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D ASOCIACIONES-PACIENTES

Las personas afectadas por el sindrome de Williams requieren apoyos continuos en la escolarizacion y la formacion para lograr
un desarrollo personal lo mas completo posible y una verdadera integracién social. Para conseguir estos objetivos y difundir el
conocimiento de la enfermedad, nacio el pasado mes de marzo la Asociacion Sindrome de Williams Cantabria

o

El joven ﬁscar. afectado por el sindrome de Willlams, junto a su familia: su madre, Paula Yllera (izquierda), su padre, Jesus Reclo, y su hermana, Sara.

La Asociacion Sindrome de
Williams reivindica el diagnostico
temprano y la integracion social

Begofia PORRAS
| sindrome de Williams es
Eunu de esas enfermedades
raras, lamadas asi por su
baja incidencia: se caleula que este
trastorno del desarrollo afecta a
uno de cada 20,000 recién nacidos.
Pero para la familia de Oscar, un
adolescente de 12 anos que ya a
una edad muy temprana llamaba la
atencian por su gran sociabilidad,
es la mas importante de las enfer-
medades, porque les ha cambiado
la vida. [ncluso antes de que oye-
ran por primera vez hablar de él, el
sindrome de Williams les obligd a
dejar el pueblo burgalés donde re-
sidian en busca de un lugar donde
Oiscar pudiera tener un desarrollo
educativo mds acorde con sus ne-
cesidades. Lo encontraron en Ca-
bezon de la Sal v alli encontrarian
tambi¢n al pediatra que les abriria
el camino del diagnéstico de la rara
enfermedad de su hijo, cuando el
nino contaba 10 anos,
«La edad del diagndstico es muy
vanable -explica la presidenta de la

Asociacion Sindrome de Williams
Cantabria, Carmen Rumayor, a su
ver madre de una nina afectada
que fue diagnosticada con 7 anos-
, pero en Cantabria han mejorado
mucho las cosas y ahora el diag-
nostico se hace incluso a los 6-12
meses de edad», gracias a la impli-
cacion del doctor Herranz (ya jubi-
lado) y otros pediatras como Teresa
Viadero o Domingo Gonzalez-La-
munio, de quien Oscar asegura gue
wes un gran medicos, y de la Uni-
dad de Neonatologia del Hospital
Valdecilla, «Ellos nos animaron a
fundar la asociacion y estan siem-
pre muy pendientes de nosotros y
siempre dispuestos a colaborars, El

diagnostica del sindrome en edades
tempranas es uno de los caballos de
batalla de la asociacion, ya que es
imprescindible para que los ninos
reciban desde los primeros meses de
vida una atencion adecuada que les
permita un mejor desarrollo motriz
e intelectual -actualmente hay nifos
afectados que a los 9 o 10 anos no
han aprendido agn a leer o escribir-,
Sin embargo, «son muy pocos los
profesionales» que estan familiari-
zados con la enfermedad, la mayoria
la conocen muy poco y muchos «ni
siquiera han oido hablar de ellas. ¥
aungue gran parte de los signos fi-
sicos del sindrome ya estan presen-
tes en el nacimiento, suelen pasar

desapercibidos porque «no se hace
una exploracion dirigidas,

La difusion de la enfermedad y su
repercusion es, por tanto, uno de los
objetivos con los gue nace en marzo
pasado la Asociacion Sindrome de
Williams Cantabria (ASWC), en la
que se han integrado siete familias
aungue, segun Carmen Rumayor,
actualmente hay en la comunidad
13 personas diagnosticadas. «Lo que
queremos es que ninguna familia
tenga que pasar por la angustia de
no saber qué le pasa a su hijos.

El sindrome de Williams esta pro-
ducido por la pérdida de material
genético en el cromosoma 7. Uno
de los genes que faltan es el de la

elastina, una proteina estructural
fue proporciona elasticidad a los
tejidos (arterias, ligamentos, pul-
mones, piel, aparato digestivo...).
Su déficit da lugar a un conjunto
de rasgos faciales tipicos. niveles
de ealeio elevados en sangre y es-
tenosis aortica supravalvular, que
coexisten con un retraso mental
leve o moderado que dificulta la
integracion del nine en el sistema
educativo,

DIFICULTADES

DE INTEGRACION

wl.o mas dificil es encontrar un cen-
Lroescolar que cubra las necesida-
des especiales de estos nifos -ase-
gura Carmen Rumayor-, que los
colegios se involucren de verdad
en sy educacion y se impliquen con
profesionales-especializados, lo-
gopedas, fisioterapeutas..., que les
puedan ayudar en su desarcollo y
su aprendizaje, Existen demasiados
centros que no ofrecen ningun apo-
WO @ estos ninags ¥ & othos con nece-
sidades similaress, Para Jesis Re-
cio, el padre de Oscar, dograr una
buena adaptacion a la escolaridad
&5 la batalla mas importante ¥ mas
inmediata que debemos librar v lo
tnico que puede conducir a una ver-
dadera integracion social», De ahi
que el propasito de la ASWC sea
acercar la enfermedad a profesio- -
nales de la salud y la educacion oy
atoda la sociedad»,

Pero las perspectivas no acaban
aqui. Hay objetivos mas ambiciosos
que con los que se pretende «apro-
vechar los potenciales particulares
de estos nifioss, explica Paula Yllera
(la madre de Oscar y secretaria de
la ASWC), como «el fabuloso oido
que tieneny, gue les confiere la ca-
pacidad de aprender a hablar en
otros idiomas a pesar de su dificul-
tad para leer y escribir o su extraor-
dinario sentido de la musicalidad
aungue no puedan comprender un
pentagrama, Entrar en un curricu-
lum especial y adaptado al finalizar
la ensenanza primaria, un programa
de idiomas y una escuela de masi-
ca con profesores especializados
son los retos que las familias que
integran la ASWC tienen para sus
hijos v que esperan no se queden
£ LN sueno,

NINOS AMIGABLES Y ENTUSIASTAS, CON CARA DE DUENDE Y UN DON PARA LA MUSICA

as caracteristicas fa-
ciales de los nifios con
sindrome de Williams

permite el diagnostico cli-
nice de la enfermedad si el
medico liene cierta expe-
riencia, aungue pueden ser
dificiles de reconocer antes
de los 2 0 3 anos de edad.
Tienen la frente estrecha;
un exceso del tejido que cir-
cunda los ojos, nariz corta
v chata, mejillas prominen-
tes v caidas con la regidn
malir poco desarrollada,

mandibula pequena, labios
gruesos, dientes pequenos

y separados v maloclusion
dental. Estos rasgos, jun-

to al s estrellado v el palo
ondulado, les confieren un
aspecto de sduendes gue co-
existe con una personalidad
amigable y entusiasta, son
nines afectuosos y muy so-
ciables, aungue en la adoles-
CENcia comienzan a presen-
tar problemas de relacion,

[ En el sistema cardiovascu-

| lar, la carencia de elastina

| tirpidismo o la celiaguia,

da lugar a estenosis supra-
valvular (justo a la salida del
corgzin) de la aorta, res-
ponsable del soplo caracte-
ristico que suele aparecer al
nacimiento, v a veces tam-
bién estenosis de la arteria
pulmonar y de la arteria re-
nal, que produce hiperten-
siom arterial, Tambien es
frecuente la hipercalcemia
durante la infancia y el hipo-

El sistema musculoesgue-
lético resulta también muy

afectado por el déficit de
elastina: hay laxitud arti-
cular, alteraciones de la co-
lumna vertebral, bajo tono
i'If'I'IJI.'\'L“LI]H r... Como conse-
cuencia de todo ello, desa-
reollan unos sandares 1os-
coaw, s¢ caen con facilidad
y la motricidad y los movi-
mientos finos son deficien-
tes. Pueden sufrir también
estrefimiento cronico, her-
nias inguinales, enuresis,
estrabismo, miopia. .,

Los aspectos cognitivos se

caracterizan por un retra-
sovariable, de ligero a mo-
derado, con un cociente de
inteligencia medio en Lor-
no a G, Adquieren un len-
guaje con buena expresivi-
dad pero algo deficiente en
contenidos, tienen capaci-
dad de aprendizaje si cuen-
tan con apoyvos educativos,
v, aungue su capacidad de
concentracion es escasa,
gozan de buena memoria,
sobre todo auditiva. Junto
a ciertas dreas deficitarias

(psicomotricidad, integra-
cion visual-espacialy coexis-
ten otras casi totalmente
preservadas (lenguaje), o
incluso mis desarrolladas
isentido de musicalidad).
Esta asimelria mental con-
vierte a los ninos con sindro-
me de Williams en personas
especialmente dotacas para
los idiomas y para la masi-
¢, que para su desarmollo
completo requicren apoyos
continuados ¥ mejor cuanto
MAS Precoces.




