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Síndrome  de Williams 

El síndrome de Williams es una alteración genética que se debe a una delación en el 

cromosoma 7, en la banda cromosómica 7q 11, 23, que se denomina submicroscópica 

porque no se aprecia bien cuando se visualizan los cromosomas al microscopio. 

El síndrome de Williams lo causa una pérdida del material genético en el cromosoma 7 en 

cualquier de los dos progenitores puede trasmitir este gen.  

Hay que destacar que su tamaño es tan reducido que es difícil detectarlo en el microscopio. 

Aunque es una enfermedad de origen genético, diferentes estudios determinan que este 

síndrome no es hereditario  VALORACIÓN Y DIAGNÓSTICO 

Fue descubierto por el cardiólogo Neozenlandes John Williams y por la pediatra alemana 

Alois Beurenen 1961, es un trastorno que ocurre en 1 de cada 7500 recién nacidos.  

 incluye diferentes manifestaciones clínicas como retardo en el crecimiento e intelectual, 

cardiopatía congénita (principalmente estenosis supravalvular aórtica) y rasgos faciales 

élficos  Presentan frecuentemente hiperacusia, patrón del iris estrellado, piel con arrugas 

prematuras, personalidad amigable y extrovertida. Es generalmente esporádico, aunque en 

los casos familiares se ha evidenciado un patrón de herencia autosómico dominante. La 

frecuencia varía según los diversos informes entre 1 en 7.000 a 25.000 nacimientos, sin 

presentar diferencias entre etnias y sexo. 

 

Clínica : Las personas con síndrome de Williams suelen tener rasgos faciales muy 

característicos, como: 

 Suele tener rostro de diablos 

 labios grueso 

  nariz respingada 

 frente amplia 

  voz ronca 

  las mejillas protuyentes 

 caídas con regiones malar poco desarrollo 

 dientes pequeños 

 mal oclusión dental 

https://neural.es/valoracion-y-diagnostico/


 

 la mandíbula pequeña  

 aumento del tejido alrededor de los ojos  

 

 

 

 

  

 

 Retraso en el desarrollo y discapacidad intelectual 

Aunque las personas con este síndrome suelen tener un cociente intelectual (CI) que varía, 

generalmente tienen una discapacidad intelectual leve a moderada. A menudo, presentan 

retrasos en el desarrollo del lenguaje, habilidades motoras y problemas en el aprendizaje, 

aunque algunas personas tienen una capacidad verbal bastante destacada. 

 Habilidades sociales excepcionales 

Una característica notable del síndrome de Williams es que las personas con esta condición 

suelen ser muy sociables, amables y extrovertidas. Pueden mostrar una gran empatía, tener 

una gran capacidad para establecer conexiones emocionales y ser muy afectuosas, a 

menudo con una naturaleza muy abierta hacia los demás. 

 Problemas cardiovasculares 

Una de las características más graves del síndrome de Williams son los problemas 

cardiovasculares, que afectan a muchas personas con esta condición. El síntoma más 

común es una estenosis supravalvular aórtica (estrechamiento de la aorta cerca de la 

válvula aórtica), lo que puede causar hipertensión, problemas en el flujo sanguíneo y 

aumentar el riesgo de insuficiencia cardíaca. 

 



 

  Problemas médicos adicionales 

El síndrome de Williams puede estar asociado con otros problemas médicos, como: 

 Hipercalcemia (niveles elevados de calcio en sangre). 

 Trastornos del sueño. 

 Problemas de audición. 

 Hiperactividad y dificultades de concentración. 

  Apariencia física 

Además de los rasgos faciales distintivos, las personas con síndrome de Williams pueden 

tener una altura baja o características físicas particulares como brazos y piernas 

relativamente cortos en comparación con el torso. 

 

Diagnóstico de Laboratorio  

 Ecografía obstétrica  

 Análisis de microarray  

 Test de hibridación fourecente (Fish) 

La confirmación del síndrome de Williams generalmente se realiza mediante un análisis 

genético que detecta la deleción de una pequeña porción del cromosoma 7 (más 

específicamente, la región 7q11.23), que es responsable de los síntomas del síndrome. Las 

pruebas utilizadas incluyen: 

 FISH (Hibridación Fluorescente in Situ): Es la prueba más común para detectar 

la deleción específica en el cromosoma 7. Utiliza sondas fluorescentes para 

identificar la falta de material genético en la región 7q11.23. Esta es la prueba de 

elección en muchos laboratorios y proporciona resultados rápidos. 

 PCR (Reacción en Cadena de la Polimerasa): Una técnica de amplificación de 

ADN que también puede usarse para detectar la deleción genética, aunque 

generalmente es menos específica que la FISH. 

 CGH (Hibridación Genómica Comparativa): También se puede usar para detectar 

deleciones en el ADN, identificando regiones de pérdida o ganancia de material 



 

genético. Es una técnica más avanzada que puede ser útil cuando hay sospecha de 

otras alteraciones cromosómicas además de la deleción en el cromosoma 7. 

 Evaluación Cardiovascular:  

Ecocardiograma: Esta prueba de ultrasonido se utiliza para detectar anomalías en las 

estructuras del corazón, como la estenosis aórtica. Es una herramienta clave para el 

diagnóstico de complicaciones cardiovasculares asociadas con el síndrome. 

Electrocardiograma (ECG): Aunque no es específico para el síndrome de Williams, puede 

usarse para evaluar la función cardíaca y detectar posibles arritmias. 

 

Tratamiento 

La técnica más empleada es la conocida como la hibridación in situ fluorescentes (FISH) 

durante la cual se aplica un reactivo en una porción de ADN del cromosoma 7.  

La detección temprana del síndrome de Wiliams es primordial para que los padres tengan 

la oportunidad de planificar las opciones de tratamiento y seguimiento del niño, así como 

evitar la acumulación de pruebas y exploraciones que no tienen por qué ser imprescindibles. 

Aunque no hay cura para el síndrome de Williams, el tratamiento se enfoca en manejar los 
síntomas y mejorar la calidad de vida. Las intervenciones incluyen: 

 Atención médica especializada: Los niños y adultos con síndrome de Williams 

deben ser monitoreados regularmente para detectar problemas cardiovasculares, 

como la estenosis aórtica, y otros problemas de salud. 

 Terapias de desarrollo: Como fisioterapia, terapia ocupacional y terapia del 

lenguaje, para mejorar las habilidades motoras y del habla. 

 Apoyo educativo: Para ayudar a los niños con el retraso en el desarrollo cognitivo. 

Muchos niños con el síndrome de Williams pueden beneficiarse de un entorno 

educativo estructurado y de apoyo. 

 Tratamiento cardiovascular: Para manejar los problemas del corazón, que pueden 

requerir medicamentos o cirugía, dependiendo de la gravedad de la condición. 

 

 



 

Cariotipo  

El cariotipo del síndrome de Williams se caracteriza por la pérdida de una copia de los 

genes 25 al 27 en el cromosoma 7. Esto se conoce como monosomia 7 y se debe a una 

deleción en la banda cromosómica 7q 11,23.  

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



 

Articulo  

Síndrome Williams: una enfermedad rara con 
sintomatología contradictoria 

[Williams syndrome: A rare disease with contradictory 
symptomatology] 

Aníbal Puente Ferreras 

María Paz Fernández Lozano 

Jesús María Alvarado Izquierdo 

Virginia Jiménez Rodríguez 

Universidad Complutense de Madrid, España 

 

 

 

Resumen 

El síndrome Williams (SW) es una de las enfermedades raras o infrecuentes. Tiene una 

incidencia de un caso cada 20.000 nacimientos vivos. Se trata de una alteración genética, 

localizada en el cromosoma 7 (banda 7q11.23), en el 99% de los casos. La alteración 

genética afecta el desarrollo y el funcionamiento del sistema nervioso central. Esta 

enfermedad no tiene cura pero se pueden suavizar los síntomas cognitivos, emocionales y 

sociales. El SW ocurre casi en exclusividad en niñas y de forma excepcional en niños. Los 

estudios epidemiológicos indican que está presente en todas las etnias, lenguas y culturas. 

El rango más llamativo de las personas con SW es la discrepancia entre el funcionamiento 

intelectual general (retraso leve o moderado) acompañado de unas habilidades lingüísticas 

sobresalientes, muy superiores a lo esperado para su edad cronológica y mental. En un 

porcentaje alto de casos se observan problemas cardiacos, endocrinos, alteraciones del 

sueño, hiperacusia selectiva y alteraciones en la cognición espacial. 

Palabras clave : enfermedad rara; genética; funcionamiento cognitivo; funcionamiento 

lingüístico; alteraciones emocionales y sociales 

 

El síndrome Williams (SW) se enmarca dentro de un grupo más amplio denominado 

"enfermedades raras". Las enfermedades raras también son conocidas como 



 

enfermedades poco comunes, enfermedades minoritarias o enfermedades poco 

frecuentes; según la definición de la Unión Europea son aquellas enfermedades con peligro 

de muerte o de invalidez crónica, que se presentan con una frecuencia menor de 5 casos 

por cada 10.000 habitantes. Aunque no todas las enfermedades raras tienen una causa 

genética, en muchas de éstas puede existir una predisposición de origen genético y por 

ello, para que se produzca la enfermedad son necesarios determinados estímulos 

ambientales, tóxicos, inmunológicos, etcétera, que actúan como desencadenantes de la 

misma (Muñoz- Ruata, 2004). 

Durante la última década se ha observado una manifiesta preocupación en el ámbito 

médico (clínico y patológico), y en las administraciones socio-sanitarias por ofrecer 

respuestas científicas y servicios que puedan satisfacer las demandas de los pacientes y 

sus familias (Dirección General de Salud Pública, Junta de Extremadura, 2009). Las 

enfermedades raras plantean algunos problemas de difícil solución a corto y mediano plazo 

entre los que destaca el desconocimiento epidemiológico de cada una de las enfermedades 

raras conocidas. Esto conlleva la imposibilidad de hacer un análisis de las enfermedades e 

impide conocer su extensión en términos del número de personas que las padecen. Un 

segundo problema hace referencia a la falta de acceso a un diagnóstico correcto y 

temprano. La mayoría de los pacientes pasan un largo periodo de incertidumbre hasta que 

finalmente se descubre la enfermedad que padecen. Un tercer problema concierne a la 

escasa información que existe a nivel científicomédico y a nivel social. Las familias de estas 

personas han estado sometidas durante años a situaciones de ansiedad y desconcierto 

ante la ausencia de respuestas y el desinterés del gremio farmacéutico para producir 

fármacos capaces de mejorar la salud de los pacientes. La falta de conocimientos científicos 

ha impedido el desarrollo terapéutico en todos los niveles: médico, educativo, psicológico y 

logopédico (Eurordis, 2002). 

La esperanza de muchas familias se sustenta en el desarrollo científico-técnico que 

permitirá un diagnóstico más preciso y temprano. En la actualidad los organismos públicos 

y privados de la Unión Europea, Estados Unidos, entre otros destinan un importante 

presupuesto para investigar la base genética y molecular con el fin de descubrir los 

mecanismos subyacentes a las enfermedades raras. Una de las causas más extendida en 

algunas de ellas es la borradura genética (o deleción). Se trata de una pérdida de material 

cromosómico, que suele comprender entre 1 y 3 millones de pares que pueden ser 

detectados por análisis cromosómico convencional. La pérdida de estas secuencias 



 

genómicas puede ser detectada usando técnicas de base genética. Las borraduras, al igual 

que cualquier otra alteración cromosómica, pueden ocurrir de modo espontáneo o pueden 

ser inducidas por algún agente externo o mutante. Las microborraduras generalmente 

suponen la pérdida de un bloque de genes contiguos (Morris & Mervis, 1999). 

El SW es una de esas enfermedades infrecuentes cuya incidencia se estima en 1/20.000. 

No obstante, gracias a la labor de difusión de las asociaciones y el progreso en la 

investigación sobre el genoma humano parecen indicar que su incidencia podría ser muy 

superior aproximándose al ratio 1/7.500 (Garayzábal & Capó, 2009). El SW consiste en una 

microborradura en el cromosoma 7 descubierta por primera vez por Williams, Barrett-Boyes 

y Lowe (1961) y un año después fue descrita de una manera bastante precisa por Beuren, 

Apitz y Harmjantz (1962); de ahí que la denominación del síndrome sea Williams-Beuren, o 

simplemente síndrome Williams. El descubrimiento de la enfermedad no significó que se 

obtuviese una descripción precisa y una caracterización de la enfermedad. Esto ocurrió 30 

años después gracias a los trabajos de Ewart et al. (1993). El análisis neuropsicológico fue 

realizado por Ursula Bellugi que estableció el patrón cognitivo clásico de destrezas (picos) 

y deficiencias (valles) dentro de un cuadro de discapacidad intelectual que ha dominado la 

caracterización del SW, mostrando un perfil que poco a poco ha ido modificándose, 

desterrando algunos mitos (Garayzábal, Prieto, Sampaio & Gonçalves, 2007). 

El SW es de gran interés para los neurocientíficos, psicólogos clínicos y los psicopedagogos 

dedicados a la educación especial y las enfermedades raras. Este síndrome se ha 

constituido en una enfermedad paradigmática y hasta cierto punto paradójica que permite 

poner a prueba algunas de las teorías sobre la mente y cómo funcionan los sistemas 

modulares del cerebro. A partir de su análisis es posible entender los mecanismos 

genéticos y neuronales que subyacen al aparato mental y los sistemas cognitivos (Rubia, 

2007). A pesar de que los afectados por este síndrome tienen niveles moderados de retardo 

mental, sin embargo, algunos enfermos se caracterizan por contar con ciertas ventajas en 

lenguaje, memoria auditiva, reconocimiento de caras, enorme empatía con los demás y 

habilidades sobresalientes para la música (Reis, Schader, Milne & Stephens, 2003). 

Fisionomía y alteraciones médicas 

En la literatura especializada existe un síndrome no específico denominado Síndrome de 

Dificultades de Aprendizaje No Verbales (SDANV), caracterizado por mantener intacta la 



 

mayor parte de la conducta verbal, mientras que la conducta no verbal puede estar 

seriamente afectada (Garayzábal, 2003). Uno de esos SDANV es el SW (Williams et al., 

1961) cuya incidencia varía, según las fuentes de información, los métodos epidemiológicos 

utilizados, el momento del estudio y los países en los que se realizaron los estudios. Como 

ya se comentó anteriormente, aunque las primeras estimaciones hablaban de una 

prevalencia relativamente escasa, hoy se calcula que la frecuencia es mayor de la 

inicialmente sospechada. El trastorno representa una alteración de tipo autosómico 

estructural debido a una microdeleción en la banda 7q11.23 del cromosoma 7. 

Aunque el cromosoma responsable está identificado, el mecanismo etiológico responsable 

sigue siendo desconocido. Se sospecha de una anomalía genética relacionada con una 

excesiva producción de calcio en la sangre y un péptido asociado que afectarían el 

desarrollo y funcionamiento del sistema nervioso central (Pérez Jurado, 1997; Sotillo & 

Navarro, 1999). En la anomalía del cromosoma 7, participan entre 20 y 40 genes alterados 

en alguna de sus estructuras. Normalmente se habla de un solo síndrome; sin embargo, 

Anderson y Rourke (1995) proponen dos tipos, uno con afectación más ligera y otro de 

naturaleza más severa. El SW aparece reseñado en prácticamente todas las etnias y 

lenguas, aunque el patrón físico ofrece algunas variantes dependiendo de la raza. En niños 

de raza negra el iris en forma de estrella (Nikerson, Greenberg, Keating, McCaskill & 

Shaffer, 1995) y otras manifestaciones faciales no suelen aparecer o lo hacen de modo 

diferente. El SW no es fácilmente detectable en el nacimiento (Sotillo & Navarro, 1999), 

aunque observando cuidadosamente a niños entre 4 y 5 meses se pueden detectar algunas 

de las características faciales del síndrome. 

Para realizar un diagnóstico correcto y temprano resulta clave una definición del fenotipo 

físico, cognitivo y conductual; sin embargo, los fenotipos aunque necesarios no son 

suficientes: se requieren pruebas moleculares. Durante la primera infancia la apariencia de 

los niños con SW es la de niños que tuvieran una menor edad, lo cual puede contribuir al 

retraso en el diagnóstico concreto, apareciendo camuflado como un retraso simple del 

desarrollo. Típicamente los bebés nacen con bajo peso y tienen dificultades de desarrollo 

tanto en el plano físico como en el cognoscitivo. En la infancia intermedia suelen desarrollar 

hipercalcemia (elevados índices de calcio en sangre Tarjan, Balaton, Balaton, Varbiro & 

Vajo, 2003). El aparato digestivo es delicado con manifestaciones como vómitos, 

estreñimiento y con dificultades al succionar y alimentarse. Además, no muestran un patrón 



 

de sueño regular debido a la hipersensibilidad a los ruidos, agitación o angustia ante 

sonidos altos, como los ruidos de un motor, etcétera. 

El síndrome presenta un fenotipo característico en el que se observa una determinada 

fisonomía (denominada "cara de duende") cuyos rasgos principales son: una cara fina y 

alargada, un dibujo en estrella del iris en algunos individuos con ojos verdes o azules, 

hinchazón alrededor de los ojos, frente ancha, nariz chata, escaso mentón, labios 

abultados, insuficiencia cardiaca grave en el 80% (Eronen, Peippo, Hippala & Raatikka, 

2002), insuficiencia pulmonar en el 80% de casos, hiperacusia selectiva en el 95% de los 

casos (Blomberg, Rosander & Anderson, 2006; Johnson, Comeau & Clarke, 2001; Sacks, 

1995), malformaciones dentarias (disglosias) con repercusión en la fonación (Oncag, 

Gunbay & Parlar, 1995). En el periodo neonatal suelen llorar mucho y tener dificultades para 

dormir. Un 10% pueden tener prolapso rectal y una tercera parte presentan hernias 

inguinales. También suelen mostrar pobre tono muscular y problemas en las articulaciones 

esqueléticas, observables sobre todo cuando los niños pasan de la infancia a la 

adolescencia. A medida que los niños crecen también se hacen evidentes los problemas 

de hipertensión. 

Diagnóstico genético 

El perfil físico es insuficiente para el diagnóstico de las personas con SW necesitándose de 

pruebas de naturaleza molecular para un diagnóstico inequívoco. El SW está presente 

desde el momento del nacimiento; sin embargo, algunos no reciben el diagnóstico hasta 

mucho más tarde, cuando han perdido algunos de los hitos fundamentales de desarrollo 

(Schiber, 2000). Hasta el año 2000, el diagnóstico se realizaba a partir del análisis de los 

rasgos físicos, síntomas y enfermedades. En el 2004, fue posible examinar los genes que 

presentan alguna clase de deleción y de este modo conocer la causa del SW. Existe una 

técnica conocida como Fluorescent in situ hybridization (FISH) que permite conocer el gen 

donde se produce la alteración y el mecanismo que subyace a la enfermedad. Esta prueba 

debe aplicarse sólo cuando existen indicios sintomáticos (físicos, patológicos y 

psicológicos) de la enfermedad. 

La precocidad en el diagnóstico es muy conveniente para una intervención lo más temprana 

posible. La necesidad de un diagnóstico temprano se debe a que determinadas habilidades 

motoras y visoespaciales se deterioran de forma severa con el paso del tiempo. En las 



 

personas con SW, los retrasos en el desarrollo son frecuentes cuando examinamos las 

conductas de gateo, sedestación, bipedestación y caminado. Los pediatras también pueden 

darse cuenta de otros retrasos que tienen que ver con la coordinación motora y algunas 

episodios llamativos durante la adquisición del habla (Schiber, 2000). 

Debate sin consenso 

En las décadas de los 80 y 90 se iniciaron una serie de investigaciones en relación con el 

perfil psicológico de las personas con SW y Síndrome de Down (SD), que han constituido 

referencias obligadas para comprender la evolución de la investigación. Bellugi y George 

(2001), Bellugi, Marks, Bihrle y Sabo (1988), Bellugi, Sabo y Vaid (1988), Kamiloff, Grant, 

Swing y Carette, (2003) sugieren que los individuos con SW presentan un perfil psicológico 

y neuropsicológico peculiar. A grandes rasgos, se observa con frecuencia (1) una 

disociación notable entre el lenguaje y las aptitudes cognitivas generales, (2) la existencia 

de un déficit severo en el ámbito de la cognición espacial y, (3) importantes problemas 

relacionados con la motricidad gruesa y fina. 

Cuando se compara el nivel lingüístico y cognitivo de las personas con SW y SD (Bellugi, 

Bihrle, Jernigan, Trauner & Doherty, 1990), los individuos con SW muestran importantes 

déficits cognitivos; sin embargo, el lenguaje articulado, léxico y sintáctico es mejor que el 

de los individuos con SD. El lenguaje espontáneo de las personas con SW es rico y 

diversificado en vocabulario; mientras que en los individuos con SD es pobre y concreto. 

Los niños con SW también difieren de los SD en "fluidez semántica" cuando asignan ítems 

a categorías. Los estudios aportaron igualmente otros datos interesantes, los individuos con 

SW produjeron un mayor número de palabras pertenecientes a una categoría dada que la 

personas con SD, lo que pone de manifiesto una mayor accesibilidad a la memoria a largo 

plazo para una categoría determinada. Cuando se evaluó la longitud de los enunciados en 

frases, los sujetos con SW produjeron una media de 10 palabras/frase, mientras que la 

media para los sujetos con SD fue de tres palabras/frase. En cuanto a la prosodia y la 

dimensión discursiva también se encontraron diferencias a favor de las personas con SW 

(Reilly, Klima & Bellugi, 1991; Wang & Bellugi, 1993). 

Los estudios de Bellugi y colaboradores constituyen un importante marco de referencia 

aunque no están libres de críticas. Uno de los aspectos más criticados de sus estudios es 

que no examinaron las capacidades pragmáticas de la lengua en los sujetos con SW. No 



 

obstante, en la literatura especializada existen estudios (Arnold, Yule & Martín, 1985; 

Crisco, Dobbs & Mulhern, 1988; Kelley, 1990) que destacan las deficiencias comunicativas 

en los aspectos pragmáticos. Estas dificultades se relacionaban con la participación en los 

intercambios conversacionales y el mantenimiento del contacto ocular en la interacción 

diádica con el interlocutor. 

El patrón lingüístico de los niños con SW ha sido descrito desde diferentes niveles de 

análisis, sin haberse encontrado un consenso común. De hecho, es notable destacar la 

existencia de dos posturas enfrentadas (Garayzábal, 2002). Por un lado nos encontramos 

con los análisis realizados en lengua anglosajona representados por el equipo de Bellugi 

(i.e. Bellugi, Mark, Bihrle & Sabo, 1988), y por el otro, las evaluaciones procedentes de otras 

lenguas como el alemán (Krause & Penke, 2001), francés (Karmiloff- Smith & Grant, 1992), 

italiano (Volterra, Capirci, Pezzini, Sabbadini & Vicari, 1996), húngaro (Lukacs, 2001) y 

español (Garayzábal & Sotillo, 2001). Estas diferencias no son fácilmente explicables. No 

parece lógico pensar que el perfil de las personas con SW venga determinado por las 

características específicas de cada lengua, cuando es un síndrome presente en todas las 

etnias y lenguas. Es necesario proponer otras explicaciones vinculadas a la genética, la 

psicología y la neurología que pudieran ofrecer bases constituyentes más consistentes, sin 

dejar de lado los elementos estrictamente lingüísticos que ayudarían a comprender el 

problema. El debate, aunque interesante para los lingüistas, sobrepasa el objetivo de 

nuestro trabajo. 

La mayor especificidad de este síndrome se encuentra en su perfil neuropsicológico, 

caracterizado por una asimetría cerebral (Bellugi et al., 1988; Van Strien et al., 2005; Vicari, 

Carlesimo, Brizzolara & Pezzini, 1996) en la que los aspectos visoespaciales están 

severamente dañados. Las lesiones en el hemisferio derecho repercuten en la interacción 

comunicativa y en el reconocimiento de las intenciones del habla. Una dificultad notable de 

las personas con SW es la incomprensión de bromas e ironías, destacando sobre todo la 

literalidad de su lenguaje, tanto desde el punto de vista productivo como comprensivo 

(Garayzábal, 2002). Aunque el interés por el estudio de la evolución psicológica del 

síndrome es relativamente reciente ha ofrecido resultados interesantes como veremos a 

continuación. 

En un estudio longitudinal de las habilidades cognitivas y de los logros educativos de las 

personas con SW, Udwin, Davies y Howlin (1996) informan de la existencia de importantes 



 

avances en habilidades de lectura y deletreo, así como en destrezas matemáticas. También 

observan un incremento en sus puntuaciones de CI (verbal y manipulativo) por lo que no 

parece que se trate de un síndrome con degeneración cognitiva con el paso del tiempo, 

sino que el ritmo de progreso se incrementa más allá de los logros obtenidos en edades 

tempranas (Crisco et al., 1988; Jarrold, Baddeley & Hewes, 1998). Para conocer la 

evolución en la edad adulta Plissart, Borghgraef, Volcke, Van den Berghe y Fryns (1994) 

evaluaron un conjunto de aspectos médicos y psicológicos en adultos con SW (entre 17 y 

66 años). Todos mostraron un retraso mental entre moderado y severo que reflejaba el 

mismo perfil característico de la infancia: relativamente buenas habilidades verbales junto 

a peores habilidades motoras. En relación con el funcionamiento de su vida cotidiana 

encontraron menores alteraciones conductuales que en otras personas con retraso mental 

y también mostraron un satisfactorio nivel de autonomía. Contrariamente a estos 

resultados, el trabajo longitudinal de Morris, Demsey, Leonard, Dilts y Blackburn (1988) 

arroja resultados menos optimistas. Igualmente, Udwin (1990) en una evaluación social, 

comportamental y ocupacional encuentra que los sujetos con SW tienen dificultades 

sociales y requieren un supervisión de las actividades cotidianas, y no era frecuente que 

fueran independientes en la vida adulta. 

Perfil cognitivo 

Retraso mental 

Desde el punto de vista psicológico, el SW se caracteriza por presentar retraso mental, con 

un CI entre 40 y 70 (Arnold, Yule & Martín, 1985), siendo este criterio inexcusable y genérico 

para el diagnóstico. También aparecen dificultades en la motricidad gruesa y fina y aspectos 

emocionales (Pagon, Bennett, LaVeck, Steward & Johson, 1987). Estos resultados están 

en la línea de los obtenidos por Bennett, LaVeck y Selles (1987), quienes aplicando las 

escalas de McCarthy, observaron que los chicos y chicas con SW obtenían peores 

resultados que los de un grupo control en la subescala de aspectos motores. En cuanto al 

perfil conductual exhiben entre otros los siguientes rasgos: hiperactividad, impulsividad, 

escasa concentración, dificultades de aprendizaje, locuacidad, sociabilidad y 

comportamiento perseverante, semejante al de los autistas (Dilts, Morris & Leonard, 1990; 

Schiber, 2000). 

Cognición espacial 



 

Entre los síntomas más destacables se observa de forma sistemática un déficit en la 

cognición espacial (Bellugi, Bihrle, Neville, Jernigan & Doherty, 1992; Wang & Bellugi, 1993) 

y un patrón contrapuesto entre sus aptitudes cognitivas generales y sus habilidades 

lingüísticas específicas, que no quedan bien reflejadas por las evaluaciones globales como 

el CI verbal (Bellugi et al., 1988; Bellugi, Sabo & Vaid, 1988). La mayoría de los trabajos 

muestran una importante disociación entre las capacidades lingüísticas (aparentemente 

bien conservadas) y las habilidades visoespaciales, numéricas y de solución de problemas, 

lo que parece constituir un patrón específico de este síndrome. Estos resultados se 

observan en pruebas como la escala Wechsler y la escala McCarthy. En alteraciones 

cognitivas no lingüísticas, así como en tareas de conservación y formación de conceptos 

se observa que los sujetos con SW no difieren cuantitativamente de los sujetos con SD. Las 

no diferencias entre ellos puede significar que estas pruebas estandarizadas no ofrecen un 

perfil adecuado porque en los resultados de las distintas subescalas pueden estar filtrando 

habilidades relacionadas que están afectadas o preservadas. 

Memoria 

Una de las primeras formas de evaluar la memoria fue a partir de las subescalas de dígitos 

(directa e inversa) del test Wechsler. Los resultados muestran una más alta memoria a corto 

plazo en todos los casos con SW frente a los SD. Vicari et al.(1996) analizan la memoria a 

corto plazo de niños con SW. Utilizaron una tarea de amplitud de memoria y compararon 

los resultados entre dos grupos (SW con una EC de 10 y Control con una EC de 5 años y 

dos meses). A partir de los resultados de ambos grupos puede interpretarse que los niños 

con SW poseen mecanismos de codificación fonológica comparables a los de los otros 

niños (buena memoria fonológica); sin embargo, los niños con SW tienen dificultad para 

acceder al conocimiento semántico. Este último resultado no es convergente con el 

resultado de Bellugi, Bihrle, Jeringan, Trauner y Doherty (1990), quienes usando una 

prueba de fluidez semántica, señalan que las capacidades léxica y semántica estarían 

preservadas en las personas con SW. Vicari, Brizzolara, Carlesimo, Pezzini y Volterra 

(1996) encuentran problemas de memoria visoespacial en los sujetos con SW tanto a corto 

como a largo plazo y una disociación en la memoria verbal normal a corto plazo, y deficiente 

a largo plazo. Wang y Bellugi (1994) también estudiaron una disociación entre dos tipos de 

memoria (verbal y espacial). Los resultados muestran que las mejores habilidades 

lingüísticas de los sujetos con SW estaban acompañadas de una mejor ejecución en las 

tareas de memoria a corto plazo cuando eran de contenido verbal. Por el contrario, los 



 

individuos con SD realizaban mejor las tareas de memoria a corto plazo cuando el contenido 

era visoespacial. 

Lectura y Escritura 

Cuando los niños SW están listos para entrar en la escuela comienzan los problemas de 

aprendizaje, que pueden pasar de moderados a severos. A estas dificultades de 

aprendizaje contribuyen de un modo especial los problemas de impulsividad e 

hiperactividad y otros colaterales como la dificultad de concentración en las tareas 

escolares. Cuando la actividad es con números y especialmente cuando se trata de 

contenidos matemáticos y conceptos de tiempo, las dificultades se acumulan (Jason, 2003). 

El comportamiento lector y escritor de los niños con SW apenas ha sido investigado aunque 

sabemos que el lenguaje productivo de las personas con SW es más o menos aceptable y 

supera al nivel de comprensión. En cuanto a la escritura los problemas con la musculatura 

gruesa y fina es un problema muy serio para que alcancen niveles adecuados de producción 

escrita (Semel & Rosner, 2003). 

Los padres de pacientes con SW partiendo de sus observaciones diarias señalan que en 

general sus destrezas lectoras son adecuadas y algunos informes científicos lo confirman 

(Morris, Lenhoff & Wang, 2006). Estos informes apuntan a que los pacientes con SW 

realizan adecuadamente la lectura de palabras simples basándose en el uso automático de 

los mecanismos de conversión grafema-fonema. Sin embargo, algunos estudios apuntan a 

que las dificultades puede ser notables, dado que han automatizado las reglas de 

traducción grafema-fonema. Se sabe que los sujetos con SW tienen deficiencias en las 

tareas de segmentación fonológica (Menghini, Verucci & Vicari, 2004), lo que dificultaría el 

desarrollo de la vía subléxica. Por otra parte, también manifiestan dificultades de tipo 

semántico (Temple, Almazan & Sherwood, 2002), lo que impediría la formación de la vía 

léxico-semántica. Temple (2003) describió una niña de 13 años con SW que mostraba un 

perfil típico de dislexia profunda ya que era incapaz de leer pseudopalabras y cometía 

errores semánticos en la lectura en voz alta (por ejemplo, leía doctor por enfermera y mesa 

por armario). Las dificultades semánticas eran esperables ya que la niña mostraba también 

alteraciones en el lenguaje oral, en concreto una anomia semántica, pero las dificultades 

para desarrollar el mecanismo de conversión grafema-fonema no eran tan esperables pues 

sus habilidades fonológicas eran relativamente buenas, puesto que hacía la repetición tanto 

de palabras como pseudopalabras y la detección de rimas al nivel de niños de siete años. 



 

Garayzábal y Cuetos (2008) examinaron el comportamiento lector de 12 niños y 

adolescentes con SW y compararon el rendimiento con un grupo control de la misma edad 

mental. Las tareas utilizadas fueron las siguientes: lectura de palabras y pseudopalabras, 

tareas metafonológicas y de denominación rápida. Los resultados muestran que el grupo 

SW tiene una ejecución similar al grupo control en la precisión lectora de pseudopalabras, 

aunque son más lentos en la lectura de palabras y pseudopalabras. También son más 

lentos en las tareas de denominación. Estos resultados sugieren que los sujetos con SW 

no tienen dificultades para desarrollar los mecanismos de conversión grafema-fonema, pero 

muestran ciertas dificultades en el desarrollo de la lectura léxica. 

 

Emociones y relaciones personales 

La personalidad típica de los individuos con SW es sociable, de buena relación con las 

personas desconocidas, de tipo desinhibido, sintiéndose atraídos por los demás (Plissart, 

Borghgraef & Fryns, 1996). Las comparaciones en diversas habilidades entre sujetos con 

SW y SD son bastante frecuentes en la literatura. Reilly et al. (1991) al realizar la 

comparación en el área emocional encontraron que los adolescentes con SW contaban 

historias complejas y temáticamente coherentes con una adecuada utilización de elementos 

afectivos. Sus historias estaban enriquecidas con elementos referenciales, lo que no ocurría 

en las narraciones de las personas con SD, aunque ambos grupos eran equivalentes 

cognitivamente. Parece que estas diferencias pondrían de manifiesto características 

sociales muy diferentes entre ambos grupos de personas. En el mismo sentido, Gosh y 

Pankau (1996) al analizar las características socioemocionales en niños con SW, 

encontraron que estos niños mostraban una pronunciada hipersensibilidad, 

significativamente distinta a la del grupo control equiparados en edad, sexo y CI no verbal. 

El perfil socioafectivo de las personas con SW también se conoce a partir de los testimonios 

de padres y maestros. Tosi, Maestro y Marcheschi (1995) estudiaron la estructura afectiva 

en cuatro grupos de niños con los síndromes SD, Sotos, X-Frágil y SW en relación con la 

estructura familiar y las autopercepciones. Los autores utilizaron un protocolo de evaluación 

y observaciones en la dinámica familiar y el contexto. Los resultados encontrados ponen de 

manifiesto que entre los grupos de niños existen marcadas diferencias determinadas por el 

nivel cognitivo (siendo más marcada una imagen menos positiva del yo cuanto más 



 

desarrolladas están las capacidades simbólicas). No se observa una buena comunicación 

verbal y no verbal en los grupos. Algunos de los intercambios parecen no considerar las 

intenciones comunicativas de los niños, por ejemplo, cuando hacen intercambios verbales 

y gestuales en los procesos comunicativos, muchos emiten respuestas que no responden 

a las intenciones del interlocutor. Gosch y Pankau (1996) pidieron a los padres que 

respondieran a los ítems de la escala de madurez social de Vineland y los resultados 

muestran que los individuos con SW diferían significativamente del grupo control, por 

ejemplo, no manifiestan reserva o distanciamiento y pueden seguir a una persona 

desconocida. Las personas con SW parecen tener un peor ajuste social que los niños del 

grupo control. 

 

Intervención 

En la intervención de los niños con SW debemos considerar dos aspectos. Uno referido a 

los aspectos médicos, cuya actividad se ciñe a la supervisión y control del funcionamiento 

biológico, y otro referido a los aspectos psicológicos, donde se toma en consideración el 

funcionamiento conductual y cognitivo y las estrategias de intervención para mejorar su 

rendimiento en tareas escolares y actividades vitales. Desde el punto de vista médico, la 

intervención es muy limitada ya que las anomalías de tipo genético no son reversibles 

todavía, a pesar de los esfuerzos que la ciencia médica viene desarrollando en las últimas 

décadas. Ahora bien, los persistentes síntomas como retrasos en el desarrollo, problemas 

de aprendizaje y comportamientos inadecuados deben ser tratados. 

La intervención la debe llevar a cabo un equipo multiprofesional, todos ellos con 

conocimiento y experiencia del trastorno. El equipo de profesionales debe confeccionar un 

plan de acción y desarrollo comprensivo y guiado por las necesidades específicas de cada 

niño (American Academy of Pediatrics, 2001). A nivel médico, estos niños deben estar 

supervisados regularmente por un médico especialista en cardiología que controle sus 

niveles de hipertensión. Igualmente, la presencia de un endocrino es imprescindible para la 

prescripción del tratamiento adecuando cuando los niveles de calcio sean elevados, 

particularmente durante la infancia (Vicari, Bates, Caselli, Pasquatelli, Gagliardi, Tunucci, 

Volterra, 2004; Percy, 2008). 



 

La intervención a nivel psicológico y psicopedagógico es ineludible. En relación con el 

desarrollo psicomotor, la presencia del terapeuta ocupacional como parte del equipo, es 

muy conveniente para regular los desfases en el desarrollo. Ejemplos de esta clase de 

entrenamiento son la motricidad fina y la integración visual (ejercicios de escritura y dibujo, 

contar objetos dibujados en papel, atarse los cordones de los zapatos, usar el ordenador 

como herramienta, minimizar las actividades de lápiz y papel, adaptar la vestimenta para 

fomentar la independencia, discriminar letras difíciles y ejercitar la lateralidad). 

Aunque las habilidades de lenguaje sean una de las fortalezas de la persona con SW, no 

todo el espectro lingüístico es satisfactorio. Actualmente, se sabe que estos niños tienen 

dificultades notables en términos de comunicación, particularmente en aquellas habilidades 

que tienen que ver con los aspectos pragmáticos de la comunicación y las intenciones del 

habla. Uno de los problemas de la pragmática comunicativa de las personas con SW es la 

perseverancia en ciertos temas de conversación. Algunas veces, estos temas están 

relacionados con la ansiedad que les producen los ruidos repentinos (por ejemplo, 

ambulancias y trenes). Cuando el tema suscita una misma pregunta repetidas veces, lo 

recomendable es asegurarse que ha sido aclarada la pregunta; si insiste en la misma, debe 

ignorarse y pasar a otros temas o actividades. En este sentido, también se recomienda el 

trabajo logopédico desarrollado por especialistas en lenguaje. 

Las personas con SW tienden a mostrar un patrón característico de habilidades y 

deficiencias cognitivas, con la relativa ventaja de un mayor desarrollo del lenguaje frente a 

importantes deficiencias viso-espaciales y psicomotrices (Bellugi & George, 2001). El patrón 

cognitivo debe ser la guía para cualquier intervención psicológica y educativa. Aunque el 

patrón de fortalezas y debilidades es importante conocerlo, no es menos importante 

destacar un rasgo mencionado a lo largo del trabajo: la variabilidad de síntomas (Semel & 

Rosner, 2003). 

Podemos encontrar desde una deficiencia severa hasta una deficiencia mental ligera, 

incluso algunos pocos sólo muestran déficits cognitivos específicos, sin deficiencia mental. 

Este reconocimiento implica que cualquier proceso de intervención tiene que programarse 

de forma específica para cada una de las personas. Por ejemplo, es frecuente encontrarnos 

con un niño que rinde muy mal en lectura, escritura y cálculo, mientras que otro puede rendir 

de manera satisfactoria en estas tareas escolares. 



 

Existen además otros factores no determinados, que pueden hacer que algunos niños 

presenten un déficit no necesariamente "característico" del síndrome, y que no obstante, 

han de ser tenidos en cuenta a la hora de entrenarles en tareas académicas y laborales. 

Incluso, puede darse el caso de que una persona con SW, que presenta un déficit mental 

medio, alcance mayor desarrollo o maduración en algunas áreas cognitivas que otra 

persona con el mismo síndrome y con mayor grado de inteligencia general, pero con serios 

problemas grafo-motores, y por lo tanto con mayores deficiencias que el anterior en el 

aprendizaje de la escritura (Jason, 2003). 

Otro aspecto cognitivo que conviene tomar en cuenta a la hora de intervenir es el déficit de 

atención que estos niños presentan, de un modo predominante durante su infancia. La 

dificultad de atender repercute negativamente en muchas tareas escolares y lúdicas; de 

modo especial se asocia con la impulsividad, la escasa motivación para aprender, y con 

ciertos trastornos de conducta y/o adaptación debido a sus problemas adaptativos con el 

ambiente. Como ya se ha señalado, muchos de estos niños son muy sensibles a los sonidos 

que los distraen y alteran, por lo que es importante evitar la presencia de ruidos 

perturbadores y, en caso de que no puedan evitarse, advertirles con tiempo de su presencia. 

No conviene, tampoco, someterlos a cambios bruscos y frecuente de actividades que 

puedan producir en ellos incremento de la ansiedad y problemas de atención. Algunos 

ejercicios que han mostrado eficacia para resolver los problemas de atención de estos niños 

se relacionan con la flexibilización de las demandas, la planificación de los recreos y 

descansos, la eliminación de factores de distracción del ambiente, la utilización de técnicas 

de refuerzo y la participación en la selección de las actividades. 

Los niños con SW se benefician de tareas rutinarias, repetitivas y con un horario altamente 

estructurado. Un rasgo que diferencia a los SW de otros trastornos, como el autismo y el 

síndrome de Rett, es que las personas con SW atienden bastante mejor cuando la tarea 

tiene un componente social y cuando la tarea incluye habilidades verbales expresivas. Sin 

embargo, los problemas de atención pueden incrementarse cuando la tarea es manipulativa 

y cuando exige un grado de complejidad organizativa. Las personas con SW, con el tiempo, 

desarrollan una buena percepción visual o compresión de imágenes. Los problemas surgen 

cuando se presentan con mucha información o cuando las imágenes se muestran de forma 

incompleta y, por ende, es necesario realizar una labor de síntesis. Igualmente, cuanto más 

abstractas sean las imágenes, mayores problemas presentarán a la hora de establecer 

relaciones adecuadas. 



 

Conclusiones 

Los primeros estudios parecen mostrar que el perfil psicológico de los SW es 

particularmente inusual, lo que ha generado un enorme interés y gran cantidad de 

investigaciones. Una conclusión general es que las niñas con SW muestran marcadas 

deficiencias en la mayoría de las funciones cognitivas, particularmente en las áreas 

relacionadas con la percepción visual y espacial; mientras que las áreas de lenguaje y 

reconocimiento de caras se mantienen intactas. La prueba a favor de esta conclusión reside 

en la posibilidad de que ciertas áreas de la cognición estuvieran encapsuladas en dominios 

funcionales dependientes de sustratos neurológicos diferentes que nada tienen que ver con 

la inteligencia general. La explicación ha permitido esclarecer por qué las personas con SW 

presentan una producción verbal fluida y son tan sociables en su comportamiento empático 

y muestran tendencia a seleccionar palabras poco frecuentes en su jerga. Por ejemplo, un 

niño a quien se le pidió que produjera el mayor número de nombres de animales en un 

minuto dijo, entre otros, íbice, chihuahua y cachalote. 

Martens, Wilson y Reutens (2008) en una extensa revisión que incluye 178 estudios 

encuentran que la conclusión anterior es un poco simple y en algún sentido equivocada 

debido a que comparan grupos muy diferentes: SW y SD. Los sujetos con SD presentan un 

patrón desigual de fortalezas y debilidades que complica la interpretación de los resultados. 

La propuesta de investigadores recientes es utilizar grupos de comparación apropiados que 

permitan confirmar que las habilidades visoespaciales son extremadamente pobres y que 

el lenguaje es bastante inusual para su edad. La discrepancia entre robustas habilidades 

verbales y escasas capacidades visoespaciales no se observa de forma consistente en los 

estudios recientes, particularmente en niños SW pequeños y con menor CI. La hipótesis 

más novedosa plantea que las capacidades verbales no se manifiestan ni conservan de 

igual forma en todos los SW y una de las variables a considerar para explicar estas 

diferencias es la percepción social de las personas con SW (Riby & Hancock, 2008). 

En resumen, muchas de las denominadas enfermedades raras, y en particular el SW, 

carecen todavía de un perfil biomédico bien definido y en cuanto a los aspectos 

psicosociales la situación tampoco mejora significativamente. Los programas de 

intervención son poco fiables y se concretan en líneas de actuación genérica y nada 

específica para cada uno de los síndromes. Se necesitan equipos especializados, 

programas y sobre todo inversión destinada a la investigación. Actualmente, existe un cierto 



 

consenso entre la comunidad científica de no hablar tanto de aquello que las personas con 

discapacidad no pueden hacer, sino de lo que podrían conseguir con los apoyos oportunos. 

En este sentido, se está desarrollando en la Universidad de Salamanca en el Instituto 

Universitario de Integración en la Comunidad INICO, un programa bajo la dirección de 

Miguel Ángel Verdugo que es un modelo a seguir en lo que se refiere a discapacidad con 

la aplicación del "paradigma de calidad de vida a la intervención con personas con 

discapacidad desde una perspectiva integral". La finalidad general del programa en su 

conjunto consiste en desarrollar instrumentos de evaluación de calidad de vida con rigor 

científico y generalizar la aplicación del modelo en diferentes ámbitos de la vida de las 

personas con discapacidad. 
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