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RESUMEN

Introduccion: Las personas afectadas de sindrome de Williams (SW), una enfermedad
genética que afecta a 1 de cada 7.500 recién nacidos, tienen una serie de caracteristicas
fisicas y clinicas debidas a la alteracion genética subyacente. Presentan discapacidad

intelectual, una conducta caracteristica y un patrén andémalo de desarrollo motor.

Objetivo: El presente estudio transversal de cardcter retrospectivo, tiene como objetivo
analizar el patron de desarrollo motor de niflos con sindrome de Williams,

comparandolo con el desarrollo normal.

Metodologia: La informacion se recoge a través de una encuesta por internet
(plataforma de Google) dirigida a los padres que forman parte de asociaciones de

distintos paises.

Resultados: El diagnéstico de los nifios con SW es precoz en los paises con un mayor
desarrollo sanitario. Se identifica una afectacion motora desde edades precoces, con
hipotonia marcada y retraso en la adquisicion de los hitos de desarrollo motor. La
marcha se adquiere a los 2 afos en mas de la mitad de los nifios. Durante toda la vida
existe torpeza motora y escasa habilidad motora fina con un patrén andémalo de

desarrollo.

Conclusiones: Se desconoce el impacto que pueden tener las intervenciones terapéuticas
sobre cada una de estas esferas. La fisioterapia es una terapia habitual entre el SW, a
pesar de que no existen estudios basados en la evidencia que especifiquen su eficacia
dirigida especificamente al SW. Es necesaria mas investigacion no sélo acerca de las
caracteristicas del sindrome, sino sobre los patrones de desarrollo especificos del

sindrome, posibles terapias y su repercusion y eficacia.



ABSTRACT

Introduction: People with Williams syndrome (WS), a genetic disease that affects 1 in
7.500 newborns, have a number of physical and clinical characteristics due to the
underlying genetic alteration. They have intellectual disabilities, a characteristic

behavior and an abnormal pattern of motor development.

Objective: The present cross-sectional retrospective study has as purpose to analyze the
motor development pattern of children with Williams syndrome, comparing it with

normal development.

Methods: The information is collected through an online survey (Google platform)

addressed to parents who are members of associations from different countries.

Results: The diagnosis of children with WS is early in countries with greater health
development. A motor affectation is identified from early ages, with pronounced
hypotonia and delayed acquisition of motor development milestones. The gait is
acquired at 2 years in more than half of the children. Throughout life there is motor

clumsiness and poor fine motor skills with an abnormal development pattern.

Conclusions: The impact of therapeutic interventions on each of these fields is
unknown. Physical therapy is a common therapy between WS although there are no
evidence-based studies that specify its effectiveness specifically directed to this
syndrome. More research is needed not only about the characteristics of the syndrome
itself, but on the specific patterns of development of the syndrome, possible therapies

and their impact and effectiveness.



1. INTRODUCCION

1.1. El desarrollo psicomotor

El desarrollo psicomotor es un proceso secuencial y continuo, relacionado con la edad
cronoldgica, de importancia durante la primera infancia. Se adquieren unas habilidades
funcionales, que progresan para ejecutar habilidades complejas. Esta evolucién esta
ligada al proceso de maduracion del sistema nervioso central, segin la teoria de J.
Piaget “es imposible caminar si no se aprendio a parase, y menos a correr, Si no se sabe
caminar”, aplicable a la mayoria de areas del neurodesarrollo. Aunque es sabido que
sigue un curso predecible, las fuerzas intrinsecas y extrinsecas producen variaciones

individuales'.

Ciertas destrezas como dar el primer paso, son ejemplo de indicadores del desarrollo. El
proceso para alcanzarlos sigue una secuencia similar en los nifios, con ritmo variable.
Retraso del desarrollo es un término usado para describir al nifio que no alcanza los
hitos de desarrollo a la edad esperada. Cuando el retraso cronoldgico es significativo,

hablamos de signos de alarma®®.

Desde edades tempranas, signos de ausencia o desviacién de hitos del desarrollo normal
pueden ser indicios de patologia, por lo que un buen conocimiento sera crucial para la
deteccion precoz. Uno de los hitos motores mas importantes, utilizado como signo de
alarma, es la marcha. Un nifio con desarrollo normal empezaria a caminar alrededor de

los 12 meses; no caminar a los 18 meses serfa un signo de alarma’?®.



1.2. Sindrome de Williams

1.2.1. Aspectos generales

El sindrome de Williams (SW) es una enfermedad genética rara, cuya incidencia al
nacimiento es 1 de cada 7.500 recién nacidos, sin diferencia entre sexos, grupos étnicos
ni pais de origen. En 1952, el primer diagnéstico se realizd segun criterios clinicos:
elevacion de niveles sanguineos de calcio (hipercalcemia idiopatica) y estrechamiento
de la arteria aorta (estenosis adrtica supravalvular), ademas de rasgos faciales
caracteristicos. Transcurrié una década hasta que dos pediatras delinearon el sindrome y

. . , - 9.10
describieron sus principales caracteristicas > .

Actualmente, se conoce que el sindrome ocurre por una microdelecion del cromosoma 7
(region 7q11.23), que incluye la delecion de un alelo del gen de elastina, detectable por
FISH (fluorescence in situ hybridization). Esta delecion estd relacionada con las
caracteristicas clinicas, manifestaciones amplias en la mayoria de sistemas del cuerpo.

. o, . . . .1 10.11
El mecanismo etioldgico responsable sigue siendo desconocido .

El crecimiento de los nifios con SW puede estar afectado desde el periodo fetal, con un
retraso persistente durante los primeros dos afios, asociado a problemas alimentarios y
complicaciones gastrointestinales en los primeros meses. En algunos casos puede haber

. . 12-1
una enfermedad celiaca asociada'> .

Los factores que intervienen en el desarrollo psicomotriz del nifio con SW son comunes
al sindrome, pero especificos para cada individuo, y son, entre otros: caracteristicas

cerebrales, alteraciones misculo-esqueléticas y problemas médicos asociados.



1.2.2. Caracteristicas clinicas

Como caracteristica distintiva se encuentra un fenotipo caracteristico (Figura 1),
sugestivo para el diagndstico clinico, cominmente conocido como “cara de duende”:
cara alargada, frente ancha, epicanto, region periorbital prominente, iris con patron
estrellado, nariz chata, filtro alargado, mofletes y labios prominentes, y menton

relativamente pequefio™ .

Figura 1. Caracteristicas faciales del sindrome de Williams'®.

Resultan caracteristicos los defectos estructurales del corazéon y vasos sanguineos
(estenosis aortica principalmente), que constituyen un rasgo clinico mayor. Las
alteraciones cardiovasculares ocurren en ~80% de los pacientes y estdn presentes en
hasta un 93% de los pacientes en el primer afio de vida'"'®!". La delecion de elastina
esta relacionada con alteraciones en tejidos vascular y conectivo y, por tanto, vinculada
con la alteracion cardiaca'™'”. Probablemente esté implicada en otras caracteristicas
como hipertension arterial, voz ronca, genitales pequeiios, envejecimiento de la piel, y

alguna caracteristica facial'*.



El aparato digestivo es delicado, con manifestaciones como vOmitos, estrefiimiento y
dificultades al succionar y alimentarse. Es comin que presenten hernias inguinales o
umbilicales, problemas renales y de vejiga urinaria, e incluso tendencia a la
hipercalcemia. Ademés, no muestran un patrén de suefio regular debido a la

. ey eq- . . ., . . . 9
hipersensibilidad a los ruidos, agitacion o angustia ante determinados sonidos’.

Otras caracteristicas del sindrome son las alteraciones en el neurodesarrollo, con
discapacidad intelectual y trastornos de conducta; ligadas al trastorno por déficit de
atencion. Su personalidad y comportamiento habitual vienen caracterizados por la
afectuosidad y sociabilidad, asociados a sensibilidad y dificultades de relaciéon con
iguales. La mayoria de personas con SW tienen una personalidad ansiosa, con

preocupaciones excesivas por temas recurrentes.

Los aspectos cognitivos se caracterizan por retraso variable y dificultades de
aprendizaje. Existe una asimetria mental que se manifiesta en déficits de areas como
psicomotricidad e integracion visual motora, mientras que otras facetas estdn mas
desarrolladas, como la musicalidad. Aunque hay una gran variedad en el desarrollo del
lenguaje, su adquisicion suele estar retrasada, siendo carente de contenido aunque la

L 13,2021
expresividad parezca buena .

1.2.3. Caracteristicas psicomotoras

En cuanto a las caracteristicas psicomotoras del SW, se encuentra literatura que describe
dificultades en edades tempranas en relacion a la motricidad fina y gruesa, aunque

resulta escasa y con muestras poco amplias.



Por lo general, comienzan a caminar por encima de los 12-18 meses (parametros
considerados normales en desarrollo normal), debido a una combinaciéon de problemas
de coordinacién, equilibrio y fuerza que afectan al sistema muscular y esquelético
(laxitud o contracturas articulares, alteraciones de la columna, hipotonia...), entre

12,20,22

otros . La marcha se caracteriza por una base ancha y tendencia a caminar de

puntillas, incluso en ausencia de contracturas articulares.

Como ya se ha mencionado, presentan disminucion del tono (hipotonia) y fuerza
muscular. La hipertonia se desarrolla en aproximadamente un tercio de los nifios, siendo
mas prevalente en adultos. Con el tiempo, se desarrollan contracturas y alteraciones en

. . . . . T 23
extremidades inferiores y columna, en aproximadamente la mitad de los individuos™.

Es imprescindible conocer las caracteristicas descritas, no solo por la importancia de un
diagndstico precoz, sino para conocer las alteraciones y necesidades que puedan
abordarse desde la fisioterapia, con una intervencion temprana para mejorar la
funcionalidad, ya que determinadas habilidades motoras y visoespaciales se deterioran

2023 Debido a la falta de estudios acerca de las caracteristicas

con el paso del tiempo
psicomotoras del SW, se propone el presente trabajo para recaudar y contrastar

informacion.

2. JUSTIFICACION Y OBJETIVOS

2.1. Justificacion del estudio

Tras realizar una busqueda bibliografica, cabe destacar que existen pocos estudios con
evidencia cientifica que describan de manera precisa y con muestra amplia las

caracteristicas de desarrollo motor de los nifios con SW.



Aunque parece una obviedad que los nifios con este sindrome presentan un retraso en la
adquisicion de hitos de desarrollo motor, habida cuenta de los escasos estudios que
definen cual es el patron de desarrollo habitual de este grupo, nos planteamos realizar
un estudio que recoja las caracteristicas de desarrollo psicomotor de estos nifios y
diferenciar en algunos hitos del desarrollo su patron motor con el de desarrollo normal.
Esta comparacion se llevard a cabo de acuerdo a los parametros de normalidad

recogidos en los documentos de trabajo de la Asociacion Espafiola de Pediatria.

Tras identificar cuales son las disfunciones motoras mas caracteristicas, estudiamos su
posible relacion con la presencia de alteraciones osteoarticulares e indagamos acerca de

las terapias recibidas relacionadas con el componente motor.

Aunque las caracteristicas recogidas en la introduccion se toman habitualmente como
referencia para definir el sindrome, los datos que se objetivan en la clinica no parecen
correlacionarse del todo con las descripciones clasicas. Por lo tanto, se debe investigar
la posible definicion de alteraciones de desarrollo con una significacion diferente a la

clasicamente descrita en los textos.

Desde el punto de vista clinico resultan consistentes para la definicion del sindrome
caracteristicas fenotipicas como los rasgos faciales y de conducta, junto con alteraciones

. .o 21.2
de crecimiento y rendimiento®?"*.

Mediante una encuesta dirigida a los padres, hemos recogido informacion de los nifios
con SW para conocer la realidad del sindrome desde el punto de vista psicomotor. La
encuesta tiene un caracter internacional, se pretende estudiar si existen diferencias
basadas en diferentes sistemas sociosanitatrios de los paises, tanto en momento del

diagnostico como tipo de intervencion.
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Consideramos que para poder realizar propuestas de intervencion de estimulacion
motora, puede resultar de interés analizar las posibles diferencias que puedan
encontrarse en cuanto a la cultura, los apoyos recibidos segun el sistema de salud que

regule cada pais, las intervenciones terapéuticas que han recibido a lo largo de su vida...

Tratamos de correlacionar las posibles alteraciones motoras gruesas y finas, con las
alteraciones musculo-esqueléticas o de otro tipo como la cardiopatia, debidas a la

deficiencia en elastina.

Por ultimo, a partir de los diferentes patrones de desarrollo motor que aparecen en los
nifios con SW, pretendemos poder establecer la variabilidad entre ellos y proponer

valoraciones e intervenciones fisioterapéuticas especificas.

2.2. Objetivos

El objetivo principal del estudio es identificar el patron de desarrollo motor en

habilidades concretas de los nifios con SW y el rango de variabilidad entre los sujetos.

Por otro lado, los objetivos especificos son:

Analizar la existencia de diferencias significativas entre distintos paises en

relacion a: edad de diagndstico, acceso a recursos y caracteristicas de los nifos.

- Valorar las diferencias en el patron de desarrollo y relacionarlos con la presencia
de alteraciones musculo-esqueléticas o cardiovasculares.

- Determinar si la edad al diagnostico condiciona la adquisicion de hitos motores.

- Determinar si la presencia de caracteristicas fenotipicas mayores (cardiopatia,

hipercalcemia, etc.) es determinante en la edad de diagndstico.

- Identificar si la edad al diagnéstico modifica el tipo de terapia.

11



3. METODOLOGIA

3.1. Diseio del estudio

El presente trabajo se trata de un estudio transversal, realizado a través de una encuesta

por internet dirigida a la poblacién de familias con hijos con sindrome de Williams.

Las preguntas van dirigidas a los padres y enfocadas a diferentes momentos de la vida
del nifio, siguiendo la evolucioén desde su nacimiento hasta su edad actual; se estudia la

situacion actual a partir de sucesos o caracteristicas acontecidas en el pasado.

En cuanto al formato escogido para la realizacion de la encuesta (4nexo 1), se trata de la
plataforma de Google, para facilitar el acceso y transmision de la informacion de
manera efectiva. La encuesta estd disponible en tres idiomas: castellano, inglés e
italiano. Consta de una serie de preguntas, tanto de respuesta cerrada como abierta, en la
que debe contestar uno de los padres del nifio (o en su defecto algiin familiar cercano
como un hermano/a). A partir de ellas, se traducen las variables relevantes sobre las que

se desea obtener informacion.

Estructura y fases de la encuesta:

- Definicion de los objetivos del cuestionario: se introduce una presentacion antes
de comenzar con la encuesta, en la que se especifica el objetivo de la
investigacion y otros aspectos importantes sobre ella, como la confidencialidad
de los datos, que son usados Unicamente con fines investigadores para este
trabajo en concreto.

- Planificacion del cuestionario, diferenciando sus apartados: las preguntas se
agrupan por tematicas. El primer apartado se trata de la presentacion nombrada
en el apartado anterior.

12



El segundo apartado recoge datos acerca del encuestado, es decir, el padre o
madre del nifio; y acerca del nifio con SW. Las preguntas se centran sobre todo
en el desarrollo del nifio, los hitos motores del desarrollo y las experiencias que
han observado los padres en cuanto a este aspecto. Ademas, cuestiones mas

psicologicas dirigidas a los padres.

- Elaboracion y seleccion de las preguntas: la formulacion de las preguntas es
sencilla, no resultan complicadas de entender, procurando que la respuesta que
ha de darse sea de si/no o, en cualquier caso, breve.

- Redaccion final de la encuesta: el tipo de encuesta que utilizamos no tiene un
estilo definido si se clasifica segun el objetivo, ya que es una mezcla entre
encuesta descriptiva y explicativa. Descriptiva porque el objetivo de la
investigacion es conocer las caracteristicas motoras de la poblacion descrita
anteriormente, y explicativa porque la finalidad también es establecer relaciones

causales y contrastar hipotesis.

El numero de respuestas esperadas se ha establecido por encima de 100, considerando
que la mitad sean procedentes de Espana y el resto de otros paises, para conseguir una
muestra lo suficientemente significativa para validar los resultados, que se analizan

principalmente con el programa Excel.

3.2. Descripcion del estudio

El presente estudio transversal, es de tipo descriptivo sobre diferentes caracteristicas y
capacidades de los nifios con SW y el momento de adquisiciéon de las mismas,
utilizando como parametros de normalidad los recogidos por la Asociacién Espaiiola de

. ;s 24
Pediatria™.
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El estudio es de carécter retrospectivo ya que las variables se recogen a partir de una
encuesta realizada a los padres. Tiene un fin investigador, para la realizacion del
Trabajo de Fin de Grado de una alumna de Fisioterapia, que ha sido la que ha
contactado con todas las familias a través de las Asociaciones de Pacientes, ha disefiado
y realizado la encuesta, y por ultimo ha analizado todas las variables a partir de las

cuales se ha realizado el estudio.

En la encuesta se recogen muchas variables, selecciondndose para este estudio aquellas
mas relacionadas con el desarrollo psicomotor y las intervenciones fisioterapéuticas que
se han llevado a cabo a lo largo de la vida de los nifios, y que consigan responder a las
hipdtesis planteadas, que se describen a continuaciéon. En primer lugar, se pretenden
estudiar las caracteristicas clinicas mds comunes entre los nifios con SW, ya que
pensamos que no todas las caracteristicas que estan descritas en la literatura son las mas
habituales en este sindrome, como podria ocurrir en el caso de la hipercalcemia. Por
otro lado, la idea de que los nifios con SW tienen un desarrollo motor, tanto grueso
como fino, mas retrasado que la media de nifios con desarrollo normal, y verificar si ese
retraso esta directamente relacionado con alteraciones musculo-esqueléticas. Del mismo
modo, la hipdtesis de que la edad de diagndstico depende de la presencia de
caracteristicas fenotipicas mayores y del desarrollo socio-econdmico de un pais, y lo
mismo ocurriria con el tipo de terapias recibidas y la forma de acceso a ellas por parte
de las familias. Por lo tanto, a menor edad diagnostica habria una mayor sintomatologia
clinica, ya que el diagnostico seria mas sencillo. Y a mayor desarrollo socio-econdomico
del pais, antes se realizarian los diagnosticos de SW. También mencionamos la
hipotesis de que la edad de diagndstico condiciona la adquisicion de hitos motores (ante

un diagnostico precoz menos retraso en el desarrollo motor).
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En base a la literatura, sabemos que existe la necesidad de realizar mas estudios de
investigacion acerca del SW. Como hipdtesis las familias opinarian lo mismo, que

existe poca informacion y conocimiento acerca del tema.

3.3. Poblacion objetivo

La investigacion se centra sobre la poblacion infantil de personas con sindrome de
Williams, por lo que en el estudio se incluyen a los nifios diagnosticados con esta
afectacion, cuya familia pertenezca a una asociacion de Sindrome de Williams, sin
importar el pais de procedencia, dispuesta a colaborar en el estudio. No se define una
franja de edad especifica, se aceptan desde los nifios que nacen hasta los que tienen una

edad adolescente o juvenil.

Para el analisis de algunas variables fueron excluidos los nifios cuya edad estaba por
debajo de la necesaria para la adquisicion de una habilidad especifica, como por

ejemplo, en la edad al caminar se excluyen aquellos nifios con edad inferior a 15 meses.

Los participantes se han reclutado desde las asociaciones de SW de distintos paises, con
las que se ha contactado a través de correo electronico o redes sociales (Facebook). No
se ha contactado directamente con ninguna familia. Hemos considerado que las
asociaciones son grupos que tienen un fin comin muy definido, con capacidad de
transmitir informacion de forma extensa entre sus miembros. Al contactar con el
responsable de la asociacion, esa persona se encarga de difundir la encuesta a las
familias, a través de correo electronico y redes sociales. Buscamos la mayor diversidad
posible, por lo que contactamos con asociaciones de diferentes paises, tratando de
identificar patrones caracteristicos o diferencias significativas en funcion a la

localizacion geografica.

15



3.4. Duracion del estudio y cronograma

Revision de literatura: La busqueda bibliografica de articulos con relevancia cientifica
sobre el desarrollo psicomotor y el sindrome de Williams se realizd durante varios

meses, desde finales del afio 2016 hasta enero del 2017.

Realizacion de la encuesta: Después de haber reunido y analizado suficientes datos a
partir de la literatura, se elabord la encuesta durante el mes de febrero. La encuesta se

tradujo a diferentes idiomas (espanol, inglés, italiano).

Tras la estructuracion de la encuesta, se contactd con asociaciones de SW de todo el
mundo, en busca de posibles participantes. La forma de contactar con las asociaciones

fue a través de correo electronico y redes sociales (Facebook).

En muchos casos no se obtuvo respuesta, algunas asociaciones optaron por no participar
en el estudio y, con las que si aceptaron la propuesta, se consiguid reunir una muestra

importante.

Periodo de recogida de datos: Después de enviar la encuesta a las asociaciones

colaborativas, el periodo de respuesta fue durante los meses de marzo y abril.

Creacion de la base de datos: El analisis de los datos se realizé durante los meses de

abril y mayo, utilizando el programa informatico Excel.

Andlisis e interpretacion de resultados: Una vez analizados los datos, se paso a describir

las relaciones a modo de respuesta a la hipdtesis y objetivos planteados.

Difusion de los resultados: Una vez completado el estudio, la difusion de los resultados

tuvo lugar en el mes de Junio.

16



3.5. Consideraciones éticas

Los datos proporcionados por los encuestados son totalmente andénimos y
confidenciales, segin la ley organica 15/1999 del 13 de diciembre, de Proteccion de
Datos de Caracter Personal, y unicamente usados para este estudio, segun la ley 14/2007

del 3 de julio de Investigacion biomédica.

Los participantes son informados antes de realizar la encuesta, primero informando a la
persona encargada de la asociacion, y después a cada familia de manera individual, en el

apartado introductorio de la encuesta.

4. RESULTADOS

4.1. Descripcion de la muestra

El niimero de individuos de la muestra es de 132 nifios con SW, superando la
expectativa en cuanto al estimado (100 nifios). Tienen distinta nacionalidad, su
procedencia se detalla en la Tabla 1, siendo principalmente de Espafia (54 nifios), Italia
(48 ninos) y Argentina (14 nihos). Estos tres paises mas significativos, son los que se

consideran exclusivamente para el analisis de algunos de los resultados.

En cuanto al género, predomina el masculino en un 57%, con una proporcion nifio/nifia
de 1,3:1. La edad media de la muestra es 12 afios y medio (7abla 2) con un rango de

edad de 9 meses a 30 afios.
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PAIS N2 NINOS

Espaiia 54
Italia 48
Argentina
Chile
México

[y
H

Colombia

Estados Unidos

Brasil

Guinea Ecuatorial
Cuba
Uruguay

Francia

(R TN I Y =N N N R O Y SR oY)

Bolivia
TOTAL 132

Tabla 1. Caracteristicas de la muestra. Numero de nifios y su lugar de procedencia.

GENERO EDAD MEDIA (aiios)

Hombre 75 12,81
Mujer 57 12,39
TOTAL 132 12,63

Tabla 2. Caracteristicas de la muestra. Género y edad media de los nifios.

4.2. Edad al diagnéstico en los diferentes paises

Analizamos las diferencias entre paises y edad de diagnéstico (7abla 3), tomando como
rangos de edad de diagnostico “0 a 6 meses”, “6 meses a 1 afo” y “mas de un afio” (esta
categorizacion se utilizara a lo largo del andlisis de resultados), y después los paises con
el nimero de nifios mas significativo (Espafia, Italia y Argentina). Espafia e Italia tienen

un mayor numero de diagndsticos entre “0-6 meses”.
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Edad de N2 nifos por pais
diagnéstico _ _ ol |

~ 13 . 19 . 1
0-6 meses 37 Espafia (35,14%) Italia (51,35%) Argentina (2,70%)

6mesesal . 16 . 10 . 5
afio 33 Espafa (48,48%) Italia (30,08%) Argentina (15,15%)

. ~ o 25 . 19 . 8
Mas de 1 aiio 62 Espafia (40,32%) Italia (30,65%) Argentina (12,90%)

Tabla 3. Distribuciéon de la muestra por rango de edad de diagnéstico y pais de procedencia.

4.3. Complicaciones/alteraciones asociadas

Las complicaciones previas al diagndstico se han distribuido segtn los rangos utilizados
anteriormente (7abla 4). Tal y como se recoge en otros estudios, la anomalia mas
comun son las alteraciones cardiovasculares. Mds de la mitad de los nifos sufre
cardiopatia previa al diagnostico (54,55%), mas frecuente en el grupo con diagndstico
de “0 a 6 meses”, por lo que puede establecerse una relacion entre cardiopatia y
diagnostico precoz. Es logico, ya que las cardiopatias son uno de los datos mas
especificos y a partir del cual se establece la sospecha del sindrome. La hipotonia es,
segin los padres, el segundo dato més relevante (34,85%), seguido de problemas
digestivos, que estdn presentes en mas de la tercera parte (34,09%). Resulta muy
significativo que en nuestra muestra, el porcentaje de hipercalcemia no es destacable,
afectando al 7,58%, aunque en la literatura, como hemos comentado previamente, se
considere un punto importante para el diagndstico. Este porcentaje es similar al de otras
alteraciones como hipertonia (5,30%), que no es considerada una caracteristica
definitoria del SW, y cuya presencia en 7 de los nifios, demuestra la gran variabilidad

clinica dentro del sindrome.
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EDAD DE DIAGNOSTICO SW

Complicacién Oa6meses 6mesesalafio Masde1lafo Total
clinica (37 nifios) (33 nifios) (62 nifios) (132 nifos)

Cardiopatia o
., .. | 27(72,97%) | 18(48,65%) 27 (43,55%) | 72 (54,55%)
estenosis adrtica
Problemas
. . 13 (35,14%) 11 (33,33%) 21 (33,87%) 45 (34,09%)
digestivos
Hipercalcemia 4 (10,81%) 2 (6,06%) 4 (6,45%) 10 (7,58%)
Hipotonia 15 (40,54%) 14 (42,42%) 17 (27,42%) 46 (34,85%)
Hipertonia 0 (0%) 2 (6,06%) 5 (8,06%) 7 (5,30%)
Ninguna
. 3(8,11%) 6 (18,18%) 11 (17,74%) 20 (15,15%)
conocida

Tabla 4. Tipos de complicaciones mas comunes previas al diagnostico, agrupadas segiin el
rango de edad de diagnoéstico.

Los problemas musculo-esqueléticos son agrupados para su andlisis segiin los mismos
rangos (7abla 5), encontrando que lo mas comun son alteraciones en los pies,
especificamente el pie plano, relacionado con la hiperlaxitud caracteristica del

sindrome.

EDAD DE DIAGNOSTICO SW

Problema musculo- 0-6 meses 6 meses-1 afilo Mas de 1 ano Total

esquelético (37 nifios) (33 niiios) (62 nifios) (132 nifios)
Hipotonia 23(62,16%) | 20(60,61%) | 34 (54,84%) @ 77 (58,33%)
Hipertonia 3(8,11%) 3 (9,09%) 7 (11,29%) 13 (9,85%)
Escoliosis 8 (21,62%) 8 (24,24%) 18 (29,03%) | 34 (25,76%)

Alteraciones en rodillas 1(2,70%) 1(3,03%) 5 (8,06%) 7 (5,30%)

(varo, valgo)

Alteraciones en tobillos 1(2,70%) 4(12,12%) 0 (0%) 5(3,79%)
Alteraciones en pies 3(8,11%) 1(3,03%) 6 (9,68%) 10 (7,58%)
Pie plano 14 (37,84%) 5(15,15%) 19 (30,65%) | 38(28,79%)

Pie equino 1(2,70%) 0 (0%) 2 (3,26%) 3(2,27%)

Dolor 0 (0%) 1(3,03%) 5 (8,06%) 6 (4,55%)

Tabla 5. Problemas musculo-esqueléticos mas significativos, relacionados con la edad de
diagndstico de SW.
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4.4. Desarrollo motor grueso: Marcha

Un 33% de los nifios de la muestra ha empezado a caminar por debajo de los 18 meses,
un 64% lo ha hecho por encima (Tabla 6 y Figura 2). Hay un 3% que todavia no ha

empezado a caminar, y al estar por debajo de los 12 meses de edad se ha excluido del

analisis.

EDAD DE ADQUISICION DE LA MARCHA

40
° =

20

0

12 12318 18a24 24 >24
Edad adquisicion de la macha (meses)

ne de nifios

==@==Desarrollo normal =@=Sindrome de Williams

Figura 2. Grdfico comparativo del rango de edad de adquisicion de la marcha entre nifios de
desarrollo normal y con sindrome de Williams.

EDAD DE DIAGNOSTICO

Edad de

adquisicion de la e e meS"es s Més,de t TOTAL PORCENTAJE | TORCENTAJE
marcha meses 1 aio ano TOTAL
Mas de 24 meses 8 9 12 29 22%
24 meses 8 4 12 24 18% 64%
18-24 meses 5 10 16 31 24%
12-18 meses 15 7 19 41 31% 339%
12 meses - - 3 3 2%
Todavia no.lo ha 1 3 ) 4 39% 3%
conseguido

Tabla 6. Edad de adquisicion de la marcha segitin el rango de edad de diagnéstico. La linea
negra seriala el limite de la normalidad: en un patron de desarrollo normal la edad de empezar
a caminar estd por debajo de los 18 meses.
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Asumiendo que los nifios con mayor afectacion pueden diagnosticarse en edades mas
precoces, analizamos la edad de diagnostico como posible factor influyente o

determinante de la adquisicion de la marcha (7Tabla 6).

De los nifios cuya edad de diagnoéstico estd en el primer afio de vida (62, excluidos los
que todavia no caminan), 40 caminan tarde y 22 a tiempo; y de los nifios cuya edad de

diagnostico ocurre después del primer afo de vida (62), 40 caminan tarde y 22 a tiempo.

Se analiza la existencia de una relacion entre marcha tardia (por encima de 18 meses) y
la presencia de alteraciones musculo-esqueléticas. Se analizan los nifios que empiezan a
caminar tarde y la presencia de estas alteraciones. Los nifios de marcha tardia forman el
64% de la muestra (Tabla 6), del cual tan solo el 44% tiene alteraciones musculo-
esqueléticas (Tabla 7): dos tercios tiene alteracion del tono (64,29% hipotonia, 7,14%
hipertonia), casi una cuarta parte escoliosis (23,81%), y casi la mitad alteraciones en los

pies (40,48%), principalmente pie plano.

Problema musculo-esquelético ‘ Total (88 nifos)

Hipotonia 54 (64,29%)
Hipertonia 6 (7,14%)
Escoliosis 20 (23,81%)
Alteraciones en rodillas
5 (5,95%)
(varo, valgo)
Alteraciones en pies 34 (40,48%)
Dolor 5 (5,95%)

Tabla 7. Alteraciones musculo-esqueléticas presentes en los nifios de marcha tardia.

22



4.5. Desarrollo motor fino

Se ha analizado la destreza en diferentes habilidades finas, para comprobar la diferencia

en la edad de adquisicion entre los nifios con SW y desarrollo normal.

La edad de adquisiciéon de manipulacion de cubiertos, estd entre los 3 — 4 afios en el
desarrollo normal. La mitad de los nifilos con SW empiezan a conseguir esta tarea de

forma autoénoma a los 4 afios.

Atarse los cordones es una tarea que en el desarrollo normal empiezan a adquirir
alrededor de los 4 — 5 afios, y los nifios con SW a los 9 afios comienzan a hacerlo sin

dificultad.

Los nifios con SW comienzan a usar unas tijeras entre los 6 — 8 afios, frente a los 4 — 5

anos del desarrollo normal.

En la tarea de abrochar un boton, los nifios con SW se encuentran entre los 9-10 afios, y

los ninos con desarrollo normal en 4 — 5 anos.

Podemos concluir que, al igual que ocurre en el desarrollo motor grueso, existe cierto
retraso en la adquisicion de destrezas ligadas a la motricidad fina en los nifios con SW

respecto al desarrollo normal.

4.6. Terapias recibidas

La gran mayoria de los nifios de la muestra (95%) recibe terapias que trabajan el
componente motor (Figura 3), por lo que este dato no puede utilizarse para buscar una
correlacion entre recibir terapia y presentar alteraciones musculo-esqueléticas o adquirir

la marcha tardiamente.
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Las terapias de este tipo mas habituales son la Psicomotricidad y la Fisioterapia, y
aunque la edad de comienzo varia desde el nacimiento hasta los 12 afos, la edad mas

comun esta por debajo del afio de edad (Figura 4).

TERAPIAS MOTORAS MAS COMUNES

100
80

60

40

zo = B

0 | | | .

Psicomotricidad Fisioterapia Terapia Estimulaciéon  Otras terapias
ocupacional sensorio-motriz

n2 nifios con SW

Terapias motoras

Figura 3. Terapias motoras recibidas por los nifios con SW: Terapias mds comunes.

TERAPIAS MOTORAS: EDAD DE COMIENZO

=—— Adquisicidn de la marcha por debajo de los 18 meses

—fli— Adquisicién de la marcha por encima de los 18 meses

SW
w A
S ©

N
o

nifnos con

=
o

n2
o

Al nacer <1 Entre 1y 2 Entre2y 3 Entre3vy4 > 4
Edad de comienzo de terapia (afios)

Figura 4. Grdfico que representa las edades de comienzo de terapias motoras recibidas por
los nifios con SW, segun su edad de adquisicion de la marcha.
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ACTIVIDADES DE MOTRICIDAD FINA

Manipular los

. Es capaz de o Abrochar y
cubiertos para Utilizar unas
atarse los . desabrochar un
comer por su tijeras .
cordones boton
cuenta
23% puede
" 100% no puede 23% puede 23% puede
3 afos hacerlo solo con )
. . ) hacerlo solo ni | hacerlo solo con | hacerlo solo
(13 nifos) | dificultad, 23% sin o .
o con ayuda dificultad con dificultad
dificultad
Jc 50% puede 100% no puede 37% puede 37% lo hace
(8 niios) hacerlo solo y sin | hacerlo solo ni | hacerlo solo con solo con
dificultad con ayuda dificultad dificultad
22,2% lo hace
22,2% lo hace
. 44,4% puede 11% puede solo con
5 afos ) solo con .
. hacerlo solo y sin hacerlo con . dificultad,
(9 nifos) . dificultad, 33,3% ]
dificultad ayuda o 22,2% sin
sin dificultad -
dificultad
50% lo hace
. 50% puede
6 anos h | | . |125% lo hace solo | 50% lo hace solo solo con
acerlo solo y sin
(4 niios) . y con dificultad sin dificultad | dificultad, 25%
dificultad o
sin dificultad
40% lo hace solo| 40% lo hace
. 40% puede .
7-8 anos . |110% lo hace solo| con dificultad, solo con
. hacerlo solo y sin . ) .
(10 niiios) dificultad con dificultad 40% sin dificultad, 10%
ificulta
dificultad sin dificultad
60% lo hace
N 60% puede
9-10 arios | 20% lo hace solo | 50% lo hace solo solo con
. hacerlo solo y sin e N -
(10 nifos) . sin dificultad sin dificultad dificultad, 20%
dificultad o
sin dificultad
44,4% lo hace
" 55,5% puede 22,2% lo hace 44,4% lo hace solo con
11-12 anos . . . -
N hacerlo solo y sin solo sin solo sin dificultad,
(9 anos) . . - .
dificultad dificultad dificultad 22,2% sin
dificultad

Tabla 8. Actividades de motricidad fina seguin la edad de adquisicion.



4.7. Analisis de la fisioterapia por paises

Debido a que la muestra es heterogénea en cuestion a paises de origen, analizamos la
fisioterapia por zonas geograficas, seleccionando los datos de los tres paises mas

significativos en cuanto a tamafio de muestra: Espaia, Italia y Argentina.

En primer lugar, el nimero de nifios que recibe fisioterapia por pais es: 77,77% en
Espafia, 31,25% en Italia y 29% en Argentina. En el grafico se describe la forma de

contacta con la fisioterapia, es decir, a través del sistema publico o privado (Figura 5).

ACCESO A LA FISIOTERAPIA

30 4
28
27

25 -
I Sistema publico

20 - [ sistema privado

Sin contacto
15 -

Espafia Italia Argentina

Figura 5. Modo de acceso a la fisioterapia por paises: cdlculo del n° de niiios por pais.
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5. DISCUSION

Existen pocos trabajos realizados con esta metodologia, y la mayoria de los que

describen aspectos de desarrollo son antiguos o con escasa muestra.

. 12~ . .
Aunque autores como Gonzalez y Uyaguari -~ sefialan que el SW no esta relacionado

con el género, hemos encontrado una diferencia en la proporcion nifio/nifia de 1,3:1.

La premisa de a menor edad de diagndstico mayor sintomatologia clinica, se cumple en
la cardiopatia, siendo significativo el porcentaje de nifios con cardiopatia previa al
diagnostico (55%). Ante la presencia de esta caracteristica especifica del sindrome, es

. . . . 10
logico realizar diagnosticos tempranos .

En nuestra muestra existe mayor numero de diagndsticos entre “0-6 meses” en Espafia e
Italia. Seglin datos de la Organizacion Mundial de la Salud (OMS), estos paises destinan

2527
. P

un mayor gasto econdomico en salud, por encima de Argentina y otros paises or

tanto, el desarrollo sociosanitario de un pais repercute en la precocidad de diagnostico.

Al igual que en otras muestras, las complicaciones médicas mas comunes son
. . 1 . ;2 . . 2
alteraciones cardiovasculares'®, hipotonia® y problemas digestivos®™. Aunque la
hipotonia sea el segundo dato mas relevante (34,85%), en la bibliografia no tiene tanta
. 29 . . .
relevancia®. El porcentaje de hipercalcemia presente en la muestra resulta poco
significativo (7,58%), como sefialaba Pérez Jurado’’, aunque en otros estudios se
mencione como caracteristica clinica del SW. Confirmamos la hipdtesis de que no todas
las caracteristicas descritas como importantes, se asemejan con la realidad. Observamos

la necesidad de estudios que analicen fielmente las caracteristicas del SW*22,
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El porcentaje de nifios con hipercalcemia es similar al de hipertonia (5,30%), no
considerada caracteristica definitoria del SW, que aparece debido a la variabilidad
clinica dentro del sindrome”. Champan et al.** mostraron que la alteracion del tono
variaba en funcion de la edad; mientras que nifios pequefios frecuentemente mostraban

un descenso, sujetos mas mayores un aumento.

Al igual que en otros estudios, las alteraciones mas comunes entre los nifios son,
ademas de hipotonia, alteraciones en los pies, especificamente pie plano, relacionado

. , . . .. 10,2931
con la hipotonia e hiperlaxitud; y escoliosis™ .

La disfuncion y torpeza motora estan presentes precozmente; los hitos motores se
adquieren mas tarde que el desarrollo tipico® >°. Trauner et al.*> describieron déficits en

la coordinacion de motricidad gruesa y fina en el SW>"®.

La destreza motora puede desarrollarse tardiamente con lateralidad retrasada respecto al
desarrollo normal®™*'. La persistencia de déficits motores en edad adulta obliga a
considerar la existencia de déficits en capacidad de aprendizaje y la posibilidad de
intervenir sobre estas esferas eficazmente durante el desarrollo. La marcha refleja el
retraso psicomotor, ya que un 64% de la muestra camina por encima de los 18 meses
(considerando parametros de desarrollo normal entre 12-18 meses). No podemos
establecer la edad media de adquisicion de estos nifios, pero estimamos los 24

12,32
meses o .

No se encuentra relacion entre edad de diagndstico y adquisicion de marcha, por tanto,
son factores independientes. Tampoco entre edad tardia de adquisicion de marcha y

presencia de alteraciones musculo-esqueléticas.
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Los nifios que caminan tarde constituyen el 64% de la muestra, del cual 44% tiene
alteraciones musculo-esqueléticas: dos tercios tiene alteracion del tono (64,29%
hipotonia, 7,14% hipertonia), casi un cuarto escoliosis (23,81%), casi la mitad
alteraciones en los pies (40,48%), principalmente pie plano. Menos de la mitad de nifios
con marcha tardia presentan alteraciones musculo-esqueléticas, por tanto no puede
establecerse una correlacion, sino hipotetizar que la marcha parece estar mas ligada al

trastorno neurologico.

Es conocido que los individuos con SW tienen dificultades en ejecucion de
movimientos finos, aunque son escasos los estudios realizados. Al igual que en
motricidad gruesa, se encuentra un desfase de desarrollo de motricidad fina respecto a la

y 2
poblacion normal™.

En este estudio no hemos analizado aspectos como patrones de suefio, siendo conocida

., . . . . . 42
su relacion con la capacidad de aprendizaje y respuesta a las diferentes intervenciones .

Gran parte de la muestra (95%) recibe terapias relacionadas con el componente motor,
por tanto no puede correlacionarse recibir terapia y presentar alteraciones musculo-
esqueléticas o adquirir la marcha tardiamente. Las terapias mas habitualmente recibidas
son la psicomotricidad y la fisioterapia, y aunque la edad de comienzo de las terapias

varia, lo mas comun es por debajo del afio.

En concreto, la fisioterapia es una terapia mas popular entre los nifios con SW de
Espafia (77,77%), sobre Italia (31,25%) o Argentina (29%), siendo el modo de acceso
diferente en cada pais. En Espafia no existe gran diferencia entre sistema publico y
privado, en Italia es mas evidente el publico, y respecto a Argentina predominan las

familias que acceden mediante el privado.
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Se refleja que en paises con mayor desarrollo sociosanitario, el acceso a terapias de

rehabilitacion se realiza mayormente a través del sistema publico.

A pesar del elevado nimero de sujetos que recibe fisioterapia, no existen estudios

acerca de su impacto y efectividad dirigida al SW*'.

Por ultimo, respondiendo a la hipotésis acerca de informacion disponible sobre el
sindrome, casi la mitad de padres opinan que no existe suficiente informaciéon (45%),

una minoria si (17%) y el resto no esta seguro (38%).

Se presentan una serie de limitaciones y sesgos, mejorables en futuros estudios. Al
reclutar los participantes, se contactdé con numerosas asociaciones de SW via correo
eléctronico y red social (Facebook), y se incluyeron en el estudio unicamente las

familias cuyas asociaciones decidieron colaborar.

El tamafio muestral (132 nifios) no se considera una limitacidn, ya que permite reunir la

suficiente informacion significativa.

Un sesgo importante lo constituyen las respuestas de la encuesta, ya que posiblemente
los padres no recuerden con exactitud detalles acerca del desarrollo de su hijo/a. En base
a sus respuestas quedan condicionados los resultados, por eso se han excluido algunas
preguntas con respuestas muy dispersas. La encuesta posee sesgos basados en el idioma
en que fue elaborada inicialmente. Se ha elaborado en castellano y traducido
posteriormente al inglés e italiano, lo cual puede condicionar cierta falta de
comprension de preguntas por parte del encuestado. Por otro lado, las diferencias en los

rangos de edad de los pacientes.
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Para el andlisis de algunos resultados, se utilizan Ginicamente los tres paises con mas

participantes en el estudio.

Para finalizar, la falta de un seguimiento longitudinal, no permite analizar los resultados

siguiendo una progresion. Serian necesarios estudios de intervencion de largos periodos.

6. CONCLUSIONES

En nuestra muestra, el rango de edad de diagnostico que mas se repite esta por encima

del afio de edad, un marcador significativo de desarrollo socioecondmico del pais.

De acuerdo a las encuestas realizadas a los padres, las alteraciones musculo-esqueléticas
mas habituales en los afectados por sindrome de Williams son la hipotonia, presente en

la mayoria de los casos desde el nacimiento; la escoliosis y el pie plano.

En relacién al desarrollo psicomotor, el patron de desarrollo esta retrasado respecto al

patron de desarrollo normal, tanto en la motricidad gruesa como fina.

La adquisicion de la marcha ocurre en el 64% de los pacientes a una edad de 24 meses.

Unicamente el 33% de nifios adquiere este hito del desarrollo a una edad normal.

El patron de desarrollo motor fino parece seguir un orden cronologico diferente al del

desarrollo normal.

La fisioterapia es una terapia habitual entre el SW, a pesar de que no existen estudios

basados en la evidencia que especifiquen su eficacia dirigida especificamente al SW.

Es necesaria més investigacion no solo acerca de las caracteristicas del sindrome en si,
sino a todo lo que engloba: patrén de desarrollo especifico del sindrome, posibles

terapias y su repercusion y eficacia.
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ANEXO 1 - ENCUESTA

La encuesta presentada a continuaciéon ha sido confeccionada para este estudio.

Disponible en:

Castellano:https://docs.google.com/forms/d/e/1FAIpQLSdqZ7hZ5G8Kx0hiEnl5p4rhaty
5 Np29 H9-UWhRDTgN6SL w/viewform?usp=sf link

Inglés:https://docs.google.com/forms/d/e/1FAIpQLSdFf2GiEjE028 LEM]Sshil Aculf50
vOS190z-mfHIO0XKYjow/viewform?usp=sf link

Italiano:https://docs.google.com/forms/d/e/1FAIpQLSemPFpEG410YQZUHgBSBeME
BQc-WUmTUVavagfZqJAho6bYVA/viewform?usp=sf link

Acercandonos al Sindrome de Williams
OBJETIVO DEL CUESTIONARIO

Esta encuesta se ha realizado con el unico fin investigador de realizar un trabajo de fin
de grado de Fisioterapia enfocado a las caracteristicas motoras del Sindrome de
Williams. Todos los datos que se recojan seran confidenciales y utilizados inicamente
para ello.

.COMO CONTESTO EL CUESTIONARIO?

La mejor manera de contestarlo es hacerlo de una sola vez. A primera vista puede
parecer extenso, pero es facil de rellenar. Tenga en cuenta que:

1. La persona que contesta el cuestionario debe ser la madre o el padre del nifio/a con
Sindrome de Williams (s6lo un progenitor por familia).

2. No hay respuestas correctas ni incorrectas, lo que interesa es su propia experiencia.
3. No se pare mucho en cada pregunta, su primera respuesta es casi siempre la mejor.

4. Su cuestionario es anonimo, por lo que los datos se trataran con las maximas
garantias de confidencialidad y solo seran usados con fines de investigacion.

5. Procure contestar el maximo niimero de preguntas posible.

Agradecer de antemano la participacion en este proyecto, sabiendo que las
conclusiones que se recojan con esta encuesta estaran a disposicion de las familias
participantes a través de su correspondiente asociacion.

El tiempo calculado para las respuestas es aproximadamente de menos de 15 minutos,
y unicamente deben de ser contestadas aquellas preguntas que se sepan con certeza.
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Estudiante y realizadora de la investigacion: Elisa Gonzélez-Lamufio
En caso de cualquier duda, sugerencia o peticiéon contacte con:

egonzalez-lamuno@campus.eug.es

Con el permiso de la Escuela Universitaria Gimbernat Cantabria

ESCUELA UNIVERSITARIA DE FISIOTERAPIA
GIMBERNAT-CANTABRIA

DATOS INFORMATIVOS

DATOS INFORMATIVOS ACERCA DEL ENCUESTADO

En primer lugar le solicitamos algunos datos de identificacion de la persona que
responde el cuestionario.

Senale su relacion con el nifio/a con Sindrome de Williams

(O Madre
(O Padre
(O Otro:

Pais de origen:

Numero de hijos (incluyendo el nifio/a con Sindrome de Williams):
(Qué lugar ocupa el nifio/a con SW respecto a sus hermanos/as?:

Antes del nacimiento de su hijo/a con Sd Williams, ;habia tenido contacto o
informacion acerca del sindrome?:

O si
(O No

Después del diagndstico de su hijo/a, jacudi6 a alguna entidad (asociacion, fundacion,
etc.) relacionada con este sindrome?:

O si
O No
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En caso de ser la afirmativa la anterior pregunta, ;cree que se le proporcion6 toda la
informacion relevante acerca del Sindrome de Williams?:

O Si
(O No
(O Nolosé

(Cree que la informacion util que dispone acerca del sindrome es completa?:

O Si
(O No
(O Nolosé

DATOS INFORMATIVOS ACERCA DEL NINO/A

A continuacion le vamos a pedir informacion sobre su hijo/a con Sindrome de Wiliams.
Edad del nifio/a:

Género del nifo/a:

(O Hombre
(O Mujer

Altura del nifio (m):
Peso del nifio (kg):
INFORMACION CLINICA RELEVANTE

Antecedentes clinicos familiares relevantes:

LA qué edad empezaron las primeras sospechas de que algo no iba bien?

(O Antes del nacimiento
(O 0-6 meses

(O 6 meses

(O 6 meses al afio

(O >1 afio

(O Nolosé

Si en la anterior pregunta respondi6 ">1 afo", especifique por favor la edad:
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Si presentd complicaciones médicas al nacer, marque todas las que correspondan (puede
haber més de una respuesta):

(O Cardiopatia o estenosis adrtica (problema cardiaco)
(O Problemas digestivos y/o metabolicos

(O Problema respiratorio

(O Hipercalcemia

(O Hipotonia o bajo tono muscular

(O Hipertonia o alto tono muscular

(O Reflejos patologicos

(O Otras complicaciones

(O No present6 ninguna complicacion conocida al nacer
(O No lo recuerdo

Si en la pregunta anterior marcé la opcion "otras complicaciones", por favor mencione
cuales fueron:

Si presenta alguna complicacion médica desde el momento del diagndstico o después,
marque todas las que correspondan (puede ser mas de una respuesta):

(O Cardiopatia o estenosis adrtica (problema cardiaco)
(O Problemas digestivos y/o metabolicos

(O Problema respiratorio

(O Hipercalcemia

(O Hipotonia o bajo tono muscular

(O Hipertonia o alto tono muscular

(O Otras complicaciones

(O No presenta ninguna complicacién por el momento

Si en la pregunta anterior marco la opcion "otras complicaciones", por favor mencione
cudles fueron. En caso de querer especificar algo mas de las complicaciones que ha
marcado, puede comentarlo aqui:

LA qué edad fue su hijo/a diagnosticado/a de Sindrome de Williams?:

(O Aantes del nacimiento
(O 0-6 meses

(O 6 meses

(O 6 meses al afio

(O >1afio

Si en la anterior pregunta respondi6 ">1 afo", especifique por favor la edad:

(Su hijo/a es celiaco?:

O Si
O No

(O No, pero tiene intolerancia a algunos alimentos

Si en la anterior pregunta ha marcado que su hijo es intolerante a algunos alimentos, por
favor especifique a cuales:
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ACERCA DEL DESAROLLO

Responda solo aquellos aspectos que pueda identificar con certeza. No es necesario
rellenar todos los puntos.

(Cuando empezaron las primeras preocupaciones acerca de su desarrollo motor?:

(O 0-6 meses

(O 6 meses a 1 afio
O >1aio

(O No lo recuerdo

Si en la anterior pregunta respondi6 ">1 afo", especifique por favor la edad:

En cuanto a la alimentacion al nacer, ;presentaba las siguientes dificultades?

Siempre  Casi siempre Alguna vez Nunca Nolo sé

Problemas en la succién
(tetina)
Problemas al tragar

Voémito al forzarle la
ingesta

Regurgitaciones

Estreiimiento

Irritabilidad en relacion
con las comidas

EN LOS PRIMEROS MESES DE VIDA...
(Presenta alguna alteracion en el tono corporal?:

(O Si, tono aumentado (hipertonia, rigidez)
(O Si, tono disminuido (hipotonia, blandito)
(O No, tiene un tono normal

(O Nolosé

(A qué edad empezo su hijo/a a mostrar interés por su entorno?:

(O Antes de los 4 meses

(O Antes de los 6 -9 meses

(O Alrededor de 1 afio

(O A los 2 afios

(O Tiene un trastorno de relacion o comunicacion
(O Nolosé

Si tiene problemas con el babeo, ;a qué edad comenz6? (mas de una respuesta puede ser
marcada):

(O Antes de los 6 meses

(O Entre los 6 meses — 1 afio

(O Entre 1 -2 afios

(O Empezo con la alimentacién sélida
(O Empez6 con la socializacion
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(O Nolosé
(O No tiene problemas de babeo

[ Tiene babeo en la actualidad? Marque todas las casillas que considere (puede haber
mas de una respuesta):

(O Si, siempre

(O Si, al hablar

(O Si, cuando esta cansado

(O Si, con la alimentacién

(O Si, durante el juego

(O No, el babeo no persiste

(O No, nunca se ha percibido babeo

En cuanto a su respiracion, ;es nasal o bucal?

(O Nasal
(O Bucal durante el dia
(O Bucal durante la noche

LA qué edad empez6 con alimentacion sélida?lt is not yet achieved

(O 4 meses

(O 6 meses

(O 9 meses

(O 1 afo

(O 2 aflos

(O 3 afios

O 4 afios

(O >4 aios

(O No lo sé/No estoy seguro

Si su hijo/a tiene alguna dificultad a la hora de comer, ;sabe qué es lo que condiciona?
Puede marcar todas las casillas que necesite:

(O No suele presenter apetito

(O Presenta impulsividad a la hora de comer

(O No para de comer hasta que se lo indica otra persona

(O No le gustan algunas texturas de los alimentos

(O No le gustan algunos sabores de los alimentos

(O No tiene suficiente fuerza en los musculos de la masticacion

(O Su lengua tiene poco tono

(O Su lengua es muy grande

(O Presenta babeo

(O Mastica con la boca abierta porque no es capaz de mantenerla cerrada
(O Se le escapan alimentos de la boca (no es capaz de mantenerla cerrada)
(O Tiene dificultad en la coordinacion de los movimientos de la boca

(O Tiene dificultad en la coordinacién mano-boca (llevarse el alimento a la boca)
(O Tiene dificultad en el manejo de los cubiertos

(O Presenta ardor o reflujo de estomago después de las comidas

(O Presenta vomitos durante las ingestas

(O Presenta regurgitaciones durante las comidas
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(O Nolosé
(O Ninguna de las anteriores
(O Otras

Si su respuesta anterior fue “otras”, por favor indique cuales:

Si lo recuerda, ;en qué momento empezd a aguantar la cabeza por si solo/a?

(O Todavia no lo ha conseguido
(O 3 meses 0 menos

(O 4 meses

(O 5 meses

(O 6 meses

(O 7 meses

(O 8 meses

(O >9 meses

(O Nolosé

LA qué edad empez6 a sentarse?

(O Todavia no lo ha conseguido

(O 6-9 meses

(O 9-12 meses

(O 12-18 meses (entre 1 — 1 afio y medio)
(O 18-24 meses (entre 1 y medio — 2 afios)
(O 24 meses

(O > 24 meses

(O Nolosé

(A qué edad empez0 a gatear?

(O Todavia no lo ha conseguido

(O 9 meses

(O 9-12 meses

(O 12-18 meses (entre 1 — 1 afio y medio)
(O 18-24 meses (entre 1 y medio — 2 afios)
(O 24 meses

(O > 24 meses

(O Nolosé

(O Nunca ha gateado

(A qué edad empez6 a andar?

(O Todavia no lo ha conseguido

(O 12 meses

(O 12-18 meses (entre 1 — 1 afio y medio)
(O 18-24 meses (entre 1 y medio — 2 afios)
(O 24 meses

(O > 24 meses

(O Nolosé



LA qué edad empez6 a correr o saltar?

(O Todavia no lo ha conseguido
(O 3 afios

(O 4 afios

(O 5 afios

(O > 5 afios

(O Nolosé

(A qué edad empez6 a pedalear en bicicleta sin ruedines?

(O Todavia no lo ha conseguido
(O 3 afios

(O 4 afios

(O 5 afios

(O > 5 afios

(O Nolosé

Acerca de la motricidad fina (responda aquello que se adecue a la edad del nifio/a):

No tiene Lo hace Puede Solo puede No puede
dificultad, solo/a pero hacerlo P hacerlo
hacerlo .
puede hacerlo con con con avuda solo/a ni con
solo/a dificultad ayuda Y ayuda
Coger objetos
pequetios con las
manos

Es capaz de atarse
los cordones

Manipular los
cubiertos para
comer por su cuenta

Tiene suficiente
fuerza en las manos
para abrir el tapon
de una botella

Tiene suficiente
fuerza para abrir
una bolsa de
gusanitos o similar

Subir y bajar una
cremallera

Abrochar y
desabrochar boton

Desabrochar unos
zapatos con velcro

Coger una pintura
de manera correcta

Utilizar unas tijeras
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ACERCA DE LAS TERAPIAS

(Su hijo/a ha realizado o realiza alguna actividad fisica/deporte? Seleccione todas las
que considere (puede haber mas de una respuesta):

(O Natacion

(O Terapia con caballos

O Surf

(O Baile

(O Gimnasia

O Atletismo

(O Karate o similar

(O Deportes de equipo (futbol, baloncesto, balonmano...)
(O Otras

(O Nunca ha realizado ninguna actividad fisica

Si en la respuesta anterior ha marcado "otras", por favor indique el tipo de actividades
fisicas:

(A qué edad comenzd a realizar las actividades fisico-deportivas?

(O <3 afios

(O 3 -5 aios

(O 5-10 afios

(O >10 afos

(O Nunca ha realizado actividades fisica

LA qué edad dejo de realizar las actividades fisico-deportivas?

(O 3 -5 afos
(O 5-10 afios
(O >10 anos

(O Sigue realizandolas en la actualidad
(O Nunca ha realizado actividades fisicas

(Su hijo/a ha recibido o recibe algun tratamiento relacionado con la actividad motora?
Seleccione todos los que considere (puede haber més de una respuesta):

(O Fisioterapia

(O Psicomotricidad

(O Terapia con caballos

(O Terapia con perros

(O Estimulacidn sensorio-motriz

(O Estimulacién integral (aspectos globales)
(O Terapia ocupacional

(O Otras terapias

(O Nunca ha recibido ningun tipo de terapia

Si ha marcado “otras terapias”, por favor especifique cudles:
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LA qué edad comenzo con las terapias?

(O Al nacer

O <laio

(O Entre 1 -2 afios

(O Entre 2 — 3 afios

(O Entre 3 — 4 afios

(O >4 afios

(O Nunca ha recibido terapias de ningan tipo

Si la respuesta anterior ha sido “>4 afios”, por favor especifique la edad de comienzo de

la terapia:

(Ha tenido o tiene problemas musculo-esqueléticos?

O si

(O No (puede saltarse las 5 siguientes preguntas)

Si la anterior respuesta fue afirmativa, describa el momento de aparicion de los
problemas:

(O Antes de caminar
(O Después de caminar
(O En la adolescencia
(O Nolosé

Si la anterior respuesta fue afirmativa, describa el tipo de problemas musculo-
esqueléticos (puede haber mas de una respuesta):

(O Dolor

(O Escoliosis

(O Alteraciones en los pies

(O Alteraciones en las rodillas (varo, valgo...)
(O Alteraciones en los tobillos

(O Pie equino

(O Pie plano

(O Otros

Si la respuesta anterior es "otros", especifique cudles:

(Qué medidas de tratamiento se consideraron necesarias para los problemas musculo-
esqueléticos? Marque todas las que considere (puede haber mas de una respuesta):

(O Rehabilitacion

(O Cirugia

(O Inmovilizacién (férulas, vendajes, etc.)
(O Otras

(O No se tom6 ninguna medida

Si la respuesta anterior es “otras”, especifique cuales:
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Describa de forma libre cuales considera que han sido los problemas motores de su
hijo/a desde el nacimiento hasta la actualidad, y sus medidas de mayor utilidad como

tratamiento:

A NIVEL FAMILIAR

Cuando en su familia afrontan problemas o dificultades derivadas de tener un hijo/a con
discapacidad, su respuesta es:

Compartir los problemas
con familiares

Nunca

\ Casi nunca \ A veces

A menudo

Siempre \

Pedir apoyo y ayuda a
profesionales

Creer que dejando pasar
el tiempo el problema se
resolvera

Intentamos resolverlos
por nuestra cuenta

Nos hundimeos y
pensamos que no tienen
soluciéon

Buscamos por todos los
medios una solucion para
mejorar la situacion

En cada una de las cuestiones siguientes marque la respuesta que mejor describa sus

sentimientos:

Existen suficientes
investigaciones acerca del
Sindrome de Williams

Muy de
acuerdo

De No estoy
acuerdo  seguro

En
desacuerdo

Muy en
desacuerdo

El apoyo psicolégico es
imprescindible para los
familiares mas cercanos

El sistema sanitario de mi
pais es publico

El sistema sanitario
proporciona el apoyo
psicolégico necesario a las
familias

Mi grado de satisfaccion con
el modelo sanitario de mi pais
es alto

El sistema sanitario cubre
todos los gastos de las terapias
necesarias
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Si ha tenido contacto con la fisioterapia, ¢le ha resulta sencillo el acceso a la misma?:

(O Si, a través del sistema ptblico

(O Si, de manera privada

(O No me ha resultado nada sencillo

(O No he tenido contacto con fisioterapeutas

Si ha tenido contacto con la fisioterapia, ;cudl es su grado de satisfaccion con esta
terapia?:

(O Estoy satisfecho/a y la considero una terapia util para el Sindrome de Williams
(O Estoy satisfecho/a pero no la considero tan util para el Sindrome de Williams
(O No cumple mis expectativas como terapia

(O No he tenido contacto con fisioterapeutas

(O Nolosé

Si desea realizar alguna sugerencia o aclaracion acerca de alguna respuesta que cree que
puede ser util, puede hacerlo aqui mismo o poniéndose en contacto con la direccion de
correo facilitada al principio de la encuesta:

iYA HA TERMINADO!

jGracias por su colaboracién!

hi.ﬁ I\R \l/]\‘\i/ﬁll \
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