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RESUMEN

El sindrome del maullido de gato constituye un trastorno genético poco frecuente.
El objetivo del articulo es describir la evolucion de un paciente con esa
enfermedad después del tratamiento rehabilitador integral. Se presenta el caso de
un paciente del sexo femenino de 4 anos de edad. Fue atendida en la clinica de
neurologia infantil del Centro Internacional de Restauracion Neurologica en el

2019. El tratamiento incluy6 20 sesiones de estimulacion por cada especialidad:
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fisica, ocupacional, lenguaje y otras alternativas terapéuticas. Se aplico la Escala
Brunet-Lézine y se describid la evolucion cualitativa por las diferentes terapias y
la Escala Gross Motor Function antes y después del tratamiento. Se concluyo que
la rehabilitacion integral fue efectiva en la paciente, pues se evidencié mejoria en

su funcion motora, el lenguaje y las habilidades manipulativas.

Palabras clave: sindrome del maullido de gato; rehabilitacion; terapia del

lenguaje; terapia ocupacional; terapia fisica.

ABSTRACT

Cri du chat syndrome is a rare genetic disorder. The aim of the article is to describe
the evolution of a patient with this disease after comprehensive rehabilitation
treatment. The case of a 4-year-old female patient is reported here. She was
treated in the children neurology clinic at the International Center for Neurological
Restoration in 2019. The treatment included 20 stimulation sessions for each
specialty: physical, occupational, language and other therapeutic alternatives.
The Brunet-Lézine Scale was applied and the qualitative evolution of the different
therapies and the Gross Motor Function Scale were described before and after
treatment. It was concluded that comprehensive rehabilitation was effective in
this patient, as improvement was evidenced in her motor function, language, and
manipulative skills.

Keywords: Cri du chat syndrome; rehabilitation; Speech therapy; occupational

therapy; physical therapy.
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Introduccion

El sindrome del maullido de gato es un trastorno genético poco frecuente, de causa
cromosomica, que se origina por la delecion (fractura) del brazo corto del
cromosoma 5 (5p-).("? Desde el punto vista clinico en este sindrome se destaca el
llanto agudo, dismorfia craneofacial, microcefalia, facies redondeada vy
retrognatia, retraso psicomotor, anomalias cardiacas, discapacidad intelectual,

entre otras caracteristicas. (345

Actualmente se reconoce una incidencia del sindrome del maullido de gato de 1:15
000 a 1:50 000 nacidos vivos, © sin diferencias entre raza, lugar geografico o suceso
prenatal asociado.”) Se reportan alteraciones en el neurodesarrollo de los nifios
con este sindrome, especificamente en el area motora, lenguaje, cognicion,

conducta, entre otros. %10

Se plantean varios factores que pueden influir en las caracteristicas, evolucion y
prondsticos de los pacientes con sindrome del maullido de gato, dentro de ellos se
destaca la historia familiar, los factores ambientales, el lado y posicion de la
delecion del cromosoma.® Ademas, la intervencion educativa continua puede

mejorar su funcionamiento. (")

En el Centro Internacional de Restauracion Neuroldégica (CIREN) se reciben
pacientes portadores de este sindrome, los cuales son valorados por un equipo
multidisciplinario con el propodsito de identificar las secuelas y llevar a cabo un
proceso de neurorrehabilitacion multifactorial intensivo. Dentro de ellos, la
neurorehabilitacion defectoldgica, la terapia del lenguaje y la terapia fisica juegan
un papel esencial para mejorar la calidad de vida de estos pacientes, como se ha

comprobado recientemente.(1112,13)

Se realiza un estudio de caso con disefno descriptivo y retrospectivo. Se reviso la
historia clinica del caso, se tomo en cuenta para el diagnostico del neurodesarrollo

los resultados de la Escala Brunet Lezinne-primera parte.('4
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Se describid la valoracion cualitativas de cada una de las especialidades de
tratamiento y la evaluacion cuantitativa realizada en el Laboratorio de Evaluacion
Integral Psicomotriz con la utilizacion de la Escala Gross Motor Function, (> antes
y después de aplicado el Programa de Restauracion Neuroldgica del CIREN. Se
tomaron precauciones para garantizar la confidencialidad y el anonimato de los
datos obtenidos y se cont6 con el consentimiento informado del familiar del caso

para participar en este estudio.

El sindrome del maullido de gato es poco frecuente y existen escasos estudios sobre
los tratamientos aplicados a quienes padecen esta enfermedad. Por esta razon,
resulta importante realizar este estudio con el objetivo de describir la evolucion
de un paciente con sindrome del maullido de gato después del tratamiento

rehabilitador integral.

Presentacioén del caso

M.1.1.: Paciente de 4 anos de edad, sexo femenino, raza blanca, preescolar.

Antecedentes patologicos personales: Sindrome hipoténico, microcefalia y
dismorfias faciales y somaticas. Cardiopatia congénita por defecto del tabique

interventricular. Actualmente se encuentra de alta en controles cardiovasculares.

Antecedentes patoldgicos familiares: Trae estudios genéticos de cariotipo de alta
resolucion desde su pais (México) con el diagndstico de sindrome del maullido de

gato (cromosopatia del 5p-15.2).

Antecedentes de su afeccion: Preescolar de nacionalidad mexicana. Producto de
un parto de padres jovenes no consanguineos. Embarazo alto riesgo por pre-
eclampsia en el tercer trimestre. Parto por cesarea a las 37 semanas, no refiere

apgar, llanto débil y mondtono al nacer, peso 1800 g, microcefalia y marcada
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hipotonia muscular global. Estuvo en unidad de cuidados intensivos durante 24
horas. Evoluciona con un retardo en el desarrollo psicomotor y cardiopatia
asociada por la presencia de soplo cardiaco.

En la evaluacion multidisciplinaria realizada en el CIREN al caso en estudio se
comprobo6 que su funcionamiento de las diferentes areas del neurodesarrollo se
encontraban por debajo de su edad cronologica a partir de la Escala Brunet Lezinne
(primera parte).('¥ Se constato una edad de desarrollo aproximada de 19,24 meses
y un coeficiente de desarrollo de 33,36 puntos, lo cual representa un retraso en el

desarrollo a nivel grave.

Se identifico que desde el punto de vista motor se desempefaba en 19,15 meses
aproximadamente, en el lenguaje en 23 meses aproximadamente, habilidades
manipulativas en 16,24 meses aproximadamente. Desde el punto de vista cognitivo
se identificod retraso grave y desde el punto de vista conductual se observé baja
tolerancia a la frustracion, hiperactividad, “perretas”, agresion y autoagresion,

manipuladora, voluntariosa, persistente y distractil.

Todas las secuelas en el neurodesarrollo mencionadas con anterioridad y las que
se constataron en las evaluaciones por cada especialidad del equipo
multidisciplinario, fueron intervenidas a partir de los siguientes objetivos del

tratamiento de rehabilitacion integral (tabla 1).

Tabla 1- Objetivos de la rehabilitacion integral para el sindrome del maullido de gato

Terapia logopédica Terapia educativa y Terapia fisica
ocupacional

Objetivos Objetivos Objetivos generales

1. Estimulacion 1. Incidir en la regulacion de 1. Aumentar capacidades fisicas
neurosensorial. la conducta para propiciar generales de trabajo.

2. Estimular la musculatura una adecuada 2. Incidir en los patrones de
orolinguofacial. concentracion de la comportamiento, la conducta

3. Facilitar el desarrollo de atencion. mediante la actividad fisica.
elementos prelingtisticos y Objetivos especificos

(CI) ev-ne | Esta obra estd bajo una licencia: https://creativecomons.org/licenses/by-nc/4.0/deed.es ES




74

€CiMED

EDITORIAL CIENCIAS MEDICAS

Revista Cubana de Medicina Fisica y Rehabilitacion. 2021;13(2):e578

de componentes auxiliares
que apoyan el lenguaje oral
(imitacion de sonidos e
intencion comunicativa).
Ofrecer recomendaciones y
orientaciones a la familia
en cuanto al desarrollo del

lenguaje.

Contribuir a la
normalizacion del tono
muscular en ambos
miembros superiores a nivel
distal.

Automatizar actividades
manipulativas simples que
le permitan la adquisicion

de conocimientos.

3.

Mejorar la concentracion de
la atencion mediante
ejercicios de equilibrio y
coordinacion simple.
Mejorar los patrones de
comportamiento a través de
juegos ludicos.

Fortalecer la musculatura de

los miembros inferiores.

Tratamiento rehabilitador realizado por las especialidades:

Terapia logopédica:

Estimulacion de la musculatura orolinguofacial (articulatoria).

Masoterapia manual y mecanica (facial e intrabucal).

Trabajo con la comprension de érdenes simples y prohibiciones.

Utilizacion de variados medios de ensefanza para la estimulacion del

lenguaje (tableros de vocabulario, tarjetas, juguetes, laminas, libros

infantiles, TV) con supervision directa del especialista.

Trabajo con la tematica animales: Presentacion de sonidos onomatopéyicos

asociados a la imagen que corresponde.

Dirigir su atencion hacia estimulos auditivos: Localizar la direccion de los

sonidos.

Actividades de imitacion de sonidos simples y gestos: Imitacion de sonidos

de animales, del ruido de objetos al caer, de sonidos inarticulados (risa,

llanto, tos, besos) buscando el contacto fisico y la relacion afectiva, saludo,

despedida, etcétera). (Con niveles de ayuda).

Insistir para que fije la mirada en la boca de la persona que le habla.

Estimular la emision de silabas dobles y ritmicas, fundamentalmente con

sonidos bilabiales de manera asistida.

Presentacion de canciones infantiles con repeticion de sonidos.

Motivar con juegos, canciones infantiles y a partir de la conversacion diaria

el desarrollo de la intencidon comunicativa.
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Enriquecer vivencias personales a partir de la interrelacion con el entorno.
Utilizacion de reforzadores (sociales y comestibles) para estimular sus

comportamientos positivos.

Terapia educativa y ocupacional

Masoterapia manual y mecanica en ambos miembros superiores.
Movilizaciones pasivas y activas de miembros superiores.

Flexion y extension a nivel de hombro, codo, muieca y dedos.
Agarre y transferencia de objetos de diferentes tamanos y texturas.
Trabajo con digito flexores, tensores, prensores, plastilina terapéutica,
bicicleta bimanual, cintas elasticas y pelotas terapéuticas.

Trabajo de habilidades de autovalidismo al vestirse, alimentarse y
asearse.

Armado de rompecabezas de dos piezas.

Observacion de laminas con colores llamativos.

Hojear las paginas de un libro.

Ensartar cuentas de diametro grande por tamaio o color.

Agrupar objetos por su forma.

Desenroscar tapas de frascos pequeios.

Terapia fisica

Estimular el area de pie, ya que no logra sostenerse en un pie por mas de
tres segundos.

En el area de la marcha insistir en el salto largo, salto alto, salto de
escalones y salto sobre un pie.

Tener siempre en cuenta la relacidon trabajo-descanso y nunca llegar al
agotamiento ni a la fatiga durante el ejercicio.

A través de actividades ludicas estimular el proceso atencional y la

regulacion de la conducta.
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Importante destacar que la paciente fue tratada con otras estrategias que forman
parte de la rehabilitacion integral del CIREN, especificamente con ozonoterapia,
estimulacion eléctrica no invasiva, sesiones de psicoeducacion a la familia por
parte de la especialidad de neuropsicologia (con el objetivo de ofrecer alternativas
para regular la conducta de la paciente), y otras alternativas que se introdujeron
en funcidn de las necesidades de la paciente, que no se detallan en este estudio
por no ser objetivo del mismo, pero que contribuyeron en gran medida a los logros

obtenidos.

Resultados

Resultados de la evaluacién inicial y final de terapia logopédica:

1. Alinicio poca aceptacion de la terapia e interaccion con el especialistas. Al
final mejor aceptacion de la terapia y mejor interaccion con el especialista.

2. Al inicio ligeras dificultades en el cumplimientos de ordenes sencillas. Al
final cumple ordenes simples y 6rdenes de mando comprendiendo la
negacion y la aceptacion, respondiendo adecuadamente ante ordenes
simples como: mira-toma- dame-recoge-siéntate- despidete.

3. Al inicio comunicaba necesidades fisiologicas a través de gestos. Al final
mantiene el uso de gestos, y muestra intension comunicativa a través de
palabras: pipi, no, si, mama en correspondencia con la situacion.

4. Alinicio estaba distractil. Al final presta mejor atencion a los estimulos que
le son presentados, observando videos infantiles que estimulan la emision

de sonidos onomatopéyicos.
Resultados de la evaluacién inicial y final de terapia educativa y
ocupacional:
1. Alinicio dificultades en la concentracion de la atencion y conducta. Al final se vio

favorecida la concentracion de la atencion y la conducta en las diferentes

actividades propuestas durante terapia.
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2. Al inicio tono muscular ligeramente elevado. Al final disminuyd el tono muscular
permitiéndole mayor precision en el agarre de los objetos y rellenado de figuras.

3. Alinicio fluctuaba el relleno de figuras con apoyo de plantillas, cambiando el foco
de atencion a otras actividades. Al final rellena figuras con el uso de plantillas (3er
nivel de ayuda) de manera mas constante.

4. Al inicio dificultades en colocar clavijas en el tablero plantado. Al final logra
colocar las clavijas segun patron de referencia.

5. Al inicio fluctuaba el reconocimiento de animales en el tablero plantado. Al final
logra reconocer los animales con mayor precision.

6. Alinicio fluctuaba el reconocimiento de las partes del cuerpo en su propio cuerpo
y en el espacio. Al final lo reconoce con mejor regularidad.

7. Al inicio no lograba el armado de rompecabezas de 2 piezas. Al final logro el
desarrollo de las praxis constructivas, armado de rompecabezas de 2 piezas
aunque todavia con niveles de ayuda.

8. Alinicio dificultades en enhebrar cuentas de diametro grande. Al final logra esta
actividad.

9. Alinicio fluctuaba el control de los esfinteres. Al final se favorecio este proceso.

Resultados de la evaluacioén inicial y final de terapia fisica:

1. Al inicio la capacidad de trabajo era media. Al final aumentdé esta
capacidad.

2. Al inicio presentaba dificultades en la atencion. Al final mejord la
concentracion de la atencion.

3. Inicialmente era imposible realizar las actividades programadas por su
comportamiento y no lograba mantenerse en una actividad fisica dirigida y
no espontanea por mas de 2 segundos. Al final ejecuta las actividades
planificadas por mas tiempo y con mejor calidad en las mismas.

4. Al inicio se mostraba desobediente. Al final su conducta fue mejorando
progresivamente, mostrandose mas concentrada en las actividades

realizadas participando activamente en todas.
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5. Al inicio fluctuaba la comprension de algunas o6rdenes sencillas. Al final
obedece ordenes sencillas, logra pararse y logra hacer cuclillas, segun la
orden (una actividad a la vez).

6. Al inicio se resistia a bajarse de la silla y agarrar los objetos. Al final baja
al piso espontaneamente para el alcance o agarre de un objeto.

7. Al comienzo iniciaba el pateo del baldn. Al final logra el pateo del balén con
ambos pies con mucha mas fuerza.

8. Al inicio no realizaba la marcha hacia atras. Al final inici6 la marcha hacia
atras.

9. Alinicio lograba el ascenso a las escalares con dificultades en la alternancia

de los pasos. Al final logra este aspecto con la alternancia de los pasos.

Para una ilustracion cuantitativa de los resultados alcanzados durante el periodo
de rehabilitacion integral en el CIREN se muestran los valores numéricos de la
escala que evalla la funcion motora. Se constaté una mejoria de un 4 % en 28 dias

de tratamiento, destacandose el area de pie y la marcha (tabla 2).

Tabla 2- Resultados de evaluacion inicial y final de la funcién motora segln la escala

Gross Motor Function en el caso con sindrome del maullido de gato

. Resultado del examen % de
Areas Puntos o
Pl Pl % PF PF % mejoria
Decubito 51 51 100 51 100
Sentado 57 57 100 57 100 4
Gateo 42 40 95,2 40 95,2
Depié 36 15 41,6 18 50
Marcha 69 29 42 36 52,1

Pl: Puntuacion inicial
PF: Puntuacion final.

%: Porciento obtenido.

10
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Discusion

De acuerdo con la evaluacion realizada, en el caso con sindrome del maullido de
gato se identifica una evolucion satisfactoria después de un ciclo de tratamiento

de rehabilitacion integral realizado en el CIREN.

Al considerarse el caso como secuela de una lesion estatica del sistema nervioso
central de causa genética, su desarrollo va a evolucionar hacia la mejoria en
funcion de las estimulaciones realizadas, tal como se ha demostrado en otras
patologias de causa genética o no, tratadas en el centro de rehabilitacion

neurologica de los autores de la presente investigacion. (11:12,13)

Los nifos con este sindrome presentan variedad en las adquisiones motoras y el
control del esfinter, lo cual pudieran estar vinculado a las comorbilidades
asociadas y/o a factores ambientales, como la intensidad y frecuencia de las
estimulaciones en el area motora realizadas, e incluso, a aspectos genéticos
especificos como por ejemplo: el lado y posicion de la delecion del cromosoma,

aspectos que pudieran profundizarse en investigaciones ulteriores.

Se reporta que en la primera infancia, estos nifos presentan una hipotonia
generalizada que evoluciona a una hipertonia con reflejos vivos y marcha
espastica, mostrando déficit en la coordinacion de la motricidad fina y gruesa. (10
El caso presentado muestra dificultades en las habilidades manipulativas y el area
del control postural, las cuales se han favorecido gracias a las estrategias de

tratamiento organizadas para la misma.

En el area del lenguaje se plantea que no todos los nifios con sindrome del maullido
de gato desarrollan lenguaje hablado y algunos casos utilizan el lenguaje de signos.
En la mayoria de los casos el lenguaje comprensivo es superior al expresivo.®
Asimismo, se reporta en estos ninos la capacidad de llegar a pronunciar palabras,
monosilabicas y bisilabicas. ("9 Estos ultimos aspectos fueron constatados en el caso

del presente estudio después del tratamiento realizado con terapia del lenguaje.

11

(CI) ev-ne | Esta obra estd bajo una licencia: https://creativecomons.org/licenses/by-nc/4.0/deed.es ES




7 S,OEALMEME,W Revista Cubana de Medicina Fisica y Rehabilitacion. 2021;13(2):e578

Se plantea que los nifios con sindrome del maullido de gato son sociables y exhiben
un comportamiento euférico y afectuoso. Los problemas conductuales habituales
son la agresividad, hiperactividad y movimiento incontrolado, que dificultan el
manejo del paciente,® y alteraciones atencionales.® Estos comportamientos se
presentaron en el caso presentado y se modularon a partir de las actividades

llevadas a cabo por las diferentes terapias.

Se reporta que la afectacion en la esfera intelectual en estos nifos no deben ser
interpretadas como un proceso regresivo, ya que mientras se ejerciten las
adquisiciones educativas pueden mantenerse en el tiempo, lo cual le va a permitir
alcanzar nuevas habilidades proporcionandole mayor funcionalidad en la vida
diaria. ® En este sentido el caso debe continuar consolidando los avances
obtenidos en la terapia educativa y ocupacional, a través de una estimulacion

continua en estas areas.

La evolucion satisfactoria de las diferentes areas del después del tratamiento con
el Programa de Restauracion Neurologica del CIREN en el caso estudiado, coincide
con el planteamiento que la intervencion pedagogica perenne en el sindrome del
maullido de gato puede mejorar sus desempenos. (! Por tanto, se considera que el

tratamiento a estos nifos debe seguir una linea integral, perdurable e intensiva.

Concordamos con la propuesta sugerida recientemente de que el seguimiento y la
rehabilitacion en los niflos con este sindrome debe continuar durante toda la vida
ya que también se pueden obtener una evolucion favorable en edades mayores,

ademas de mantener las habilidades adquiridas. ('

El caso presentado egresé del CIREN después de un ciclo de tratamiento (28 dias)
con la recomendacion de continuar realizando en su residencia o en centros
asistenciales, actividades en cada area del neurodesarrollo. Ademas reingresar al
CIREN a los 6 meses para evaluar los efectos del programa y comprobar el impacto
del mismo en cuanto al mantenimiento de los beneficios, ademas de proseguir el

proceso de rehabilitacion.

12
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Lo descrito en este reporte de caso permitira que diferentes profesionales de la
salud conozcan las posibles opciones de tratamiento de rehabilitacion integral que
se pueden llevar a cabo en este sindrome. Asi como, la evolucion de todas las areas
del neurodesarrollo después del tratamiento con el Programa de Restauracion
Neuroldgica aplicado a este caso. Estos aspectos contribuyen a optimizar la calidad

de vida de estos ninos y por consiguiente a su familia.

Conclusiones
El tratamiento rehabilitador integral fue efectivo en la paciente con sindrome del
maullido de gato. Se evidencié mejoria en la funcién motora, el lenguaje y las

habilidades manipulativas, lo cual influyd, sin lugar a dudas, en su evolucion.
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