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            La primera infancia constituye un periodo de enorme trascendencia; es el momento en que se adquieren los hitos madurativos neurológicos, tanto motores como del lenguaje, que van a constituir los cimientos de las capacidades cognitivas.  Por otra parte, es un periodo en el que van a ponerse de manifiesto los signos precoces de diferentes enfermedades; estos signos pueden ser evidentes en numerosas patologías           algunas de ellas ya evidentes  en el momento del nacimiento debido a un fenotipo físico muy concreto, tal como sucede en el síndrome de Down; otras pueden sospecharse por una hipotonía importante en el periodo neonatal, tal como el síndrome de Prader- Willi; otras, sin embargo no serán sospechadas en ese momento, pero sí empiezan a presentar sus primeros síntomas durante los primeros meses y años  en forma de retardo madurativo  y trastornos de conducta, pero en algunos casos son sutiles y pueden pasar desapercibidos o confundidos con problemas menos severos y en estos casos el diagnostico tardío tiene, entre otras consecuencias, un retraso en la adecuada intervención multidisciplinaria que el niño necesite.

Debe ser tenido en cuanta además que cuando durante la gestación, el parto o el periodo neonatal (primeros 28 días de vida) se dan condiciones patológicas (prematuridad, partos distócicos, patologías maternas, sociopatias, infecciones en el neonato, problemas respiratorios severos, signos de alarma neurológica) el niño debe de ser considerado de alto riesgo de padecer disfunciones tanto físicas como cognitivas y tras el alta debe ser sometido a un seguimiento médico y psicológico para detectar precozmente los déficits. Seguimiento que debe prolongarse hasta los cinco años de edad. 

En este periodo  de la vida del niño el educador infantil va a estar en un lugar privilegiado para detectar signos precoces bien de disfunciones cognitivas, bien de patologías definidas lo que coloca a la educación infantil en punto de partida para el bienestar integral del niño y su posterior integración en la vida adulta en las mejor situación posible integrando tanto aspectos de salud física como de salud  psíquica y desarrollo cognitivo.

EDUCACIÓN INFANTIL

                 La legislación educativa española (Ley Orgánica de Educación, 05/ 06) dedica un amplio lugar a la educación infantil. En el Título I (Las enseñanzas y su ordención), dentro del capítulo 1, los artículos 12 al 15 le están dedicados. Son objeto de este periodo educativo los niños entre 0 y 6 años de edad; el fin de la educación infantil es el llegar al máximo desarrollo físico, afectivo,social e intelectual en esta etapa de la vida, lo que derivará en una adecuada  autonomía y relación, habilidades comunicativas,  lenguaje, lógico- matemáticas, lectoescritura y movimientoque sentaran los principios del desarrollo integral del individuo en ls posteriores etapas de su vida.

                     El corte de edad entre el nacimiento y los 6 años de vida es un periodo fundamental en el desarrollo del ser humano. Es el momento en que se van a ir finalizando la maduración del sistema nervioso en lo concerniente de establecimiento de conexiones entre neuronsa (sinapsis) y mielinización (fenómeno imprescindible para que el impulso nervioso se transmita a la velocidad adecuada). Es el periodo en que se van a adquirir los diferentes hitos madurativos motores y del lenguaje.

                        El educador infantil va a encontrrse pues en una situación de observador para detectar signos precoces de disfunción o de patología; efectuar ante los mismos la diferencia de trastorno con base biológica versus sociopatía; convertirse en elemento de comunicación con la familia; ser el guardian que puede alertar frente a una mala evolución.

                         La situación que vivimos en el mundo occidental, en que los niños pueden llegar a pasar ms tiempo en el centro escolar que en el seno de la propia familia ha convertido al profesional de la educación infantil en centro imprescindible no solo de los aspectos educativos, sino de detector de aspectos de salud.

TRASTORNOS DEL DESARROLLO

            En la  maduración del sistema nervioso hay que contemplar dos aspectos fundamentales: uno la carga genética de cada individuo sobre la que no podemos intervenir en tanto que desconocemos los mecanismos científicos para su modificación. otro el aprendizaje y aquí si que podemos tener un papel activo: el aprendizaje implica la formación de nuevas sinapsis, es decir de nuevas conexiones entre neuronas; de este modo mediante el aprendizaje estamos obligando a las neuronas a establecer nuevas conexiones y secundariamente a enriquecer los circuitos cerebrales.            

          Los trastornos del lenguaje, de la conducta y del aprendizaje, constituyen un motivo frecuente de consulta en neuropediatría. Entre el 5 y 10 % de la población infantil y juvenil los presentan. Ante toda alteración en la normal adquisición del lenguaje, todo trastorno de la conducta y toda dificultad en el rendimiento escolar, la valoración cuidadosa de la clínica y de los antecedentes tanto familiares como personales del niño, va a permitir determinar  si sus manifestaciones forman parte de un trastorno específico,  o forman parte de un trastorno neurológico más amplio.  

         El desarrollo madurativo neurológico normal implica a grandes rasgos que alrededor de los doce meses de vida el niño debe haber sido capaz de alcanzar la marcha autónoma y debe ser capaz de utilizar palabras de dos sílabas; a los 2 años es capaz de construir frases sencillas; a los cuatro años la maduración fonético- fonológica debe estar completada siendo capaz  de pronunciar correctamente todos los sonidos de la lengua de su entorno y a los seis años los aspectos formales del lenguaje oral deben estar maduros, es decir el niño debe ser capaz de construir frases gramaticalmente correctas.         

          Frente a los retrasos en la maduración neurológica de un niño, lo mas frecuente es que nos encontremos ante trastornos del desarrollo o trastornos específicos, en los cuales no existe una patología neurológica subyacente; con menor frecuencia, el retraso madurativo forma parte de los síntomas de patologías concretas.

      Cuándo en el proceso de maduración neurológica  de un niño el desarrollo del lenguaje no es adecuado o existen dificultades en el rendimiento escolar sin que existan condicionantes sociales ni culturales  que lo  justifiquen, podemos estar ante un trastorno específico de larga evolución y con bases neurológicas, en cuyo diagnóstico y tratamiento será necesaria una actuación multidisciplinar en la que logopedas, psicólogos, maestros, pedagogos y médicos están implicados, y en que factores  como déficits de atención o trastornos de conducta pueden también estar presentes;  del mismo modo nunca hay que olvidar que dichos trastornos pueden estar formando parte de alteraciones neurológicas mas severas. 

NECESIDADES EDUCATIVAS ESPECIALES

El niño con necesidades educativas especiales debe ser contemplado en un contexto muy amplio en el que es importante tener en cuenta los cambios conceptuales que han tenido lugar en estos últimos 30 años:     

En 1978, el informe Warnock implica un vuelco en la aproximación a la educación de niños con discapacidad intelectiva. Del título de deficiencia se pasa al de Necesidades Educativas Especiales (NEE) y la integración social se va a convertir en el punto  diana de la educación.

Hasta ese momento se planteaba la educación en los niños discapacitados en los siguientes términos: 

a) La causa de la dificultad educativa se encontraba en el alumno.

b) La evaluación del mismo se efectuaba fuera del aula y era llevada a cabo por un profesional de la psicología o de la medicina.

c) La adaptación de la educación a sus necesidades era diferente al resto de los alumnos en objetivos, contenidos, actividades y se efectuaba en contextos diferentes, lo que conformaba el Sistema de Educación Especial.

Los cambios significativos a partir de 1978 comprenden:

1) Los fines de la educación deben ser los mismos para todos los niños y promover su desarrollo integral.

2) La Educación Especial  adquiere el papel del conjunto de recursos de que el sistema educativo debe estar dotado para que los niños con necesidades especiales consigan dicho desarrollo integral. El objetivo ya no es tanto el definir una etiología de la discapacidad y grado de déficit sino que la diana es determinar cual es el tipo de necesidad educativa en cada caso.

3)Las necesidades educativas especiales son el resultado de la interacción entre las limitaciones del  alumno y el entorno educativo en el que se encuentra, lo que implica que las NEE adquieren un carácter variable para cada alumno concreto en función de su evolución, resultado de la respuesta educativa que le sea ofrecida. 

En 1992, la Asociación Americana sobre Retraso Mental (AARM) publica la novena edición de del manual  sobre la definición de retraso mental, que va a significar un cambio de paradigma.

Desde su fundación en 1876, la labor de la AARM en el sentido de ofrecer una definición concreta y no discriminatoria del retraso mental ha conocido diferentes revisiones de sus manuales, cada una de las cuales no ha significado desechar lo antes establecido sino matizarlo y enriquecerlo con las aportaciones de sus miembros, provinentes de múltiples disciplinas.  En estas diferentes revisiones, se ha ido modificando el parámetro de partida inicial referido exclusivamente a la cifra de cociente intelectual, como dato mas objetivo, para ir posteriormente considerando factores etiológicos efectuando una diferenciación entre discapacidad intelectual congénita y adquirida; mas tarde se añadirán criterios de conducta adaptativa, se amplia el punto de corte a un CI de 75 y se amplia la edad del proceso etiológico desencadenante de la discapacidad intelectiva a los 18 años.

La nueva definición queda aceptada como sigue:

“El retraso mental hace referencia a limitaciones substanciales en el desenvolvimiento corriente. Se caracteriza por un funcionamiento intelectual significativamente inferior a la media, junto con limitaciones asociadas en dos o mas de las siguientes áreas de habilidades adaptativas: 1) Comunicación; 2) Cuidado Personal; 3) Vida en el Hogar; 4) Habilidades Sociales; 5) Utilización de la Comunidad); 6) Autogobierno; 7) Salud y Seguridad; 8) Habilidades Académicas Funcionales; 9) Ocio y 10) Trabajo”  

El cambio de paradigma viene definido por que el retraso mental deja de ser considerado como un rasgo absoluto del afectado y adquiere un carácter interactivo entre la persona discapacitada y el entorno en que debe desenvolverse, y el papel de los profesionales va mas allá del diagnóstico etiológico y  de la clasificación psicométrica de la persona con discapacidad intelectiva, estableciendo que el abordaje debe ser multidimensional, para poder delimitar las necesidades del discapacitado y establecer los recursos que precisa. 

Por tanto ante un niño con necesidades educativas especiales lo que debería ser el objetivo fundamental es el definir cuales son sus necesidades independientemente de que estas tengan una causa patológica demostrable o sean trastornos específicos del desarrollo y por tanto sin causa etiológica demostrable. Sin  olvidar que hay patologías que pueden constituir verdaderas trampas en el sentido que pueden manifestarse en los primeros años como un aparente trastorno del desarrollo; la patología “trampa” por excelencia es el síndrome x frágil, cuyo fenotipo cognitivo- conductual puede hacer pensar al equipo multidisciplinario, incluido el médico, que se está ante un trastorno del lenguaje y/o aprendizaje y/o conducta, cuando en realidad se está ante una enfermedad genética, causa mas frecuente de retraso mental hereditario.

De este modo  el abordaje de los niños con necesidades educativas especiales debe ser multidisciplinar, con un amplio apoyo cognitivo- conductual en donde la misión del neuropediatra debe ser en primer lugar la de descartar patología subyacente y posteriormente de vigilancia de la evolución del niño, en donde el intercambio fluido de información con el resto de profesionales (psicólogos, logopedas, pedagogos etc…) que estén interviniendo deberá ser la norma y es además imprescindible no solo para el correcto seguimiento del paciente sino y de modo fundamental, para su adecuado desarrollo global como persona.

BASES NEUROLÓGICAS

           Alrededor del día 100 de la gestación, la formación de las neuronas ha terminado en la matriz germinal. Comienza un proceso de migración neuronal,  precedido por células guía, que establecen vías a través de las cuales  las neuronas se desplazan para terminar disponiéndose  en capas  formando el córtex  cerebral. Una vez cumplida su misión las células guía involucionan hasta desaparecer. 

          El fin último del sistema nervioso es procesar y transmitir información. La formación y maduración del sistema nervioso central comprende diferentes fenómenos: Histogénesis, durante la que se forman las neuronas y adoptan  una disposición determinada y hodogénesis, que permite la conexión entre células mediante sinapsis. La hodogénesis permite que las células nerviosas se comuniquen entre sí y se transmitan información; tiene lugar de modo acelerado durante el tercer trimestre de gestación y los dos primeros años de vida extrauterina. Continúa de modo activo durante los diez primeros años y posteriormente prosigue, aunque a un ritmo mucho mas lento durante el resto de nuestra vida. La histogénesis tiene lugar durante la gestación con participación primordial de los factores genéticos, mientras que la hodogénesis es un proceso que se prolonga a lo largo de la vida extrauterina y en ella intervienes factores externos como la nutrición y el aprendizaje:  No podemos influir en el número de neuronas, pero sí en la riqueza y multiplicación de las conexiones que establecen entre ellas. La carga genética patológica que pueda condicionar desviaciones de un normal desarrollo no podemos modificarla, pero si podemos influir de modo positivo sobre la maduración del sistema nervioso mediante la educación;  el aprendizaje influye en la riqueza de conexiones que las neuronas establecen entre ellas y este proceso no termina nunca ya que somos capaces, en condiciones normales, de seguir aprendiendo, aunque lentifiquemos el ritmo, a lo largo de toda nuestra vida; el aprendizaje irá remodelando los circuitos, que establecerán nuevas conexiones en función de este factor estimulante. 

          En un primer momento, existe un crecimiento de dendritas y axones exagerado; no todos ellos van a conseguir establecer una sinapsis; aquellos que no lo consiguen, involucionan hasta llegar a la muerte de la neurona de la que proceden.

          El correcto funcionamiento de los circuitos del sistema nervioso implica la mielinización previa, existiendo una estrecha correlación entre la adquisición de los diferentes hitos madurativos neurológicos y mielinización: la mielinización de los pares craneales implicados en las praxias orolinguofaciales y mecanismos de succión, deglución y emisión de sonidos ya se ha efectuado en el momento del nacimiento. La mielinización de la vía acústica central pretalámica termina al final del primer año; mientras que la vía óptica postalámica finaliza con el primer semestre de vida extrauterina. Las vías motrices corticoespinales lo hacen al término del primer año y los haces asociativos intra e interhemisféricos completan su  mielinización a lo largo de los diez primeros años.

          En zonas determinadas del cortex cerebral, van a asentarse las funciones del lenguaje como resultado de un proceso de aprendizaje, que se extiende a lo largo de varios años: La fonología requiere de los cuatro primeros años de vida para terminar su implantación y la sintaxis de los seis primeros años. La correcta adquisición de estas funciones es la base del aprendizaje y de la comunicación.       

PATOLOGÍAS TRAMPA

Existen dos circunstancias que pueden pasar desaprcibidas y erroneamente consideradas como trastornosd del desarrollo, cuando en realidad estamos ante patologías concretas. Estas dos entidades son algunos tipos de epilepsia en los que las manifestaciones fundamentales no son las crisis sino trastornos neuropsicológicos, y la patología trampa por excelencia que es el síndrome x frágil, en el que los niños pasan años diagnosticados de espectro autista, o trastorno del desarrollo del lenguaje o trastorno de hipñeractividad con déficit de atención, cuando en realidad esta semiología forma parte de un tratorno genético, complejo en su abordaje e intervención.

EPILEPSIA

        Pocas patologías del sistema nervioso han sido conocidas y estudiadas desde épocas  tan remotas como la epilepsia. Todas las corrientes del pensamiento médico, a lo largo de los siglos, se han ocupado de ella y su consideración como enfermedad conoció largos paréntesis históricos en los que la prevalencia  del pensamiento mágico- religioso sobre el científico, tuvo graves consecuencias para los enfermos.

En la actualidad cuando hablamos de epilepsia sabemos que es uno de los padecimientos neurológicos mas frecuentes en la edad infantil y que en un porcentaje alto de niños la evolución va a ser hacia la curación.

En los últimos años, el creciente interés que los trastornos cognitivos han suscitado dentro del área de la neurología pediátrica así como la realidad de grupos pluridisciplinares de trabajo con la  inclusión de la neuropsicología en la evaluación de los pacientes, ha abierto nuevas dimensiones y la repercusión que le epilepsia pueda tener sobre la cognición es un polo de gran interés y campo de estudio y controversia en el momento actual. 

DEFINICIÓN DE EPILEPSIA

        La manifestación clínica de la epilepsia son las crisis epilépticas. Debe ser sin embargo diferenciadas epilepsia y crisis epilépticas.

Entendemos por crisis epiléptica  a un fenómeno agudo y transitorio que traduce una situación de descarga hipersíncrona anómala de neuronas corticales. Dicha descarga puede manifestarse en forma de convulsiones, pero esta manifestación motora no es la única semiología que puede apreciarse, y manifestaciones sensitivo- sensoriales, autonómicas y psíquicas pueden constituir la clínica de presentación de las crisis.  Cuando las crisis se hacen recurrentes, hablamos de epilepsia.

 

EPILEPSIA Y TRASTORNOS COGNITIVOS

          Las epilepsias secundarias pueden tener repercusiones de severidad variable sobre los aspectos intelectuales del niño en función de la enfermedad de base, es decir, en estos casos, será la enfermedad de base la que determine el deterioro intelectual y la epilepsia no será mas que un factor sobreañadido.

        Existen trastornos  del lenguaje, que pueden manifestarse en forma de afasia como secuela transitoria de una crisis epiléptica, o de anartria en el caso de las epilepsias rolándicas. En estos casos el TL no constituye la clínica dominante sino un fenómeno recortado en el tiempo, como consecuencia de alteración metabólica local debido a las crisis.

Existen sin embargo epilepsias primarias que van a producir trastornos cognitivos en niños por lo demás normales; dichos trastornos van a estar dominados por la alteración del lenguaje como clínica mas evidente; las manifestaciones críticas pueden ser poco llamativas y van a tener como característica encefalográfica común la aparición de punta onda continua durante el sueño n-REM. 

 

I)- EPILEPSIA PARCIAL BENIGNA ATÍPICA (EPBA)

Descrita en 1982 por  Aicardi y Chevrie, no se encuentra incluida en la ICS. Los autores publicaron una serie de siete niños, con una clínica severa que sugería una encefalopatía epiléptica, pero cuya evolución era benigna.

En la actualidad la entidad está definida como una epilepsia poco frecuente, que afecta a niños sin patología previa y con desarrollo neurocognitivo normal. La edad de inicio de las crisis es entre 2 y 6 años. Está considerada como una epilepsia idiopática. Suelen presentar varios tipos de crisis: parciales sensitivo motoras; generalizadas;  ausencias;  crisis atónicas, de miembros superiores, cervicales o globales, con caída al suelo. Son frecuentes las crisis nocturnas.

Durante el periodo de crisis los niños presentan lentificación psíquica; disartria; trastornos de la deglución y protusión lingual, trastornos del lenguaje y de la conducta y como consecuencia, dificultades en el rendimiento escolar.  El electro de vigilia, focal presenta una activación durante el sueño presentando trazado de punta onda contínua.

Aunque no existe deterioro mental, en los últimos años se acepta que aún cuando las crisis se han conseguido controlar mediante tratamiento, puede existir actividad EEG paroxística intercrítica que condiciona un menor rendimiento intelectual y aún cuando el criterio de buena evolución sigue vigente, un cuidadoso seguimiento neuropsicológico ha pasado a formar parte del protocolo de manejo de estos niños.

 

II)- AFASIA EPILÉPTICA ADQUIRIDA  (SLK)

Descrita por Landau y Kleffner en 1957, es un síndrome epiléptico complejo, de evolución incierta que se va a caracterizar por la pérdida del lenguaje previamente adquirido, en el contexto de crisis epilépticas, que en ocasiones puede ser única.

Se trata de niños previamente normales y con un nivel de lenguaje adecuado a su edad.

La afasia puede ser de presentación brusca, o instaurarse de modo progresivo. Los aspectos del lenguaje mas frecuentemente afectados son los comprensivos; su manifestación mas severa es la agnosia auditiva, pero diferentes grados de afectación de la comprensión son posibles. En algunos casos, la estos niños son diagnosticados de hipoacusia o de trastorno severo de la interrelación antes de detectar la agnosia auditiva. Secundariamente a los factores comprensivos se afectan los expresivos y una regresión autista puede presentarse en algunos pacientes. Otros trastornos neuropsicológocps descritos trastorno de ansiedad, hiperactividad e inatención, agresividad y oposicionismo. 

La edad de presentación mas frecuente es entre 3 y 7 años. El trazado EEG multifocal, con gran tendencia a la difusión intra e interhemisférica, adquiere morfología de punta- onda continua durante el sueño. La evolución es positiva en lo concerniente a las crisis y el trazado electroencefalográfico. Sin embargo, es incierto en lo referente a la afasia. Los diferentes esquemas terapéuticos conocen resultados poco favorables y es probable que los nuevos fármacos antiepilépticos ofrezcan mejores resultados. Sin embargo la rareza de la afección (220 casos publicados en todo el mundo desde su descripción), hace que el avance en su conocimiento sea muy lento. Se postula como mecanismo fisiopatológico de la afasia la ablación funcional de ambas regiones temporales. La edad de comienzo constituye un factor pronóstico importante, ya que es la única afasia en la infancia cuya evolución es peor cuanto mas joven sea la edad de padecimiento, al contrario que en el resto de afasias infantiles, en las que la plasticidad neuronal juega un papel importante y la recuperación es mas factible cuanto mas pequeño sea el niño. 

 

III)- EPILEPSIA CON PUNTA- ONDA CONTINUA DURANTE EL SUEÑO (EPOCS)

Descrita en 1971 por Patry y colaboradores, aparece alrededor de los cuatro años 6 meses como edad media. Las crisis son de semiología variada, aunque en los primeros estadios de la enfermedad suelen ser generalizadas. La alteración  neuropsicológica comprende alteraciones visoespaciales, trastornos de la conducta y trastornos del lenguaje; estos últimos no alcanzan la severidad del los apreciados en el SLK.

Para el diagnóstico de EPOCS se precisa que la punta- onda continua durante el sueño afecta a mas del 80% del trazado electroencefalográfico.

El tratamiento también en esta epilepsia también es desalentador y la evolución del trastorno cognitivo, poco adecuado mientras la situación de punta- onda persiste.

 

           El que las tres entidades descritas constituyan diferentes formas clínicas de una misma entidad constituye una atractiva hipótesis que nos enfrenta a una posibilidad mas discutida y sobre la que no existe consenso en la actualidad: la de los niños con Trastornos del Desarrollo, sin crisis clínicas pro con trazados EEG patológicos, multifocales y con tendencia a la difusión durante el sueño. La necesidad de un abordaje terapéutico adecuado pasa por líneas de investigación que nos ayuden a determinar si forman parte del continuum apuntado.

 

Por último hay que considerar que en los trastornos severos de la comunicación, dentro del espectro autista, las crisis epilépticas son mas frecuentes que en la población general, así como los paroxismos EEG sin crisis . Esto, junto a la regresión autística apreciada en epilepsias que cursan con POC durante el sueño, especialmente el SLK constituye un punto mas en la complejidad del problema y la relación entre epilepsia y trastornos del desarrollo  está lejos de haber sido resuelta y necesitará de protocolos de investigación multicentricos, prospectivos y a largo plazo antes de obtener conclusiones que puedan ser aceptadas de modo consensuado.

La posibilidad de que en el futuro la epilepsia pueda también ser considerada como un trastorno cognitivo puro, sin manifestaciones paroxísticas , empieza a ser un polo de estudio y reflexión que hasta hace pocos años era impensable.

El mayor conocimiento de la fisiopatología de la epilepsia y la incorporación de la neuropsicología a las unidades de epileptología y neuropediatría  es la base para seguir avanzando.

De este modo:

       La epilepsia es una afección cuya riquísima semiología implica un conocimiento riguroso de la misma para abordar correctamente a los pacientes.

        En la edad escolar, existen síndromes epilépticos cuya clínica fundamental es la cognitiva y son estos trastornos los que van a marcar la vida escolar y social del niño.

         El tratamiento del niño epiléptico no debe limitarse al tratamiento medicamentoso y el tratamiento neuropsicológico debe considerarse como fundamental.

              La correcta actuación frente al niño epiléptico comprende además la desdramatización de su padecimiento, ofreciéndole toda la  información precisa para que pueda llevar una vida normalizada. 

SÍNDROME X FRÁGIL

             Si debiésemos resumir el síndrome x frágil en algunas líneas podríamos decir que se trata de una enfermedad genética, hereditaria, producida por la mutación de un gen y cuyas características clínicas son muy amplias, tanto que deberíamos hablar de espectro clínico de los afectados. Deberíamos añadir que el contemplar la clínica en su amplio espectro implica el considerar mutaciones completas (por encima de 200 repeticiones de una tripleta del ADN: Citosina- Guanina- Guanina), premutaciones (50- 200 repeticiones CGG), sexo (niños- niñas) y contemplar la incidencia del entorno sociocultural. Deberíamos añadir que en los últimos años ha sido descrita una nueva enfermedad, FXTAS (Frágil X Tremor Ataxia Síndrome) que puede afectar a algunas premutaciones en la sexta década de la vida. Deberíamos añadir que algunos niños y adultos portadores de la premutación se comportan clínicamente como si estuviesen afectados por la mutación completa. Y deberíamos pararnos a reflexionar sobre la realidad  de que el poco conocimiento que existe aún en general sobre la enfermedad, hace que la mayoría de los casos estén por diagnosticar, con lo que el consejo genético llega tarde y muchas familias se encuentran con varios hijos afectados antes de que algún profesional piense que esos síntomas que estaban erróneamente diagnosticados de Trastorno Especifico o Generalizado del Desarrollo, en realidad son la clínica de una enfermedad muy concreta, frente a la que hay que dar consejo genético y frente a la que la intervención de múltiples profesionales es imprescindible para el buen desarrollo de todas las capacidades que sin duda tienen los afectados.

El síndrome x frágil (SXF), primera causa de discapacidad intelectiva hereditaria, debe ser considerado como una patología multisistémica en la que el fenotipo cognitivo- conductual marca la vida escolar y social de los afectados. Aunque las manifestaciones clínicas mas importantes son las derivadas de la afectación cognitivo- neurológica, la enfermedad comprende la posibilidad de afectación de numerosos sistemas orgánicos por lo que el seguimiento y la intervención debe comprender no solo los trastornos cognitivos y neurológicos sino también los derivados de la patología general, tanto en la infancia como en la edad adulta. 

Producida por la mutación del gen FMR1 la fisiopatología de la afección se explica por la disminución o ausencia de una proteína, FMRP, necesaria tanto para la correcta formación de las uniones entre neuronas, es decir las sinapsis, como para la formación del tejido conjuntivo, tejido ampliamente repartido por todo el organismo. La displasia del tejido conjuntivo explica parcialmente el fenotipo físico y es la causa de los trastornos otorrinolaringológicos, oftálmicos, osteoarticulares, gástricos, urinarios, dermatológicos y cardiacos que los afectados por la enfermedad pueden presentar.

El seguimiento e intervención en el síndrome x frágil debe comprender 3 grandes aspectos : la neurología, la endocrinología y la patología general. 

Dentro del seguimiento neurológico, la epilepsia está presente en el 15% de los afectados por mutación completa; tiene las características de epilepsia benigna y en general es de buen pronóstico. La intervención farmacológica es la misma que para la epilepsia en población general, con los mismos fármacos y las mismas pautas de dosis y tiempo de tratamiento. Pero aunque sea de buen pronóstico, no debe olvidarse que al igual que en población general, la epilepsia puede ser un factor penalizador de los trastornos cognitivos- conductuales mientras no esté controlada, por lo que la detección de crisis y paroxismos no críticos y su control es de gran importancia en el seguimiento médico de los niños con sxf.  Dentro del seguimiento neurológico, los trastornos de atención, presentes en la casi totalidad de los afectados por el síndrome, y los trastornos de conducta necesitan con frecuencia apoyo farmacológico, con el objetivo de un mejor control de estos síntomas pero sobre todo con el objetivo de que pedagogos, psicólogos, logopedas, y en definitiva los componentes del equipo multidisciplinar, puedan trabajar con estos niños sin la interferencia y la penalización que para los resultados implica el que hayan síntomas que distorsionen el trabajo de los profesionales y el buen aprovechamiento de los afectados. 

La disfunción del eje hipotálamo- hipofisario tiene como consecuencia trastornos del sueño y trastornos endocrinos que van a manifestarse como alteraciones de peso, talla, y alteraciones del sistema reproductor. Aceleración de peso y talla, obesidad, macroorquidismo, pubertad precoz son manifestaciones clínicas que pueden estar presentes. 

Pero en los aspectos neurológicos el objetivo mas importante son los trastornos derivados del fenotipo cognitivo- conductual, que constituyen uno de los mas claros ejemplos de la necesidad de la intervención multidisciplina. La amplia semiología cognitivo – conductual implica una intervención multidisciplinaria desde los primeros años de la vida. 

La discapacidad intelectiva (retraso mental) la presentan la práctica totalidad de los niños y alrededor del 70% de las niñas con mutación completa. Forman parte del fenotipo cognitivo- conductual: déficit de atención e hiperactividad; trastornos del lenguaje; mutismo; déficits en integración sensorial; agobio frente a multitudes; estereotipias de aleto y de mordedura de manos; mirada huidiza con rechazo a la mirada de frente; interacción pobre; timidez extrema; reacciones desmesuradas ante ruidos; rabietas exageradas ante frustraciones mínimas; ansiedad social, resistencia al cambio y apego a rutinas, obsesiones; tozudez; inestabilidad emocional.

Aunque el trastorno neuropsicológico  mas frecuentemente descrito es hiperactividad y déficit de atención, los dos signos clínicos más precoces son el retraso en la adquisición de la marcha y del lenguaje. Esto implica que si el síndrome se conoce, el diagnóstico de sospecha y confirmación se pueda efectuar a edades tempranas; a pesar de que la idea de que estamos ante una patología infradiagnosticada es un dato recurrente en la literatura, es cierto también que la edad media al diagnóstico ha ido disminuyendo y en nuestro entorno se ofrecen cifras que han pasado de los 20 años en la década de los 70, a los 3 años en la actualidad. Los trastornos del lenguaje afectan a todos sus componentes (fonología, sintaxis, semántica pragmática y aspectos comprensivos) y se ven igualmente interferidos por los trastornos de la conducta. Su manifestación conoce diferentes grados de severidad y está descrito que alrededor del  5% de los niños con mutación completa no llega a adquirir un lenguaje operativo.   La evolución de los  trastornos del lenguaje es hacia un trastorno de la pragmática, en la mayoría de los casos, con lenguaje tangencial y perseverativo.

El fenotipo cognitivo- conductual está presente en la totalidad de los afectados, independientemente de que el cociente intelectivo esté dentro de los rangos de la normalidad o de la capacidad límite.

En definitiva, el diagnóstico de síndrome x frágil implica una importante intervención multidisciplinaria, en la que los aspectos pedagógicos, psicológicos y logopédicos son el principal polo de actuación. Para  la correcta calidad de vida y la integración social tanto de niños como adultos, el síndrome debe ser contemplado en su amplísima realidad que incluye en primer lugar un buen conocimiento del mismo para que el diagnóstico precoz y la intervención precoz y continuada sean efectivas. Implica un largo asesoramiento genético a las familias. Implica no olvidar los aspectos psicológicos de las familias, en lo que supone la vivencia de hijos con necesidades especiales y con la carga emocional añadida de ser una enfermedad que ha transmitido uno de los progenitores. Implica no olvidar que el  síndrome tiene unas manifestaciones clínicas amplias y variables en la gravedad de sus manifestaciones. Implica no olvidar que el síndrome no termina en la edad infantil y que la adolescencia es un periodo complicado y que los adultos con SXF también existen, con todos los derechos y con toda la realidad de deseos laborales, amorosos y sociales  frustrados, como desafortunadamente sigue siendo la norma en la población discapacitada intelectual adulta. Y sobre todo implica el no perder la perspectiva de que el equipo multidisciplinario en un plano de absoluta igualdad entre todos los miembros que lo componen (psicólogos, logopedas, pedagogos, maestros, médicos, psicomotricistas, terapeutas ocupacionales, etc..etc..) tiene que trabajar de modo interdisciplinar, con la inclusión de la familia como un puntal imprescindible, para que la integración social de los afectados sea la adecuada y para que su calidad de vida sea aquella a la que tienen derecho y que este derecho sea una realidad que no se limite a su contemplación legal.

EN CONCLUSIÓN

El abordaje del niño en el corte de edad que se considera subsidiario de la educación infantil implica una tarea multidisciplinaria de gran responsabilidad que debe efectuarse en términos de igualdad y respeto entre todos los componentes del equipo multidisciplinario; esta es la unica manera de que la relación entre los mismos sea fluida; y esta fluidez es fundamental para el bienestar integral de cualquier niño, y muy en particular de los niños con necesidades educativas especiales.

El neuropediatra debe constituir un miembro mas del equipo; no es mas importante que el resto de los miembros; no es menos importante tampoco; es uno mas que junto a las indicaciones de alarma del educador infantil, detector precoz de datos de disfunción, podrá efectuar los pasos pertinentes para diagnosticar patologías neurológicas subyacentes, y que junto a las indicaciones fundamentales de los componentes del equipo pluridisciplinario y de la familia, en cuanto a la evolución global del niño, podrá efectuar los pertinentes cambios en tratamiento o nuevas orientaciones en exámenes complementarios para que todos los aspectos de salud estén coordinados y complementados con los aspectos psicológicos, educativos y cognitivos.
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