales.
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7.2 Intereses: cotidianos, peculiares y otros.

7.3 Comportamiento del nifio con: padres, hermanos, amigos, otros.
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VIII. HISTORIA MEDICA

EDAD

ENFERMEDAD / ACCIDENTE

TRATAMIENTO

SITUACION FINAL

IX. EXAMENES AUXILIARES

FECHA TIPO DE EXAMEN

RESULTADO
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ANEXO 3 - PROTOCOLOS DE INSTRUMENTOS DE EVALUACION ADMINISTRADOS
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