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FENOTIPOS CONDUCTUALES
EN EL SNDROME DE PRADER-WILLI

Resumen. Introduccion. El fenotipo conductual del sindrome de
Prader-Willi (SPW) se define por un perfil neurolégico y un patrén
caracteristico de alteracion de conducta que abarca déficit cogniti-
vos, dificultades del aprendizaje y problemas de comportamiento,
que aumentan con la edad, tanto en cantidad como en gravedad.
Desarrollo. Se realiza una revisién del fenotipo conductual de los
SPWdelaComunidad Valenciana, asi como desuscompor tamientos
peculiares, y se analiza como éstos generan problemas familiaresy
sociales. Conclusién. La descripcion de un comportamiento ‘ pecu-
liar’ nos abre nuevos horizontesala hora de comprender y tratar al
SPW, tanto desde un abor daj e far macol 6gico como neur opsi col 6gi-
co. [REV NEUROL 2003; 36 (Supl 1): S153-7]

Palabras clave. Obesidad. Problemas de conducta. Problemas so-
ciales. Sindrome de Prader-Willi. Trastornos neurocognitivos.
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14. Gross-Tsur V, Landau YE, Benarroch F, et a. Cognition, attention, and
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F ENQTI POS COMPORTAMENTAIS
NA SNDROMA DE PRADER-WILLI

Resumo. Introducdo. O fendtipo comportamental da sindroma de
Prader-Willi (SPW) define-se por umperfil neurol 6gico eumpadréo
caracteristico de alteracdo do comportamento que inclui défices
cognitivos, dificul dades de aprendizageme problemasde comporta-
mento; aumentam coma idade , tanto em quantidade como emgra-
vidade. Desenvolvimento. Revis&o do fendtipo comportamental dos
SPW da Comunidade Valenciana, assim como dos seus comporta-
mentos peculiares, eanalisa-se de queforma estesgeramproblemas
familiares e sociais. Conclusdo. A descri¢éo de um comportamento
‘peculiar’ abre-nos novos horizontes no momento de compreender e
tratar a SPW, quer sob umaabor dagemfarmacol 6gi ca, quer neur op-
sicoldgica. [REV NEUROL 2003; 36 (Supl 1): S153-7]
Palavraschave. Obesidade. Perturbagesneurocognitivas. Problemas
de comportamento. Problemas sociais. Sindroma de Prader-Willi.

El sindrome de savant o idiot savant

J.A. Muioz-Yunta? T. Ortiz-Alonso®, C. Amo®, A. Fernandez-L ucas”®,
F. Maest(i®, M. Palau-Baduell

SAVANT OR IDIOT SAVANT SYNDROME

Summary. Savant syndromeiscurrently still very mysterious, yet, thanksto theprogressmadeinneuroimaging studiesand especially
M3 (Magnetic Sour cel maging) techniques, alittlemor eisnowknownabout it. Thetheory, for mulated many year sago, about damage
totheleft hemi sphereof thebrain hasheen supported by functional neur oimaging. Itsrelationto devel opmental disordersor toautism
spectrumdisordersisfar morejustified today and can be explained on the basis of its neuropathol ogy. We present a study based on
areview of the scientific literature concerning the syndrome, fromthefirst timeit was described back in 1789 by Benjamin Rush up
tothepresent day. Wecomment onitsepi demi ol ogy and positiveclinical manifestations, involvingbrilliantartistictalentand dazzing
memory, but al so the negative aspects suffered by these autistic patients. Themost important theoriesare discussed together withthe
clinical coincidence with frontotemporal dementia and the responsibility of the right hemisphere when there are alterationsin the
contralateral hemisphere. Thelatest contributions made by Positron Emission Tomography and magnetoencephal ography will be
discussed and a mini-video of a personal case will be projected. [REV NEUROL 2003; 36 (Supl 1): S157-61]

Keywords. Cognitivememory. Dominant hemisphere. Frontotemporal dementia. Habit memory. Right hemisphere. Savant syndrome.

INTRODUCCION E HISTORIA

La primera descripcion data de 1789 y la realiz6 Benjamin Rush,
psiquiatraamericano, al narrar lashabilidadesdeuno desuspacien-
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tes[1], ThomasFuller, capaz deca cular en segundoslaedad deuna
persona. Casi cien afios después, J. Langdon Down, el descubridor
del sindrome fenotipo de la trisomia 21, acufié € término idiot
savant [2], que terminé siendo poco aceptado por las diferencias
obtenidas de estos pacientes en e cociente deinteligencia (Cl), ya
guelosidiotas se consiferaque poseen un Cl inferior a25, mientras
quesehan descrito pacientescon sindromedesavant (SS) y Cl entre
50, 70y 120. Desde que Down describi6 € sindrome en 10 pacien-
tes, hastalaactualidad, sehan descrito casi 100 casosenlaliteratura.

En los dltimos 10 afios se recogen més de 30 articulos que
describen las habilidades de estos pacientes, como gran capacidad
parael caculo, habilidades artisticas en el dibujo, laescultura, la
musicay la poesia, memorias selectivas prodigiosas o hipermne-
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Tabla. Aspectos fisiopatolégicos del sindrome de savant. Teorias.

Autor Afo Procedencia Teoria del hemisferio izquierdo

Brink 1980 Colegio Crafton Hills. California Lesién por arma de fuego en hemisferio izquierdo

Rimland 1980 Instituto de Investigacién del Autismo. San Diego Déficit de capacidades en hemisferio izquierdo.
Incremento de capacidades en hemisferio derecho

Galaburda 1989 Universidad de Harvard Testosterona, efectos en el desarrollo del hemisferio izquierdo.
Dominancia en varones

Miller 1998 Universidad de California. San Francisco. Demencia frontotemporal. Determiné las alteraciones
en el hemisferio izquierdo mediante SPECT

Craig Hou 1998 Universidad de Washington Demostro alteraciones importantes de flujo en el neocortex
del I6bulo temporal izquierdo de un nifno savant

Mufoz-Yunta 2003 Hospital del Mar. Barcelona Encuentran transmisién del lenguaje en el hemisferio derecho

y Ortiz Centro MEG. Madrid

en un nifo con habilidades savant

siasy extraordinariashabilidadesen el dibujotridimensional, entre
otras[3-17]. Constatan en estos trabaj os que | os pacientes presen-
tan un déficit importante en las habilidades propias del hemisferio
izquierdo (HI), de aspecto l6gico y simbdlicas, asi como de espe-
cididades linguisticas, y presentan aumentadas las habilidades
propiasdel hemisferio derecho (HD), comolasartisticasno simbé-
licas, habilidades visuales y motoras, habilidades para las artes
plésticas y la misica; asimismo, llama, la atencidn la capacidad
parael cdculoy las mateméticas en general y otras habilidades de
aspecto mecanico y de destreza espacia [18].

EPIDEMIOLOGIA

Aligua queel diagnésticodel autismoy lossindromesdentro del
espectroautista, el diagnésticodel SSesdetipoclinicoy noexiste
un consenso universal en cuanto a su prevalencia[20].

Segun los criterios de la Asociacion Americana de Psiquia-
tria, laprevalenciadel autismo esde 1/1.000 [2] y en un estudio
realizado en Japon [22] se havisto quelaincidenciaesaproxima-
damente de 8/10.000. En el SS, con respecto al autismo, seriade
1/10, y de uno de cada 1.000 individuos que tienen dafiado el
cerebro o padecen retraso mental. Lo mismo, y en proporciones
parecidas, ocurre con el sexo; parael autismo, laproporcionesde
3-4nifiospor 1 nifa, aunqueestarel acion esmashbajaen pacientes
con retraso mental agudo; por €l contrario, esméasataen los que
presentan un Cl alto [22]. Estamayor af ectacion de varones que
de mujeres parael autismoy el SS ha permitido elaborar teorias
gue se comentaran en el apartado de fisiopatologia del SS.

CLINICA

L ospacientesquesufren el SSson autistaso padecen untrastorno
del espectro autista, o bien se considera que han sufrido un tras-
torno del desarrollo, presentan retraso mental de diversaconside-
racion o dafio cerebral dediversaetiologiaen el hemisferio cere-
bral izquierdo.

Su clinicase caracterizapor poseer un repertorio limitado de
habilidades, que generalmente corresponden a HD; estas habili-
dades difieren de las que se asientan en el HI, que se encuentran
alteradas. Por €llo se le da a paciente la denominacién ‘idiota
sabio’, puesseencuentrafrancamentediscapacitadoenel Hl y es
sabio parael HD; estasituacién muestracaracteristicas parecidas
alaque ocurre en la demencia frontotemporal en los pacientes
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preseniles, aunque no esasi respecto alamemoria; estas peculia-
ridades se describiran en cada caso méas adelante, cuando se ex-
ponga |a fisiopatologia de ambos sindromes.

HABILIDADES
Musicales

Parecen mUsicos de carrera, cuando en realidad o son de oido y,
sin ninguna clase de estudios, son capaces de entonar canciones
perfectamente, asi como interpretar piezas musicales con asom-
brosa facilidad; pueden llegar a dominar varios instrumentos
musicales con una facilidad sorprendente, como la guitarra, la
trompeta, €l contrabajo, €l violiny, sobretodo, € piano, conel que
Ilegan acrear composiciones propias de gran contenido artistico.

Este seria el caso de Leslie Lemke, extraordinario musico de
oidoy virtuoso compositor. Sedicequealos 14 afiosde edad toco,
por primeravezy alaperfeccion, €l conciertoniimero1deTchaiko-
vsky, que solo habia oido unavez, € diaanterior, en su casa por
latelevision. Ledlie no ha estudiado nunca musicay tampoco ha
recibidoleccionesdeningln profesiond. Viveen EE.UU., endon-
de daconciertos. En los Ultimos afios ha perfeccionado sus habi-
lidades y ha improvisado y compuesto canciones; es decir, ha
desarrolladoestahabilidad queno cesadedes umbrar. LesieLemke
tiene un historial médico de prematuridad, hipoxia perinatal, su-
frimiento cerebral, trastornos del desarrollo y ceguera.

Recientemente, sehan rescatado lashabilidadesmusicalesde
un antiguo savant, llamado ‘la octava maravilla del mundo’, el
‘Ciego Tom’ (1849-1908), através del famoso musico John Da-
Vis, quien hainterpretado sus composiciones musicalesy hacon-
seguido un gran éxito.

Artes plasticas

En estavertiente, se expresan muy bienlossavantscon el dibujo,
la pintura en sus diversas técnicas y también la escultura. Son
capaces de plasmar en sus obras un gran detallismo. Un gjemplo
conocido de estas habilidades es el escocés Richart Wawro, des-
cubierto en laescuela especial, cuando coloreaba con |apices de
cera. En una exposicién que realizé antes de los 18 afios, degjo
atonitos a profesores de bellas artes. Se le conoce por todo el
mundo como ‘el autista pintor’.

Otro savant de las artes plésticas es Alonzo Clemons, diag-
nosticado de autista. Es capaz de retener en unos instantes una
imagen bellaen su retinay plasmarla seguidamente en formade

REV NEUROL 2003; 36 (Supl 1): S157-S161
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Figura 1. Trazado MEG de un nifio con sindrome de savant, en donde se
observa una diferencia entre los canales derechos (superior) y los izquier-
dos (inferior), en los que la amplitud se encuentra claramente disminuida.

Figura 2. Técnica MSI (RM+MEG) en corte coronal en un nifio diestro con
sindrome de savant. Se somete durante el estudio MEG a estimulacién
linglistica en modalidad auditiva, mediante una tarea verbal de reconoci-
miento continuo. Se observa la diferencia dipolar hemisférica derecha en
areas del lenguaje.

escultura; como si tuvieraconocimientosde anatomia, reproduce
muscul osy fibras exactamente como lasve. Sus produccionesde
estatuillas en bronce se han hecho famosas y se cotizan en €l
mundo del arte.

Calculo y matematicas

Son las habilidades més espectaculares y frecuentes en el SS;
sus estrategias mateméticas en el calculo de los calendarios se
conoce bien y puede darse en todo el espectro del SS. El caso
mas conocido esel de Kim Peek, [lamado también laenciclope-
dia ambulante; en su curriculum de habilidades consta que se

REV NEUROL 2003; 36 (Supl 1): S157-S161
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Figura 3. Igual que la figura 2, en corte axial.

sabiade memoriaciertas peculiaridades de masde 5.000 libros.
Actla como un aparato GPS de un moderno automévil, pues
informaaquien selo pide delas carreteras que entran y salen
de cada ciudad, pueblo o condado de EE.UU.; es también una
agenda viviente para informar sobre los codigos telefonicos,
distritos postales, emisorasy canalesdetelevision, asi como de
las redes de teléfono de que dispone su pais. Laotracaradela
moneda, 0 mejor dicho, del otro hemisferio cerebral, esqueKim
sufreseriaslimitaciones paracontrol ar sus necesidadeshasicas,
y en laactualidad precisalaayudade su padre. Las habilidades
de Kim Peek recorrieron todo el mundo através del personaje
de Raymond Babbit, magistralmente interpretado por Dustin
Hoffman enlaconocidapeliculaRain Man; por cierto, Rain Man
(en castellano, ‘hombredelalluvia’) esunafalsainterpretacion
del nombre de Raymond Babbit.
Algunos autores describen tres tipos de SS:

— Savants prodigiosos. Son autistas muy fueradelo comin por
su habilidad. sobresalen entodoslosnivelesde Cl quepresen-
tan, tanto por exceso como por defecto; es probable que exis-
tan menos de 25 en todo el mundo.

— Savants con talento. Sus habilidades son tan espectaculares
como en € caso de los prodigiosos, pero también [laman la
atencion debido a la gran discapacidad que presentan: son
autistas o con trastornosdel espectro autista, antesconsidera-
dostrastornosdel desarrollo con sintomasasociadosderetra-
SO mental.

— Savantsdeminucias. Tienen ciertaspeculiaridadesdesavant,
pero limitadas; tienen buena memoria de tipo visual y audi-
tiva; de pequefios, cuando se pierden, suelen realizar grandes
recorridosdiciendo: ‘ soy autista’, ‘mellamo Juan’, ‘ voy ami
ciudad’'; de mayores tienen bastantes restricciones sociales,
pero pueden empatizar con sus minucias a través de conver-
sacionesdefutbol, partidosdeligao resultadosdeportivos, en
los que son especialistas.
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En realidad, la memoria de |os savants no es una verdaderame-
moria, sinolo quea gunos autores han denominado como memo-
riairreflexiva, memoriade adherenciaverbal, memoria de hébi-
tos, memoriade procedi mientos o no cognitiva, y suscircuitos se
sustentarian en estructuras filogenéticamente arcaicas.

FISIOPATOLOGIA DEL SINDROME DE SAVANT

Todavia no existe un consenso que permita elaborar una teoria
general de lo que ocurre en € cerebro de estos pacientes; pero,
poco apoco, seestrechany unifican |os conocimientosal respec-
to, atravésde paradigmasclinicosy el advenimientodelamoder-
na neuroimagen estructural y funcional, y recientemente con las
técnicasM Sl (del inglés, magnetic sourceimagin), entre RM con
PET y magnetoencefalografia(MEG). Lateoriadel dafioenel HI
parece ser reponsable de la fisiopatologia del proceso. Es decir,
sedeteriorael HI'y el HD lo compensaria; laMEG vaaser deci-
siva en este punto durante |os préximos afios.

El primer paradigmaaccidental neuropatol égico o describio
el psicologo Brink, en 1980, que apoyaba la alteracion del HI;
describié un caso de un nifio de 9 afios de edad, herido por arma
de fuego, que quedd con una hemiparesia derechay gran afecta-
cion del lengugje; tras el accidente, aparecieron habilidades de
savant peculiares en la vertiente tonicomotoradel lado contrala-
teral. El segundo paradigma se ha comparado con la demencia
frontotemporal de pacientes preseniles, a desarrollar o compen-
sar, en €l transcurso de su demencia, habilidades muy parecidas
alasdel SS; lasalteracionesfuncional esde estos pacientessehan
estudiado mediante SPECT cerebral (Tabla).

Unahipotesis atractiva hasido lade Geschwind y Galabur-
da, de la Universidad de Harvard; propusieron como causa un
dafio prenatal en el HI causado por latestosterona, que actuaria

en el feto masculino y retardaria el crecimiento y alterariala
maduracion funcional del cerebro. El HI seria mas vulnerable,
mientrasqueel HD compensariael crecimientoy sehariadomi-
nante en losvarones. Lamayor incidenciaen varones ocurre en
todaslasdisfuncionescerebralesdel proceso madurativo, como
entodo el espectro autista, lasdisfasiasdel desarrollo, lamisma
dislexiay el TDAH.

Nuestro grupo ha podido objetivar varios casos con tras-
tornosdel desarrollo, algunos consideradosy clasificados me-
todol 6gi camente como trastornosdel espectro autista, que me-
joraronentodaslaséreas, y espectacularmenteen el desarrollo
del lenguaje; se pudo demostrar mediante un estudio funcional
contécnicasM SI, RM+MEG, latrasmision aareasdel lengua-
jeen HD, alavez que el nifio presenta habilidades de savant
(Figs. 1,2y 3).

CONCLUSIONES

En la actualidad, disponemos de instrumentos para examinar la
estructuray el funcionamiento del cerebro, y se pueden realizar
correlatos comparativos con sindromes estudiados con buena
metodol ogia neuropsi col dgica; sobre |abase de tests especifica-
mente validados para muchas poblaciones, se puede valorar asi
los trastornos del espectro autistay el propio SS.

Paratodos | os que nos dedicamos al estudio del autismo, el
SS nos brinda, por azar biolégico, la oportunidad de compren-
derensuiniciolafisiopatologiadel autismo, y dar preponderan-
ciaalatan estudiada lateralidad, que precisamente durante el
proceso de maduracion neurobioldgica tiene preferencia. Por
otraparte, ofrece un campo extraordinario alahabilitacion pre-
coz y a aprendizaje de estos pacientes, favoreciendo su integra-
cién social.
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Resumo. A sindroma de savant é ainda hoje muito misteriosa, no en-
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imagen, especialmentecontécnicasMSl (del inglés, magnetic sour-
ce imaging), se sabe més de él. La teoria, formulada hace largo
tiempo, sobre los dafos del hemisferio cerebral izquierdo, se ha
vistorespaldada por laneuroimagen funcional. Surelacién conlos
trastornosdel desarrollootrastornosdel espectro autista, estd hoy
mucho masjustificaday puede explicar se desde su neur opatol ogia.
Se expone un trabajo de revision del sindrome en cuanto alalite-
ratura cientifica, desde su primera descripcién, en 1789, por Ben-
jamin Rush, hastala actualidad. Se comentala epidemiologiay sus
manifestacionesclinicaspositivas, debrillantezartisticay dememo-
ria deslumbrante, a la vez que | os aspectos negativos que acompa-
fian a estospaci entesautistas. Sediscuten|asteoriasmasimportan-
tes, asi comolacoincidenciaclinicaconlademenciafrontotemporal,
laresponsabilidad del hemisferio derecho cuando hay alteraciones
en el hemisferio contralateral, y las nuevas aportaci ones mediante
latomografia por emisién de positronesy la magnetoencefal ogra-
fia. [REV NEUROL 2003; 36 (Supl 1): S157-61]

Palabrasclave. Demencia frontotemporal . Hemisferio derecho. He-
misferio dominante. Memoria cognitiva. Memoria de habitos. Sin-
drome de savant.
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mente astécnicasde M3 (do inglés, magnetic sourceimaging), sabe-
semai ssobreestasindroma. Ateoria, formuladahamuitotempo, sobre
aslesbesdo hemisfério cerebral esquerdo, temsido apoiada pelaneu-
roimagemfuncional. A suarelacdo comas perturbagdes do desenvol -
vimento ou perturbacdes do espectro autista, temhojemaior justifica-
¢do e pode explicar-se a partir da sua neuropatologia. Expde-se um
trabalho de revisdo da sindroma quanto a literatura cientifica, desde
asuaprimeiradescrigéo, em 1789, por Benjamin Rush, até a actuali-
dade. Comenta-se a epidemiol ogia esuasmanifestagdesclinicasposi-
tivas, de brilho artistico e da memdria deslumbrante, emvez dos seus
aspectosnegativosqueacompanhamestesdoentesautistas. Discutem-
seasteoriasmaisimportantes, assmcomo a coincidénciaclinicacom
ademénciafrontotemporal, earesponsabilidadedohemisfériodireito
quando ha alteragdes no hemisfério contralateral. Os novoscontribu-
tos serdo di scutidos mediante a tomografia por emissdo depositrese
amagnetoencefal ografia, e projectar-se- a ummini-video de umcaso
pessoal. [REV NEUROL 2003; 36 (Supl 1): S157-61]

Palavras chave. Deméncia frontotemporal. Hemisfério direito. He-
misfério dominante. Memoria cognitiva. Memodria de habitos. Sin-
droma de savant.
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