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El sindrome de Klinefelter y
el trastorno de Gilles de la
Tourette, estudio de caso

Klinefelter Syndrome and Gilles de |a
Tourette Disorder: Case Study

Resumen’

El presente articulo describe el perfil neuropsicolégico
de estudio de caso de un adulto con sindrome de Kii-
nefelter, variante 48xxyy, de 27 afios de edad. Para la
evaluacién neuropsicolégica se utilizaron las siguientes
pruebas: mini mental state examination (MMSE), escala
intelectual de Wechsler para adultos: Wais 1, California
verbal learning Test (cvLT), test de la figura compleja
de Rey Osterrieth, trail making test (forma A y B) aten-
cion divida y sostenida; test Boston de denominacién,
torre de Hanoi, figural fluency test (RUFF), inventory for
client and agency planning (ICAP). Los hallazgos de sus
aplicaciones permitieron establecer las condiciones de
atencion sostenida, fluidez verbal fonolégica, denomina-
cion, velocidad de procesamiento, memoria de trabajo
y funciones ejecutivas del paciente, relacionadas con
sindrome de Klinefelter y con el trastorno de Gilles de
la Tourette; por lo que la ruta seguida se revela como
eficiente y podria ser aplicada en casos similares.

Abstract

This article describes the neuropsychological profile of
the case study of an adult with Klinefelter syndrome,
variant 48xxyy, 27 years old. The following tests were
used for the neuropsychological evaluation: mini mental
state examination (MMSE), Wechsler intellectual scale for
adults: Wais 111, California verbal learning test (cvLT), Rey
Osterrieth complex figure test, trail making test (form A
and B) divided and sustained attention; Boston test of
denomination, tower of Hanoi, figural fluency test (RUFF),
inventory for client and agency planning (icAp). The fin-
dings of its applications allowed to establish the condi-
tions of sustained attention, phonological verbal fluency,
denomination, processing speed, working memory and
executive functions of the patient related to Klinefelter
syndrome and the Gilles de la Tourette disorder; so
the route followed is revealed as efficient and could be
applied in similar cases.
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INntroduccion

En la actualidad, se encuentran diagndsticos asociados con multiples problematicas
sobre las cuales la informacién es limitada en el &mbito neuropsicolégico. Teniendo en
cuenta la diversidad que se presenta, se pueden mencionar varias patologias y sindro-
mes; sin embargo, y para el estudio de caso que exponemos, nos centraremos en los
asociados al cromosoma X, entre estas, en el sindrome de Klinefelter (sk).

Sindrome de Klinefelter

Este Sindrome se ha caracterizado por la presencia de anormalidades en los cromosomas
sexuales en los seres humanos, y se considera uno de las mas habitual en varones; se
caracteriza por generar, en la etapa posnatal, retraso en el desarrollo, hipogonadismoy
ginecomastia en los primeros 18 afios y, mas tarde, infertilidad, asi como otros trastornos
psiquiatricos o conductuales (Shiang, 2014).

La literatura clinica de los sindromes cromosémicos enuncia que las dos particulari-
dades principales encontradas en individuos con este sindrome son hipogonadismo
hipergonadotropico y un alto cociente de la hormona luteinizante (LH) y de la hormona
foliculo-estimulante (FsH) en comparacion con sus niveles de testosterona, que puede
pasar desapercibido hasta la adultez. Dentro de las caracteristicas clinicas del sindrome
también se enumeran criptorquidia (14%), ginecomastia (44%)y problemas del comporta-
miento y aprendizaje (36%), aunque no en todos los individuos; ademas de caracteristicas
variables como brazos y piernas largas, vello corporal escaso, etc.

En cuanto a las caracteristicas en el aspecto neuropsicolégico, en la literatura se sefiala
que los pacientes presentan un nivel de inteligencia global normal y que, en las diferentes
funciones neuropsicolégicas se presenta déficit en atencion, retraso en el lenguaje en
la primera infancia, déficit en la fluidez oral, en la comprensién lectora, en la escritura
y en la memoria verbal; en matematicas, se presenta déficit en calculos matematicos
y, respecto a la funcioén ejecutiva, se reporta una baja velocidad de procesamiento,
memoria de trabajo alterada, poca flexibilidad cognitiva y dificultad en secuenciaciény
planificacion; en el componente social se halla déficit en el reconocimiento de emociones
en caras, retraimiento social y dificultades en regulacion social.

Perfil cognitivo del paciente

De acuerdo con lo anterior, el establecimiento del perfil cognitivo del paciente de
estudio permite ampliar el conocimiento de los casosy la confirmacién del impacto que
genera la no intervencién temprana en la funcionalidad del adulto con discapacidad
cognitiva; pues, el participante no recibié atencién interdisciplinar a tiempo. Ademas
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de que permite determinar en profundidad las capacidades, habilidades, fortalezas y
limitaciones del sujeto estudiado, y con ello potencializar las areas menos afectadas,
asi como establecer un plan de rehabilitacién con el objetivo de aumentar el nivel de
funcionalidad del sujeto.

La evaluacion neuropsicoldgica en adultos sirve para ese fin, por lo que con este proceso
el participante y su familia obtiene informacion clara y detallada de su funcionamiento
y de los programas de rehabilitacién propios para las caracteristicas del participante.
En cuanto a la comorbilidad, la literatura del sindrome de Klinefelter refiere que la
comorbilidad mas comun se encuentra con el trastorno por déficit de atencién e
hiperactividad (TDAH) y con el trastorno obsesivo compulsivo (Toc). No existe, hasta el
momento, ningln reporte de relacion con otros trastornos neurolégicos, como el Gilles
de la Tourrette (sGT); sin embargo, el caso que aqui se describe presenta, ademas del sk,
(sGT), para el cual el paciente nunca ha recibido tratamiento de ningun tipo, ya que este
sindrome fue un hallazgo en el proceso de valoracion neuropsicoldgica y confirmado
por interconsulta con neurologia.

De acuerdo con lo anterior, es relevante conocer la implicaciéon neuropsicolégica de
pacientes con el trastorno de Gilles de la Tourette (sGT), entendido como un desorden
neuropsiquiatrico crénico caracterizado por la presencia de movimientos involuntarios,
rapidos, recurrentes y no ritmicos, que pueden estar acompafados de obsesiones y
compulsiones. “El inicio de los sintomas se produce sobre todo entre 5y 7 afios de
edad, los sintomas tipicamente aumentan y disminuyen con el tiempo, y el trastorno a
menudo es superado en el comienzo de la edad adulta” (Bernal y Suarez, 2008, p. 12).

La literatura reporta que los pacientes con trastorno de Gilles de la Tourette, antes de
realizar una determinada accién, sienten un deseo intenso de ejecutarla, de manera
que pueden inhibir los tics voluntariamente durante un cierto periodo; pero, en ellos
persiste la sensacién de incomodidad y, posteriormente, aumentan los movimientos
espasmadicos para conseguir alivio. Por lo tanto, ha sido considerado como un trastorno
motor debido al fallo de los mecanismos de la inhibicién motora.

Respecto a la prevalencia del trastorno
de Gilles de la Tourette

Los estudios epidemioldgicos estiman que la prevalencia del trastorno de Guilles de
Tourette oscila entre 0,4% y 3,8% para jévenes entre las edades de 5y 18 afios. Se ha
propuesto el 1% como una cifra representativa de prevalencia global internacional. En
Colombia se desconoce la prevalencia, pero suele ser mas frecuente en hombres que en
mujeres, “la prevalencia en nifios y adolescentes del sGT, antes considerado infrecuente,
puede ser de 0,1% a 10%" (Ortiz, 2010, p. 390). En cuanto a los reportes de estudios de
neuroimagen, la resonancia magnética funcional ha revelado actividad en el neocértex, el
cuerpo estriado, el tdlamo, el opérculo parietal, el rea suplementaria motora, la corteza
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insulary el cerebelo en asociacién con la generacién del tic; mientras que se ha observado
una mayor actividad en el caudado y las cortezas frontal y temporal, y la disminucion de
actividad en el Gp ventral, putameny el talamo durante la supresion del tic.

La localizacion anatémica de la generacién de los sintomas del sGT es consistente con
el conocimiento actual de la fisiologia de los ganglios basales. En un sentido general,
se piensa que el trastorno de Gilles de la Tourette esta relacionado con los circuitos
cortico-estriado-tadlamo-palido-cortical, aunque los nucleos especificos y los circuitos
responsables de los diversos sintomas siguen siendo materia de investigacion.

Se ha sugerido que los tics motores podrian deberse a la activacion anormal de la corteza
motora, a través de vias talamo-corticales, mientras que la participacion de la corteza
premotora, la motora suplementariay la corteza cingulada puede estar relacionada con
tics motores mas complejos. Entre tanto, una actividad inapropiada en el drea de Broca,
el opérculo frontal, y el ntcleo caudado podrian provocar tics vocales. La activacion
anormal de la region orbitofrontal, que ha sido observada en el trastorno obsesivo
compulsivo, puede ser la base de las compulsiones. De esta manera, los tics en el sGT
pueden ser debido a la actividad anormal dentro de subconjuntos de neuronas dentro
del nlcleo caudado y el putamen.

La valoracion neuropsicolégica ayuda a conocer la condicion legal del participante,
teniendo en cuenta el estado general del déficit y la presentaciéon permanente de este,
lo que le permitird acceder al sistema de salud y reclamar los derechos teniendo en
cuenta sus limitaciones

Metodologia

El estudio de caso que se expone en este articulo se desarrollé como "una investigacion
gue, mediante los procesos cuantitativo, cualitativo o mixto analiza profundamente
una unidad para responder al planteamiento del problema, probar hipétesis y desa-
rrollar teoria" (Herndndez, Fernandez y Baptista, 2006, p. 210), y partié de describir
las caracteristicas neuropsicologicas del sindrome de Klinefelter variante 48xxyy, con
comorbilidad con sindrome de Gilles de |la Tourette, en un hombre de 27 afos, de
nacionalidad colombiana, por medio de una evaluacién con pruebas estandarizadas,
las cuales tuvieron el propoésito de establecer el grado de funcionalidad cognitiva en la
vida cotidiana del paciente.

El paciente es de género masculino, de veintisiete afios de edad, natural y procedente de
la ciudad de Bogotd, desempleado, de estrato socio-econémico nivel dos, con un nivel
de escolaridad de quinto grado de primaria, quien fue remitido por la Junta Regional de
Calificacién de Invalidez con el fin de ser valorado para el ingreso al sistema de salud
contributivo.
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De acuerdo con los antecedentes perinatales, seglin reporte de la madre, el paciente
nacio por cesarea, por riesgo en el embarazo de ‘preeclampsia’; sin embargo, pese al
riesgo, la intervencién quirurgica se dio en el periodo de gestacién adecuado; se reportd
que, a los cinco afios de edad, al paciente se le diagnosticé un ‘soplo en el corazon’,
motivo por el cual fue intervenido quirdrgicamente; también se report6 que este posee
un trastorno en la trompa de Eustaquio derecho y que se realiz6 un estudio citogenético,
en el cual se encontro el sindrome 48 xxyy.

En relacién con los antecedentes patoldgicos familiares, se encontraron enfermedades
del corazén y cancer por parte materna. En su vinculo social primario, el paciente vive
con la madre quien tiene control y vigilancia constante sobre el mismo. No vive con el
padre por divorcio hace 15 afios, y tiene una hermana de 33 afios y un hermano de 38
afios, con los cuales reporté tener una buena relacion.

Actualmente, el paciente cumple la funcién de cuidar a la sobrina de dos afios de edad,
ademas se ha desempefiado en una empresa de propiedad familiar en la que le ayudaba
al papa a realizar trabajos varios (mensajeria, cargar cajas).

En la evaluacién se aplicaron las pruebas mini mental state examination (MMsE), la escala
intelectual de Wechsler para adultos Wais 11, el California verbal learning test, la figura
compleja de Rey, el trail making test (forma Ay B) atencion divida y sostenida, el test de
denominacion Boston, la torre de Hanoi, el Wisconsin Card Sorting test (wscr), el figural
fluency test (RUFF) y el test inventory for client and agency planning (ICAP).

La MMSE es una prueba de tamizaje que permite obtener un perfil de la funcién cog-
noscitiva y determinar cuales areas pueden ser evaluadas con mas profundidad; por lo
general, un puntaje obtenido por parte del paciente en esta prueba por debajo de 26,
de un total de 30 se considera anormal.

La escala intelectual de Wechsler para adultos Wais il fue creada por David Wechsler en
el afio 1939, inicialmente con dos formas. En 1955 se realiz6 la primera revision, enfocan-
dose en la evaluacion de inteligencia en adultos. El Wais Il se compone de 14 subtests,
de los cuales once se mantienen desde el Wais Ry tres resultan nuevos, de escala verbal:
subtest de informacién, de comprension general, aritmética, semejanzas, retencién de
digitos y vocabulario, y de la escala de ejecucién: subtest de figuras incompletas, disefio
de cubos, ordenamiento de figuras, ensamble de objetos y simbolos de digitos.

El California verbal learning test es una tarea de aprendizaje de listas de palabras para
adultos de edades entre 16y 89 afios. Esta permite la medicion de aprendizaje verbal
y memoria, aportando informacion acerca de la adquisicién, la repeticion de memoria,
y la retencion y recuperacion de informacién verbal; “esta también permite recopilar
informacién acerca de las estrategias empleadas por el participante para el aprendizaje”
(Hebben, 2011, p. 70). Los baremos para la poblacién colombiana en un paciente de
escolaridad de quinto de primaria con un rango de edad de 16 a 30 afios, en un ensayo
inicial, es de 5.60 y en recobro de 9.02.

El sindrome de Klinefelter y el trastorno de Gilles de la Tourette, estudio de caso
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La figura compleja de Rey evalta habilidades visoespaciales, construccionales y la
memoria visual. Incluye, ademas, destrezas de planeacion y organizacion, y estrategias
de resolucion de problemas, tanto en las funciones perceptuales, como en las motoras
y de memoria. Se espera, en poblacién normal, una diferencia de hasta 10 puntos entre
la copiay el recuerdo. La sensibilidad esta entre 0,61y 0,84, y en un paciente masculino
de 21 a 30 afios, con escolaridad de quinto de primaria, se espera una puntuacion de
copia de 29.7 y de recobro 19.7, siendo los baremos en poblacién colombiana.

El TMT es una de las pruebas neuropsicolégicas mas populares y estd incluido en la
mayoria de baterias de pruebas. “El TMT brinda informacién sobre la busqueda visual,
la exploracioén, la velocidad de procesamiento, la flexibilidad mental, y funciones ejecu-
tivas. Originalmente, era parte del Ejército Bateria Prueba Individual” (Reitan y Wolfson,
1985, p, 27). El TMT consta de dos partes: TMT -A que requiere un individuo para dibujar
lineas que unen 25 nimeros rodeados distribuidos en una hoja de papel; requisitos
de la tarea que son similares para TMT -B, excepto porque la persona debe alternar
entre nimeros y letras. La puntuacion en cada parte representa la cantidad de tiempo
necesario para completar la tarea. El TMT es sensible a una variedad de deficiencias y
procesos neurolodgicos. La confiabilidad del T™T -A esta entre 0,76y 0,89 y la del TMT -B
entre 0,86 y 0,94. En un promedio de edad de 30 afios, los baremos en el TMT A son de
10 a 45 segundos, y en el TMT B son de 29 a 79 segundos.

El test de denominacién Boston se utiliza para evaluar déficits de nombramiento por
confrontacién visual; este hace parte del test de Boston para afasias. La prueba evalua
la capacidad de un paciente para nombrar imagenes de 60 dibujos acomodados en
orden de frecuencia, de alta a baja. Existe informaciéon normativa para nifios de 5a 13
afios y adultos de 25 a 93, e informaciéon normativa ajustada demograficamente para
adultos de 20 a 85 afios de edad. El test de Boston es una prueba para la evaluacién
y el diagndstico de la afasia, publicada en 1983, y traducida y validada al castellano en
1986. Los baremos en poblacién colombiana con un paciente masculino, con un rango
de edad de 16 a 30 afios, es un promedio de 29.7.

La torre de Hanoi, creada por Edouard Lucas en 1883, es una prueba que mide funciones
ejecutivas, y la capacidad de planificacidén y construccién de estrategias que comprende
la formacién de conceptos, la flexibilidad cognitiva, y la inhibicién y programacién de
respuestas motoras. La prueba consta de una barra con tres ejes y 6 discos de diferente
color y diametro.

El wscT evalla la capacidad para crear criterios de clasificacion, especificamente la
capacidad para cambiar o modificar el criterio inicial de clasificacién con base en cambios
repentinos. Se han dado resultados de fiabilidad en diferentes paises que fluctlan en
0,49y 0,83. Los baremos para la escolaridad de quinto de primaria son una media de
aciertos de 17.15y errores de 30.84.
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El RUFF es una prueba de fluidez no verbal, analoga a la prueba Fas. Se divide en cinco tareas
diferentes, cada tarea compuesta por 35 cuadrados que contienen cinco puntos cada
uno. El objetivo es unir los puntos de cada cuadro con una linea recta, de tal forma que se
obtengan disefios diferentes en cada uno de ellos. Se deben realizar tantos disefios Unicos
como sea posible en un intervalo de un minuto; esta prueba es sensible en cuanto a edad
y nivel educativo del sujeto evaluado. Para cada una de las partes del test, se contabiliza
el nimero total de disefios Unicos y el nUmero de errores perseverativos. Para garantizar
la precisién de la puntuacion, sistematicamente se chequea cada figura nuevamente con
las restantes producciones. La fiabilidad del instrumento original fue de 0.91.

El icap, creado por Bruininks, Hill, Weatherman y Woodcock en 1986, “es el instrumento
psicométrico de evaluacién de la conducta adaptativa, traducido y adaptado para pobla-
cién espafnola” (Montero, 1993, p. 56). Las areas evaluadas por el IcAp son: informacién
descriptiva, categoria diagndstica, limitaciones funcionales y asistencia sanitaria; en
conducta adaptativa: destrezas motoras, destrezas sociales y comunicativas, destrezas
para lavida personal y destrezas para la vida en comunidad; en problemas de conducta,
en el ambito interno: comportamiento auto-lesivo, habitos atipicos y repetitivos este-
reotipias, retraimiento o falta de atencion, y en el externo: agresividad o dafio a otros;
destruccion de objetos; conducta disruptiva; en el social: conducta social ofensiva y
conductas no colaboradoras; también se tienen en cuenta la ubicacién residencial, los
servicios de dia, los servicios de apoyo, y las actividades sociales y de ocio.

La investigacion tuvo en cuenta tres fases. La fase 1, contacto con el participante, consistié
en una primera sesion en la que se recogieron los datos sociodemograficos, clinicos, fami-
liares y del contexto en el cual se encontraba el paciente, quien asistié a esta acompafiado
de la mamg; se indagaron los datos prenatales, perinatales y postnatales, los cuales se
registraron en la historia clinica. También se registré la historia del desarrollo escolar, la
edad de inicio de cada grado y las dificultades que se presentaron a lo largo de su etapa
escolar; se realizé una solicitud de estudios previos, asi como de antecedentes farmaco-
l6gicos y patoldgicos, y se diligencié el formato por medio del cual se acepté participar
voluntariamente en el estudio, en esta decisién también particip6 la madre del paciente,
con lo cual se obtuvo la autorizacién para realizar el estudio con fines investigativos.

En la fase 2 se realizo la aplicacién de los instrumentos de evaluacién neuropsicolégica,
los cuales fueron administrados en el centro de atencién psicoldgica Fray Eloy Londofio. El
paciente asistié a cuatro sesiones en compafiia de la madre; cada sesion tuvo una duracion
de una hora, aproximadamente y, en la fase 3 se analizaron los resultados del estudio.

El sindrome de Klinefelter y el trastorno de Gilles de la Tourette, estudio de caso
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Resultados

Los resultados obtenidos en el estudio del participante, a partir de los instrumentos
aplicados, se discriminaron de forma cualitativa de acuerdo con los factores de com-
portamiento, orientacion, atenciéon, memoria, lenguaje, praxias, funciones ejecutivas y
habilidades adaptativas.

En cuanto al comportamiento, durante la aplicacién de los instrumentos, se evidencid un tic
facial; motivo por el cual se hizo remisién del paciente a neurologia, en donde se encontré
unaimpresion diagndstica relacionada con un posible diagnéstico de Gilles de La Tourette.

En relacién con la orientacién, de acuerdo con el MMSE, el participante se encontraba
orientado en personay, parcialmente en tiempoy espacio; algunas fallas en la orientacién
estaban relacionadas con la adquisicién de conceptos de espacio, ciudad, paisy barrio,
lo anterior fue consistente con el perfil cognitivo encontrado.

Con respecto a la atencion, el participante evidenci6 dificultades en atencion focalizada
y sostenida; durante la ejecucién del TMT-A se observé una ejecucion sin errores; sin
embargo, se encontraron dificultades en la velocidad de procesamiento de la informacion
presentada. En la realizacion del T™MT-8, en el que el manejo de estimulos es mayor y
la demanda atencional se incrementa, se evidenciaron dificultades asociadas con el
mantenimiento en la secuencia.

En cuanto a la memoria, el sujeto presenté alteraciéon en la memoria de trabajo, lo que
se tradujo en dificultades para manejar la informacion inmediata, como lo reflejo la
subprueba de sucesion de niumeros y letras, en la que se encontré un desempefio con
un solo acierto, lo que se relaciona con dificultades en la atencién dividida; asi mismo,
durante la ejecucién de la subprueba de retencién de nimeros en orden directo, el
paciente logré repetir hasta tres nimeros, y en retencion de digitos de forma inversa,
solo logré repetir hasta dos digitos, consecuente con su baja capacidad atencional y de
vigilancia frente a estimulos.

En la curva de memoria del participante, se encontré un almacenamiento de informa-
cién a corto plazo de forma limitada; sin embargo, se evidencié un aumento gradual
a través de los ensayos; de igual forma, integré la informacion y logré clasificarla para
la evocacién a largo plazo, mostrando asi una curva de memoria fluctuante, con picos
de productividad y picos de descenso, lo que puede estar relacionado con fallos aten-
cionales, con alteraciones en la memoria a largo plazo y con no lograr una adecuada
consolidacion de la informacion.

En el recobro de la figura de Rey, se observé dificultad para almacenar, en la memoria,
informacion de ubicacién y forma; en contraste con la inadecuada planeacién que se
observé en la copia de la misma, al cambiar de ubicacién las partes de la figura.
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Con respecto al lenguaje, se pudo determinar que el paciente posee un lenguaje narra-
tivo coherente, con estructuracion linguistica y prosodia adecuados, y no se evidencio
ningun tipo de parafasia; sin embargo, en el contenido se evidenci6 pobreza Iéxica. De
acuerdo con los resultados en las subpruebas de vocabulario y semejanzas de Wais 1ii,
se encontrd que en el aspecto expresivo el paciente no poseia un banco léxico amplio.
En la prueba de denominacién del test de Boston, se evidenciaron multiples errores de
tipo semantico y la obtencién de un puntaje bajo, lo que es coherente con su bajo nivel
de escolaridad, y posiblemente estuviera relacionado con la baja estimulacion que puede
haber en sus diferentes contextos diarios.

En cuanto a las praxias, el participante evidencié dificultades en la integracion de la
informacion; en la subprueba de disefio de cubos, se le dificulto copiar el modelo dado
por lasimagenesy, aunque logroé realizar las figuras sencillas, cuando el nivel de dificultad
se incremento, el paciente no quiso continuar con la ejecucion de la prueba.

También se evidenciaron deficiencias en la formacion y clasificacion de conceptos no
verbales; asi mismo, se encontraron disminuidas la capacidad de analisis y de razona-
miento de analogias verbales. Los niveles de abstraccién verbal presentaron dificultades,
ya que el paciente no logré abstraer informacién de material verbal, como se evidencié
en la subprueba de semejanzas de la escala Wecshler. En la copia de la figura compleja
de Rey, no se evidencié ningln tipo de planificacién o uso de estrategias; se observaron
perseveraciones en la ejecucién de la torre de Hanoi y en la ejecucidn del Ruff, relacio-
nado con la falta de planeacién y de estrategias para resolver la situacién presentada,
evidenciando la falta de habilidad del paciente para cambiar de un programa conductual
a otro y su escasa flexibilidad cognitiva.

En el Wisconsin Card Sorting Test, se observé la identificacion de una Unica categoria,
lo que mostré la dificultad del sujeto para establecer categorias y conceptos, asi como
el déficit para abstraer y comprender el problema relacionado, y también el escaso
control conductual. Un aspecto importante por resaltar es que el sujeto, en la ejecucion
de las diferentes tareas complejas, evidencié falta de interés por responder correcta o
incorrectamente a los estimulos.

En relaciéon con las habilidades adaptativas, y de acuerdo con los resultados obtenidos
en el Icap, se pudo concluir que las dificultades se encontraban, principalmente, en los
siguientes aspectos: en relacion con las habilidades comunicativas, como resumen de
las actividades que realizé en general, y no comunicacién verbal o escrita por medio
de medios de comunicacién o con algun tipo de intencionalidad; no se evidencié inde-
pendencia en las actividades instrumentales como manejo de dinero o preparacion de
manera independiente de los alimentos y, segun fue repostado, el paciente no realiza
desplazamiento largos o cortos sin compafiia; sin embargo, para las actividades basicas
de la vida diaria, el participante es independiente. El area que se reportd mas afectada
fue la social, debido a la dependencia hacia su cuidadora; pero, por otro lado, no se
encontraron dificultades observables en la conducta, segln reporte de la cuidadora.
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Conclusiones

Si bien, el impacto social que el sindrome de Klinefelter genera en las familias de
individuos diagnosticados es menos negativo, comparado con familias que afrontan
diagnosticos como el trastorno afectivo bipolar, la adaptacion tanto del individuo con el
sindrome, como de su familia, y la adherencia a los tratamientos farmacolégicos puede
ser mejor si brinda el apoyo psicolégico acertado; pero, dentro de las limitaciones del
estudio, se pudo determinar un escaso acceso del paciente a los servicios de salud, lo
que dificulta no solo este apoyo adecuado, sino también la posibilidad del paciente de
obtener las imagenes diagnosticas que confirmen el trastorno de Gilles de la Tourette
y las alteraciones neurolégicas del sindrome de Klinefelter.

Otra de las limitaciones fue la falta de profundidad en el proceso de evaluacion, debido
a las dificultades que reportaba la madre para el traslado de su hijo al centro en el que
se estaba evaluando, adicional a que el interés y motivo de consulta era conocer el nivel
cognitivo general de consultante.

Por otra parte, el contexto en el que se encuentra el paciente es muy limitante y no le ha
permitido aprender una tarea que le genere independencia econémica y mayor sentido
de vida y utilidad; en este sentido, seria importante el acceso a un programa ocupacio-
nal que le permitiria desarrollar sus habilidades construccionales y visuales, lo que le
generaria ademas un contexto de mayor interaccién social y menos sobreproteccion;
pues, como refiere Fernandez (2012) es relevante sefialar la repercusion en la formacion
de la personalidad y en el desarrollo de trastornos, tanto de la conducta como de la
afectividad, de la exposicion sostenida a factores como la frustracion, la incertidumbre,
el desconocimiento, la autovaloracién negativa o la critica y aislamiento social, lo que
hace vulnerables a los pacientes, teniendo en cuenta que los que estan afectados por el
sindrome de Klinefelter muestran una mayor incidencia de trastornos ansioso-depresivos
que la poblacién general y una mayor propension a la utilizacion de medicamentos.
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