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REsuMEN: El sindrome de Prader-Willi (SPW) es un trastorno complejo del neuro-
desarrollo causado por anomalias genéticas y que presenta un fenotipo neuroconductual
caracteristico. El objetivo de este trabajo fue analizar las intervenciones de rehabilitacién
neuropsicoldgica en SPW, por lo que se realizé una busqueda sistematica, incluyéndose
un total de 14 articulos con intervenciones en caracteristicas fenotipicas conductuales,
cognitivas o familiares. Los estudios fueron analizados segun el enfoque de la interven-
cién, modelos, procedimientos especificos y resultados. La mayor parte de los estudios
utilizaron un modelo de compensacion y casi todos aplicaron técnicas de modificacién
conductual. Los resultados sugieren que las técnicas que utilizan un reforzamiento dife-
rencial, que incluyen una mayor part1c1pa010n de la persona con SPW y sus familiares en
el proceso de intervencién, son mds exitosas.

PaLaBrAs cLAVE: sindrome de Prader-Willi; fenotipo conductual; rehabilitacion;
neuropsicologfa.

AsstrRACT: Prader-Willi Syndrome (PWS) is a complex neurodevelopmental disor-
der caused by genetic anomalies that presents itself with a characteristic neurobehavioral
phenotype. The aim of this project was to analyze interventions of neuropsychological
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rehabilitation that exist in PWS and to achieve it, a systematic search was done, resul-
ting in a total of 14 articles with interventions for behavioral, cognitive and familial
phenotypical characteristics. The studies were analyzed according to the focus of the
intervention, models, specific procedures and results. Most studies used a compensation
model and almost all applied behavioral modification techniques. The results suggest
that techniques that use differential reinforcement and a more active involvement of the
person with PWS and their family during intervention, are more successful.

KEY woRrDS: Prader-Willi Syndrome; behavioral phenotype; rehabilitation; neurop-
sychology.

1. Introduccién

L SINDROME DE PRADER-WILLI (SPW) fue descrito inicialmente por Prader, La-

bhart y Willi en 1956. Este sindrome, con una incidencia de 1 en 15.000 a 25.000

nacidos vivos, corresponde a un patrén reconocible de hallazgos fisicos con
anormalidades s1gn1ﬁcat1vas a nivel cognitivo, neurolégico, endocrino y conductual,
causadas por una falta de expresién de los genes de una regién de impronta del cro-
mosoma 15 heredado paternalmente, siendo las causas mads comunes una delecién en
la regién q11-13 y una disomia uniparental materna (McCandless y Committee on
Genetics, 2011).

Se han identificado una serie de criterios principales, secundarios y de apoyo para
el diagnéstico del SPW, resumidos en los Criterios Diagnésticos Consensuados (que
han sido actualizados y revisados por Gunay-Aygun, Schwartz, Heeger, O’Riordan
y Cassidy, 2001). Algunos criterios diagndsticos corresponden al fenotipo neuro-
conductual, que es definido por Flint y Yule (1994) como un patrén caracteristico a
nivel motor, cognitivo, lingliistico y social que muestran pacientes con un trastorno
genético o cromosémico especifico. Este patron de caracteristicas en las personas con
SPW se divide cldsicamente en dos estadios con subetapas especificas: el primero se
evidencia en el recién nacido, quien presenta hipotonia severa, dificultad para chupar
y desinterés por los alimentos. El cambio al segundo estadio se va dando de forma
gradual y se hace completamente evidente unos afios después, caracterizandose por
una obsesién por la comida e hiperfagia, y su inicio se da alrededor de los 8 afios
(McAllister, Whittington y Holland, 2011). Es en este segundo estadio donde se es-
tablecen los componentes del fenotipo neuroconductual que més caracterizan a las
personas con SPW y que los pueden llevar a presentar problemas de sobrepeso poten-
cialmente mortales, dificultades académicas, dificultades en la socializacién, alteracio-
nes conductuales y demds, que si no son tratados pueden llegar a significar un peligro
para el funcionamiento (y la misma vida) de la persona con SPW y quienes lo rodean,
limitando su participacién y autonomia (Whitman y Jackson, 2006).

Debido a la heterogeneidad del SPW en si mismo y el contexto social y familiar
que rodea a la persona, las caracteristicas del fenotipo neuroconductual podrian pre-
sentarse todas juntas o no, y pueden variar en cuanto a su presentacién. Como es ex-
plicado por el enfoque neuroconstructivista, existe una dindmica ente genes, cerebro
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y ambiente que dard forma a las conductas y capacidades que la persona llegard a
exhibir (Farran y Karmiloff-Smith, 2011).

Aunque dentro de los criterios actualizados solo se contemplan a nivel conductual
la hiperfagia, la obsesion con la comida, las pataletas y los rituales obsesivos-compul-
sivos, y a nivel cognitivo el retraso en el desarrollo y la discapacidad intelectual; entre
las personas con SPW hay una alta prevalencia de otras caracteristicas mds especificas
en conducta y cognicién como muestra la Tabla 1 (Butler, Lee y Whitman, 2006;
Copet et al., 2010; Dimitropoulos, Ferranti y Lemler, 2013; Dimitropoulos, Ho y
Feldman, 2013; Dimitropoulos y Schultz, 2007; Jauregi et al., 2007; Lo, Siemensma,
Collin y Hokken-Koelega, 2013). De igual forma, el SPW afecta también al sistema
familiar a nivel de padres, cuidadores principales y hermanos (Mazaheri et al., 2013).
En resumen, el SPW tiene un gran impacto psicosocial que implica a la misma perso-
na, su familia completa, instituciones educativas y su comunidad.

Segtin Wilson, Gracey, Evans y Bateman (2009) la rehabilitacién neuropsicolé-
gica es un proceso que busca que las personas con déficits cognitivos, emocionales
o conductuales logren su méximo potencial en diferentes dominios (psicoldgico,
social, ocio, vocacional, habilidades de la vida diaria), todo basado en las interac-
ciones cerebro-conducta y dirigido a alcanzar cambios funcionales. A pesar de que
inicialmente solo se destacaba la rehabilitacién cognitiva, hoy en dia esta se consi-
dera solo una parte del proceso y a medida que sigue tomando fuerza el enfoque
holistico se reconoce que la cognicidn, la emocién y la conducta estdn interrelacio-
nadas (Wilson er al., 2009) y que, por lo tanto, el neuropsicélogo ademds de experto
en cognicién debe ser conocedor del funcionamiento emocional y de aspectos de
personalidad, entre otros (Noggle, Dean y Barisa, 2013). Dentro de este contexto,
la rehabilitacién neuropsicoldgica incluye intervenciones mu1t1d1501p11nar1as que se
pueden clasificar en cuatro grandes grupos: rehabilitacion cognitiva, modificacién
de conducta, intervencién con familias y readaptacién vocacional o profesional
(Mufioz-Marrén, 2009).

La rehabilitacién neuropsicoldgica se basa en dos conceptos que revolucionaron
la forma en que se concebia el cerebro y la organizacién de este: la plasticidad y la
compensacién estructural y funcional del cerebro. Cuando se vio que las personas
con lesiones cerebrales en partes especificas eran capaces de recuperar las capacida-
des que se asociaban a esas dreas, se lleg a la consideracidn actual de que el cerebro
trabaja de forma integrada y flexible, y que diferentes partes pueden encargarse de
ciertas habilidades cuando la estructura primaria asociada es lesionada. Lo usual
después de una lesién cerebral es que la recuperacion siga un curso natural y es-
pontdneo que es acelerado en los primeros momentos y se detiene meses después.
Sin embargo, si esos procesos afectados se ven estimulados, la persona puede seguir
recuperando funciones afios después de haberse dado la lesién. Es en ese momento
que toma un papel central la rehabilitacién neuropsicolégica como forma de es-
tructurar estos esfuerzos de estimulacién de forma personalizada para la persona
afectada (Noggle er al., 2013).

En cuanto al disefio de estos esfuerzos terapéuticos, la rehabilitacién neuropsico-
l6gica se basa en tres principios: (a) restauracion: disefio de actividades sistemdticas
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para mejorar una capacidad cognitiva, (b) compensacién: uso de las funciones cogni-
tivas preservadas para apoyar las funciones perdidas mediante estrategias alternativas
o ayudas externas, permitiéndole aprender o reaprender y (c) sustitucién: mejorar el
desempeio de la funcién alterada utilizando los sistemas conservados (Lubrini, Pe-
riaflez y Rios-Lago, 2009).

A medida que se conocen con mayor claridad las caracteristicas y sintomas pro-
pios del SPW y sus bases neuroldgicas, se empieza a reconocer un terreno propicio
para que se lleve a cabo un proceso de rehabilitacién que se enfoque en este puente
entre conducta/cognicién y cerebro. De hecho, ya se empieza a aplicar en trastornos
del neurodesarrollo, y no solo en déficits adquiridos, como es el caso de los Tras-
tornos del Espectro Autista (Eack ez al., 2013). Ademds, como enfoque ttil para el
tratamiento de personas con trastornos del neurodesarrollo estd lo propuesto por
Farran y Karmiloff-Smith (2011) en cuanto a que el perfil neuroconductual de estas
personas no se debe limitar a una dicotomia de capacidades alteradas/preservadas, ya
que aunque es util en la practica clinica, subestima el papel que la trayectoria personal
de desarrollo ha tenido en esa persona y sus capacidades. Por otro lado, segtin estas
autoras si solo se tienen en cuenta las capacidades etiquetadas como «alteradas», se
deja de lado el gran potencial de las demds. Siguiendo este orden de ideas, en la Ta-
bla 1 no solo se plasman las capacidades «alteradas», sino también las capacidades y
dominios en los que se ha encontrado que las personas con SPW se destacan o que se
conservan preservadas.

Dentro del SPW, el fenotipo neuroconductual tiene una serie de caracteristicas
propias, no obstante, gran parte de la literatura de intervenciones sobre el SPW
se encuentra enfocada en los aspectos médicos (endocrinolégicos, neuroldgicos,
fisiolégicos y nutricionales, entre otros) y muy poca en los conductuales y cog-
nitivos. Adicionalmente, no se ha encontrado literatura que resuma y sintetice las
intervenciones neuropsicolégicas especificas que se han llevado a cabo para perso-
nas con SPW.

Esta revision sistemadtica se propone debido a la relativa estabilidad del fenotipo
neuroconductual, la trayectoria de desarrollo y necesidades tinicas al SPW, y a la falta
de documentacidn al respecto, lo que hace necesario responder a la pregunta de qué
intervenciones sobre el fenotipo neuroconductual se estdn realizando actualmente en
el campo de la rehabilitacién neuropsicolégica en personas con SPW. Lo anterior,
con el fin de que los profesionales puedan planificar teniendo claro qué intervencio-
nes estdn a la mano y asi puedan responder més efectivamente a las necesidades de esta
poblacién con planes, programas y técnicas basadas en la evidencia.

2. Método

Esta revision se hizo a través del andlisis sistemético de los estudios que interve-
nian sobre variables cognitivas, conductuales y familiares en poblaciones de personas
con SPW. En la Figura 1 se aprecian cada una de las fases y el proceso de la revision
partiendo de los lineamientos establecidos por Liberati ez al. (2009).
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Ficura 1. Diferentes fases de la revisién sistematica
—_—
=
% Nuameros de registros identificados a Registros adicionales identificados a
_§ través de busqueda en base de datos través de otras fuentes
£ (n =2662) (n=1)
H
=
-
—
. .- . Registros restantes a partir de tituloy resumen
o Registros después de haber eliminado los duplicados (n=838):
E (n=1164)
: l
Registros restantes tras no poder acceder al articulo
completo (n = 616)
-
—
= Articulos completos evaluados Articulos completos excluidos con razones
k] para determinar elegibilidad [ (n=208)
3 (n=222)
- e Idiomas:inglés o espafiol: (n = 11)
% e Tipode estudio: ensayo clinico aleatorio, estudio de caso o series de
casos (n = 103)
e Tiposde participantes: muestra de cualquier edad con diagndstico de
SPW (n =6)
e Tipode intervencion: intervencion de caracter neuropsicolégica, ya
sea de restauracion, compensacion o sustitucion (n = 75)
= Nimero total de articulos ®  Outcomes: la intervencion se centra en alguna de las caracteristicas
% incluidos del fenotipo neuroconductual del SPW (n = 2)
3 (n=14) * Ao de publicacion: se publicé de 2000 en adelante (n =11)
£
L

2.1. Identificacion de las publicaciones y procedimiento de busqueda

En primer lugar se aclara que en cada fase durante el procedimiento de bisqueda
la tnica persona que intervino fue la autora del presente estudio.

El procedimiento de buisqueda se realizé en tres fases principales: 1) identificacién
de las publicaciones a utilizar a través de la bisqueda en diferentes bases de datos u
otras fuentes; 2) cribado inicial de publicaciones a partir del titulo y el resumen, y la
accesibilidad a la publicacidn, y 3) determinacién de elegibilidad en la revision siste-
matica a partir de los criterios de inclusién.

Para la fase de identificacién de publicaciones se realiz6 una busqueda en bases
de datos donde no se impusieron limites de idioma ni origen. No obstante, se eli-
gi6 limitar el rango de bisqueda desde 1980 hasta 2016 en las bases de datos que
lo permitieran. Esta busqueda fue aplicada en Science Direct, Scopus CIRRIE,
PsycINFO, MEDLINE, Taylor y Francis, Wiley, Proquest, Pubpsych, EBM-
Reviews and Cochrane, PubMed y ERIC. Los términos utilizados fueron: beha-
vio* (o behavior y behavioral), neuropsycholog® (o neuropsychology y neurop-
sychological), cognitive, neurocognitive, intervention, rehabilitation, management,
treatment y Prader-Willi Syndrome. Los detalles de esta fase se encuentran dispo-
nibles en la Tabla 2.
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En la fase de cribado inicial se eliminaron los duplicados resultantes de la basque-
da inicial y luego, a partir de los titulos y resimenes, se excluyeron los que no infor-
maban de ningdn tipo de intervencién o tratamiento. Adicionalmente, como paso
previo a la fase de elegibilidad se hizo otro cribado, excluyendo articulos a los que no
se pudiera acceder al articulo completo a través de los recursos disponibles (bases de
datos, préstamo interbibliotecario y comunicacién con los autores).

2.2. Fase de elegibilidad vy criterios de inclusion

Siguiendo las recomendaciones dispuestas en la Declaracion PRISMA para revi-
siones sistemadticas y metaandlisis (Liberati ez al., 2009), la elegibilidad de las publi-
caciones se evalué basindose en caracteristicas de los estudios y caracteristicas de
publicacién. Especificamente, debian ser publicaciones que cumplieran los siguientes
criterios: (a) idioma de la publicacién: inglés o espafiol; (b) tipo de estudio: ensayo cli-
nico, estudio de cohorte, informe o series de casos; (c) tipos de participantes: muestra
de cualquier edad que 1ncluya explicitamente a personas con diagnéstico de SPW; (d)
t1po de intervenci6n: intervencion de cardcter neuropsicoldgico, ya sea de restaura-
cién, compensacién o sustitucion; (e) outcomes: la intervencion se centra en alguna de
las caracteristicas del fenotipo neuroconductual del SPW (segtin la Tabla 1); (f) afio de
publicacién: del afio 2000 en adelante.

2.3. Recoleccion de datos

Los datos extraidos de los articulos incluidos en la revisiéon fueron: (a) modelo
de rehabilitacién (restauracidn, compensacidn, sustitucion), (b) caracteristicas de
los participantes (nimero de participantes, edad media, sexo y presencia de disca-
pacidad intelectual), (c) caracteristicas fenotipicas del SPW que se estd interviniendo
(de la Tabla 1), (d) duracién (diferentes fases temporales del estudio), (e) medidas
(frecuencia, entre otras) y (d) resultados. Los datos a recolectar se establecieron a
partir del objetivo de esta revisién, de modo que se puedan describir con detalle
las intervenciones que se estdn realizando en rehabilitacién neuropsicolégica con
personas con SPW.

2.4. Calidad de los estudios

De los estudios que finalmente fueron elegidos tras los cribados, todos son infor-
mes o series de casos correspondientes a los niveles mds bajos de jerarquia en cuanto
a niveles de evidencia ya que no habia detalles del control adecuado de variables y de
la metodologia y en ninguno se utilizaron grupos de control a priori y en la mayoria
se utiliz6 una muestra pequefia que podria no ser representativa de la poblacién de
personas con SPW.
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TaBLA 2. Detalle del procedimiento inicial de busqueda

Ejemplo de estrategia de busqueda: SCIENCE DIRECT (filtrado 1980-presente)
[title-abs-key (“Prader-Willi Syndrome”) AND (intervention OR rehabilitation OR treatment OR management) AND behavio*]

Bases de datos
Science Direct Scopus CIRRIE Psycinfo Medline
Fecha de
bisqueda 29/01/16-30/01/16 | 29/01/16-30/01/16 | 29/01/16-30/01/16 | 29/01/16-30/01/16 | 29/01/16-30/01/16
Términos | PWS, PWS, PWS, PWS, PWS,
incluidos en | intervention, intervention, intervention, intervention, intervention,
biisqueda | rehabilitation, rehabilitation, rehabilitation, rehabilitation, rehabilitation,
treatment, treatment, treatment, treatment, treatment,
management, management, management, management, management,
behavior®, behavior®, behavior, behavior, behavior,
cognitive, cognitive, behavioral, cognitive, cognitive,
neurocognitive, neurocognitive, cognitive, neurocognitive, neurocognitive,
neuropsycholog® | neuropsycholog® | neurocognitive, neuropsychology, | neuropsychology,
neuropsychology, | neuropsychological | neuropsychological
neuropsychological
Limitaciones de | Titulo, resumen, Titulo, resumen, 1990-2016 1980-2016 1980-2016
la bitsqueda | palabras clave palabras clave
1980-presente 1980-2016
Publicaciones 480 527 17 197 178
encontradas

Nota. PWS = Prader-Willi Syndrome

3. Resultados

3.1. Anadlisis de la informacion

Se dividieron los 14 articulos en estudios que intervienen sobre la hiperfagia o con-
ductas relacionadas y estudios que intervienen sobre otras caracteristicas cognitivas,
conductuales o familiares de la Tabla 1.

3.2. Hallazgos generales

La Tabla 3 resume los resultados encontrados.
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Taylor y Francis

Wiley

Proquest

EBM REVIEWS+
Cochrane

Pubmed

ERIC

29/01/16-30/01/16

29/01/16-30/01/16

29/01/16-30/01/16

29/01/16-30/01/16

29/01/16-30/01/16

29/01/16-30/01/16

PWS, PWS, PWS, PWS, PWS, PWS,
intervention, intervention, intervention, intervention, intervention, intervention,
rehabilitation, rehabilitation, rehabilitation, rehabilitation, rehabilitation, rehabilitation,
treatment, treatment, treatment, treatment, treatment, treatment,
management, management, management, management, management, management,
behavior, behavior, behavior, behavior, behavior, behavior,
cognitive, cognitive, cognitive, cognitive, cognitive, cognitive,
neurocognitive, neurocognitive, neurocognitive, neurocognitive, neurocognitive, neurocognitive,
neuropsychology, | neuropsychology, | neuropsychology, | neuropsychology, | neuropsychology, | neuropsychology,
neuropsychological | neuropsychological | neuropsychological | neuropsychological |neuropsychological | neuropsychological

1980-2016 Resumen, Resumen, 1980-2016 1997-2016

1980-2016 1980-2016
601 59 206 13 297 38
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4. Participantes

En total, en los 14 estudios hubo 88 participantes. Las muestras de estos estudios
eran pequefias (6,2 de media, rango: 1 a49) y la mayoria se compuso de nifios, jévenes
y adultos jévenes entre los 6 y los 29 afios. Con excepcidn de tres estudios (Dolyniuk
et al., 2002; Gardner y Wolfe, 2015; Samuels y Stansfield, 2012), todos los demis in-
tervenian exclusivamente a personas con SPW.

En cuanto al nivel intelectual, todos estuvieron en algin punto entre inteligencia
limite o discapacidad intelectual moderada. Varios estudios no dieron informacién
detallada sobre el funcionamiento intelectual de sus participantes (Bellon-Harn, 2005;
Grolla et al., 2011; Samuels y Stansfield, 2012; Storch et al., 2011; Stokes y Luiselli,
2009). Por otro lado, el estudio de Dolyniuk et al. (2002) no dio ningin tipo de infor-
macién detallada de su muestra.

5. Intervenciones

Las caracteristicas fenotipicas intervenidas fueron lenguaje (Bellon-Harn, 2005;
Misquiatti, Cristovio y Brito, 2011), habilidades adaptativas (Dolyniuk er al., 2002;
Gardner y Wolfe, 2015), hiperfagia (Grolla et al, 2011; Messersmith, Slifer, Pul-
brook-Vetter y Bellipanni, 2008; Rose y Walker, 2000; Singh et al., 2008; Singh ez al.,
2011), robo de comida (Maglieri, DeLeon, Rodriguez-Catter y Sevin, 2000), conducta
social (Samuels y Stansfield, 2012), pataletas (Messersmith et al., 2008; Rose y Walker,
2000), rascado de piel (Radstaake et al., 2011), rascado rectal (Stokes y Luiselli, 2009)
y sintomas obsesivos-compulsivos (Storch et al., 2011).

En cuanto a las fases, ademds de la intervencidn, seis estudios explicitaron una
fase de linea base (Rose y Walker, 2000; Stokes y Luiselli, 2009), un estudio explicité
una fase de seguimiento (Messersmith er al., 2008), cuatro estudios explicitaron tanto
fase de linea base como de seguimiento (Gardner y Wolfe, 2015; Samuels y Stansfield,
2012; Singh et al., 2008; Singh ez al., 2011) y siete estudios no explicitaron ninguna de
las dos (Bellon-Harn, 2005; Dolyniuk et al., 2002; Grolla et al., 2011; Maglieri ez al.,
2000; Misquiatti et al., 2011; Radstaake ez al., 2011; Storch ez al., 2011).

El 43% de los estudios utilizaron intervenciones de corte puramente conductual
y el resto fueron logopedlcas, vocacionales, mindfulness y cognitivo-conductual. La
mayoria de las intervenciones se realizaron en algin centro, hospital o institucién
clinica, con excepcidn de cinco estudios que se realizaron en casa de los sujetos, par-
cialmente en pisos tutelados o en la escuela (Dolyniuk er al., 2002; Gardner y Wolfe,
2015; Radstaake er al., 2011; Singh et al., 2008; Singh er al., 2011).

6. Modelo de rehabilitacién

La mayoria de los estudios encontrados corresponden al modelo de compensa-
cién, ya que no se pretende mejorar funciones en si, sino que, a través de adaptaciones
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externas y entrenamientos, buscan mejorar la funcionalidad de la persona (Lubrini ez
al., 2009). Por un lado, los enfoques de tipo conductual implican un entrenamiento
en habilidades especificas y una modificacién del entorno y acomodacién o ajuste
de las tareas en el entorno. Por otro lado, en el caso de los estudios que utilizaron
el mindfulness y el enfoque cognitivo-conductual, hay un especial énfasis en el en-
trenamiento en estrategias metacognitivas que en este caso se usan para lograr un
mayor control personal. De igual forma, en el programa vocacional de Dolyniuk et
al. (2002) se buscaba que se dieran aprendizajes de habilidades adaptativas enfocadas
al mundo laboral.

Los dos estudios que usaron el modelo de restitucién (Bellon-Harn, 2005; Mis-
quiatti et al., 2011) fueron intervenciones logopédicas que buscaban que los sujetos
desarrollaran o recuperaran diferentes aspectos de la funcion del lenguaje.

6.1. Proceso de intervencioén

Dentro de este apartado se tienen en cuenta las caracteristicas del proceso de
intervencion.

7. Estudios que intervienen sobre la hiperfagia

En la revision bibliogréfica se hizo evidente que ningtin estudio apunta explicita-
mente al tratamiento de la hiperfagia desde un enfoque de rehabilitacion. En los tres
estudios se habla de «control de peso» en el que ademds de un régimen alimenticio
o de ejercicio, se aplican técnicas que buscan que el paciente respete dicho régimen.

7.1. Procedimientos de intervencion y resultados

Grolla er al. (2011) reflejan en su estudio los resultados de mis de seis afios de
ciclos trimestrales de rehabilitacion con el fin de controlar el peso y el indice de masa
corporal (IMC). Los ciclos tenfan una duracién de 4 semanas y en la muestra habia
pacientes que habian tenido diferentes niveles de participacion (mds de tres ciclos
consecutivos, no consecutivos y menos de tres). La intervencién se hizo en grupos
de menos de 10 sujetos, llevindose un régimen alimenticio de 1.500 kc, 6% horas de
ejercicios diarios y 2 horas diarias de terapia musical y psicomotora. Los resultados
muestran una reduccién del IMC del 6,6% en promedio.

Singh et al. (2008) y Singh ez al. (2011) utilizaron la técnica de mindfulness para
reducir y mantener el peso. En ambos estudios se midi6 el peso y el IMC, y se hizo
la intervencidn en casa, con las madres como terapeutas y con apoyo a través de In-
ternet. En el caso de Singh et al. (2008) se realiz6 en 8 afios y se dividi6 en tres fases:
(1) ejercicio por 30 minutos dlaI'lOS, (2) ejercicio por 30 minutos y segu1mlent0 de
un programa alimenticio; y (3) ejercicio, programa alimenticio y ademads ejercicios
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de mindfulness que consistian en: mejora de hébitos alimenticios, visualizacién y
meditacién. En Singh et al. (2011) se utilizaron las mismas técnicas pero, en lugar de
dividirse en fases, se integré todo en una fase de intervencién, seguida por un segui-
miento. En ambos los resultados indicaron que el tratamiento fue exitoso, logrando
disminuir significativamente el peso, manteniéndose estos resultados durante la fase
de seguimiento.

8. Estudios con intervencién sobre hiperfagia y otra caracteristica fenotipica

Hubo dos estudios donde se intervino sobre la hiperfagia y al mismo tiempo otra
caracteristica fenotipica del SPW.

8.1. Procedimientos de intervencion y resultados

Messersmith et al. (2008) trabajaron multidisciplinariamente para reducir el peso
y las pataletas La intervencién tuvo una duracién de 2 afios y 5 meses divididos en
intervencion y seguimiento en los cuales se siguié un reg1men alimenticio, terapia
fisica y ocupacional, establecimiento de rutinas, economia de fichas y entrenamiento
conductual a padres; utilizando técnicas como extincidn social, prevencién de escape,
manejo de antecedentes y reforzamiento diferencial de conductas alternativas. Los
resultados demuestran extincion de las pataletas y una reduccion del peso corporal
con mantenimiento de los resultados durante el seguimiento.

Rose y Walker (2000) apuntaron a reducir el peso y conductas inadecuadas (dafio
a la propiedad, robo, abuso verbal y fisico) usando la técnica de entrevista emocional,
reforzamiento y programacion positiva. Tuvo una duracién de 29 meses divididos
en linea base e intervencidn. Se entrené al equipo de tutelaje sobre el manejo de las
conductas con el uso de empatia, evasién de confrontaciones, apoyo a la autoeficacia,
entre otras. Los resultados muestran que la intervencién no tuvo impacto en el peso,
sin embargo, las conductas probleméticas disminuyeron considerablemente.

9. Estudios con intervencidn sobre otras caracteristicas fenotipicas

Hubo nueve estudios donde se intervino explicitamente alguna caracteristica fe-
notipica del SPW (aparte de la hiperfagia), tomidndola como medida dependiente de
la intervencién.
9.1. Procedimientos de intervencion vy resultados

Bellon-Harn (2005) realizé una intervencidn especifica del lenguaje en una
persona con dificultades severas en el lenguaje expresivo. Durante la intervencidn se
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establecieron objetivos en conjunto con la familia y se trabajaba con la logopeda y
en casa. En las sesiones se trabajé con ejercicios explicitos de estimulacién multisen-
sorial, terapia de produccién oral herramientas para identificar emisiones nasales de
aire, libros de cuentos, entre otros. El resultado de la intervencién fue una mejora
consistente pero lenta del lenguaje expresivo de la paciente, sin embargo, hacia el final
de la intervencidn se determina que es necesario empezar a hacer uso de un enfoque
compensatorio con tecnologia de apoyo para la comunicacién.

Dolyniuk ez al. (2002) crearon un programa vocacional para estudiantes de insti-
tuto con discapacidad intelectual que tenfan que enfrentarse pronto a la vida laboral.
En este programa se implic6 no solo a los participantes, sino a personas de la comu-
nidad universitaria (estudiantes universitarios, profesores) en la que los participantes
debian aprender informacién y habilidades ttiles para una futura inclusién laboral.
El programa consistia en que los participantes rotaban por diferentes zonas de la uni-
versidad vinculadas a diferentes oficios en sesiones donde podian aprender qué se
hacia y cémo. El programa tenfa como objetivo indirecto reforzar la conducta social
de los participantes hacia sus pares y para esto se escogi a estudiantes universitarios
como mentores y apoyos naturales para los participantes. Los resultados del progra-
ma muestran que hubo aprendizaje de informacién clave en el aspecto vocacional,
pero en el aspecto social no pudieron demostrar ninguna mejora.

Gardner y Wolfe (2015) utilizaron videos para ensefiar una actividad de la vida
diaria a estudiantes en el ambiente natural de una cocina dentro de la escuela. La
conducta «lavar platos» se dividié en 16 pasos. Se realizé una fase de linea base y a
continuacién la intervencién en la que los participantes debian observar un video
de un paso y llevarlo a cabo con posibilidad de ayudas adicionales (modelo o ayuda
fisica). Se consideraba que la conducta estaba aprendida si se realizaban 15 pasos sin
ayudas adicionales durante cuatro sesiones. Todos los sujetos consiguieron apren-
der la conducta objetivo y especificamente en la persona con SPW, aunque se dio
este aprendizaje, no se mantuvo en la fase de seguimiento, llegando solo a 13 pasos
aprendidos de 16.

Maglieri et al. (2000) aplicaron técnicas conductuales para disminuir el robo encu-
bierto de comida a través del control de estimulo y castigo, midiéndolo al comparar
los pesos de los contenedores de comida en sesiones de 10 minutos de duracién. En
las primeras sesiones, se castigé de forma verbal la conducta de robo y en las sesiones
de control de estfmulo se utilizaron etiquetas para determinar qué comida estaba pro-
hibido comer y cudl no, y en caso de que comiera algo prohibido se daba una repri-
menda verbal. Hubo una fase de generalizaci()n en la cocina, utilizando las despensas
y el refrigerador. La conducta se extinguié y se mantuvieron los resultados durante
el seguimiento.

Misquiatti et al. (2011) realizaron una intervencién logopédica en un paciente con
dificultades en el lenguaje expresivo y comprensivo. La intervencién se realizé desde
la perspectiva pragmdtica, dando relevancia a la relacién con la logopeda y con activi-
dades lidicas. Los resultados de la intervencién demostraron mejoras en la intencién
comunicativa y en la capacidad de mantener una conversacidn, sin embargo, se man-
tuvieron las dificultades en el lenguaje comprensivo y dificultades perceptuales que
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no permitieron llegar al punto de comprender lenguaje mds complejo para desarrollar
capacidades conversacionales y narrativas acordes a su edad.

Radstaake e al. (2011) utilizaron el enfoque conductual para reducir el rascado de
piel a través de reforzamiento diferencial de conductas alternativas y reforzamiento
diferencial de conductas incompatibles. Como medida se tomaron fotos de la progre-
sién de las heridas y se les pidié a unos jueces que las ordenaran para determinar el
efecto de la intervencién. Este estudio consté de dos fases: evaluacién y tratamiento,
en las cuales se realizé una evaluacidn funcional y se propuso la aplicacion de locién
y juego con un peluche/libro como conductas a reforzar. Se utiliz6 en mayor medida
el refuerzo social y se hicieron sesiones privadas con la paciente como seguimiento.
El proceso fue exitoso, logrando disminuir la conducta y las heridas, manteniéndose
hasta un mes después.

Samuels y Stansfield (2012) aplicaron la técnica de historias sociales a sujetos con
dificultades a nivel social con el fin de disminuir conductas identificadas como proble-
maticas de parte del personal de la residencia donde vivian. Las historias sociales fue-
ron disefiadas enfocdndose a dichas conductas y se lefan previamente al momento en
que probablemente se iban a poder aplicar. En la persona con SPW, aunque hubo una
reduccién de las conductas objetivo durante la intervencién, posteriormente no solo
no se mantuvo, sino que superd la frecuencia de ocurrencia encontrada en la linea base.

Stokes y Luiselli (2009) utilizaron el analisis conductual aplicado para disminuir
el rascado rectal. La intervencién duré 38 semanas, divididas en linea base e inter-
vencién. Las técnicas fueron la limitacién del tiempo en el bafio, entrenamiento en
comunicacién funcional y el reforzamiento positivo diferencial. La conducta dismi-
nuyé de 3,8 incidentes por semana (90% requlrlendo hospitalizacién) a cero durante
la intervencién y en ningtin episodio se requirié hospitalizacién.

Storch er al. (2011) utilizaron la terapia conductual para disminuir los sintomas
ritualistas, midiendo con una serie de escalas de diagndstico psiquidtrico la severi-
dad de los sintomas, mejora de los sintomas e impacto de los sintomas en la funcio-
nalidad. La intervencidn se realizé en 12 sesiones semanales enfocadas en la familia
en las que se dio un entrenamiento en manejo de conducta a padres, que inclufan
técnicas como economia de fichas, reforzamiento diferencial y tiempos fuera. Los
resultados mostraron una disminucién en los sintomas, su severidad y su impacto
en la funcionalidad.

10. Discusién y conclusiones

Este trabajo tenfa como objetivo realizar una revision sistematica de las interven-
ciones neuropsicoldgicas en personas con SPW, lo cual ha sido posible de abordar
a partir de la buisqueda sistemdtica y los consecuentes resultados obtenidos. Como
observacion, esta revisién estuvo limitada por el pequefio nimero de estudios de in-
tervenciones de SPW en el campo de la neuropsicologia y por el hecho de que los
existentes en su gran mayoria son estudios de casos con menos de cinco participantes
y con una metodologia poco rigurosa.

© Ediciones Universidad de Salamanca / CC BY-NC-ND
Siglo Cero, vol. 48 (1), n.° 261, 2017, enero-marzo, pp. 73-93

— 88 -



REHABILITACION NEUROPSICOLOGICA EN PERSONAS CON SINDROME DE PRADER-WILLI
KAROL TAPIA DE MOYA

Se destaca que las intervenciones son congruentes con lo que se sabe del desarrollo
del fenotipo y sus fases porque se concentran en las edades en que se espera que la
fase hiperfagica empiece o presente la mayorfa de dificultades conductuales, con po-
cos estudios con sujetos sobre los treinta afios, lo cual se puede explicar gracias a los
hallazgos en la literatura que demuestran contradicciones en cuanto a las conductas
problemiticas de los 30 afios en adelante (Pignatti et al., 2013). De hecho, en el dnico
estudio que se incluyé a una persona con SPW menor de ocho afos, esta no presenta-
ba ninguna alteracién conductual o emocional (Bellon-Harn, 2005).

Casi todas las intervenciones tienen un enfoque compensador que apunta a me-
jorar la funcionalidad a través de la modificacién conductual, lo cual va de la mano
con los estudios que han hallado que las conductas més problemdticas como las pa-
taletas o los comportamientos ritualistas se deben manejar con técnicas conductuales
(Goldstone ez al., 2008). Sin embargo, no se hallaron intervenciones que se centraran
en las caracteristicas neurocognitivas o familiares encontradas en el SPW. A pesar
de la abundante literatura sobre las caracteristicas fenotipicas neurocognitivas, solo
se hacen descripciones de estas sin ninguna propuesta rehabilitadora. En general, las
intervenciones se siguen manteniendo en el modelo deficitario pues solo dos estudios
contemplaron las fortalezas cognitivas o conductuales presentes en el SPW (Whitt-
ington, 2004). Aunque se encuentra poca diversidad en cuanto a los objetivos de las
intervenciones (mayor interés por hiperfagia y conductas asociadas), si se han tenido
en cuenta algunas habilidades relacionadas con el trabajo que los padres han declarado
como de alta prioridad (Mazaheri et al., 2013).

En cuanto a las intervenciones, se observa que solo Maglieri e al. (2000) utilizan
el castigo, yendo en la linea de la gran mayoria de los estudios de los tltimos afios que
se concentran en el reforzamiento diferencial de la conducta usando reforzadores so-
ciales y promoviendo la participacién del sujeto en la intervencién, haciéndole prota-
gonista activo de su proceso, incluso permitiéndole determinar sus objetivos de peso
y el ritmo de consecucién de las metas como Singh et al. (2008) y Singh et al. (2011).

Por otro lado, entre los estudios, se observa que se 1mphca poco a la familia en las
intervenciones ya que solo tres estudios dieron i 1mportanc1a al apoyo familiar, lo cual
ha demostrado ser un factor crucial, ya que la gran mayoria de las familias quiere una
guia sobre el manejo de conflictos con las personas con SPW en su vida diaria (Wigren
y Hansen, 2003).

Uno de los resultados que mds llaman la atencién son los de Singh et al. (2008)
y Singh et al. (2011), cuyos estudios son los que obtienen los mejores resultados en
cuanto al manejo del peso y mantenimiento de los resultados, y porque implican que
con entrenamiento algunas personas con SPW pueden lograr tener cierto nivel de
autocontrol sobre la ingesta alimenticia. Esto ademds va de la mano con la tendencia
actual de encontrar un equilibrio en las intervenciones para promover la autorreali-
zacién en personas con SPW (Van Hooren, Widdershoven, Candel, Van den Borne
y Curfs, 2006).

La mayoria de las intervenciones implicaron sacar al sujeto de su ambiente natu-
ral y enviarlo a instalaciones especializadas durante la intervencidn, aunque algunas
realizaron seguimiento y programaron una implementacién en el hogar, lo que puede
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explicar las dificultades para generalizar y mantener los resultados fuera del ambiente
terapéutico y podria también explicar el mantenimiento en el caso de Singh ez al.
(2008) y Singh ez al. (2011).

Otro punto a resaltar es que en contados casos se hace referencia al tipo de SPW,
yendo en contravia a la tendencia actual de diferenciar las anomalias cromosémicas
que han dado origen al sindrome, especialmente entre el tipo de delecién (Tipo Iy II)
o disomia uniparental materna, ya que parece que el fenotipo caracteristico cambia o
tiene tendencias a marcar mds unas caracteristicas que otras dependiendo del subtipo
genético exhibido (Whittington, 2004).

En conclusién, se encuentra que, en cuanto a los aspectos procedimentales en ge-
neral, los estudios demuestran poca homogeneidad, no coincidiendo en temporalidad,
localizacién, ni profesionales que intervienen; asi como en aspectos mds especificos
como tipo de reforzadores, tipo de estrategias conductuales, entre otros. Ademds, se
hace dificil generalizar los resultados por falta de controles, control de variables, de-
talles de las intervenciones y métodos, entre otros. Esto hace que se dificulte el poder
evaluar todas las intervenciones al mismo nivel pues las discrepancias son muchas y
dificulta més atin la aplicacién informada de los terapeutas en su prictica clinica.

No obstante, lo que se puede aseverar es que las intervenciones de tipo conductual
tienen un valor terapéutico importante y que son especialmente efectivas cuando se
da preferencia al reforzamiento diferencial. También se ve la importancia de implicar
al sujeto y su familia dentro del proceso de rehabilitacién, y de procurar que las inter-
venciones se realicen en el ambiente natural del sujeto.

Los resultados de esta revisién ponen en evidencia que es necesario ampliar las
perspectivas de intervencién en cuanto al SPW, ya que el modelo deficitario utilizado
por la mayoria de los estudios de intervencién de esta revisién lleva a proponer una
intervencién de tipo compensatorio, dejando de lado en gran medida las fortalezas
que presentan estas personas. Asimismo, es necesario que se documenten mds casos
clinicos de diferentes dmbitos terapéuticos que utilicen propuestas sustitutivas y resti-
tutivas, asi como estudios con metodologias més rigurosas que puedan proporcionar
realmente précticas basadas en evidencias y hallazgos relevantes.

Por dltimo, son necesarias mds investigaciones en el campo de la rehabilitacién en
casos de fenotipos neuroconductuales tan marcados como los encontrados en el SPW
y sus opciones de intervencidn a nivel conductual, cognitivo y familiar, de modo que se
incluya un enfoque de fortalezas y debilidades que realmente pueda satisfacer las nece-
sidades de rehabilitacién tanto para familias como para las mismas personas con SPW.
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