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RESUMEN. Introduccion: El sindrome de Prader-Willi (SPW) es
un trastorno genético complejo del neurodesarrollo, su incidencia
se estima alrededor de 1:25,000 nacidos vivos. En Honduras se
desconoce la prevalencia e incidencia de SPW, sin embargo,
existe informacion de dos casos reportados previamente en los
afos de 2008 y 2014, captados en diferentes municipios del pais.
Es causado por la pérdida de la expresion genética de cromosoma
15911-q13 paterno. Presenta manifestaciones clinicas como
hipotonia muscular, rasgos faciales caracteristicos, déficits
cognitivos, alteraciones conductuales, hiperfagia y obesidad.
A pesar de ser una entidad rara se describe la importancia de
someter a las personas que lo poseen a un programa integral de
rehabilitacion, en Honduras no contamos con informes de evolucion
de casos previos. Descripcion del caso: Se presenta caso de
lactante femenina quien fue referida al Centro de Rehabilitacion
Integral Teleton a la edad de 7 meses por presentar desde su
nacimiento poca movilidad, pobre succién e hipotonia muscular
generalizada ademas del retraso del desarrollo psicomotor global,
se diagnostico como SPW a la edad de 12 meses. Fue sometida
a un programa de rehabilitacion integral en areas de estimulacion
temprana, neurorrehabilitacién, estimulacion multisensorial, entre
otras, obteniendo mejoria clinica en todas las esferas del desarrollo
evaluadas. Conclusion: El manejo y diagnostico oportuno, asi
como la instauracion temprana de planes de rehabilitacién permiten
a esta poblacion mejorar sus condiciones médicas, obtener y
mejorar sus hitos del desarrollo, logrando mayor funcionalidad y
calidad de vida a corto, mediano y largo plazo.

Palabras claves: Hipotonia muscular, Rehabilitacion, Sindrome
de Prader-Willi.
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INTRODUCCION

El sindrome de Prader-Willi (SPW) fue descrito por primera
vez en el afio de 1956 por Prader A., Labhart y Willi H. quienes
detectaron afectaciones clinicas con caracteristicas similares
en nueve nifios suizos." Es un trastorno complejo caracterizado
por la pérdida de la expresién genética del cromosoma 15 q11-
q13 paterno en un 70% de los casos, aunque también puede
ocurrir una disomia materna unipaternal o ser de origen bipa-
ternal en casos aun mas raros.2Es un sindrome raro, con una
incidencia mundial estimada de 1:15,000-25,000 nacidos vivos.3
En Honduras se desconoce la prevalencia e incidencia de SPW,
sin embargo, existen dos casos reportados previamente en los
afios 2008 y 2014, captados en diferentes municipios del pais.*®
Afecta de igual manera a ambos sexos, sin diferencias entre
etnias o razas con un riesgo menor del 0.1% de repeticién de
casos en una misma familia.®

Desde el periodo prenatal se sospecha por hipomotilidad
fetal, polihidramnios y restriccién del crecimiento intrauterino.
Es posible observar anomalias craneofaciales, hipotonia infantil
severa en los primeros afos de vida, deficiencia de la hormona
de crecimiento (GH), hipogonadismo e hipogenitalismo, déficits
cognitivos, problemas conductuales, obesidad, sindrome meta-
bdlico, alteraciones de suefio, entre otras.®*

Debido a las diferentes presentaciones clinicas del SPW
y las complicaciones del neurodesarrollo, endocrinas, ortopédi-
cas y psiquiatricas es necesario un abordaje integral'®'2donde
un diagndstico y tratamiento temprano optimiza y prolonga la
esperanza de vida de quien lo posee. La rehabilitacién de igual
forma juega un papel fundamental, contribuyendo asi a prevenir
complicaciones, mejorar la calidad de vida y su prondstico.!

Se presenta caso clinico de paciente lactante mayor
femenina manejada de manera conjunta por el servicio de
pediatria, neurologia, genética, nutricion y endocrinologia, que
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fue referida al Centro de Rehabilitacion Integral Teletdn (CRIT)
por presentar retraso en el neurodesarrollo.

DESCRIPCION DEL CASO

Se trata de femenina de 18 meses de edad, remitida a
Teleton a los 7 meses de edad por presentar pobre succién, poca
movilidad e hipotonia. En su primera evaluacion realizada por un
médico fisiatra de la institucion, se evidencia retraso global en
hitos del desarrollo como pobre control de cuello, disminucién
de la fuerza y tono muscular de manera global, incapacidad de
tomar objetos con sus manos y pronunciar monosilabos, aunque
balbuceaba y poseia sonrisa social. Los estudios de imagen de
resonancia magnética cerebral, creatininfosfoquinasa y pruebas
tiroideas dentro de parametros normales.

Para conocer su funcionalidad de manera inicial fueron
evaluados los dominios de autocuidado, movilidad y cognicion a
través de la Escala de Medicion de la Independencia Funcional
en nifios (WeeFIM Il), obteniendo un total de 18/18 de los puntos
posibles a alcanzar de la media para su edad (Figura 1). Los
aspectos del neurodesarrollo se evaluaron a través de la escala
Simplificada de Evaluacién del Desarrollo Integral del Nifio
(EDIN simplificada) en la cual se valoraron las &reas de motora
gruesa, motora fina, cognoscitiva, lenguaje, socioafectiva y

Medida de Independencia Funcional en nifios
(WeeFIM Il), caso clinico Sindrome de Prader
Willi, Teletén, Honduras, 2023
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Figura 1. Medida de Independencia Funcional en nifios (WeeFIM II), caso
clinico Sindrome de Prader Willi, Teleton, Honduras, 2023.
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habitos de salud, donde resultd de 2 a 5 niveles de desarrollo
por debajo a los esperados para su edad cronoldgica en todas
las areas (Cuadro 1).

Con los hallazgos clinicos encontrados y las escalas de va-
loracion infantil aplicadas, ingresa con diagndstico de Sindrome
del nifio hipotdnico y se indica manejo rehabilitador en las areas
de rehabilitacion fisica, estimulacion temprana y psicologia con
el objetivo de cumplir metas de desarrollo psicomotor a corto y
mediano plazo.

Tres meses posteriores tras completar ciclos programados
de manejo rehabilitador, es reevaluada por médico fisiatra,
encontrandose mejoria con buen control de cuello e inicio de
control de tronco en sedestacién, agarraba y sostenia objetos
por escasos segundos, atendia a su nombre, presentaba mayor
movilidad de extremidades (miembros superiores sin gravedad,
inferiores en contra de esta), aunque continuaba con hipotonia
global. Al afio de vida, gracias a la atencion médica interdiscipli-
naria y su posibilidad de realizar estudio en el extranjero, recibe
resultado de andlisis cromosdmico del microarray desde labo-
ratorio privado (GeneDx®, Maryland, Estados Unidos) el cual
resulta positivo para una delecion en el cromosoma 15 de ori-
gen paterno (arr[GRCh37] 15q11.2q13.1(23620191_28545355)
x1) y se establece como diagnéstico principal Sindrome de
Prader-Willi.

Durante un periodo de 12 meses, la paciente ha recibido
un total de 80 sesiones de terapias distribuidas de 2 a 3 veces
por semana en los programas de rehabilitacion fisica, estimu-
lacion temprana y en el Centro de Estimulacion Multisensorial
(CEMS), ademas de atencion médica por fisiatria y el servicio
de psicologia. Dentro del manejo recibido destacan las técni-
cas de neuro-facilitacion e hidroterapia para normalizacion de
tono y el uso de kinesiotape en tobillos para mejorar control
neuromuscular (sin embargo, este ultimo caus6 irritacion en
la piel y se descontinu6 su uso), actividades en colchdn como
el entrenamiento de posturas y movilizaciones articulares,
ademas del uso de pelota de Bobath para mejorar fuerza mus-
cular, propiocepcion, equilibrio, defensas anteriores y laterales
y Estimulacion Eléctrica Neuromuscular (EMS).

También se brindé terapia ocupacional mediante activida-
des ludicas y asi mejorar destrezas motoras gruesas y finas;
estimulacion de lenguaje mediante mimica facial, técnicas con
onomatopeyas, esquema corporal y seguimiento de oérdenes
sencillas.

La evolucién ha sido satisfactoria, la nifia permanece
atenta y siguiendo instrucciones, pronuncia de 4-5 palabras,
agarra y moviliza objetos con sus manos, arma 6 cubos, logra

Cuadro 1. Escala simplificada de Evaluacion del Desarrollo Integral del Nifio (EDIN simplificada), caso clinico Sindrome de Prader Willi, Teletén, Honduras, 2023.

Fecha Resultados
Evaluacion Dia Mes Ao Edad Motora Motora  Cognoscitiva  Lenguaje Socio Habitos
gruesa fina afectiva de salud
Primera 12 08 2022 7 meses B B B B B
Segunda 02 1 2023 18 meses S S B A B

*8=Superior A=Adecuado B=Bajo
Fuente: Elaboracién propia
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auto sedestacion, inicia y logra arrastre en decubito prono
apoyando antebrazos, ha mejorado fuerza muscular, y aunque
persiste con hipotonia, es en menor grado que en la evaluacion
inicial. A los 18 meses de edad se realizd WeeFIM Il intermedio
(Figura 1) obteniendo un total de 20/42 puntos, ademas EDIN
simplificada en la cual a pesar de que resultd varios niveles por
debajo del desarrollo esperado para su edad cronoldgica en el
area de motor grueso, logré mejoria de niveles en las areas de
lenguaje y habitos de salud, asi como un desarrollo adecuado
en el area socioafectiva y superior a su nivel esperado en las
areas de motor fino y cognoscitiva (Cuadro 1).

DISCUSION

El SPW es un trastorno genético complejo, por lo cual
es necesario que se brinde atencién médica especializada de
manera integral desde su reconocimiento.® "'2 El diagnostico
precoz es de suma importancia ya que en este se basa la
evolucion y prondstico de la enfermedad, dependiendo de ello
el inicio del tratamiento.

Se han planteado criterios diagnésticos que se basan en
caracteristicas clinicas de los pacientes, entre ellos se clasifican
como criterios mayores la hipotonia, pobre succién que mejora
con la edad, hiperfagia y obesidad, entre otros rasgos caracte-
risticos como aumento del diametro frontal, ojos almendrados,
hipogonadismo, retraso puberal, discapacidad intelectual, entre
otros. Asimismo, se describe la presencia de boca triangular,
manos y pies pequefios en comparacion con su cuerpo.

Es importante destacar que ademas del fenotipo, las
personas con SPW suelen tener un retraso en el desarrollo
psicomotor global, aparte de otras alteraciones en diferentes
sistemas. 7 El retraso del desarrollo motor y del lenguaje se
presenta de manera comun en la primera infancia, prolongando
el alcance de los hitos del desarrollo hasta el doble de la edad
normal. Lo cual se hace mas evidente cuando los pacientes
llegan a la edad escolar.?

En el caso de la paciente presentada en este escrito,
ingresé al centro Teletdn con el diagnéstico de sindrome de
nifio hipotonico. Cabe recalcar que determinar la causa de la
patologia representa un desafio por sus multiples etiologias,
entre ellas la hipotonia de origen central representa aproxima-
damente el 80% de los casos, entre los cuales el Sindrome de
Down y el sindrome de Prader Willi son las causas genéticas
mas comunes.

Como se expresd anteriormente, la presencia de hipotonia
en un recién nacido o lactante, hace imprescindible la busqueda
de diagnésticos diferenciales. EIl SPW manifiesta signos clinicos
incluso desde el periodo prenatal, al momento del nacimiento se
identifica en los nifios alteraciones en la succién e hipotonia
severa que se acompafa con una disminucion de la movilidad
corporal?® caracteristicas encontradas en la paciente, mismas
que constituyeron una de las principales causas de referencia
para manejo en Teleton.

En relacion al caso, se realizaron multiples estudios, como
la imagen de resonancia magnética cerebral, creatininfosfoqui-

XXX

nasa, perfil tiroideo, entre otros, pruebas que al resultar norma-
les descartan en gran medida diferentes causas de hipotonia.
Por las caracteristicas clinicas encontradas y al descartar a
través de otros estudios ciertas patologias comunes causantes
de hipotonia, se decidio realizar estudio genético para descartar
la presencia de otra patologia.

Existen diferentes métodos para el diagndstico del SPW,
como el andlisis cromosdmico, metilacion de ADN, Hibridacién
Fluorescente in situ (FISH), los microarray SNP (Single Nu-
cleotide Polymorphism por sus siglas en inglés, Polimorfismos
de un Solo Nucle6tido).t Los microarray SNP son pruebas
moleculares a través de los cuales se detectan regiones largas
de cromosomas,™ dicho estudio puede utilizarse para encontrar
alteraciones cromosdmicas, como la alteracién existente en el
cromosoma 15. En Honduras no se cuenta con estos métodos,
sin embargo, se logré establecer un diagnostico certero de
SPW en el extranjero a través de su estudio microarray SNP al
primer afio de vida de la paciente.

La importancia del caso radic en el manejo temprano ante
la sospecha diagnéstica por los antecedentes del desarrollo y
los hallazgos fisicos encontrados, que orientaba hacia diferen-
tes diagndsticos de hipotonia congénita.

En la actualidad se cuenta con diferentes escalas para
valorar el desarrollo y brindar un seguimiento a la funcionalidad
de los nifios. Tal es el caso de las escalas de EDIN simplificada
y WeeFIM II.

La EDIN simplificada es una escala que permite conocer el
desarrollo en nifios de 0 a 6 afios en seis diferentes areas (mo-
tora gruesa, motora fina, cognoscitiva, lenguaje, socioemocional
y habitos de salud). En dicha escala se evaluan las conductas
que ejecutan la mayor parte de los nifios de acuerdo a su edad
cronoldgica, mismas que se identifican por niveles de acuerdo
a la edad. Las conductas realizadas pueden tener 3 calificacio-
nes: 1. Superior, cuando el nifio o nifia realiza conductas por
sobre lo esperado para su edad, 2. Adecuado, cuando los nifios
ejecutan conductas de acuerdo a su edad cronoldgica y 3. Bajo,
cuando las conductas realizadas son las esperadas para una
edad cronoldgica menor al momento de su evaluacion. La EDIN
simplificada brinda una visién objetiva de las deficiencias en las
diferentes &reas y de esa manera es posible dar un seguimiento
y plantear objetivos de tratamiento de acuerdo a las areas mas
afectadas.™

La WeeFIM Il es una herramienta utilizada en nifios
desde los 6 meses hasta los 18 afios de edad para valorar la
funcionalidad e independencia en tres dominios: 1. Autocuidado
(autocuidado y control de esfinteres), 2. Movilidad (traslados y
locomocién), 3. Cognicion (comunicacion y cognicion social).
Se responden un total de 18 preguntas que son puntuadas a
través de una escala ordinal que va del nivel 1 al 7, donde el
nivel 7 representa una independencia completa y el nivel 1 una
asistencia total.

Los resultados del WeeFIM Il van desde 18 puntos como
minimo hasta una puntuacién maxima de 126, cabe recalcar
que la puntuacién maxima es alcanzada hasta edades superio-
res alos 7 afios. Los nifios menores poseen dependencia en la
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mayoria de las actividades, por esta razén los resultados son
comparados con el promedio de la puntuacion para el rango de
edad. En el caso de la paciente, la evaluacion se realizd en los
intervalos de edad de 5-7 meses y 17-19 meses, con valores
medios de 18 y 42 puntos maximos para la edad cronoldgica,
respectivamente.’® La aplicacion de estas escalas permitio
brindar seguimiento y valorar la evolucién de una manera mas
objetiva durante el proceso de rehabilitacion.

La planeacion de objetivos de rehabilitacién, dependen
de manera directa de los hallazgos clinicos encontrados para
cada paciente. En el SPW los programas de rehabilitacion
otorgan beneficios en la facilitacién de todas las &reas del
desarrollo psicomotor, mejoria muscular y prevencion de otras
complicaciones importantes como alteraciones respiratorias o
deformidades como la escoliosis.*” Queda comprobado que
el ejercicio es una parte esencial en el manejo, los pacientes
sometidos a estos programas obtienen resultados que van
desde una mejor excreciéon de GH, disminucion del peso cor-
poral y niveles de tensién arterial, asi como mejoria en fuerza,
equilibrio y coordinacion.”"'® Ademas de otros beneficios como
estimulacion sensoriomotora, aumento del estado de alerta y
alivio del estrés, lo que en conjunto disminuye las limitaciones
existentes para las personas con este sindrome.

En el proceso de rehabilitacion se realizaron intervencio-
nes en estimulacion temprana, rehabilitacion fisica y técnicas
de neurorrehabilitacion como la facilitacién, entre otras. Las
técnicas de facilitacion son usadas para potenciar la actividad
muscular y control del movimiento. El masaje con la punta de
los dedos utilizado en la paciente consiste en aplicar fuerzas de
forma manual sobre el vientre muscular a través de golpeteos
que ayudan a facilitar la contraccion muscular.?

La terapia de rebote realizada en pelota de Bobath contribu-
ye a la integracion sensorial de la informacion cinestésica o del
movimiento, visual y vestibular, a través de respuestas de cam-
bio de posicion y movimiento del cuerpo, asi como respuestas
ante la gravedad. Se describe que la efectividad de dicha terapia
para aumentar el tono muscular anormalmente bajo es debido,
entre otras causas, a la presion persistente que estimula la piel.?!

La hidroterapia tiene un impacto positivo en el desarrollo
motor de los nifios, el agua posee multiples propiedades, la apli-
cacién de técnicas de hidroterapia utiliza dichas propiedades
para obtener diferentes beneficios. En cuanto a la resistencia
al movimiento que posee el agua, ayuda a fortalecer musculos
que se encuentran debilitados con hipotonia o hipotrofia. La
flotabilidad del cuerpo permite a los nifios iniciar a moverse
de manera independiente al mismo tiempo que aumenta la
propiocepcion del paciente, lo cual mejora el esquema corporal
del mismo.202!

Las movilizaciones articulares pasivas contribuyen a una
reorganizacion de la produccion motora, provocando respues-
tas musculares ritmicas en las articulaciones o extremidades de
los pacientes, sobre todo cuando son aplicadas en el primer afio
de vida, lo que contribuye a la formacion o desarrollo de un tono
muscular mas adecuado.?

Uno de los mayores desafios para el manejo de los
nifios con alteraciones como la hipotonia es lograr una mayor
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movilidad e independencia, de ahi radica la importancia de la
implementacion de terapias como el entrenamiento de posturas
que se realiz6 con la paciente. En ella fue necesario el entrena-
miento de giros, sedestacion, técnicas de arrastre y gateo con
el fin de lograr el movimiento funcional.

La estimulacién multisensorial ha resultado ser efectiva en
nifios con retraso en el desarrollo global, asi como en nifios
con alteraciones neuromusculares, en el caso de la paciente
a través de la escala EDIN simplificada se logrd evidenciar el
retraso en todas las areas evaluadas para la edad, este tipo
de intervencion tiene la ventaja de involucrar de manera activa
a la familia, lo que apoya la integracion sensorial de los nifios
y aunque su uso es controversial ha demostrado evidencias
en mejorar y promover el control muscular, la capacidad de
comunicacion y la interaccién de los nifios con el entorno.?2

Para finalizar, la estimulacién eléctrica neuromuscular apli-
cada a la paciente en puntos motores de musculos tales como
trapecio, deltoides, extensores de dedos, cuadriceps, gluteos,
etc., es utilizada para lograr la activacién de los musculos que
se encuentran hipotdnicos al mismo tiempo que contribuyen a
mejorar la fuerza muscular y a la generacion de movimiento en
extremidades.?!

En conclusion, se constata que, a pesar de ser una
patologia genética rara, en el SPW un diagndstico oportuno y
la instauracion temprana de un plan de rehabilitacién integral
logra mejoria en todos los aspectos evaluados, resultando en
beneficios para el crecimiento, desarrollo e independencia en la
realizacion de las actividades de vida diaria, logrando asi una
mejoria en la calidad de vida y en la prevencién de complicacio-
nes que acompafian la enfermedad.

El consentimiento informado para elaboracion y publica-
cién del articulo fue brindado por la madre de la paciente.
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ABSTRACT. Introduction: Prader-Willi syndrome (PWS) is a
complex genetic disorder of neurodevelopment, its incidence is
estimated around 1:25,000 live births. In Honduras the prevalence
and incidence of PWS is unknown, however, there is information
of two previously reported cases in the years of 2008 and 2014,
captured in different municipalities of the country. It is caused by
the loss of genetic expression of paternal chromosome 15q11-q13.
It presents clinical manifestations such as muscular hypotonia,
characteristic facial features, cognitive deficits, behavioral
alterations, hyperphagia and obesity. In spite of being a rare entity,
the importance of submitting people who have it to a comprehensive
rehabilitation program is described; in Honduras we do not have
reports of evolution of previous cases. Case description: We
present the case of a female infant who was referred to the Centro
de Rehabilitacién Integral Teleton at the age of 7 months because
she presented poor mobility, poor sucking and generalized
muscular hypotonia since birth, in addition to global psychomotor
developmental delay; she was diagnosed as PWS at the age of 12
months. She underwent a comprehensive rehabilitation program
in the areas of early stimulation, neurorehabilitation, multisensory
stimulation, among others, obtaining clinical improvement in
all developmental spheres evaluated. Conclusion: Timely
management and diagnosis, as well as the early implementation
of rehabilitation plans allow this population to improve their medical
conditions, obtain and improve their developmental milestones,
achieving greater functionality and quality of life in the short,
medium and long term.

Keywords: Muscle hypotonia, Prader-Willi Syndrome, Rehabilita-
tion.
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