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Perfil neuropsicoldgico de ninos y adolescentes
con el Sindrome de Bardet Biedl en Puerto Rico

Rafael E. Oliveras-Rentas?, Walter Rodriguez-Irizarry?,
Frances P. Crespo?, Alberto Santiago Cornier3y Simon Carlo*

Objetivo. Se describe el perfil neurocognitivo de nifios y adolescentes con el Sindro-
me Bardet Bied| en Puerto Rico.

Método. Se seleccionaron por disponibilidad nueve participantes con el diagndstico
del SBB de Puerto Rico entre los 7 y 15 anos de edad. Todos recibian servicios en una
clinica de genética del suroeste de Puerto Rico. La informacion fue recogida con un
cuestionario de datos sociodemogrdficos, y la administracion de las pruebas EIWN-R
PR, RFCT, DWSMB, BRIEF y BASC-2.

Resultados. El 75% de los participantes presentan una habilidad intelectual en-
tre el nivel limitrofe y normal. EI aprovechamiento escolar se mantuvo en un rango
promedio bajo, con mayores dificultades en el desarrollo de las destrezas asociadas
al cdlculo matemdtico. Las destrezas visoconstruccionales se presentaron un rango
muy bajo. Sin embarqo, en las destrezas de memoria visual se obtuvieron puntuacio-
nes en un rango promedio bajo al recordar la informacion mediante reconocimiento.
Las destrezas motoras variaron por la naturaleza de las tareas solicitadas, presen-
tando mayor impedimento en la oscilacion dactilar, marcha y prueba de Romberyg.
Los participantes fueron calificados en el BRIEF y el BASC-2 con un funcionamiento
ejecutivo y conductual dentro de los limites normales, pero con tendencia a tener
dificultades en la memoria de trabajo y el aislamiento social.

Conclusion. El perfil neuropsicoldgico de los participantes puertorriquenios con el
Sindrome Bardet Bied| estd caracterizado por amplia heterogeneidad, aunque pre-
valentes puntajes bajo el promedio en medidas cognoscitivas generales y puntajes
muy bajos en medidas de destrezas visoconstruccionales.
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INTRODUCCION

El Sindrome de Bardet Biedl (SBB) es un desorden ge-
nético autosdémico recesivo, de impacto multisistémi-
co. Se reconoce como una alteracion ciliopatica, en la
cual las mutaciones genéticas impactan la estructura
y funcionalidad de los cilios, afectando el desarrollo
patoldgico renal, esqueletal, cognitivo y retinal » 2. Se
sabe que la manifestacion fenotipica se caracteriza
por una elevada variabilidad entre los individuos que
la padecen. Como consecuencia, su manifestacion
se ha clasificado por la prevalencia de sintomas tales
como, la retinitis pigmentosa, obesidad, polidactilia,
hipogonadismo, desdrdenes renales y discapacidad
intelectual (anteriormente llamado retraso mental),
asi como retraso del desarrollo, retraso del habla,
diabetes, anomalias dentales, condiciones cardiacas
congénitas, braquidactilia o sindactilia, ataxia o pobre
coordinacién motora, anosmia o hiposmia 3.

El SSB es considerado un sindrome genético
raro. La prevalencia mundial es de 1 en 100 000 3,
siendo mas prevalente en la isla de Terranova, Ca-
nada, con una proporcién de 1 en 18 000 3. Aunque
en Puerto Rico (PR) no se han hecho estimados
de prevalencia formales, se reportaron unos 31
expedientes de pacientes con SBB en una clinica
privada de genetistas en el sur de Puerto Rico *.
De considerarse estos 51 casos como un univer-
so hipotético de los individuos con SBB en PRy
con una poblacién 3.2 millones de personas, se-
gun el censo de Estados Unidos de América (EUA)
5, podia extrapolarse que 1 de cada 62 000 ten-
drian la condicion. Asumiendo como correctos es-
tos datos, haria de PR uno de los paises con mayor
prevalencia de la condicion, en comparacion con
otras partes del mundo. Incluso, se conoce que
los casos reportados de PR fueron parte de un es-
fuerzo mundial por identificar el gen mas comdn
del SBB ©. Siendo un trastorno genético recesivo,
esta situacion bien pudiese explicarse por el alto
riesgo de endogamia como consecuencia a los |i-
mites territoriales de la Isla.

Genotipicamente, hasta el 2015 se habian identi-
ficado 19 genes involucrados en el SBB 3. Sin embar-
go, cada gen no se manifiesta a través de un fenotipo
especifico, por lo que independientemente del gen o
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genes afectados, el fenotipo sigue siendo heterogé-
neo y multisistémico. Consecuentemente, por esta
variabilidad, el diagndstico puede demorar por la lenta
aparicion de signos y sintomas a través del desarrollo 3.

Por esta razon, la mayoria de los casos son diag-
nosticados clinicamente por un genetista » 4. Los
sintomas asociados al SBB han sido clasificados
como primarios y secundarios. Los sintomas pri-
marios incluyen retinitis pigmentosa, polidactilia,
obesidad, hipogonadismo, dificultades renales y di-
ficultades cognoscitivas en el aprendizaje. Algunas
de las anomalias secundarias incluyen otros domi-
nios cognoscitivos entre los cuales se especifican
los siguientes: retraso en el lenguaje, retraso en de-
sarrollo, dificultades en el caminar, problemas de
equilibrio, dificultad en el andar y bajo tono muscu-
lar. Para el diagndstico clinico se deben documentar
cuatro manifestaciones primarias, o tres manifesta-
ciones primarias y dos secundarias 7.

Asi que entre la caracterizacion fenotipica de los
individuos con SBB se identifican déficits cognosci-
tivos 7. Sin embargo, pese a que se ha descrito la dis-
capacidad intelectual como sintoma primario, ésta
no constituye un rasgo constante ®. Existen estudios
que aluden a que la presentacion cognoscitiva gene-
ral se asocia con mas frecuencia a algun trastorno
de aprendizaje que a una discapacidad intelectual.
Por ejemplo, Moore y colegas ° realizaron un estu-
dio prospectivo y comprensivo del genotipo y fenoti-
po del SBB en Canada. En su investigacion evaluaron
el historial de 46 sujetos entre las edades de 1 a 67
anos de edad. Cabe destacar que los datos obteni-
dos coincidieron con los reportados en estudios pre-
vios ™. Entre los resultados, estimaron una variada
amplitud del Coeficiente Intelectual (CI) Verbal (53-
102, M = 75) y de Ejecucién (44-105,M = 83), pero en
el rango promedio bajo y fronterizo, segiin medidos
por las escalas Wechsler. Sélo una tercera parte de
los participantes se mantenian por debajo los indices
asociados a la discapacidad intelectual, es decir, de-
bajo del puntaje estandar de 7o.

También, Brinkmann y sus colegas " reportaron
datos de la capacidad intelectual de 42 personas en-
tre las edades de 2 a 61 afnos de EUA clinicamente
diagnosticados con SBB. Luego de administrarle una
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bateria neuropsicoldgica, los participantes presenta-
ron habilidades intelectuales entre el rango prome-
dio bajo a fronterizo, segin medido por las escalas
Wechsler. Por su parte, Kerr et al. ®reportaron que la
mayoria de los 24 sujetos canadienses de entre 6-38
anos evaluados con la Escala Abreviada de Wechsler
Revisada poseia habilidades intelectuales entre un
rango promedio a promedio bajo. Barnett y sus co-
legas  habian reportado en el Unico estudio del per-
fil cognitivo en poblacion infantil y adolescente con
SBB que cerca de la mitad de los 21 participantes in-
gleses evaluados presentaban puntajes en el rango
de discapacidad intelectual leve.

La literatura reporta variabilidad en los ClI esti-
mados para el SBB. Algunos autores han sugerido
que estas inconsistencias probablemente se re-
lacionen al resultado del impacto de las deficien-
cias sensoriales visuales que no son tomadas como
factor en la evaluacion de estas funciones cognos-
citivas »*". Asi mismo, la variabilidad cognoscitiva
pudiese atribuirse en parte a la secuela de los sinto-
mas secundarios, de los cuales la mayoria son tras-
tornos del neurodesarrollo, tales como los rezagos
generales o del lenguaje, las anormalidades conduc-
tuales, y problemas de la coordinaciéon motora *3.
Ademas, se ha reportado en la literatura la presen-
cia de sintomas neuropsiquiatricos y lento proceso
del pensamiento ™™ [as cuales pudiesen también
impactar aspectos del desempeno en evaluaciones
cognoscitivas formales. Algunos investigadores han
sugerido que las habilidades cognoscitivas intelec-
tuales de los pacientes con SBB deben ser mejor
evaluadas durante la edad temprana, dada la ten-
dencia al deterioro de funciones sensoriales, como
las visuales, seglin avanzan en edad "

Otros aspectos cognoscitivos del SBB evalua-
dos en estudios previos incluyen las funciones
ejecutivas. Por ejemplo, no se han hallado defi-
ciencias significativas en tareas de fluidez verbal
en la mayoria de las muestras mixtas de nifios y
adultos ™™.Sin embargo, mas de una tercera parte
de los casos fueron identificados como presentan-
do elevadas frecuencias de conductas asociadas a
dificultades en el funcionamiento ejecutivo en el
diario vivir, segiin medido en el Behavioral Rating
Inventory of Executive Functions (BRIEF) ™.

En términos de otros dominios neurocogniti-
vos, como la memoria, no se han documentado
impedimentos significativos en la mayor parte de
los individuos evaluados con pruebas de apren-
dizaje verbal. Sin embargo, una gran parte de la
muestra presenta puntajes generales en el rango
promedio bajo ™™.

Del mismo modo, se han documentado pun-
tajes en rangos promedio bajo en pruebas acadé-
micas de lectura y matematicas, aunque solo un
estudio fue encontrado en el que hace referencia
a estas destrezas ".

Como reportado anteriormente, es comun ver
impedimentos motores en el SBB. Por ejemplo,
Moore y colegas ® documentaron sintomas muy
frecuentes de ataxia y dificultades en la coordi-
nacion motora. Més aun, los puntajes obtenidos
a través de pruebas formales se mantenian entre
tres a cuatro desviaciones estandar por debajo de
la media para medidas de ejecucién motor fina ".

A su vez, existen datos que apuntan a una serie
de caracteristicas neuropsiquiatricas y conductua-
les en la poblacién con SBB. Varios estudios coin-
ciden en la presencia de ansiedad y depresion, y
conductas atipicas, ritualistas y de caracter obse-
sivo compulsivo %>, Asi mismo, se ha descrito la
presencia de conductas de aislamiento, déficits en
la cognicidn social y caracteristicas de autismo en
elevados porcentajes de los participantes, inclu-
yendo cuando sdlo se evalta la poblacion infantil
y adolescente "3,

Del mismo modo, las dificultades adaptativas
pareciesen ser otro aspecto comun en individuos
con SBB. Por ejemplo, Kerr y colegas ™ reportaron
que casi tres cuartas partes de la muestra presenta-
ba deficiencias significativas en el comportamien-
to adaptativo. Es posible que éstas sean secuela de
las deficiencias cognitivas, motoras o conductuales.

Estas caracteristicas del fenotipo cognosciti-
vo del SBB son derivadas mayormente de mues-
tras mixtas de nifos y adultos de Canadd y EUA.
En PR, no se encontraron estudios sobre el funcio-
namiento cognitivo de los individuos con SBB. La
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limitada investigacion realizada con el SBB se cen-
tra en sus manifestaciones ortopédicas * y retini-
tis pigmentosa®.

Por tanto, la presente investigacion represen-
ta un estudio descriptivo sobre las caracteristicas
neuropsicoldgica de los nifios y adolescentes con
SBB en PR. Especificamente los objetivos son: 1)
describir las variables sociodemograficas de los
participantes, 2) conocer el nivel de funciona-
miento intelectual, 3) especificar el nivel aprove-
chamiento escolar, 4) describir el funcionamiento
neuropsicoldgico a través de los dominios viso-
construccionales, de memoria, motor y ejecutivo
y 5) conocer el nivel de funcionamiento conduc-
tual y adaptativo de los nifios con SBB. En sintesis,
dado el limitado conocimiento sobre esta pobla-
cion, se espera aportar una descripcion fenotipica
cognitiva y conductual de este sindrome.

METODO
Participantes

La muestra estuvo compuesta por nueve nifos y
adolescentes con diagndstico previo de SBB que
sus padres respondieron a la invitacién publicada
en las oficinas clinicas de un grupo de genetistas
que dan servicio en el sur de Puerto Rico. Los cri-
terios de elegibilidad para participar fueron: a) ni-
fios puertorriqueios, b) tener diagndstico clinico
de SBB realizado por un genetistay c) tener entre
6 a 16 anos de edad.

Un total de 10 participantes fueron reclutados.
Sin embargo, uno no participd porque no se lo-
gro establecer un horario viable para el proceso
de administracion de las pruebas. La muestra final
consistié en nueve nifios residentes de la region
central y sur de Puerto Rico con diagndstico de
SBB entre las edades de 7 a 15 afos y cursando los
niveles escolares entre cuarto y décimo grado. Los
datos demograficos se presentan en la tabla 1-1.

Para el proceso de reclutamiento los partici-
pantes fueron identificados, inicialmente, por re-
ferencia de genetistas del sur de PR, quienes han
dado servicio a esta poblacion. A los padres y ma-
dres contactados se les informd sobre el estudio en
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una reunion realizada en el pueblo de Barranquitas,
Puerto Rico. Los padres interesados en participar
voluntariamente brindaron su informacién de con-
tacto. Luego que los padres expresaron la disponi-
bilidad de participar se procedié con el proceso de
consentimiento y asentimiento informado. Luego
que los progenitores consintieron la participacion
de sus hijos, se procedid a solicitar el asentimiento
de los participantes. Este proceso de reclutamiento
fue aprobado por la Junta Institucional de Revision
de la Escuela de Medicina y Ciencias de la Salud de
Ponce. Los investigadores aceptaron y cumplieron a
cabalidad los parametros éticos recomendados al
trabajar con poblaciones vulnerables.

Tabla 1-1. Caracteristicas sociodemogrdficas de
los participantes con SBB

Variable n Porcentaje

Género

Masculino 5 56

Femenino 4 44
Edad

7-9 2 22

10-12 2 22

13-15 5 56
Lugar de residencia

Centro de PR 7 77

Sur de PR 2 22
Grado escolar

4-6 3 33

7-10 5 56

Sin informacién 1 11
Clasificaciéon en
educacion especial

Vision 6 66

Habla 2 22

—_

Discapacidad intelectual 11

Instrumentos

Planilla de datos personales y sociodemografi-
cas. Se desarrollé una planilla para recopilar datos
relacionados a la edad, pueblo de residencia, sexo,
clasificacion de educacion especial e historial de
salud mental.
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Escala de Inteligencia Wechsler para Niiios -
Revisada para Puerto Rico (EIWN-R PR)". Esta
es una prueba de inteligencia adaptada y estanda-
rizada para ninos puertorriquenos entre las eda-
des de 6 y 1611 afios de Puerto Rico, y evalia las
capacidades intelectuales. Esta consta de 12 sub-
pruebas que permiten estimar un Coeficiente In-
telectual Total (CIT) y dos indices: Coeficiente
Intelectual Verbal (CIV) y Coeficiente Intelectual
de Ejecucion (CIE).

Bateria Il Woodcock Muiioz- Pruebas de
Aprovechamiento (Bateria WM-III)® . Esta bate-
ria representa la version adaptada y normalizada
del Woodcock-Johnson 11l y consiste de un con-
junto de subpruebas normalizadas para medir el
aprovechamiento escolar. Las normas son repre-
sentativas de nifios y adultos hispanoparlantes en
EUA. Se administraron las subpruebas de Identifi-
cacion de Letras y Numeros, Ortografia y Calculo,
las cuales conforman el compuesto de Destrezas
Académicas.

Dean Woodcock Sensory-Motor Battery . La
DWSMB es un sistema que permite evaluar de ma-
nera estandarizada las funciones sensoriales y mo-
toras. Este instrumento tiene 16 subpruebas: nueve
sensoriales y nueve motoras. Siguiendo las instruc-
ciones en espanol, se administraron las subprue-
bas motoras de Marcha, Caminata, la de Romberg,
Movimientos Izquierda Derecho, Coordinacion De-
do-Nariz, Coordinacién Mano-Muslo, Finger Tapping
y Dinamometro. Los datos fueron puntuados segun
las normas provistas por el manual entre los cuales
se incluyen participantes hispanos y puertorrique-
fios residentes en EUA.

Prueba de la Figura Compleja y Ensayo de Re-
conocimiento del Rey (RCFT, por sus siglas en in-
glés) . Se utilizo el RCFT para evaluar las destrezas
visomotoras y la memoria visual organizacion per-
ceptual, habilidad constructiva, destrezas visoespa-
ciales y la memoria visual. Se administré esta prueba
en todas sus fases segln establecido en el manual:
fase de copia, recuerdo a corto plazo, recuerdo a
largo plazo y recuerdo por reconocimiento. Se utili-
zaron las normas para nifios y adolescentes de EUA
publicadas en el manual.

Inventario de Evaluacion Conductual de Fun-
ciones Ejecutivas (BRIEF, por sus siglas en inglés)
2 Este es un inventario conductual completado
que evalla aspectos del funcionamiento ejecutivo
en el diario vivir. Se utilizé la versién del inventario
para padres, adaptada a la cultura puertorriquena
3, Este instrumento calcula indices de Regulacion
Emocional, compuesto de escalas de Inhibicidn,
Cambio Conceptual y Control Emocional, asi como
Indice de Metacognicion, compuesto por escalas de
Iniciacion, Memoria de Trabajo, Plan/Organizacion,
Organizacion de Materiales y Monitoreo. Todas las
escalas se utilizan para calcular el Compuesto Glo-
bal Ejecutivo. Se utilizaron las normas para nifios y
adolescentes de EUA publicadas en el manual.

Behavioral Assessment System for Children -
Second Edition (BASC-2)3. El BASC-2 es un inventa-
rio conductual completado por padres que evalua el
funcionamiento conductual, destrezas adaptativas
y la dimensién socio-emocional de cada participan-
te. Se utilizaron las versiones en espafol “Parent Ra-
ting Scales (PRS) - Child”, que cubre las edades de 6 a
11 afos y el “Parent Rating Scales (PRS) — Adolescent”,
que cubre las edades de 12 a 21 afios. Se utilizaron las
normas para nifios y adolescentes de EUA segun el
programa de correccion BASC- 2 ASSIST .

Procedimiento

El proceso de administracion se llevd a cabo en
las casas de los respectivos participantes, segun
la preferencia de sus encargados. En cada hogar,
se designd un espacio, que cumpliera lo mas posi-
ble con las condiciones de un ambiente apropiado
para realizar una evaluacién: iluminacion y venti-
lacion adecuada, comodidad, control de ruidos y
libre de distracciones. Luego de completar la hoja
de datos sociodemograficos, se procedid a admi-
nistrar los instrumentos al participante, segun los
procedimientos estandarizados provistos en cada
manual. El orden de administracién de los instru-
mentos a los participantes fue: 1) EIWN-R PR, 2)
WM-III 3) RCFT, 4) DWSMB. Mientras se adminis-
traban estos instrumentos, los padres contesta-
ban los cuestionarios BASC-2 y BRIEF. El tiempo
total de administracién fluctué entre dos horas
con treinta minutos y tres horas.
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Analisis de datos

Los datos fueron analizados utilizando SPSS, ver-
sion 23, version para Mac. Se realizaron estadisticas
descriptivas, puntuaciones maximas y minimas ob-
tenidas, la amplitud entre estas, el promedio (M) y
desviacion estandar (DE). Los puntajes de las sub-
pruebas del EIWN-R PR se presentan en puntuacio-
nes a escala, mientras que los puntajes compuestos
del Coeficiente Intelectual (CI) de esta misma prue-
bay las puntaciones del RCFT se presentan en pun-
tuaciones estandar. Los datos de las subpruebas del
DWNSB se reportan en percentiles. El BASC-2 y el
BRIEF se presentan en puntuaciones T.

RESULTADOS

A continuacién se presentan los resultados obte-
nidos divididos por: caracteristicas demograficas,
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habilidades intelectuales, aprovechamiento escolar,
destrezas visomotoras y memoria visual, funcio-
namiento motor, funciones ejecutivas y funciona-
miento conductual.

Habilidades intelectuales

Las habilidades intelectuales fueron evaluadas
con los indices y subpruebas de la EIWN-R PR.
Esta prueba se logré administrar a 8 de los 9 par-
ticipantes, ya que uno presentaba marcados dé-
ficits en el lenguaje. En dos de los participantes,
el Cl de Ejecucion se calculé mediante prorrateo
con 4 de las subpruebas, ya que las subpruebas
restantes no pudieron ser administradas por im-
pedimentos visuales. Véase la tabla 1-2 para la
descripcion de los resultados de los indices del Cl
Total, Cl Verbal y Cl de Ejecucion, asi como de las
subpruebas.

Tabla 1-2. Resumen de puntuaciones en los indices y subpruebas de la EIWN-R PR

indices/Subpruebas n
indices
Cl Verbal
Cl Ejecucidn
Cl Total
Subpruebas

o N @

Informacién

Semejanzas

Aritmética

Vocabulario
Comprensién

Retencién de digitos
Figuras incompletas
Ordenamiento de dibujos
Disefio con bloques

Composicién de objetos

N O N O NN N 0© 0 0 o0 oo

Claves

Laberintos 4

Minimo Porcentaje
M (DE) - Méximo >2 DE
79.8(10.7) 59-90 25%
73.8 (23.1) 45 -106 57%
73.9(1.2) 60 - 91 25%
5.8 (2.6) 3-10 44%
8.1 (1.6) 5-10 1%
6.8 (3.2) 1-12 22%
6.1 (3.0) 1-10 33%
5.4 (4.0) 1-8 33%
8.0 (4.0) 1-13 33%
4.3 (3.6) 1-9 67%
3.8(2.7) 2-8 78%
9.3 (3.4) 4-16 22%
6.0 (3.5) 1-1 56%
8.0 (4.0) 3-14 33%
2.5(1.0) 1-3 100%

Nota: datos reportados en puntuaciones estdndar (M = 100, DE = 15). Cl = Cociente Intelectual.
Minimo= Puntuacién mds baja; Mdximo = Puntuacién més alta.
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Las puntuaciones de los indices del EIWN-R PR
revelaron una media del Cl Total, CI Verbal y Cl de
Ejecucion en el rango fronterizo de funcionamien-
to. Sin embargo, en el Cl de Ejecucién el rango po-
see una amplitud de 61 puntos, el cual casi duplica
la amplitud de 31 puntos del Cl Verbal y Cl Total. Un
57% de los casos tuvieron puntajes en el rango de
discapacidad intelectual en el CI de Ejecucidn, en
contraste con el 25% de los casos que obtuvieron
puntajes similares en el Cl Verbal o Total.

Dentro de las habilidades verbales medidas con
las subpruebas del EIWN-R PR, se obtuvieron pun-
tuaciones relativamente mas altas en la subprue-
ba de Semejanzas (M= 8.1, DE=1.6), manteniendo
puntajes entre el rango promedio. Un patron si-
milar fue visto en la subprueba Retencion de Di-
gitos (M = 8.0, DE = 4.0), aunque con mas amplia
desviacién estandar. Las puntuaciones mas bajas
se registraron en las subpruebas de Informacion
(M=5.8, DE=2.6) y Comprension (M=5.4, DE= 4.0),
donde los participantes presentaron una ejecu-
cién entre el nivel limitrofe. En esta dltima, un 44%
de los individuos con SBB presentaron puntajes en
el rango de discapacidad intelectual.

Dentro de las subpruebas dentro del indice de
Ejecucion del EIWN-R PR, las puntuaciones mas
elevadas se obtuvieron en la subprueba de Disefio
con Bloques (M= 9.3, DE= 3.4) y la subprueba de
Claves (M=8.0, DE= 4.0), evidenciando un rango

promedio. Las puntuaciones mas bajas se registra-
ron en las subpruebas de Ordenamiento de Dibu-
jos (M= 3.8, DE= 27), y Laberintos (M= 2.5, DE=
1.0), presentando puntajes en un rango extrema-
damente bajo. En esta dltima, el 100% de los indivi-
duos con SBB presentaron puntajes en el rango de
discapacidad intelectual.

Aprovechamiento escolar

El aprovechamiento escolar fue evaluado con las sub-
pruebas del Compuesto de Destrezas Académicas de
la Bateria WM-III. Las subpruebas fueron administra-
das a 7 de los 9 participantes. A dos de los participan-
tes no fue posible administrarle las subpruebas, a uno
debido a la severidad de su condicién y al segundo
por sus severas dificultades en lenguaje. Los resul-
tados revelan que el Compuesto de Destrezas Aca-
démicas promedié un indice bajo promedio (M= 83,
DE= 6.3). Uno de cada cinco present6 un aprovecha-
miento en un rango muy bajo. Dentro de las destrezas
académicas que conforman este compuesto, la areas
de relativa fortaleza se observaron en las destrezas
asociadas a la Ortografia, donde se promediaron Ii-
mites normales (M= 92.9, DE=10.7), y donde sdlo un
22% puntud en el rango muy bajo. Sin embargo, las
destrezas de Calculo representaron el drea de mayor
debilidad, promediando un nivel de aprovechamiento
fronterizo (M= 70.9, DE=12.3). El 44 % de los partici-
pantes presentaron un aprovechamiento muy bajo en
las destrezas de calculo (vea tabla 1-3).

Tabla 1-3. Resumen de puntuaciones de la Bateria WM-IlI

Minimo Porcentaje
Compuesto/Subpruebas M (DE) - Méaximo >2 DE
Compuesto destrezas académicas 83 (6.3) 71 -91 22%
Identificacién de letras y palabras 86.9 (6.0) 77 -93 N%
Cdlculo 70.9 (12.3) 54 -90 44%
Ortografia 92.9(10.7) 77 - 1M 22%

Nota: n=7 para todos los indices. Datos reportados en puntuaciones estandar (M = 100, DE = 15).
Minimo= Puntuacién més baja; Mdximo = Puntuacién més alta.

Destrezas visomotoras y memoria visual

Las destrezas visomotoras, visoconstrucciona-
les y de memoria visual fueron evaluadas con el
protocolo del RCFT, seguin el manual de prueba 2.

Este incluye un ensayo de copia, de recuerdo libre
a corto plazo a los tres minutos, recuerdo libre a
largo plazo a los 30 minutos y un ensayo de re-
conocimiento. Los datos directos fueron transfor-
mados a puntuaciones estandarizadas.
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Tabla 1-4. Puntuaciones en la Figura Compleja de Rey (RCFT)

indice n
Copia 7
Recuerdo a corto plazo 7
Recuerdo a largo plazo 7

Reconocimiento 6

Minimo Porcentaje
M (DE) - Maximo >2 DE
65.1 (27.3) 50-118 77%
60.7 (13.8) 43-85 77%
61.9 (19.8) 50-104 88%
87.5(19.1) 65-117 44%

Nota: datos reportados en puntuaciones estdndar (M = 100, DE = 15). Minimo= Puntuacién mds baija;

Mdximo = Puntuacién mds alta

La tabla 1-4 muestra el resumen de las puntuacio-
nes estandarizadas en el RCFT en cada uno de los
ensayos de la prueba. La prueba fue administrada a 7
de los 9 participantes. No fue posible administrarla a
dos participantes por la severidad de su condicion vi-
sual y dificultades en lenguaje receptivo y expresivo.
Los resultados revelaron puntuaciones en el rango
bajo (mas de dos desviaciones estandar) para las fa-
ses de copia, y recuerdos a corto y largo plazo. Sobre
tres cuartas partes de los participantes obtuvieron
puntuaciones por debajo a dos desviaciones estan-
dar en los ensayos de copia, recuerdo a corto plazo
y recuerdo a largo plazo. Una fortaleza relativa fue
notable en el recuerdo mediante reconocimiento,
aunque la media de puntajes obtenida estuvo bajo el
promedioy el 44 % ejecutaron por debajo a dos des-
viaciones estandar.

Funcionamiento motor

El funcionamiento motor fue evaluado con varias sub-
pruebas del DWSMB. Las subpruebas fueron evalua-

das, corregidas y puntuadas segun el manual técnico
de la DWSMB. Las subpruebas fueron administradas
a8 de los 9 participantes. No fue posible administrar-
la a uno de los participantes por dificultades severas
en lenguaje receptivo y expresivo. Debido al nivel de
dificultad registrado en los participantes los resulta-
dos se reportaron en percentiles. Los resultados re-
velaron habilidades motoras, en general, en un rango
percentil bajo promedio, con mayores fortalezas en
la fuerza del agarre (mano dominante M=50.4, DE
=20.2), y mayores debilidades en la prueba Romberg
(M=1.2,DE=1.2) y tareas de Finger Tapping (mano dere-
cha M=1.2, DE=1.7). El 78% 0 mas de los participantes
con SBB presentaron percentiles <2 en las siguientes
pruebas: Marcha, Romberg, Coordinacion dedo-nariz
y Finger Tapping (vea tabla 1-5).

Funciones ejecutivas
Las funciones ejecutivas fueron evaluadas con el

BRIEF. Los resultados fueron obtenidos corrigiendo
el instrumento segun el manual profesional de esta

Tabla 1-5. Funcionamiento motriz segin el Dean Woodcock Neuropsychological Battery

Subprueba
Marcha
Romberg
Coordinacién dedo - nariz mano Derecha
Coordinacién dedo - nariz mano lzquierda
Coordinacién mano - muslo mano derecha
Coordinacién mano - muslo mano izquierda
Finger Tapping mano derecha
Finger Tapping mano izquierda
Dinamémetro mano dominante

Dinamdmetro mano no dominante

N 00 00 00 C© 00 00 0 N 3

7

Minimo Porcentaje

M (DE) - Médximo <2 percentila
6.3 (17.6) .1-50 88%

1.2 (1.2) .1-50 78%
12.6 (23.1) .1-50 78%
18.8 (25.8) .1-50 67%

8 (6.9) 3-23 22%

7.9 (4.4) .1-50 22%

1.2 (1.7) 1-5 56%
6.3 (11.0) .1-30 78%
50.4 (20.2) 16-77 22%
37.3(25.1) 1-50 33%

Nota: datos reportados en rangos percentiles. Minimo= Puntuacién mds baja; Méximo = Puntuacién més alta
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Tabla 1-6. Funcionamiento ejecutivo seqin escala y puntuaciones compuestas del BRIEF

X Minimo Porcentaje

Indice M (DE) - Méximo >1.5 DE
Inhibicidn 52.2(10.2) 40-70 N %
Cambio conceptual 58.6(8.7) 47 - 72 33%
Control emocional 57.9(11.9) 42 - 80 33%
Indice de regulacién conductual 57.1(9.1) 47 - 73 22%
Iniciacién 54.4(10.1) 36-74 1%
Memoria de trabajo 59.7 (8.8) 49 -77 22%
Plan-Organizacién 541 (6.9) 45 - 63 0%
Organizacién de materiales 48.9 (7.6) 37-58 0%
Monitoreo 54.8 (8.3) 43 - 67 1%
indice de metacognicién 53.9(10.5) 32-71 1%
Compuesto ejecutivo global 56.0 (8.2) 43 -72 1%

Nota: datos reportados en puntuacién T (M = 50, DE = 10). Minimo= Puntuacién més baja;
Méximo = Puntuacién mds alta

prueba . El cuestionario fue completado por los  cion estandar y amplitud de las puntuaciones. Como
padres de los 9 participantes. La tabla 1-6 muestra  reportado, todas las escalas e indices promediaron
los promedios de cada escala y compuestos en pun-  puntajes dentro de los rangos normales. Una tercera
tuaciones T, con sus respectivos promedios, desvia-  parte de los participantes presentaron puntajes ele-

Tabla 1-7. Funcionamiento conductual segin escala y puntuaciones compuestas del BASC-2

X Minimo Porcentaje
Indice M (DE) - Maximo >2 DE
Hiperactividad 48.7 (7.7) 36 - 60 0%
Agresién 45.2 (6.1) 38-57 0%
Problemas de conducta 48.9 (10.0) 34 - 69 0%
indice de externalizacién 46.4 (7.0) 35-57 0%
Ansiedad 52.1(9.9) 29 -66 0%
Depresidn 551 (15.9) 39-82 22%
Somatizacién 551 (14.8) 41 -79 22%
indice de internalizacién 55.0(9.7) 43 -72 1%
Conducta atipica 54.0 (9.9) 41 -73 1%
Aislamiento 60.8 (13.3) 44 - 86 22%
Problemas de atencién 53.2 (1.2) 40-72 1%
indice de sintomas conductuales 53.4 (9.9) 38-72 22%
Adaptabilidad 45.2 (11.5) 21 -59 0%
Destrezas sociales 44.1 (14.2) 16 - 65 0%
Liderazgo 40.8 (12.3) 22 -59 0%
Actividades de la vida diaria 44.0(12.7) 24 - 61 0%
Comunicacién funcional 42.6 (12.0) 27 - 57 0%
idice de destrezas adaptativas 44.0(12.1) 24 - 61 0%

Nota: n = 9 para todos los indices. Datos reportados en puntuacién T (M = 50, DE = 10). Minimo=
Puntuacién mds baja; Méximo = Puntuacién mds alta
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vados a 1.5 desviaciones estandar través de las esca-
las, la cual es el punto de corte de esta prueba para
describir los puntajes clinicamente significativos®. Si,
se observo una relativa elevacion en el indice de Me-
moria de Trabajo, el cual promedié M = 59.7, DE = 8.8,
seguido por el indice de Cambio Conceptual con un
promedio de M = 58.6 y DE = 87. En éstas, cerca de
un respectivo 22% y 33% de los participantes presen-
tarfa puntajes elevados en estas escalas.

Funcionamiento conductual

Las funciones conductuales fueron evaluadas con
el BASC-2, completados por los padres de los 9
participantes. La tabla 1-7 resume los datos des-
criptivos de los resultados de esta prueba. Como es
notable, los indices punttan dentro del rango de la
normalidad, con excepcion del indice de Aislamien-
to, que puntua a una desviacién estandar (M = 6o,
DE = 13.3). 55% de los individuos con SBB presen-
taron elevaciones en esta escala a una desviacion
estandar, y sélo un 22% a dos desviaciones estandar.

DISCUSION

La presente investigacion describe el funciona-
miento neurocognitivo de nueve nifios y adoles-
centes con el diagnostico de SBB en Puerto Rico.
Se establecié el nivel funcionamiento en las di-
mensiones intelectuales, escolares, visoconstruc-
cionales, motrices, ejecutivos y conductuales. Los
hallazgos de esta investigacion representan el pri-
mer estudio sobre el fenotipo neurocognitivo del
SBB en poblacion pediatrica de Puerto Rico.

De los datos demograficos, se desprende que la
gran mayoria son provenientes de la region central
de Puerto Rico. Este resultado es consistente con
datos epidemioldgicos que sugieren que la mayor
concentracion de la poblacién con SBB se encuen-
tran en la zona central del pais 4. Otro dato demo-
grafico destacable es que mas de la mitad de la
muestra fueron adolescentes. Reconociendo que
la muestra fue reclutada por disponibilidad, este
dato pudiese representar la demora en el diagnds-
tico clinico de SBB . Por ejemplo, se estima que
la totalidad de los casos con SBB presentan reti-
nitis pigmentosa como sintoma primario, pero el
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deterioro visual asociado suele observarse duran-
te la segunda década de vida *. Consistente con
la investigacion revisada, la totalidad de la mues-
tra esta recibiendo servicios de educacién espe-
cial, mayormente por los impedimentos visuales *.

Habilidades intelectuales

En términos del funcionamiento intelectual, los ha-
llazgos evidenciaron que los participantes presen-
tan habilidades intelectuales heterogéneas, mayor-
mente entre un rango promedio a fronterizo. El 25%
presentd puntuaciones bajo el rango de discapaci-
dad intelectual en los indices del Cl Total o el Cl Ver-
bal, mientras que el porcentaje se duplicaria cuando
se utiliza el Cl de Ejecucion. Esto concuerda con los
estudios mas recientes sobre la capacidad cognos-
citiva general en individuos con SBB °"?, aunque
contrasta con los resultados de la poblacion pedia-
trica reportados previamente .

Cabe sefalar que los datos sobre funcionamien-
to intelectual fueron obtenidos con la EIWN-R PR el
cual tiene normas para nifios puertorriquenos con
antecedentes demograficos similares a los partici-
pantes en la investigacion 7. Sin embargo, aunque
los resultados se consideran confiables, los datos
normativos de dicha prueba corresponden a inicios
de los anos 1990. Es decir, cabe la posibilidad de que
los datos puedan representar una relativa sobre es-
timacion de la capacidad intelectual de los partici-
pantes como resultado del efecto Flynn.

Se registraron discrepancias entre el Cl Verbal
y el Cl Ejecucion la cual puede asociarse a las de-
mandas visoperceptuales, motoras y ejecutivas
que requiere este ultimo”, las cuales son funcio-
nes que han sido identificadas como debilidad en
poblacién con SBB "3#". Incluso, no fue posible ad-
ministrar algunas de estas subpruebas a los par-
ticipantes en este estudio por razones similares.
Esto sugiere que el Cl Verbal parece ser un mejor
indicador de habilidades intelectuales en pacien-
tes con SBB, particularmente si éstos son evalua-
dos posterior a la etapa de adolescencia ™.

En el andlisis de las subpruebas verbales del EI-
WN-R PR, fue notable una mejor ejecucion en las
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subpruebas de Semejanzas y Retencion de Digi-
tos. Por el contrario, las subpruebas con punta-
jes relativamente menores recaen en Informacion
y Comprension. En comparacién con las otras
subpruebas verbales, Semejanzas y Retencion
de Digitos son subpruebas que requieren tanto
de procesamiento de estimulos verbales cortos
como de respuestas verbales cortas. Estas deman-
das verbales son inversas en la subprueba de Com-
prension e Informacion.

Con respecto a las subpruebas bajo el CI de
Ejecucion, la fortaleza mayor se identificé en la
subprueba de Disefio con Bloques, que a su vez, es
donde menos se reporta el porcentaje de indivi-
duos que puntuan por debajo de las dos desviacio-
nes estandar (22%). Sin embargo, las puntuaciones
mas bajas se obtuvieron en las subpruebas de Or-
denamiento de Dibujos y Laberintos, y donde la
gran mayoria obtuvo puntajes que excedieron las
dos desviaciones estandar por debajo de la media.
Estas dltimas fueron subpruebas que no lograron
administrarse a todos los participantes por impe-
dimentos visuales, lo que haria de la muestra aun
mas pequeia para la interpretacion de este per-
fil como un todo. Sin embargo, se entiende que
ambas tareas, requieren de agudeza visual para
apreciar los detalles de los estimulos y planificar
propiamente las respuestas 7. Dado a que las for-
talezas obtenidas en Disefio con Bloques y Claves
también requieren de destrezas motor finas, es
posible que esta funcién no sea una interferencia
principal en el EEWN-R PR.

Aprovechamiento escolar

En cuanto al aprovechamiento escolar, se docu-
mentaron habilidades generales en un rango gene-
ral promedio bajo. En el analisis de los puntajes de
las subpruebas que conformaron el Compuesto de
Destrezas Académicas, se destaca que la ortogra-
fia es la destreza escolar mejor desarrollada con
la posibilidad de alcanzar el nivel promedio para
su grupo de edad. La lectura de palabras presen-
ta un nivel de funcionamiento normal bajo. Si, fue
notable una mayor debilidad en tareas de calcu-
lo aritmético, el cual promedié dos desviaciones
estandar por debajo de la media. Este patron es

similar a lo reportado en la literatura, pero con
mayor discrepancia entre las tareas ". Beales et al.’
reportd que las matematicas en pocas ocasiones
representaba una fortaleza en esta poblacion. Una
interrogante que se desprende es si los trastornos
del aprendizaje que se han descrito en la literatura
hasta en un 62% de los casos seglin una encuesta’
revelarian una tendencia a presentar algun trastor-
no en las matematicas.

Destrezas visomotoras y memoria visual

La ejecucion de las funciones visoconstrucciona-
les y de memoria visual en el RCFT presentaron
un funcionamiento variado que fluctta entre el
nivel muy deficiente al normal. Estas diferencias
pueden deberse tanto a las dificultades visoper-
ceptuales del SBB como a factores en el funciona-
miento ejecutivo al requerir transcribir y recordar
libremente una figura compleja. La gran mayoria
presentd puntajes significativamente bajos. Se es-
peraba este hallazgo segln ha sido reportado en
diferentes investigaciones 3. En términos de la me-
moria visual, sélo se sabia que la memoria verbal
no era un area de significativo impedimento en la
poblacién con SBB ™, pero no existen datos so-
bre las habilidades de memoria visual. Sin embar-
go, una particular fortaleza fue notable en la capa-
cidad para recordar informacién visual mediante
el formato de reconocimiento, donde la ejecucion
promedid un rango normal bajo. Segun los datos
del manual *, este tipo de perfil revela necesidades
en la evocacion de la informacion, proveyéndole
claves que facilitan el recuerdo. Por tanto, si la
fase de reconocimiento del RCFT demanda menos
esfuerzo en la evocacion de la informacion, es po-
sible que existan variantes en la ejecucion de los
individuos con SBB que limiten el recuerdo libre
tanto a corto como a largo plazo.

Funcionamiento motor

Consono con lo descrito en la literatura de indivi-
duos con SBB > |os participantes demostraron una
amplia variabilidad en su desempefio motor. Excep-
tuando las tareas de fuerza en el agarre y una tarea
de coordinacioén, las medias se mantuvieron en el
rango bajo promedio. Los puntajes marcadamente
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bajos en la Marcha y Romberg pudiesen atribuirse
tanto a los déficits visuales como debilidades en la
coordinacion motora. Asi mismo, los puntajes bajos
vistos en la prueba de oscilacién dactilar pudiesen
correlacionar con la lenta destreza y velocidad mo-
tor final documentadas en otros estudios a través
de tareas de colocacion de clavijas "

Funciones ejecutivas

Los participantes, segun la percepcion de los padres
en el BRIEF, presentaron un funcionamiento ejecuti-
vo dentro de los limites normales. Solamente el cam-
bio conceptual y la memoria de trabajo presentan
una tendencia a puntajes cercanos del nivel limitrofe.
Sin embargo, esto contrasta con los resultados de
Kerr y colegas ?, quienes, utilizando la misma prue-
ba, obtuvieron puntajes significativos en una tercera
parte de su muestra en los indices de regulacion con-
ductual, metacognicién, y global ejecutivo.

Funcionamiento conductual

En términos del funcionamiento conductual, segun
el BASC-2, los padres adjudicaron puntuaciones
dentro de los limites normales en todas las dimen-
siones del instrumento. No obstante, se destaca
que los padres observan en sus hijos una tendencia
al aislamiento. Estos sintomas son consistentes con
hallazgos reportados en otros estudios ™. Inclusi-
ve, en combinacion con el relativo acercamiento del
puntaje del indice de Cambio Conceptual del BRIEF
a niveles significativos, el aislamiento, junto con la
rigidez mental pudiese asociarse a caracteristicas
del espectro autista. Este hallazgo se ha asociado
con cierta prevalencia en poblacion con SBB en
comparacion con la poblacién general ". Asi mis-
mo, sugiere la posibilidad que existan variables en la
expresion fenotipica del SBB a través de dominios
dentro de la cognicion social.

Sin embargo, en términos generales, no se docu-
mentaron los sintomas neuropsiquidtricos ni con-
ductuales que se han reportado en otros estudios,
como la ansiedad, depresion y sintomas obsesi-
vo-compulsivos 8. Esto pudiese explicarse en parte
a la posibilidad de que los trastornos neuropsiquia-
tricos tengan un inicio tardio durante el desarrollo.
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Esta explicacion de la edad temprana de los indivi-
duos con SBB pudiese ser ademds generalizable a los
resultados del comportamiento adaptativo en esta
misma escala. Es decir, no se reportaron rezagos en
las destrezas adaptativas, contrario a otros estudios
en que si se documentaron a modo significativo ™.

En sintesis, nuestros resultados proveen una
descripcion neuropsicoldgica del perfil heterogé-
neo de la poblacion infantil con SBB en Puerto Rico.
Esta variabilidad en la ejecucion puede ser explicada
por la amplitud de expresiones genéticas y la inte-
raccion entre las disposiciones biolégicas y condi-
ciones ambientales, como establecido en el modelo
del desarrollo cerebral atipico %, asi como factores
epigenéticos **. A su vez, los hallazgos son consis-
tentes con la literatura e implican que parte de los
ninos pueden alcanzar, en algunos casos, un nivel
de funcionamiento dentro de los limites normales.
El déficit visual puede explicar parte de la variabili-
dad en las habilidades intelectuales. Su desempefio
escolar puede también alcanzar rangos normales,
aunque mostrando vulnerabilidades con las mate-
maticas. Las destrezas de construccion y memoria
visual lucen comprometidas, pero pueden recordar
mejor con claves y seleccion multiple. En esta po-
blacion sus padres no suelen describir problemas
ejecutivos, conductuales o adaptativos en el diario
vivir, fuera de relativa debilidad en la memoria de
trabajo y una tendencia al aislamiento social.

Una de las limitaciones de este estudio es que
utilizé un muestreo por disponibilidad. Aunque
se reconoce que existe la probabilidad que esta
muestra, aunque pequefa, representa una por-
cion sustancial diagnosticada y que ha recibido los
servicios en Puerto Rico, se entiende que hay ca-
sos dentro del sindrome que posiblemente no han
sido diagnosticados o que estén inaccesibles a los
servicios de salud o educativos del pais.

Ademas, los hallazgos de la investigacion pro-
veen una descripcion dentro de niveles razona-
bles del fenotipo cognitivo y conductual del SBB en
comparacion a las muestras normativas de los ins-
trumentos utilizados. Es decir, no todas las pruebas
utilizadas cuentan con datos normativos especifi-
cos para puertorriquefios, por lo que la ejecucion
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de los participantes fue comparada con los datos
normativos de cada prueba, que son mayormente
de EUA. Mas aun, las referencias normativas utiliza-
da para valorar los instrumentos son diversos mar-
cos muestrales lo cual pueden provocar variabilidad
dentro de los sujetos *. La falta de pruebas con da-
tos normativos locales es una de las limitaciones
principales de los neuropsicologos del pais y Lati-
noamérica *.

Dado los resultados, se generan nuevas pregun-

futuras. Una de estas es evaluar la manifestacion
de sintomas segun el sindrome evoluciona en las
diferentes etapas de desarrollo. Ademas, se debe
lograr comparaciones con la poblacion adulta que
permita comparar los diferentes grupos de edad.
Seria prudente ademas establecer la correlacion
entre el fenotipo neurocognitivo y los diferentes
genes identificados en el paciente con SBB. Esto
asistiria en la identificacién y la provision tem-
prana de servicios educativos, terapéuticos y de
apoyo para los individuos y las familias con esta
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tas que merecen consideracion para investigaciones  condicion.
Declaracién de intereses
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