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Resumen: el sindrome de Angelman, perteneciente al grupo de enfermedades de
condicién neurogenética del desarrollo, implica disfunciones sensoriomotoras,
cognitivas y de otros sistemas. La atencion interdisciplinar temprana resulta
fundamental ante las alteraciones graves del desarrollo que aparecen. La fisioterapia
podria resultar muy importante para evitar o retrasar la aparicidn de complicaciones y
favorecer el desarrollo del nifio. Los objetivos de esta deben establecerse
concretamente, puesto que las repercusiones y necesidades de los pacientes son
variables. El tratamiento debe incluir una exhaustiva valoracion del desarrollo general
y sus repercusiones sobre el resto de los sistemas, aunque este trabajo se centrard en
las alteraciones musculo-esqueléticas. La intervencidn fisioterapica describe algunos
métodos de neurorrehabilitacién y técnicas de tratamiento fisioterapico utilizados en
otros problemas del desarrollo neuromotor, y ademds incluye una propuesta de
tratamiento fisioterapico para un caso clinico concreto. Aunque hay que destacar la
falta de evidencia de estos métodos para el tratamiento de este sindrome.
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Abstract: Angelman syndrome, a neuro-genetic developmental disorder, involves
dysfunction of the sensorimotor, cognitive and other systems. Early interdisciplinary care
is essential in order to manage the severe developmental alterations which appear in
such patients.

Physiotherapy may be very important in preventing or delaying the onset of
complications and in facilitating the development of the child. The objectives of this
treatment must be clearly established as the effects of the disorder and patient-needs are
variable. Even though this study will focus on the musculo-skeletal alterations, treatment
should include a thorough assessment of overall development and its impact on other
systems. The physiotherapy intervention describes some neurorehabilitation methods
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and physiotherapy treatment-techniques used for other neuromotor developmental
disorders, and also includes a proposed physiotherapy treatment plan for a specific
clinical case. However, it must be pointed out that there is a lack of evidence for the use
of these methods in the treatment of Angelman syndrome.

Keywords: Angerlman Syndrome-Physical therapy. Children-Physical therapy

INTRODUCCION
Justificacion

Las enfermedades de base genética constituyen un grupo muy importante de
patologias, no sélo por su incidencia relativamente elevada, pues alrededor de un 1% de
los bebés nacen con algun tipo de anormalidad genética, sino por el amplio abanico de
problemas que producen. Desde el punto de vista clinico estas enfermedades se
caracterizan por comprometer la calidad de vida de los afectados, causando una grave
discapacidad intelectual o fisica. Asimismo, es frecuente que estas enfermedades tengan

un caracter progresivo y condicionen una mortalidad precozm.

Actualmente, vivimos los inicios de una revolucion genética que ha transformado la
tecnologia médica, pero a pesar de los avances que se han producido en el diagnédstico y
la comprension patogénica de muchas enfermedades genéticas, en la mayor parte de los
casos aun estamos lejos de disponer de soluciones terapéuticas definitivas, y es poco
probable que los avances en estas técnicas vayan a suponer algun tipo de mejora en el
tratamiento de aquellas personas que tengan actualmente una enfermedad de esta
condicidn. Es por ello, que el beneficio inmediato para los pacientes o sus familiares pasa
por un mejor conocimiento de los problemas que éstas condicionan, puesto que el
tratamiento actual se basa en paliar sus consecuencias y dar la mejor calidad de vida
posible a los afectados y a sus familias.

De acuerdo con lo anteriormente referido, se hace evidente que hoy en dia adn
existe una enorme distancia entre el progreso cientifico y la atencion clinica a los
pacientes. Muchas de las enfermedades genéticas aparecen con una desconsoladora
frustracion: sabemos lo suficiente como para diagnosticarla, quiza para eludirla, pero no
para tratarla adecuadamente. Por otra parte, ademas del problema individual que
representan, debido al importante grado de discapacidad que generan, el impacto social
de las enfermedades hereditarias es enorme, tanto por su caracter potencialmente

. - . o . (1
recurrente en una misma familia como por su elevado coste soao-sanltarlo( ).

De esta manera el tratamiento estara basado en la mejora de la calidad de vida
tanto del paciente como de las personas que le rodean, y debe ser responsabilidad del
médico y de los demas profesionales sanitarios implicados, incluyendo el fisioterapeuta.
Debido a las consecuencias que se producen en todos los aspectos de la vida cotidiana,
resulta fundamental el abordaje desde distintos dmbitos a través de un equipo
interdisciplinar en el que los distintos profesionales sanitarios trabajen coordinadamente
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hacia un objetivo comun®. Siendo el objetivo final del tratamiento, lograr que el enfermo
puede llevar una vida lo mas normal posible, y esté debidamente integrado en su medio
familiar, escolar o socio-laboral.

He elegido el sindrome de Angelman como tema para mi trabajo de fin de Grado
porgue me resulta muy interesante el estudio de las alteraciones genéticas debido a la
gran variedad de repercusiones que producen en los distintos ambitos de la vida, y en
concreto este sindrome porque no sélo condiciona un fenotipo motor si no que también
afecta al comportamiento de las personas que lo padecen. Y sobre todo, porque en este
tipo de patologias se hace aun mas evidente la necesidad de un trabajo coordinado entre
todos los profesionales sanitarios debido a las multiples consecuencias que se producen.

El sindrome de Angelman fue descrito por primera vez por el pediatra inglés Harry
Angelman en 1965 y se calcula que en la actualidad su prevalencia es de 1:12-15,000
nacimientos®. Se define como un trastorno del neurodesarrollo gue se caracteriza por
profundo retraso cognitivo con graves dificultades de aprendizaje y habla muy limitada.
Los movimientos de las extremidades son temblorosos, presentan una marcha ataxica y
convulsiones, ademas posee unas caracteristicas electroencefalograficas definidas, sutiles
rasgos dismorficos faciales, asi como conductas pro-sociales. La mayoria de los nifios
presentan retraso en las etapas de desarrollo asi como una desaceleracion del
crecimiento craneal durante el primer afio de vida”. La edad habitual del diagndstico
oscila entre los dos y los cinco afos, etapa en la que los comportamientos caracteristicos
y los rasgos dismoérficos son mas evidentes. Suelen ser los padres los primeros en
sospechar de la presencia de alguna enfermedad al observar algunos rasgos como puede
ser una boca relativamente amplia con una lengua prominente, a veces acompainada de

mentdn también prominente(s).

El tratamiento de la enfermedad de Angelman debe girar en torno a las terapias
adecuadas para los problemas fisicos, neuroldgicos y psicomotores que se encuentran en
el seno de un equipo interdisciplinar. El tratamiento médico se basa principalmente en un
abordaje a través de la farmacologia para tratar problemas como la epilepsia y las
alteraciones del comportamiento y del suefio. Pero ademas, también debe incluir tanto la
terapia fisica a través de la fisioterapia, terapia ocupacional y logopedia asi como la
prevision de necesidades educativas especiales y el acercamiento psicolégico, todo ello
teniendo en cuenta el perfil cognitivo especifico y las caracteristicas del
comportamiento(e). El retraso del desarrollo y la complejidad del manejo de los pacientes
induce a pensar en lo fundamental que podria resultar una intervencion precoz de
fisioterapia que acompafie al paciente a lo largo de su desarrollo.

Para poder instaurar un tratamiento de fisioterapia enfocado a las necesidades
del nifio, es imprescindible una minuciosa y completa valoracién. Esta deberd
centrarse en el nivel de desarrollo psicomotor, incluyendo: el desarrollo motor, la
manipulacion de objetos, la exploracidon visual, la relacion con los demas, y el estado
de otros sistemas como el respiratorio y el musculo-esquelético. Esta valoracién
fisioterapica permite establecer los objetivos terapéuticos e identificar cuantitativa y
cualitativamente la capacidad y la evolucion motriz del nifio. Con ello se podra
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determinar un diagndstico fisioterdpico del retraso evolutivo, la dindmica motriz del
nifo, su interaccién con el entorno y de la adaptacion de su sistema musculo-
esquelético a la gravedad, asi como la presencia de otros factores de interés entre los
que se encuentran la hiperactividad o las convulsiones epilépticas”’. Todo ello
permitira planificar un tratamiento individualizado y adecuado a cada caso.

De lo anteriormente expuesto se hace evidente la necesidad y el gran beneficio
que podria suponer un tratamiento fisioterapico precoz, adecuandolo a las
necesidades especificas de cada uno de los pacientes con este tipo de trastornos. Por
ello, en este trabajo se realizara una revision bibliografica a través de la que se llevara
a cabo un estudio mds detallado sobre esta enfermedad y sus consecuencias, para
seguidamente proponer un minucioso protocolo de valoracién fisioterapica y el
consecuente abordaje terapéutico desde la fisioterapia, sin dejar de considerar los
medios complementarios al tratamiento fisioterdpico.

Antecedentes y estado actual

El sindrome de Angelman es un trastorno del neurodesarrollo que se ha sugerido
como un modelo de enfermedad de la condicion neurogenética del desarrollo, que
comprende aquellas afecciones neurolégicas en cuya etiologia contribuyen
significativamente los factores genéticos(4'6). Los pacientes son ampliamente conocidos
por su comportamiento y el modelo motor, asi se define como "marioneta feliz",
aungue esta denominacién debe evitarse por respeto tanto al paciente como a la
familia®. Esta enfermedad se produce debido a la falta de expresion de los genes de
UBE3A, una localizacién de genes impresos en el cromosoma 15. Puede estar causada
por diferentes mecanismos genéticos, tales como una supresion de la regién critica del
cromosoma 15g11.2-q13, una disomia paterna uniparental o mutaciones en el centro
de impresién o en el propio gen UBE3A®).

En lo que a la epidemiologia se refiere, se desconoce la incidencia exacta del
sindrome de Angelman, ademas se debe observar que es preferible utilizar el término
“prevalencia” en lugar de “incidencia” dado que los diagnodsticos de esta enfermedad
han sido realizados en grupos relativamente reducidos de nifios durante distintos
periodos y no parece haber estudios que hayan incluido a nifios recién nacidos para
detectar la tasa de este sindrome.

También hay que tener en cuenta que los estudios de prevalencia en la poblacién
necesitarian considerar la longevidad de esta enfermedad que esta probablemente
reducida (dado el retraso mental y la presencia de convulsiones como factores de
riesgo), pero no hay informes de censos u otros datos concretos disponibles para
determinar disminucién del periodo de vida. Del mismo modo no se sabe qué
porcentaje de personas estdn sin diagnosticar y, que se supone, es significativo.
Consecuentemente, para estimar la cantidad de personas con sindrome de Angelman
que viven en sociedad, seria inexacto dividir cualquier cifra de prevalencia estimada
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por la cifra total de poblacidn. Dada esta informacién, parece que la prevalencia de el
sindrome de Angelman entre nifios y adultos jovenes es de 1/10.000 y 1/20.000.
Ademas del problema individual de las enfermedades genéticas debido al
importante grado de discapacidad que generan, el impacto social de las enfermedades
hereditarias es enorme por su caracter potencialmente recurrente en una misma
familia y por su elevado coste socio-sanitario derivado de la enorme carga de cuidados
que requiere. En términos de utilizacion de recursos sanitarios, sin contar el nUmero
de consultas, se calcula que la patologia genética es directamente responsable de uno
de cada diez ingresos hospitalarios infantiles e indirectamente responsables de la
mitad de dichos ingresos. Adicionalmente, hay que tener en cuenta la enorme carga de
cuidados que representa para otros miembros de la familia y para la sociedad en

generalm.

El sindrome de Angelman puede mostrar un riesgo de recurrencia de hasta un 50%,
dependiendo del mecanismo genético subyacente(lo). En cuanto a la duraciéon de la vida,
no existe evidencia de que esté notablemente reducida, aunque es probable que
disminuya en unos 10 6 15 aifios. Existen informes de personas con esta enfermedad de
mas de 70 afos, aunque no hay todavia datos estadisticos que estimen la supervivencia

en este sindrome®.

Esta enfermedad produce un gran impacto en la familia debido a todas las
alteraciones que en ella se producen y a los multiples cuidados que estos pacientes
requieren de por vida. Los jévenes adultos con sindrome de Angelman contindan
aprendiendo y, en general, no se esperan deterioros en sus habilidades mentales. La
salud fisica de las personas con esta enfermedad parece ser buena aunque los problemas
de movilidad, a veces asociados con la obesidad que suelen padecer, se convierten en
una preocupacion importante cuando el nifio con sindrome de Angelman va madurando.
A pesar de que la severidad o la frecuencia de las convulsiones pueden mejorar con la

edad, es probable que necesiten medicacién anticonvulsiva de por vida®.

DESARROLLO DEL TRABAIJO
El sindrome de Angelman

e Etiologia

El sindrome de Angelman puede producirse a causa de distintos mecanismos
genéticos que involucran al cromosoma 15g11.2-13 materno, dando lugar a su
interrupcion, inactivacién o ausencia. En este cromosoma se encuentra un gen
denominado UBE3A cuya alteracién es la principal responsable del desarrollo
de este sindrome.

Se han descrito cuatro tipos de alteraciones genéticas como principales
causantes, ademds de otras mucho menos frecuentes debidas a un
reacomodamiento cromosomico, o aquellas cuya etiologia aun se desconoce®®
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(Fig. 1).
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Figura 1. Alteraciones genéticas causantes del sindrome de Angelman(s).

La causa mas comun es una supresion intersticial en el cromosoma 15g11.2-13
gue se da en aproximadamente el 70-75% de los pacientes. Es importante
distinguir este grupo de pacientes, puesto que la madre puede portar el mismo
reordenamiento cromosémico y por lo tanto estar en riesgo de tener mas hijos
con este problema.

Otro de los mecanismos causantes es una disomia uniparental (UPD) para el
cromosoma 15, lo que se produce 2-3% de los casos, y supone la no herencia
de una copia materna del gen UBE3A. La UPD es por lo general para todo el
cromosoma, y los mecanismos por los que surgen son en su mayoria errores en
fases postcigdticas, aunque en algunos casos se ha demostrado que aparecen
debido a la falta de disyunciéon meidtica.

Los defectos del centro de impresién (IC) son causantes de esta enfermedad en
un 3-5% de los pacientes. En este caso se producen una serie de defectos
epigenéticos que alteran la funcidn del IC alterando el restablecimiento de la
impresion normal durante la gametogénesis. Estas personas tienen la herencia
biparental del cromosoma 15, pero el cromosoma materno tiene la expresion
paterna del gen o sea que la expresién del gen UBE3A es silenciosa o anulada.

La mutacion o la delecién del gen UBE3A es la causante del sindrome de
Angelman en el 5-10% de los casos. Este gen se imprime en el cerebro y codifica
una proteina denominada ubiquitina cuyo papel se considera fundamental para
el proceso de la ubiquitinacion de las proteinas en el cerebro. Este proceso de
ubiquitinacion consiste en el marcaje la ubiquitina, que esencial para el
acortamiento y degradacion de proteinas, expresandose predominantemente
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en el hipocampo y las células de Purkinje del cerebelo. De manera que cuando
se altera el gen UBE3A no se puede llevar a cabo este proceso(‘”.

Sin embargo, aun quedan pacientes con un fenotipo clinico de la enfermedad
de Angelman en el cromosoma 15 en cuyo caso no se ha identificado la

anomalia (10-15%)*>).
Fisiopatologia

Los cromosomas se componen de genes que controlan el desarrollo fisico y el
comportamiento de cada individuo, puesto que contienen las instrucciones para
la fabricacion de proteinas que se requieren para la estructura, funcién vy
regulacién de las células del cuerpo, los tejidos y los érganos. Para la mayoria de
los genes, tanto la copia materna como paterna estan activas o "expresadas" en
cada gen, sin embargo, para algunos genes (y / o regiones de los cromosomas)
s6lo se expresa una de ellas, mientras que la otra se ha "apagado" y no se
expresa. Ambas copias del gen UBE3A estdn activas en la mayoria de los
tejidosdel cuerpo. En el cerebro, sin embargo, sélo la copia heredada de la madre
(la copia materna) tiene una actividad normal™®?.

El gen UBE3A codifica la proteina E6-AP, que constituye un componente
fundamental en la ruta de la ubiquitinacién, puesto que su funcidn cosiste en
unir la ubiquitina con la proteina diana para iniciar asi su degradacién. Esta ruta
metabdlica es esencial para el funcionamiento celular asi como para la
transduccidn de senales, la progresidn del ciclo celular, la reparacion del ADN y
la regulacién transcripcional. Entre las proteinas diana o pre-marcadas se
encuentran proteinas ubicadas en las sinapsis neuronales, por lo que es
extremadamente importante para las neuronas del cerebro*?. En la estructura
de E6-AP el dominio HECT es muy importante, ya que se trata de un reservorio
molecular que permite la unién entre la ubiquitina y la proteina pre-marcada,

favoreciendo el acoplamiento de la molécula activada a la ubiquitina(s).

Actualmente sdlo se conocen algunas proteinas pre-marcadas o sefaladas por
la UBE3A, pero es sabido que se expresan predominantemente en el
hipocampo y las células de Purkinje del cerebelo. Al alterarse este gen UBE3A,
las proteinas que codifica estaran modificadas y, por tanto, seran incapaces de
realizar este proceso, afectando de esta manera a los procesos neuronales
entre los que se incluye la funcidn sindptica y dando lugar a la disfuncién del
cerebro que se desarrolla en el sindrome de Angelman(n).

Manifiestaciones clinicas

El sindrome de Angelman es un trastorno genético que implica una seria de
disfunciones sensoriomotoras, cognitivas y de otros sistemas que pueden
producir complicaciones y originan un retraso del desarrollo global. En el recién
nacido el fenotipo parece ser normal, pero en los seis primeros meses del periodo
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neonatal, los problemas de alimentacién e hipotonia muscular pueden estar
presentes, se observa ya un retraso en el desarrollo, y con un afio las
caracteristicas tipicas de la enfermedad de Angelman como la aparicién de los
movimientos bruscos, la falta de un lenguaje adecuado, la desaceleracidon del
crecimiento de la cabeza, la epilepsia o las alteraciones del suefio hacen mas
evidente la presencia de este sindrome'®®.

v' Alteraciones anatdmicas

El sindrome de Angelman se expresa con un fenotipo muy caracteristico
debido a la implicacion de unos genes determinados, aunque existen
variaciones sutiles relacionadas con el defecto genético concreto.

Esta alteracién genética se expresa con unos rasgos faciales dismorficos
particulares en los que destaca la microcefalia relativa o absoluta debido a
una desaceleracién del crecimiento craneano ademas de una braquicefalia
con el occipucio plano. Los ojos suelen estar hundidos y la boca suele ser
grande y con un gran numero de alteraciones entre las que se encuentran
macrostomia, hipoplasia maxilar, prognatia y separacion de los dientes y
barbilla amplia y puntiaguda(4’6’8’1°). Con la edad, la imagen clinica puede
variar, el prognatismo, la macrostomia y el labio inferior prominente
pueden observarse mdas marcados en adultos, especialmente en aquellos
en los que prevalezca un comportamiento con introduccién de objetos en

la boca y protrusion lingual®®.

La distribucion del tono muscular también se ve alterada, presentan
hipotonia de tronco con debilidad muscular e hipertonia de las
extremidades, sobre todo a nivel distal de los miembros inferiores que
suelen presentar rigidez articular™. Esto contribuye a la disminucién de la
amplitud de movimiento y posteriormente, al desarrollo de alteraciones
ortopédicas tales como un pie equino o pronado, o escoliosis tordcica lo que
supone un importante problema en la mayoria de los pacientes adultos. La
disminucién de la movilidad con la edad asi como la presencia de asimetrias
favorecen la formacién de contracturas y deformidades, lo que da lugar a
mayores problemas de movilidad. Esto es mas obvio en los pacientes con
ataxia, que desarrollan tales dificultades para caminar que en ocasiones

requieren una silla de ruedas para desplazarse(s).

A medida que crecen, la altura promedio que adquieren los pacientes es
menor que la minima de los nifos normales, aunque al llegar a la edad
adulta la mayoria alcanza la normalidad, desarrollando una altura entre
145-177,8 cm. Durante la infancia el aumento de peso puede ser lento
debido a problemas de alimentacién, pero mas adelante la mayoria parece
tener un porcentaje de grasa subcutdnea casi normal, y al final de la nifiez
se pueden observar casos de obesidad debido a su tendencia a la



Reduca (Enfermeria, Fisioterapia y Podologia)

Serie Trabajos de Fin de Grado. 5 (2): 1-52, 2013
ISSN: 1989-5305

disminucion de la actividad. Este aumento de peso puede suponer
problemas en el manejo puesto nunca llegan a ser completamente
independientes. Durante toda su vida, necesitan ayuda para realizar las
actividades de la vida diaria ademds una gran supervision ya que apenas
muestran sentido de peligro. No obstante, suelen mantener una buena la
calidad de vida en la edad adulta y en la mayoria de los casos la esperanza
de la misma no se reduce considerablemente!*?).

Alteraciones del movimiento

Las alteraciones del movimiento no sélo constituyen un sintoma precoz,
sino también uno de los sintomas mas aparentes a lo largo de las
diferentes etapas del desarrollo. Los pacientes con sindrome de Angelman
desarrollan un denominado “fenotipo motor” caracterizado por la
presencia de estereotipias, temblor y alteraciones de la marcha'®®. El
estudio de las alteraciones de movimiento a llevado a suponer que esta
alteracion genética produce una disfuncidon de la via corticoespinal y del
cerebelo™.

La hiperactividad es una conducta comin en este sindrome aunque se
describe mejor como hipermotricidad. Esencialmente, todos los jévenes y
nifios tienen algin componente de esta actividad motora incrementada,
estos ultimos parecen tener una actividad incesante, con las manos en su
boca o en constante movimiento. En casos extremos, este movimiento
constante puede ocasionar lesiones leves, ademas se ha observado que ese
comportamiento de aferrarse fuertemente, pellizcar o morder, puede ser
incentivado por esta actividad hipermotdrica en nifios mas mayores. La
modificacidon persistente y firme de la conducta ayuda a disminuir o
eliminar estos comportamientos indeseables, aunque este estado de
hipermotricidad suele disminuir con la edad®.

Junto con los movimientos hiperquinéticos del tronco y las extremidades
gue han sido observados en la primera infancia, pueden presentar
temblores desde los primeros seis meses de vida. Estas alteraciones se
deben a las mioclonias corticales y se agravan por el estrés siendo mas
pronunciadas en los adultos, algunos de los cuales desarrollan cada vez un

temblor méas acusado'.

Las estereotipias motoras son muy frecuentes, siendo el aleteo de manos
la mas comun. Aunque no es exclusiva de este sindrome, si es uno de los
signos mas tipicos, y aparece en situaciones de excitacion, reflejando
posiblemente una respuesta motora vinculada a la ansiedad™. Estas
conductas motdricas pueden ser focales (sacudir la cabeza, bruxismo,
movimiento del dedo) o globales (mecerse, saltar, caminar de ida y
vuelta)(“).
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En cuanto al movimiento voluntario, es a menudo irregular y oscila entre
movimientos levemente nerviosos, mal coordinados y torpes. Esta falta de
selectividad de movimiento dificulta un gran nimero de actividades de la

vida diaria tales como caminar, alimentarse o alcanzar objetos(s).

Teniendo en cuenta la alteracién en la distribucidén del tono, el trastorno
motor y el retraso mental severo que tienen en mayor o menor medida, en
todos los pacientes con este sindrome es obvio que la adquisicién de los
hitos motores se ve retrasada. lgualmente, el desarrollo de las reacciones
posturales de tronco, cabeza y extremidades aparecen de manera tardia, lo
que estd muy relacionado con la falta de coordinacién central que se
traduce en dificultad para la colocacién del cuerpo y la interaccidn del
cuerpo con el medio™?.

De esta manera, los nifios logran la sedestacion estable en torno a 12
meses, el gateo entre los 18-24 meses, y la marcha con una media de edad
de cuatro afios (rango de 18 meses a 7 afios)®. En Ia posiciéon de
bipedestacién, mantienen las piernas muy separadas para aumentar la
base de sustentacion, inclinacién del tronco, elevacién de los miembros
superiores con flexiéon de los codos y manos giradas hacia abajo. Algunos
ninos pueden gatear en forma bastante efectiva pero, a pesar de ello
pueden quedar “congelados” o mostrar ansiedad cuando se les pone de
pie(s).

En lo que a la marcha se refiere, existen diferentes patrones segun el grado
de afectacion. En los nifios con menor afectacién motora el patréon de
marcha puede mostrar sélo tendencia al equinismo o a dar pequenos
saltos, a menudo acompafada de una tendencia a la inclinacidon anterior
del tronco que suele aumenta al correr, ademas realizan una elevacién de
los brazos con flexién de los antebrazos, a veces con un “aleteo”. En
aquellos pacientes que presentan mayor espasticidad de los miembros
inferiores se pone de manifiesto un patréon muy caracteristico con aumento
de la base de sustentacién, miembros inferiores rigidos con apoyo de los
pies en valgo acompaifiado de la postura de la “marioneta” con los brazos
en candelabro, flexidon de codo, pronacién y flexién de mufieca™. Algunos
nifos son tan ataxicos y vacilantes que caminar les resulta imposible hasta
gue son mayores y capaces de compensar los temblores y las sacudidas de

forma voluntaria, aunque algunos no llegan a conseguirlo(s).

Con el avance de la edad, disminuye la movilidad y en ocasiones renuncian
a continuar andando. Los pacientes que son capaces de andar lo hacen con
los brazos levantados debido a la falta de equilibrio y de forma rigida
debido a las contracturas'™.
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v" Fenotipo conductual

Al igual que existe un denominado “fenotipo motor”, los nifios con este
sindrome desarrollan un “fenotipo conductual”. Este se caracteriza por la
impulsividad con una gran falta de concentracién y de atencién por lo que se
distraen facilmente, teniendo severas dificultades de aprendizaje®®'?.
Ademds, también suelen presentar comportamientos estereotipados,
incluyendo estereotipias, coaccién vy rituales™. Por otra parte, suelen
mostrarse felices y con una gran sonrisa ademas de tener poca tendencia al
lloro y elevada resistencia al dolor™. También es llamativa la atraccién y
fascinacién por el agua, las superficies reflectantes, de plastico y los
globos(4’6).

Deficiencia mental

En el sindrome de Angelman las valoraciones del desarrollo mental son muy
problematicas debido a los déficits de atencidn, hiperactividad, ausencia del
habla y del control motriz. En tales situaciones, los resultados de los test
entran invariablemente en el rango de retraso funcional de severo a
profundo siendo posible que las habilidades cognitivas sean mayores de lo
que se indica. En la nifez, la habilidad para prestar atenciéon puede aumentar,
a menudo debido a una evidente curiosidad. En general, las personas con
este sindrome tienen ventajas relativas en los razonamientos no-verbales e
interacciones sociales no-verbales. En lo que a los adultos se refiere,
muestran un gran interés por la gente y pueden expresar un amplio
repertorio de sentimientos y establecer vinculos estrechos con los demas,
siendo capaces de participar en actividades grupales, tareas del hogar, en las
ocupaciones y responsabilidades cotidianas y de disfrutar de las actividades
recreativas®.

Sin embargo, existe un amplio abanico de posibilidades en cuanto al
desarrollo de esta patologia, por lo que no todos los pacientes adquieren
estas destrezas. Algunos de ellos tienen mas dificultades en términos de
retraso mental y falta de atencién, siendo este el caso de aquellos con
dificultades para controlar las convulsiones o una ataxia extrema y con

problemas en los movimientos®.

Risa y felicidad

La disposicidn aparentemente feliz, con risa y sonrisa frecuentes, ha sido
considerada como sello distintivo del sindrome de Angelman. Generalmente,
la risa parece ser un hecho motor expresivo que forma parte de las
reacciones que responden a un estimulo fisico o mental, pues éstas se
acompafian de risas o gestos faciales risuefios. Aunque los nifos
experimentan una variedad de emociones, en ellos predomina una felicidad
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explicita. La primera evidencia de este comportamiento puede ser el inicio de
una sonrisa social temprana o persistente desde los primeros meses de vida.
La sonrisa parcial o permanente aparece pronto y parece representar una
sonrisa refleja normal, pero el balbuceo y la comunicacién verbal se retrasan
o estan reducidos. Mas tarde, varios tipos de expresiones faciales o de
comportamiento, caracterizan la personalidad del nifio, algunos rien de forma
paroxistica o contagiosa y se producen “estallidos de risa”. Frecuentemente
el gesto de sonrisa y la disposicién feliz son conductas predominantes en el
sindrome de Angelman. Excepcionalmente, la obvia disposicidn feliz es fugaz
y predomina la irritabilidad y la hiperactividad en la conducta, siendo el
llanto, los gritos, las rabietas o breves sonidos guturales las conductas
predominantes(s), aunque a medida que crecen, la risa parece ser menos
frecuente!™.

Autismo

Algunas de las caracteristicas asociadas con este sindrome como las
conductas estereotipadas, o el déficit de lenguaje expresivo, se superponen a
ciertas caracteristicas del autismo. Sin embargo, hay que tener cuidado al
examinar los sintomas del autismo dentro de este sindrome, pues en algunos
pacientes que parecen autistas de jovenes, a medida que mejoran su
cognicién y habilidad para expresarse, pueden desaparecer dichas
caracteristicas de autismo. Aquellos que presentan autismo tienden a
mostrar una menor actividad social con disminucidn de la gesticulacion y
utilizacion del cuerpo de otra persona como “medio” de comunicacién. Sin
embargo, estos sintomas de autismo afectan a una pequeia proporcién de
pacientes y se asocian con el tamano de la delecién. Las conductas
repetitivas, intereses sensoriales (lamer objetos, llevar objetos a la boca, oler
objetos) y movimientos motores estereotipados son comunes a todos los
pacientes. De hecho, algunos exhiben algunas compulsiones o rituales como
guardar, esconder objetos, alimentos, gustos pasajeros por algunas comidas,
intereses repetitivos o jugar con objetos no usuales. Estos comportamientos
se notan primariamente en los mayores o en aquellos con un nivel cognitivo

mas alto®.

Alteraciones del sueiio

La necesidad de dormir estd disminuida y los ciclos anormales de suefio-vigilia

son comunes en este sindrome®.

Habla y lenguaje
Todos los nifios con sindrome de Angelman son capaces de comunicarse de

manera mdas o menos efectiva en relacién al mecanismo genético subyacente.
Algunos parecen tener suficiente comprensidn como para poder hablar, pero
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aun en aquellos con un funcionamiento cognitivo mas elevado, la adquisicién
del habla apenas llega a materializarse. Esta capacidad parece muy
relacionada con el tipo de alteracién genética, pudiendo variar desde
aquellos que sélo dicen una palabra a los que pueden formar frases simples.
Algunas de las dificultades en la adquisicidn de lenguaje hablado surgen de
una combinacién de factores que incluyen problemas motrices entre los que
se encuentran el tono muscular disminuido o anomalias estructurales tales

como lengua sobresaliente, discapacidad intelectual o posible apraxia(s).

Epilepsia y convulsiones

La alteracién genética del sindrome de Angelman responsable de la epilepsia
se supone que depende de la delecidon del gen GABRB3, localizado en la
region distal de 15g11.2-q13. La epilepsia que desarrollan es, a menudo,
severa y en la mayoria de los casos, los ataques son dificiles de controlar y se
repiten en grupos, que alternan con periodos libres de estos. La edad de
inicio varia entre uno y cinco afios, con una presentacion inicial de
convulsiones febriles. Las formas de presentacion mas frecuentes son las
ausencias atipicas, convulsiones generalizadas ténico-clénicas, miocldnicas o
atdnicas, con multiples tipos de crisis. Suele producirse una disminucién de la
frecuencia de las crisis epilépticas con la edad, pero en ocasiones tras un
periodo relativamente tranquilo durante la nifiez tardia y la adolescencia, al
llegar a la edad adulta vuelven a tener crisis epilépticas, ausencias

particularmente atipica o convulsiones miocldnicas®.

Problemas gastrointestinales y orofaciales

Los problemas de alimentaciéon son frecuentes aunque generalmente no
severos, y habitualmente se manifiestan como dificultad para succionar o
tragar, ademds de un reflujo gastroesofagico que suele estar presente(e).
Iniciar la succidon puede ser un problema asi como alimentarse con la leche
materna. Ademas los movimientos de la lengua pueden ser desordenados
con una falta de coordinacion oromotora generalizada. La lengua parece de
tamaiio y forma normales aunque protuberante, lo que es otro de los rasgos
mas caracteristicos de este sindrome. Algunos ninos tienen su lengua
sobresaliente y babean constantemente, mientras otros proyectan su lengua
afuera cuando se rien, en algunos pacientes el habito de sacar la lengua
durante toda su infancia puede persistir en la adultez. Las dificultades en la
alimentacién a menudo se presentan durante la nifiez como un problema

para el aumento de peso o como un fallo en el crecimiento®.

Sensibilidad a la temperatura

Los pacientes presentan una sensibilidad aumentada a la temperatura,
incluyendo ademas un aparente aumento de temperatura en la piel o
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irritabilidad e hiperactividad cuando esta en una habitaciéon calurosa. Sin
embargo, no suele objetivarse un aumento real de la temperatura corporal
(fiebre) y parecen transpirar normalmente y disipar el calor (enfriarse)
adecuadamente. Se cree que se debe, probablemente, a un fenémeno neuro-
vascular o neuro-sensitivo que afecta Unicamente la microcirculacién en la
superficie de la piel®.

v Hipopigmentacién

Cuando el sindrome es originado por una deleciéon, generalmente se
desarrollan una piel y unos ojos hipopigmentados. La causa de ello es que
también estd ausente un gen esencial para la pigmentacion (el gen P), que
produce una proteina crucial en la sintesis de la melanina. Cuando el
sindrome se origina por otro mecanismo genético este gen no estd ausente,
por lo que la piel y los ojos son de color normal. En algunos casos, sobre todo
en niflos hipopigmentados, aparece estrabismo debido a que el pigmento en
la retina es crucial para el desarrollo normal del nervio (’)ptico(s).

v" Electroencefalograma (EEG)

Hay patrones especificos de EEG que aparecen aisladamente o en
diferentes combinaciones siendo similares en pacientes con y sin
convulsiones, posteriormente, en los mayores de 10 afos, los
antecedentes el ritmo es mas lento de lo normal®.

v" Electrocardiograma

En ciertos casos pueden aparecer ademas alteraciones del ritmo cardiaco
debido a la hipertonia vagal, circunstancia importante a tener en cuenta en

caso de anestesia y cuidados postoperatorios de estos pacientes(e).

e Diagndstico
v'  Diagnéstico de la enfermedad

El sindrome de Angelman suele ser diagnosticado durante la infancia,
cuando los rasgos caracteristicos de la enfermedad se hacen mas
evidentes, pero en algunos casos pasan afos hasta que se que se sospecha
y etiqueta correctamente. El diagndstico se basa en la combinacion de las
caracteristicas clinicas y las pruebas de genética molecular y / o anélisis
citogenético(u).

En primer lugar, tras la sospecha de la existencia de alguna alteracion del

desarrollo y del comportamiento del paciente por parte de la familia, es el
médico de atencién primaria o el pediatra el que debe realizar una
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exhaustiva anamnesis. Para posteriormente examinar los datos obtenidos
compararlos con los criterios de diagndstico clinico desarrollados por el
Comité Cientifico Asesor de los EE.UU y la Fundacién Sindrome de
Angelman (Adapted from William et al 2006)™ (Tabla 1).

CARACTERISTICAS CONSISTENTES (100%)

Retraso del desarrollo funcional severo

Trastorno del movimiento o del equilibrio, por lo general, ataxia de la marcha y/o
movimientos de temblor de las extremidades. El trastorno del movimiento que puede ser
leve. Puede no aparecer como ataxia franca, pero la marcha puede ser hacia adelante
“dando bandazos”, con movimientos inestables, torpes o rapidos y bruscos

Conductual singular: cualquier combinacién de frecuente risa y/o
sonrisa, actitud aparentemente feliz, personalidad facilmente excitable, a menudo
con aleteo elevado o agitamiento de las manos y comportamiento hipermotriz

Deterioro del lenguaje, ninguna o minima utilizacion de las palabras, las habilidades
receptivas y no verbales tiene mayor nivel que las verbales

CARACTERISTICAS FRECUENTES (mas del 80%)

Retraso en el crecimiento, y desproporcién de la circunferencia de la cabeza, que por lo
general resulta en microcefalia (2 desviaciones estandar de la circunferencia normal de la
cabeza) a la edad de 2 afios. La microcefalia es mas pronunciada en los pacientes
con deleciones 15q11.2-q13

Convulsiones, por lo general, con aparicidon antes de 3 afios. La gravedad de las
convulsiones normalmente disminuye con la edad, pero el trastorno convulsivo dura toda
la vida

Encefalograma anormal con un patrdn caracteristico con gran amplitud de las ondas de
pico lentas. Las anormalidades del EEG pueden ocurrir en los 2 primeros afios de vida
pudiendo preceder a las caracteristicas clinicas y no esta relacionado con las convulsiones

CARACTERISTICAS ASOCIADAS (20-80%)

Occipucio plano

Surco occipital

Lengua sobresaliente

Empuje de la lengua, tendencia a chupar / trastornos de la deglucion

Problemas de alimentacién y / o hipotonia troncal en infancia

Prognatia

Boca grande, dientes ampliamente espaciados

Babeo frecuente

Excesiva masticacion / pronunciando las conductas

Estrabismo

Piel hipopigmentada, cabello y ojos claros, en comparacion al resto de la familia (visto sélo
en casos de supresion).

Reflejos tendinosos profundos hiperactivos en las extremidades inferiores

Posicion del brazo levantada y flexionada, especialmente durante la marcha

Marcha inestable con pronacién o valgo de tobillos

Aumento de la sensibilidad al calor

Alteracion del ciclo de suefio-vigilia y menor necesidad de dormir

Atraccidn o fascinacion por el agua; fascinacion por articulos arrugados como ciertos
papeles y plasticos

Comportamientos anormales en relacion con los alimentos

Obesidad (en los nifios mayores)
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Escoliosis
Estrefiimiento

Tabla 1. Criterios clinicos del diagnoéstico del sindrome de Angelman(g).

A continuacion, el paciente es derivado para que se realice el diagndstico
diferencial de la enfermedad, que se lleva a cabo a través de complejas
pruebas de laboratorio. Cuando se sospecha de este sindrome, se
comienza con un andlisis de metilacion del ADN de la regidn del centro de
la impronta del sindrome de Angelman o del sindrome de Prader Willi. El
test de metilacidn resulta positivo cuando esta presente uno de estos tres
mecanismos: la delecion, UPD y defectos en el IC. Si el test de metilacidon es
positivo, se necesitan otros estudios adicionales para definir el mecanismo
genético especifico. En tal situacidén el siguiente paso seria realizar una
prueba FISH (Hibridacién Fluorescente In Situ), test de cromosomas para
ver si esta presente la delecion comun 15g11.2-13. Otro de los métodos
gue puede detectar esta delecidén es la hibridacion gendmica comparada
basada (CGH). Si el test de FISH es normal el siguiente paso consiste en
descartar la UPD para lo cual se necesita agregar el estudio molecular de la
sangre de los padres. En aquellas personas con sindrome de Angelman que
presentan un estudio de metilacion de ADN con FISH normal y estudios de
UPD normales, se considera que tienen defectos del IC. Posteriormente
este defecto podra ser estudiado para determinar si existe una deleciéon de
ADN que afecte al IC. Si el test de metilacion resulta negativo, los analisis de
mutacion del gen UBE3A detectaran la existencia de una anormalidad® (Fig.
2).

Obtener sangre para analisis de
metilacion de ADN

!

Resultados de estudio

[ Sospecha de sindrome de Angelman ]

Normal Anormal

. 3 mecanismos posibles:
[ Estudios de UBE3A ] - . P P
-Delecion cromosomica

-Disomia uniparental
-Defecto del Centro de la Impronta

Normal +
l [ Mutacién UBE3A ] [ Estudios de ] + [ Delecion cromosomica ]
FISH o CGH (70%)
Sindrome de Angelman
improbable aunque todavia Normal

posible (10%)

Estudio de + Di o . 1
marcadores de ADN isomia uniparenta
[ Defectos del centro de impronta posibles ]

Estudios moleculares del Centro de la Impronta
pueden determinar si existe o no delecién

Figura 2. Algoritmo diagnéstico(s).
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v Diagndstico de las alteraciones del sistema musculo-esquelético:

Ademas del diagnéstico médico del sindrome, en este tipo de
enfermedades que producen una afectacion global, se hace necesario el
diagnostico y valoracion de las diferentes alteraciones producidas. Para ello
resulta fundamental la derivacion al médico rehabilitador, que es el
encargado de coordinar el tratamiento. Este debe realizar una valoraciéon
global y, con los datos obtenidos, sopesar la necesidad instaurar otras
disciplinas de tratamiento.

Esta valoracion global debe incluir una serie de pruebas especificas para la
valoracion del estado del sistema musculo-esquelético de gran relevancia
para la fisioterapia. Especial atencién se debe mostrar tanto a la columna,
puesto que es comun el desarrollo de escoliosis, como a los miembros
inferiores en los que suelen aparecer contracturas debido a las
compensaciones que establecen para poder mantenerse en determinadas
posturas contragravedad.

El diagndstico clinico de la escoliosis se realiza mediante una exploracién
clinica y radiogréfica. Se explora observando curvas vertebrales y rotacion
vertebral, y realizando una flexién anterior de tronco en la que se
evidenciaran gibas y asimetrias costales*®),

La evaluacién del estado de los miembros inferiores debe comenzar con el

balance articular pasivo de los miembros inferiores que incluye las pruebas
. 1

descritas® (Tabla 2).

Para continuar con la valoracion se debe llevar a cabo un balance muscular
activo siguiendo la escala de valoracién funcional muscular de Daniels. Esta
consta de 6 grados que informan sobre la fuerza muscular. Grado 0 igual a
ausencia de contraccion, grado 1 igual a existencia de contraccién pero sin
movimiento, grado 2 igual a movimiento completo pero sin ofrecer
resistencia alguna y desgravitado, grado 3 igual a movimiento completo
enfrentado a la gravedad, grado 4 igual a movimiento completo contra
gravedad y con resistencia moderada y grado 5 igual a movimiento
completo contra gravedad y resistencia maxima'*”),

Debido a sus repercusiones, también resulta necesaria la valoracién de la
espasticidad, que se realiza a través de la escala de Ashworth modificada.
Esta escala de valoracién ha mostrado un alto grado de fiabilidad intra e
interobservador para la espasticidad muscular de las extremidades
inferiores en pacientes con enfermedades neurolégicas(ls’lg). En ella se
valoran 5 items donde el grado 0 indica un tono muscular normal, el grado
1 una hipertonia leve, el grado 2 una hipertonia moderada, el grado 3 una
hipertonia intensa y el grado 4 que indica una hipertonia extrema?%2Y).
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Tres posturas diferentes para
determinar los musculos acortados:
-Con flexidn de cadera y rodillas
(aductor medio)

-Con extension de cadera y flexion
de rodillas (aductores mayor y
medio y/o psoas iliaco)

-Con extension de cadera y rodillas
(aductores mayor y medio, psoas,
recto interno e isquitibiales).
-Prueba de Phelps valorar
especificamente el acortamiento del
recto interno.

Valoracion del angulo de aducciéon
de cadera

-Maniobras de Thomasy la de
Staheli (ambas para psoas-iliaco)
-Medicidn del angulo de flexion de
rodillas en sedestacién y la
maniobra de Ely (ambas para recto
anterior)

Valoracion de la flexion de cadera

-Test de Ober (tensor de la fascia

Valoracion de la abduccién de cadera lata)

-Medicion del angulo popliteo
- Analizar la sedestacion desde
Valoracion del flexo de rodillas decubito supino con rodillas en
extension (ambas para los
isquitibiales mediales).

-Medicion del angulo de dorsiflexion
de tobillos en decubito supino y
prono (triceps sural)

-Test de Silverskiold con rodillas en
extension (séleo) y en flexion
(gastrocnemios)

Valoracion del equino de tobillos y pies

.z . . N 16,
Tabla 2. Pruebas de valoracién de los miembros inferiores™®.

Para obtener una mayor informacién acerca de la afectacién del paciente
ademds de para la confirmaciéon de los datos hallados a través de la
exploracién clinica, resulta necesario incluir una serie de estudios
diagndsticos por imagen como la radiografia, que es la prueba de imagen
de primera eleccién para el estudio del sistema 6se0'??).

La presencia de una desproporcion en estructuras esqueléticas justifica la
solicitud de un mapa dseo completo, con placas independientes de craneo,
columna, térax, huesos largos, pelvis y manos y pies, puesto que estas
muestran las estructuras malformadas. También puede realizarse una
ecografia, que se aplica con el fin del estudio de los tejidos blandos y deben
ser solicitadas cuando se sospeche la presencia de alteraciones musculares
o tendinosas. La Resonancia Nuclear Magnética (RNM) ofrece informacion
muy precisa acerca de la estructura y composicién de un proceso patoldgico
determinado, fundamentalmente en partes blandas, estas permiten la
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realizacién de cortes de distinto grosor y en todos los planos del espacio por
lo que resultan especialmente utiles para la observacién de procesos
patoldgicos de la columna vertebral y la articulacién coxofemoral'??.

Tratamiento

Para un adecuado tratamiento es fundamental el abordaje desde distintos
ambitos a través de un equipo interdisciplinar debido a las multiples
necesidades de los nifos con este tipo de patologl'as(z).

El tratamiento médico debe incluir la atencién médica de rutina por un pediatra
o médico de atencion primaria, ademas del tratamiento estandar para las
alteraciones neuroldgicas, visuales, respiratorias, etc. Por otra parte sera
necesario el seguimiento del médico rehabilitador que debe valorar la
necesidad de recurrir a otras disciplinas de tratamiento y coordinarlas entre si,
ademas de valorar la implantacién de los cuidados ortopédicos en el caso de
aparicién de escoliosis o deformidades de los miembros inferiores. De esta
manera, resulta de gran importancia la intervencion temprana de la
fisioterapia, la terapia ocupacional y la logopedia y la programacién educativa
enfocada a las discapacidades especificas identificadas.

El tratamiento farmacoldgico se aplica con diversos objetivos entre los que se
incluye las alteraciones del comportamiento que presentan que pueden
requerir tanto el uso de medicamentos estimulantes como de terapias del
comportamiento. La administracion de una dosis baja de melatonina vy
sedativos, como el hidrato de cloral o la difenhidramina puede ser beneficiosa
para las alteraciones del suefio®.Para el tratamiento de la epilepsia se debe
recurrir al consejo de un neurdlogo pediatrico debido a las muchas formas de
presentacion de las convulsiones™, los farmacos mas utilizados son el 4cido
valproico, topiramato, lamotrigina, levetiracetam, y clonazepan. Ademas, en
algunos nifios con convulsiones incontrolables ha resultado de utilidad una
dieta cetogénica(s).EI reflujo gastroesofdgico suele mejorar con el
posicionamiento en vertical del nifio y con el uso de medicamentos para la
motilidad o la fundoplicatura segun sea necesario. El estrefiimiento, a menudo
se soluciona con el uso regular de laxantes, como la fibra o lubricantes™?).

El tratamiento del estrabismo requiere una evaluacién por un oftalmdlogo, la
correccion de cualquier déficit visual y, cuando sea indicado, el uso de parches
y cirugia para ajustar a los musculos extraoculares.

Los servicios adicionales, tales como educacién fisica adaptada, terapia
recreativa, tratamiento para los problemas de conducta, musicoterapia o
natacién, pueden ser muy apropiados, pero siempre teniendo en cuenta el caso
de cada nino en particular. Los servicios mencionados estimulan a los nifios
para que accedan y participen activamente de los programas generales de
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educacion. Esto generalmente requiere modificaciones en la instruccién en el
aula; y enfatiza tanto el aprendizaje como la adquisicion de habilidades
funcionales.

Ademas de todo lo anterior los padres deben tener |la oportunidad de reunirse
con un consejero genético para que se realicen estudios genéticos, hablar de
los riesgos de recurrencia y de las opciones especificas para el diagndstico de
preimplantacién prenatal y, posiblemente, genética(n). Es fundamental, en
primer lugar, determinar el mecanismo causante del Sindrome de Angelman
puesto que cada uno tiene un riesgo de recurrencia diferente. En los padres de
nifios con delecidn se debe ofrecer el andlisis cromosémico y FISH de la regién
15q11-q13 puesto que el riesgo de recurrencia es significativamente mayor en
estos casos'?.Si la causa es una UPD y presenta un cariotipo normal, tiene bajo
riesgo de recurrencia pero se puede ofrecer la prueba prenatal para
asegurarlo(m. En los casos de IC, existen dos tipos diferentes: deleciones y no-
deleciones. Los casos de no-delecidn no aparentan ser heredados y tienen menos
de 1% de riesgo de recurrencia, pero si hay deleccion heredada el riesgo de
recurrencia es del 50%. Al igual que si se ha producido por una mutacion del gen
UBE3A que se puede producir espontaneamente o ser heredada de la madre, en
cuyo caso el riesgo es de un 50%).

Valoracion del paciente y diagndstico funcional de fisioterapia

Debido al amplio nimero de manifestaciones que pueden presentar los nifios
con trastornos del desarrollo derivados de esta alteracién genética, para instaurar un
tratamiento de fisioterapia enfocado a las necesidades de cada nifio, es imprescindible
una minuciosa valoracién que debe centrarse en el nivel de desarrollo psicomotor,
incluyendo desarrollo sensoriomotor, manipulacion de objetos, exploraciéon visual,
relacion con los demads, y en el estado de otros sistemas como el musculo-esquelético
o el respiratorio. Aunque este trabajo se centra de manera especifica en las
alteraciones sensoriomotoras y, por tanto, a éstas ira dirigida tanto la valoracién que
se expone a continuacién, como el posterior tratamiento.

A partir de los datos obtenidos de la valoracion médica y la realizacion de la
valoracién de fisioterapia centrada en el estudio del desarrollo, la postura y la funcién
podran establecerse los objetivos terapéuticos, identificar cuantitativa vy
cualitativamente la capacidad y la evolucién motriz del nifio y establecer un
diagnéstico fisioterapico del retraso evolutivo, de la dinamica motriz del nifio, de su
interaccidon con el entorno y de la adaptacién de su sistema musculo-esquelético a la
gravedad, entre otros factores de interés.

e Anamnesis

En primer lugar, resulta fundamental la realizacién de una minuciosa anamnesis
sobre el comportamiento motor del nifio y los posibles factores relacionados
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(embarazo, parto...) ademas de incluir otros aspectos que faciliten el
establecimiento de una estrecha relacion entre el fisioterapeuta y el nifio, y llevar
a cabo un tratamiento lo mas individualizado posible. Las observaciones que debe
incluir esta anamnesis deben comenzar desde la primera toma de contacto con el
paciente y la familia®®, y centrarse en el comportamiento, comunicacion, la
atencion y su duracion, el nivel de comprension, la posicidn, el control postural y
su alineacioén entre otras'?. (Tabla 3).

Tres posturas diferentes para determinar
los musculos acortados:

-Con flexion de cadera y rodillas (aductor
medio)

-Con extensidn de cadera y flexién de
rodillas (aductores mayor y medio y/o
Valoracion del angulo de aduccion de cadera psoas iliaco)

-Con extension de cadera y rodillas
(aductores mayor y medio, psoas, recto
interno e isquitibiales).

-Prueba de Phelps valorar
especificamente el acortamiento del
recto interno.

-Maniobras de Thomas y la de Staheli
(ambas para psoas-iliaco)

Valoracion de la flexion de cadera -Medicion del angulo de flexion de
rodillas en sedestacion y la maniobra de
Ely (ambas para recto anterior)

Valoracion de la abduccién de cadera -Test de Ober (tensor de la fascia lata)

-Medicion del angulo popliteo

- Analizar la sedestacidn desde decubito
supino con rodillas en extensién (ambas
para los isquitibiales mediales).

Valoracion del flexo de rodillas

-Medicion del angulo de dorsiflexion de
tobillos en decubito supino y prono
(triceps sural)

-Test de Silverskiold con rodillas en
extension (séleo) y en flexion
(gastrocnemios)

Valoracién del equino de tobillos y pies

Tabla 3. Anamnesis y observaciones de fisioterapeuta para la valoracién®.

Valoracidn del desarrollo psicomotor

A continuacién, se realiza una valoracion del desarrollo psicomotor siendo
entendido como el conjunto de manifestaciones morfoldgicas, fisioldgicas,
afectivas y cognitivas integrantes del desarrollo del nifio. La expresién del
desarrollo psicomotor implica un paralelismo entre los planos neuromuscular y
psicologico. El plano neuromuscular hace referencia a la adquisicién del tono
de ciertos grupos musculares permitiendo asi el mantenimiento de unas
posiciones determinadas y la motricidad coordinada. El plano psicolégico hace
referencia a la aparicion, por etapas, de manifestaciones intelectuales vy
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afectivas cada vez mas evolucionadas®®.

El desarrollo psicomotor se produce por la interaccidn de 4 dreas basicas26:

El drea de conducta motriz, que se refiere a la motricidad gruesa y comprende
movimientos espontaneos e inducidos.

El drea de la conducta adaptativa o sensoriomotriz, que incluye
manifestaciones motoras mas precisas y traducen la coordinacién de los
organos de los sentidos con la motricidad.

El drea del lenguaje, que incluye tanto la comunicacién verbal como la no
verbal a través del llanto o la mimica.

El area de la conducta social, cuyas manifestaciones son mucho mas complejas
puesto que involucra diferentes sistemas coordinados entre si.

Para la valoracién del desarrollo infantil puede aplicarse la escala de valoracién
de Gesell en la que, partiendo de la observacion de ciertas capacidades y
comportamientos, trata de predecir el futuro del desarrollo. Esta abarca las 4
areas: motriz, adaptativa, verbal y social y fue elaborada para estudiar a los
nifios hasta los 6 afios de edad®??.

Pero durante los 2 primero afios de vida, el desarrollo psicomotor se expresa
principalmente a través de la motricidad espontanea siguiendo unos patrones
innatos determinados segln la ontogénesis postural especifica del ser humano.
La ontogénesis es la base para el desarrollo del movimiento fasico, de la
motilidad espontdnea vy, por tanto, constituye un “andamiaje” para la
valoracién de un determinado estadio de desarrollo®?. Progresivamente se va
adquiriendo el control postural, que es fundamental para la ejecucién de una
accién dirigida a un objetivo puesto que garantiza el mantenimiento del
equilibrio durante el inicio y la continuacién del movimiento. Ademas, el
control postural sirve como un marco de referencia para la produccion de
informacién precisa para cada movimiento, por lo tanto, las estrategias
posturales deben adaptarse a diferentes contextos y entornos. Este enfoque
funcional implica un dominio gradual de la coordinacién, la anticipacion y la
adaptacion de la postura de control en el curso de la ontogénesis(zs).

v" Valoracion cinesioldgica

De esta manera, la evaluacién incluye el analisis cinesioldgico del desarrollo
motor en la que no sélo se deben observar las funciones motrices que es
capaz de realizar en las distintas posiciones, sino la manera en que las
realiza, y estudiar las desviaciones con respecto de la normalidad. Con ello
se podra determinar el nivel de desarrollo motor, ademds de proporcionar
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una gran informacion acerca de la organizaciéon del comportamiento del
nifio en una actividad voluntaria*®.

En segundo lugar, la valoracion del desarrollo motor también debe incluir
el andlisis de los reflejos primitivos y las reacciones posturales que son
respuestas automaticas a determinados estimulos que tienden a facilitar la
adaptacion de sujeto al medio. A través su provocacidon y observando su
dinamica se comprueba la integridad de las vias nerviosas, permitiendo la
valoracion del nivel madurativo en relacién a las capacidades funcionales
gue muestra y su correspondencia con la edad cronolégica(ls).

Los reflejos primitivos son respuestas mediadas por el tronco cerebral que
se desarrollan durante la etapa fetal, estdn presentes al nacer configuradas
en patrones mas o menos complejos y deben desaparecer entre los tres y
seis meses de vida. Las reacciones posturales, son posturas y movimientos
reflejos provocados ante un repentino y determinado cambio de
posicién(3°). Estas estan integradas, por lo general, en un nivel mas alto por
encima de la zona de la reflexologia ténica y, a diferencia de los reflejos, la
respuesta motora en las reacciones posturales es proporcional a la
mielinizacidn e integracion de los sistemas y, por tanto, evolutiva y variable
en el tiempo. Estas incluyen las reacciones de enderezamiento y otras las
mas complejas como las de equilibrio y paracaidismo.

La finalidad de la reaccion de enderezamiento es colocar cabeza y cuerpo
en el espacio, proporcionando el tono muscular necesario para vencer la
gravedad y mantener la estabilidad de las articulaciones. Su andlisis se lleva
a cabo a través de la reacciéon de Landau en la que se combinan las
reacciones de enderezamiento capital de origen O&ptico, laberintico y
corporal. Las reacciones de paracaidismo tienen un papel fundamental en
la proteccién ante la caida, son reacciones dindmicas que van
desarrolldandose progresivamente en las distintas posiciones a partir de los
seis meses. Las reacciones de equilibrio se van desarrollando a partir de los
siete u ocho meses. Son reacciones complejas que se desencadenan ante
variaciones de la base de sustentacion o del centro de gravedad
produciendo la activacion de reacciones compensatorias musculares para
mantener dicho equilibrio(ls).

En este sentido, en cuanto al estudio del mantenimiento postural en las
diversas posiciones alcanzadas de forma auténoma por el nifo, desde el
decubito hasta el apoyo monopodal, si es posible, y pasando por la
bipedestacion Si el paciente ha adquirido la bipedestacion, se debe
observar la posicidn de los miembros inferiores y la amplitud de la base de
sustentacion, asi como las posibles compensaciones o la presencia de
temblores. Esto proporcionara informacion sobre el nivel de equilibrio y
estabilidad ademads de su patrdn postural global, decisivo para la posible
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formacién de determinadas contracturas y deformidades.
Valoracién funcional

En lo referente a funcién, uno de los aspectos fundamentales a valorar es
la marcha y su calidad, si se ha adquirido, puesto que la consecucién de
este hito motor supone un adecuado control postural, posible gracias a la
evolucién madurativa de la motricidad gruesa del nifio, asi como la funcién
de prensién que refleja la evolucidn de la motricidad fina.

La marcha, ademas de informar sobre la organizaciéon interna del
movimiento, proporciona multiples estimulos sensoriales y es fundamental
para la orientacion espacial.

Al igual que cualquier tipo de locomocidn, se basa en tres principios
fundamentales®?:

Control automatico y equilibrado de la postura corporal (actividad
postural).

Desplazamiento del centro de gravedad del tronco y enderezamiento
contra la gravedad.

Actividad muscular fasica: movimientos musculares entre los segmentos de
las extremidades y el 6rgano axial (cabeza y columna vertebral).

Es por ello que la valoracidon de la marcha es de gran importancia, ademas
de observar la presencia de temblores que suele aparecer en los nifios con
este tipo de alteraciones, como ya se ha mencionado, existen una serie de
parametros medibles que proporcionan una descripcién basica de la
marcha de un sujeto. Se realiza pidiendo al paciente que recorra una
distancia lineal y que gire, siendo necesario que lo realice varias veces para
explorar las caracteristicas propias de la marcha®". Los parametros
temporales que se pueden observar incluyen el ciclo de marcha, el periodo
de paso, el periodo de soporte, el periodo de balanceo, la cadencia, la
velocidad y la aceleracién lineal. Y entre los parametros espaciales a
explorar se encuentran la longitud, la anchura y el angulo de paso. En
relacion a los movimientos del resto del cuerpo es importante observar la
basculacién pélvica, el desplazamiento del tronco en los diferentes planos,
y los movimientos de los miembros superioresm).

La evolucién de la motricidad fina se valora a través de la funcion de
prension, el desarrollo de las funciones de la mano termina con la
consecucion del tripode manual que es la posicién que adoptan los dedos
pulgar, indice y medio para sostener un ldpiz. Para que la manipulacion
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comience es necesaria la desaparicion de los reflejos tonico flexor de la mano
y la reaccién ténico cervical asimétrica ademads de lograr una coordinacion
con la vista. Asi pues, se deberd valorar si es capaz de sujetar un objeto
colocado en su mano, buscarlo y alcanzarlo, asi como de pasarlo de una
mano a otra y realizar la pinza®®.

Protocolos de valoracion

Ademas de todo lo anterior, también existen protocolos especificos de
valoracion, descritos por los diferentes conceptos de tratamiento, como el que
se lleva a cabo en el método Vojta, el desarrollado por M. Le Métayer, el
descrito por el concepto Bobath o que se lleva a cabo seguin el método Perfetti.

La valoracion fisioterdpica descrita por Vojta es un protocolo integral de
valoracion neuromotora basado en la exhaustiva observacion y analisis de la
ontogénesis postural y la motricidad espontanea, los reflejos primitivos y su
dinamica, y de las reacciones posturales. Las siete reacciones posturales
descritas por Vojta son la reaccién a la traccidn, de Landau, la suspension axilar,
la reaccién a la pérdida de equilibrio lateral de Vojta, la suspensiéon lateral
horizontal de Collis, la suspensién lateral de Peiper e Isberty por ultimo la
reaccion a la suspensién vertical de Collis'®”.

El protocolo de valoracién descrito por M. Le Métayer consta, en primer lugar,
de un analisis detallado de la movilidad espontdnea de cada uno de los
miembros en las diferentes posiciones, posteriormente se realiza un examen de
la motricidad dirigida o provocada atendiendo diferentes caracteristicas y a
continuacion incluye una exploracién de la movilidad pasiva. Por ultimo, con
todo lo recogido anteriormente, el fisioterapeuta expone las conclusiones
deducidas determinando la potencialidad cerebromotriz ademas de
evaluaciones complementarias(34'35).

El protocolo de valoracion dirigido a los nifios que se realiza segun el concepto
Bobath consta de tres partes principales. En primer lugar se realiza una
valoracién del tono muscular del paciente a través de la palpacién de las masas
musculares, el sacudimiento de los miembros, y las maniobras de extensibilidad
muscular que incluyen el estudio de la extensibilidad de la cintura escapular, de
los aductores de los miembros inferiores asi como el dangulo popliteo y el de
dorsiflexion de tobillo. A continuacién se realizan una serie de maniobras
sistémicas entre las que se encuentran, en primer lugar el “Pull to sit” a través
de la cual se observa el control cefdlico. La prueba de suspensién vertical o
axilar que observar el patrén postural ante un aumento del tono, y la prueba de
suspension ventral (reaccién de Landau), que permite la valoracién del control
extensor contra-gravedad. Posteriormente se lleva a cabo el estudio del
movimiento provocado a través de una serie de reflejos y automatismos
motores. Entre ellos se incluye la provocaciéon del reflejo rotuliano, la
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observacion de reflejos patoldgicos como el reflejo de Babinski, la existencia
del signo de Moro (normal hasta los 3 meses) y el reflejo de paracaidas. Esta
valoracion ademas debe incluir aspectos generales del nifio como su estado
general (manejo, llanto, suefio, etc.), valoracidon del sistema sensorial y sus
vinculos afectivos en lo que a leguaje, estado de &animo, aceptacién vy
adaptacion se refiere®®37).

La exhaustiva evaluacién del nifio planteada segun el método Perfetti se basa
en la valoracion comportamental y de los distintos sistemas funcionales. En
esta valoracién del comportamiento, el andlisis se realiza en base a la
consideracion de que el desarrollo alcanzado es el resultado de la coherencia
entre el nivel de consciencia y el nivel de complejidad de la secuencia,
intimamente relacionadas. Siendo asi, la evaluacion del desarrollo motor debe
tener en consideracidn la manera en que el nifio elabora e integra la informacion
en base a sus necesidades de conocer el mundo, de manera que queda
establecida la estrecha unidn de los niveles cognitivo y motor. Durante esta
valoracion ademas de valorar el comportamiento espontaneo consigo y con el
mundo, se le plantea una situacidn con un objetivo concreto y se analiza su
organizacion para resolverlo. A través de dicha evaluacion, aparte de analizar los
déficits del desarrollo que presenta, se estima la ayuda que requerird para
superarlos, lo que se denomina “area de desarrollo potencial” y que mediante la
terapia se transformara en “desarrollo efectivo”. Ademas del comportamiento,
este método, plantea la valoracién en base a exhaustivos andlisis de los diversos
sistemas funcionales entre los que se encuentran la exploracién visual, la
manipulacion y la marcha®®®.

Ademas de la valoracidn fisioteradpica, podria resultar de gran utilidad la
aplicacion de escalas de valoracion funcional para el estudio de los resultados
obtenidos a través del tratamiento. La escala unidimensional Gross Motor
Function Measure (GMFM) es una de las mas utilizadas para evaluar el déficit
motor, si bien hay que tener en cuenta que no mide la calidad del movimiento
es la Unica que ha mostrado validez y consistencia interna. Consta de 88 items
(recientemente reducida a 66) con un sistema de puntuacién de 4 puntos para
cada uno de ellos, éstos pueden sumarse para calcular los porcentajes y los
totales de cada una de las subescalas. Se utiliza principalmente para valorar a
los nifios con paralisis cerebral infantil (PCl), cuyas alteraciones del movimiento
son similares a los nifios con sindrome de Angelman por lo que podria resultar
de utilidad para la valoracidon de los resultados obtenidos™®.

Tratamiento de fisioterapia

A partir de la valoracidn fisioterapica y tras el analisis de los datos obtenidos de

la evaluacién médica pueden establecerse los objetivos de tratamiento, teniendo en
cuenta que el fin de todo tratamiento siempre serd la mejora de la calidad de vida del
nifio y de su familia. Puesto que el tratamiento planteado se centra principalmente en
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los problemas motores, los objetivos terapéuticos se basan en una mejora del
desarrollo, la movilidad funcional y la marcha, asi como la prevencién de contracturas
y deformidades. Ello se llevara a cabo mediante el reequilibrio muscular, la adquisicién
y mejora progresiva de los patrones sensoriomotrices y la facilitacidon de las funciones
cognitivas y relacionales a través del incremento del control postural asi como de la
mejor utilizacion de sus capacidades.

Es importante destacar, que apenas existe evidencia de los tratamientos de
fisioterapia que se aplican para este tipo de alteracién genética. Sin embargo, existen
una serie de métodos de tratamiento global asi como técnicas analiticas muy utilizadas
en el manejo de los problemas del desarrollo sensoriomotor como PCl. Hasta el
momento, no existe evidencia que respalde la indicacién de un tipo de terapia de
neurorrehabilitacidon sobre otra, de manera que ésta debe ser planteada en funcién de
los objetivos funcionales y adaptativos, incluyendo para su planificacién al paciente, la
familia y la escuela, y siendo prioritaria la reevaluacién periédica de los resultados de
forma critica®.

Los niflos con sindrome de Angelman muestran problemas comunes con
respecto a los nifios con PCI(IZ), por lo que se considera que la utilizacién de los
métodos y técnicas que se aplican en su tratamiento podrian resultar de gran utilidad
para la rehabilitacidn de los nifios con esta alteracidn genética aunque, obviamente, de
manera individualizada en cada uno de los casos.

Existen una gran variedad de métodos y técnicas de tratamiento para el abordaje
fisioterdpico de los problemas del desarrollo. Entre los mas utilizados se incluyen
conceptos de tratamiento global como la educacién terapéutica de M. Le Métayer, el
método Vojta, el Concepto Bobath o el Ejercicio Terapéutico Cognoscitivo (método
Perfetti). Ademas de otras técnicas especificas de fisioterapia que podrian resultar
beneficiosas se encuentran la cinesiterapia, la electroterapia o la hidroterapia etc. Por
otra parte, no hay que olvidar la gran influencia que produciran las demas especialidades
sanitarias que conforman la intervencion interdisciplinar, y sus repercusiones sobre el
tratamiento de fisioterapia.

e Métodos globales de neurorahabilitacion

Hasta la fecha no se han publicado estudios cientificos que permitan comparar el
valor de los distintos sistemas de tratamiento y en los que se trate de manera
convincente todos los problemas. Los métodos descritos se fundamentan en
diferentes teorias basadas en hipdtesis neurofisioldgicas y psicoldgicas adn sin
comprobar. Cada uno de ellos ha realizado diversas aportaciones, por lo que la
mejor opcidn para planificar un tratamiento parece ser partir de un enfoque
ecléctico sobre el cual poder aplicar la o las técnicas mas adecuadas en cada uno
de los casos(zs), si bien apenas existe evidencia al respecto. A continuacion se
exponen los principios de los sistemas de tratamiento mas utilizados en la
actualidad para las alteraciones del desarrollo sensoriomotor, desde métodos

27



Reduca (Enfermeria, Fisioterapia y Podologia)

Serie Trabajos de Fin de Grado. 5 (2): 1-52, 2013
ISSN: 1989-5305

mas automaticos hacia mas corticalizados.
v' Método Vojta

Vojta es un método global de tratamiento fisioterapico utilizado tanto para
el diagndstico como para el tratamiento de alteraciones del desarrollo.
Segun éste, se acepta que en cualquier alteracidn motora aparecen
alteradas tanto la movilidad fasica, lo que implica la aparicion de patrones
motores anormales, como la movilidad ténica o “ajuste postural”, es decir,
que la postura no se ajuste a las intenciones motoras (movimientos fasicos)
del individuo. Este método se basa en la estimulacion de patrones globales
programados genéticamente que contienen movimientos fdsicos de la
locomocién normal y los ajustes adecuados a ellos, produciendo asi la
activacion de circuitos cerebrales que controlan el movimiento normal®”,

Los movimientos de locomocién se desarrollan colocando al paciente en
una posicion de partida concreta, definida como posicién de facilitacién, y
presionando unos puntos determinados. De forma que introducen un
estimulo propioceptivo en fascias, periostio y tejido muscular,
desencadenando de manera refleja una respuesta motora global. Estas
respuestas globales que aparecen en todo el cuerpo se denominan los
“complejos de coordinacidon global” y contienen elementos de cualquier
locomocion como la funcion de enderezamiento, es decir, el
enderezamiento del cuerpo sobre el suelo en contra de la gravedad y sobre
apoyos periféricos en las extremidades, ademas de un movimiento fasico.
Al mantener estos estimulos de presion se puede lograr que aparezcan
nuevos puntos de apoyo sobre los cuales se ira produciendo el
desplazamiento del centro de gravedad, movimientos de locomocién de
caracter ciclico y reciproco, y la diferenciacion en la direccion de la
contraccion muscular, es decir, que la musculatura se vaya contrayendo
hacia los diferentes puntos de apoyo que se van creando. Ademas de
manera refleja, produce una activacién de la musculatura orofacial y de las
funciones neurovegetativas, mejorando el patrdn respiratorio y motilidad
intestinal entre otros. Al desarrollar este método se describieron dos
complejos de locomocidn refleja, que son la reptacion refleja a través de la
cual se activan patrones de locomocién hacia delante y el volteo reflejo con
el que se activan patrones de locomocién lateral®”).

Este método de tratamiento parece ser eficaz y util para los nifos pequefios
con desarrollo motor retardado'®®. Ademés se ha aplicado en pacientes con
espasticidad(ss), por lo que podria resultar de utilidad su aplicacidon en nifios
con sindrome de Angelman aunque no se han encontrado estudios al
respecto.

28



v

Reduca (Enfermeria, Fisioterapia y Podologia)

Serie Trabajos de Fin de Grado. 5 (2): 1-52, 2013
ISSN: 1989-5305

Le Métayer

La educacidn terapéutica de M. Le Métayer es un conjunto de técnicas
especificas cuyo objetivo es el maximo desarrollo de la motricidad funcional.
Utilizando de la mejor manera el potencial cerebromotriz del sujeto, el
objetivo principal es la modificacion de la organizacién patoldgica y proponer
al nifo que reestructure sus actuaciones para mejorar sus habilidades
funcionales. Segun este método, para la existencia de control voluntario es
necesaria una actividad funcional, y la realizaciéon de una actividad voluntaria
requiere la puesta en marcha de numerosos automatismos de regulacién. Es
por ello, que una parte fundamental comprende las maniobras de relajacién
automatica y correccion postural. El estado de relajacidn conseguido permite
modificar las posturas y provocar movimientos automaticos. Estos
movimientos automaticos, como los volteos, que son dificiles de realizar para
el paciente, se desarrollan segln programas de contracciones organizados en
tiempos y espacio. De esta manera sesion tras sesidn le proporcionaran al
paciente informaciones que debe memorizar, pues a partir de las mismas
podrd lograr movimientos voluntarios normales. En ocasiones el fin del
movimiento para el nifio serd alcanzar algo que le llame la atencidn siendo el
fisioterapeuta el que debe “utilizar” este fin para conseguir el movimiento, es
por ello que también se le da gran importancia a la mirada como soporte de
la accién motora que debe ser dirigida por el fisioterapeuta(34).

La eleccién de los automatismos que se deben estimular en cada sesién
depende de la intensidad y localizacién de las alteraciones asi como de las
posibilidades potenciales y funcionales de nifo. En los nifios con sindrome
de Angelman suele producirse un retardo en la adquisicion de la
sedestacién estable por lo que resultarian de gran utilidad la estimulacién
de los programas posturales y de los automatismos antigravitatorios.
Existen diferentes esquemas para realizar dicha estimulacidn, pero siempre
hay que tener presente que no se debe solicitar el control voluntario hasta
gue no aparezcan respuestas automaticas suficientemente corregidas. La
estimulacion a través de un esquema en extensidon global podria ser
beneficioso no soélo para la sedestacion sino para el fortalecimiento de la
columna, ayudando a prevenir el desarrollo de una escoliosis, un problema
muy comun en dicha alteracion genética. Este esquema puede ser
estimulado a partir de los miembros inferiores o del sostenimiento sobre el
miembro superior haciendo que el nifno mire hacia adelante. También
podria resultar de utilidad realizar la estimulacidon a través de un esquema
en rotacién del eje del cuerpo y de los miembros en sedestacion, siempre
realizdndolo bilateralmente para asegurar el equilibrio(34).

Debido los problemas de equilibrio que padecen los pacientes con este

sindrome, otro de los objetivos es el desarrollo de los automatismos de
“equilibriaciédn” para que adquiera un nivel funcional de equilibrio éptimo y
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de las reacciones de paracaidas para cuando las primeras resulten
insuficientes. Estas pueden ser estimuladas en las diferentes posiciones
siendo el nivel de control adquirido proporcional a las posibilidades de
aprendizaje y por tanto dependiente de las capacidades mentales que
posea el niﬁo(34), sin embargo, no se han hallado estudios sobre su
aplicacion en esta alteracion genética.

Concepto Bobath

El concepto Bobath es un concepto terapéutico neuroevolutivo para el
tratamiento holistico de las personas con alteraciones neurolégicas. Se
basa en la importancia del déficit neurolégico producido por Ila
interferencia de la maduracion normal del Sistema Nervioso Central (SNC)
a causa de la lesién y en la presencia de patrones anormales de posturay
movimiento debido a la liberaciéon de una actividad refleja postural
anormal®!. Este concepto de tratamiento considera que se aprende la
sensacion de movimiento, no el movimiento en si, y en los niflos con
alteraciones del desarrollo este aprendizaje estara alterado puesto que un
movimiento normal no puede partir de un tono postural alterado. De
manera que en los pacientes con movimientos anormales el principal
objetivo es la adquisicidn de una postura y un tono normales, para lo que
es de gran importancia el control postural puesto que es la base para
patrones selectivos de movimiento que puedan permitir actividades
dirigidas a tareas de la vida diaria®®37),

Para conseguirlo se desarrollan una serie de técnicas basadas en dos
premisas fundamentales para este enfoque, la inhibicién y la facilitacion,
teniendo en cuenta la motivacién. Al tratarse de nifios es fundamental
realizarlo siempre a través del juego. La inhibicidon de los patrones de la
actividad refleja anormal de postura y movimiento, se realiza mediante un
proceso activo cuyo objetivo es la modificacidn del tono postural anormal,
llevandolo lo mas préoximo a la normalidad, de esta manera es preparado
para una actividad funcional. La facilitacion de patrones normales
automaticos de postura y movimiento, que sera posible por la presencia de
un tono mds normalizado, se lleva a cabo mediante las técnicas de manejo
y estimulando la utilizacién de todas las partes del cuerpo, a partir de
estrategias terapéuticas en las que el nifio tenga la posibilidad de utilizar
las extremidades mas afectadas®®.

Si bien, los objetivos del tratamiento son especificos para cada caso, los
objetivos generales son los siguientes: en primer lugar normalizar el tono,
en segundo lugar el aprendizaje de patrones normales de postura y
movimiento, posteriormente la prevencion de contracturas y
deformidades, el asesoramiento a la familia sobre el manejo en las
actividades de la vida diaria y por ultimo lograr la mayor autonomia
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posible. En los nifios con sindrome de Angelman, el tono del tronco suele
ser bajo y, por tanto, para normalizarlo se aplicarian técnicas de
Estimulacién Tactil y Propioceptiva (PIT) a través de la puesta en carga,
“Holding” o “Tapping”, partiendo siempre de una correcta alineacion
postural. La facilitacion de actividades funcionales serd posible sobre un
tono normalizado a través del manejo sobre unos puntos clave, en los que
la informacién sensorial que llega al cerebro sea mayor. Con la
participacién activa del nifio, se le proporciona la ayuda necesaria para
posibilitar el movimiento y de esta manera obtener respuestas automaticas
o voluntarias como respuesta al manejo(37'4”.

En cuanto a la aplicacién de esta técnica en nifios sindrome de Angelman
no se han encontrado estudios, si se ha aplicado en pacientes con PCI
mostrando una gran variedad de resultadosm).Algunos estudios muestran
una mejora en la velocidad y suavidad del movimiento™® asi como en Ia
accion motora y funcionalidad de la mano espéstica(“), mientras que en
otros apenas se observan cambios significativos en comparacién a otras
técnicas™®).

Ejercicio Terapéutico Cognoscitivo (ETC)

El ETC, mas conocido como Perfetti, es un método de rehabilitacion basado
en la Teoria Neurocognitiva que integra en el tratamiento los procesos
cognitivos como guia y control del movimiento, que ha de producirse para
resolver un problema, en el que la atencién, la memoria, la imaginacién, la
motivacién, la espacialidad y la temporalidad son elementos clave para su
resolucion. Este método se fundamenta en nuevos conceptos e
investigaciones del SNC a nivel neurofisiolégico y neuropsicolégico,
considerando la rehabilitacion como un proceso de aprendizaje en
condiciones patoldgicas. De esta manera, el tratamiento se realiza a través de
unos ejercicios cuyos principios basicos son la consideracion del cuerpo como
una superficie receptora de informaciones y el movimiento como medio para
conocer el mundo. Por ello, cada ejercicio propone un problema cuya
resolucion ha de realizarse a través del cuerpo y mediante la activacion de los
procesos cognitivos, para producir asi la organizacién del propio cuerpo y de
su relacién con el mundo™®®.

No obstante, apenas existe evidencia de su implementacién en el
tratamiento de alteracién del desarrollo, aunque si ha mostrado utilidad en
el tratamiento del hemipléjico tras un ACV pero, considerando las
grandes dificultades que suponen para el conocimiento de si mismos y del
medio que les rodea los problemas motores, podria resultar muy
beneficioso para los nifios con esta alteracion genética.

31



Reduca (Enfermeria, Fisioterapia y Podologia)

Serie Trabajos de Fin de Grado. 5 (2): 1-52, 2013
ISSN: 1989-5305

Técnicas analiticas

Ademas de la aplicacion de estos métodos de tratamiento global, existe una
gran variedad de técnicas especificas de fisioterapia que podrian
implementarse en el tratamiento de las alteraciones motoras que presentan los
pacientes con sindrome de Angelman.

Entre ellas se encuentra la cinesiterapia que podria resultar de utilidad para
prevenir la rigidez articular y las deformidades ortopédicas, ademds de
contribuir a la disminucién de la espasticidad(35). Se Incluyen los estiramientos
pasivos en los que se trata de conseguir una postura de estiramiento muscular
maximo. No obstante, el uso del estiramiento pasivo por si mismo no ha
demostrado eficacia, a pesar de lo cual sigue siendo un componente de los
programas de tratamiento). Otra de las aplicaciones de la cinesiterapia podria
ser su implementacion para el aumento de fuerza, puesto que se ha
considerado la debilidad de los musculos espasticos como una de las causas de
la falta de adquisicion de la marcha adecuada. Sin embargo, no hay resultados
consistentes en que el aumento de fuerza de los nifios con PClI mejore los
pardmetros de la marcha(47), y por tanto parece razonable decir que tampoco
seria de utilidad en los nifios con esta alteracién genética.

La vibroterapia mecanica es otra de las técnicas que podria ser incluida en el
tratamiento, puesto que ha mostrado ser eficaz en el tratamiento de inhibicién
de la espasticidad, aplicada sobre la unién miotendinosa del musculo
antagonista al musculo espdstico en pacientes con enfermedad motriz cerebral.
Este método se muestra de utilidad cuando la vibracién se aplica
perpendicularmente a las fibras miotendinosas, con una frecuencia de 80 Hz de
vibracién, una amplitud de 10 mm y una duracién de ocho minutos®*.No
obstante, la inhibicién de la espasticidad es temporal, por lo que debe incluirse
como parte del protocolo de tratamiento del paciente con enfermedad motriz
cerebral al inicio de la sesién de fisioterapia‘“’.

La estimulacién eléctrica funcional (FES), consiste en una electroestimulacion por
medio de corrientes excitomotoras de baja frecuencia con trenes de impulsos
rectangulares exponenciales, de musculos sin control nervioso central para
conseguir su actividad contractil con un objetivo funcional. Es otra de las técnicas
gue podria resultar de utilidad puesto que puede aumentar la contraccién
muscular y proporcionar una sensacién de movimiento ayudando a mejorar el
control motor(49), ademas se ha demostrado su eficacia en el tratamiento de la
espasticidad(ss).

Para la consecucién de la marcha podria resultar de utilidad, junto con la terapia
fisica, el entrenamiento locomotor en cinta rodante, puesto que ha mostrado
resultados positivos en cuanto a la mejora de la marcha y las transferencias en
nifios con PCl o ataxia cerebelosa!***” aunque se requieren mas estudios para
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optimizar los parametros de entrenamiento.
Otros tratamientos

Ademas de estas técnicas especificas de fisioterapia, en la actualidad, han
comenzado a implementarse nuevas iniciativas de tratamiento entre las que se
encuentran la hidroterapia o la hipoterapia, aunque hay que tener en cuenta

que no han mostrado evidencia como terapia tnica'".

La hidroterapia es una rama de la fisioterapia que se basa en la utilizacién de
las propiedades del agua como medio de tratamiento. Gracias a Ia
desgravitacion que produce, facilita el movimiento por lo que podria resultar
muy beneficioso para los nifios con alteraciones del mismo, ya que les permite
experimentar nuevas maneras de moverse. Sin embargo, faltan estudios sobre
el enfoque de actividad y la participacion de los nifos con diferentes
alteraciones del desarrollo®Y.

La hipoterapia es otra de las iniciativas en auge. Se basa en la utilizacién del
caballo como medio de tratamiento para los trastornos neuromotrices. Uno de
los aspectos fundamentales es el movimiento del caballo, que transmite una
serie de oscilaciones y vibraciones sobre las cadenas musculares,
reproduciendo en la persona que lo monta, los movimientos que realiza la
pelvis durante la marcha®" ademas de estimular es sistema vestibular®. El
uso del simulador de equitacién ha demostrado ser beneficioso en nifios con
PCl para el control postural en sedestacion, asi como para la funcionalidad
global y la satisfaccién de los nifos y sus familias®?, de manera que podria
resultar muy beneficioso en los pacientes con sindrome de Angelman.

Aparte de los métodos y técnicas explicadas anteriormente, existen otras
tendencias de tratamiento, entre las que se incluye el método Doman-
Delacato, descrito como un programa de entrenamiento intensivo para los
ninos con lesiones cerebrales, se basa en la Teoria de la recapitulacién
(descartada por la neurociencia actual). Este método parte de que el nifo debe
empezar a aprender los patrones de movimiento siguiendo la evolucion del
movimiento filogenético. No obstante, investigaciones independientes no han
podido probar su efectividad, y debido a la gran exigencia que supone su
seguimiento tanto para el nifio como para su familia, es desaconsejado por
numeroso profesionales sanitarios®?.

Otras intervenciones terapéuticas
Al tratarse de un tratamiento global en base a un equipo interdisciplinar, con
un objetivo comun no hay que olvidar las posibles consecuencias de las demas

especialidades sanitarias involucradas. De esta manera, posibles mejoras en la
intervencion de terapia ocupacional o logopedia seran significativas para la
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fisioterapia asi como las medidas ortopédicas, la cirugia o la farmacologia.

Entre otras técnicas dirigidas a la mejora de la movilidad y la funcionalidad que
mayor repercusion pueden producir en el tratamiento de fisioterapia, las mas
comunes son el uso de farmacos para disminuir la espasticidad, la inyeccion de
toxina botulinica, la implantacion de férulas u értesis o la cirugia ortopédica.

El Baclofeno es un farmaco dirigido a disminuir la espasticidad, suele
administrarse a través de una bomba de intratecal. Tiene un efecto global
aunque superior sobre los miembros inferiores. Las indicaciones tipicas para su
administracion son los espasmos pronunciados, dolor, problemas de
alimentacion, un dificil manejo o la alteracién de los patrones de suefio. El
tratamiento puede afectar las funciones motoras tales como la marcha, las
funciones de la mano o el habla®®. Otro de los medicamentos que se aplica es la
toxina botulinica, las inyecciones con dicho farmaco han mostrado ser eficaces
para la reduccidon de la espasticidad y el mantenimiento de las mejoras
funcionales obtenidas a partir de las terapias fisicas. Pueden aplicarse de manera
eficaz en el tratamiento del pie equino con el fin de mejorar la marcha®®. o sobre
el lado céncavo en los pacientes con escoliosis junto con un corsé para detener la
progresion de la curva y retrasar aplicacion de procesos quirt]rgicos(se).

La aplicacion de férulas u ortesis con el fin de evitar la formacion de
contracturas o deformidades es muy comun en los nifnos con espasticidad de
miembros inferiores. Las mas utilizadas son las férulas denominadas DAFO y
AFO que han mostrado resultados positivos en cuanto a la mejora de los
parametros de marcha de nifios con espasticidades y un patron de marcha en
equino junto con la terapia fisica®.

En algunos casos también se aplica la cirugia ortopédica, cuyas indicaciones
principales son la mejora funcional, la prevenciéon de deformidades, la mejora
de la sedestacion o la gestién de aparatos ortopédicos(45). No obstante, estas
técnicas deben aplicarse con suma precaucién y una estrecha colaboracion de
todo el equipo multidisciplinar, puesto que son procesos irreversibles que
pueden tener graves repercusiones. Las intervenciones mas realizadas son el
alargamiento de la unidad miotendinosa, la transferencia de tendones, la
osteotomia o la artrodesis. Esta Gltima suele aplicarse para la fusién vertebral
siendo considerada en curvas superiores a 40°, puesto que de esta manera
permite el equilibrio en sedestacidn para el uso independiente de los miembros
superiores‘ss).

Por ultimo, es importante tener presente que aparte de la terapia fisica, los
fisioterapeutas realizan muchos papeles, es probable que sean de importancia
critica para las familias y los pacientes, asi como para otros miembros del equipo
multidisciplinar. Entre estos se incluye el asesoramiento especializado que
proporcionan acerca de cdmo llevar a cabo el posicionamiento de un nifio
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pequefio con el fin de promover de forma segura su desarrollo motor o
recomendar dispositivos de ayuda para mejorar la movilidad. La estrecha
colaboracién con los ortopedistas y médicos para determinar el tipo éptimo de
Ortesis para un paciente concreto en funcién de sus capacidades y sus metas
funcionales. Los fisioterapeutas a menudo son una fuente importante de
informacidn médica para la familia y debido a su contacto regular con el nifio y la
familia, de manera que puede ser el primero en reconocer la posible necesidad de
otros tratamientos y puede trabajar con la familia o en la comunicacién con la
identificacion de un médico o cirujano que va a evaluar al niflo para otras

intervenciones

(45)

Propuesta concreta de tratamiento

Esta propuesta de tratamiento se ha realizado en base a un caso clinico por lo que,
en primer lugar, se exponen las caracteristicas mas relevantes del mismo. A continuacion,
se explican las razones de la eleccién de los métodos escogidos y, por ultimo, se plantean
algunas de las actividades de tratamiento que podrian ser de utilidad para lograr los
objetivos propuestos, ademds de incluirse una serie de pautas de manejo diario que seria
recomendable ensefiar a los padres y cuidadores.

CASO CLiNICO

Varon de tres anos diagnosticado de sindrome de Angelman por un defecto de IC
derivado a fisioterapia donde le realiza una valoracién cuyos datos mds relevantes
aparecen en la tabla (Tabla 4).

Anamnesis

Los padres hacen referencia a la falta de atencidn, su dificil manejo y al
grave problema en la adquisicion del lenguaje, aunque si que comprende
y es capaz de comunicarse a través de gestos, indicaciones y algunos
sonidos

Valoracion del
desarrollo
psicomotor:

Decubito prono: nivel de desarrollo de un nifio de 0 a 3 meses;

Decubito supino: El conjunto de todos los elementos indican que en esta
posicidn el nifio muestra un desarrollo de unos 3 meses
aproximadamente. Con gran estimulacién se consiguen los volteos
prono-supino y supino-prono (siempre mejor del lado derecho) lo que en
este sentido muestra un nivel de desarrollo de 6 meses.

Sedestacion: muestra un nivel de unos 3 meses, por su poco control de
la cabeza, sostenida hacia delante y con tendencia a la cifosis dorsal
mientras mantiene los miembros inferiores flexionados y entrecruzados.
Tras una gran estimulacién consigue la sedestacion oblicua, siempre
mejor del lado derecho, y es capaz de desplazarse con las rodillas en
blogue y apoyo en manos cerradas.

Bipedestacion: no puede mantener la bipedestacién, y al realizarla de
forma pasiva abduce y prona ambos pies.
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Desplazamiento: Logra desplazarse con celeridad en sedestacion,
considerandose el hito madurativo mds elevado que vemos en su
desarrollo (corresponderia con las capacidades adquiridas en torno a
los 8 meses y medio).

Analisis de las reacciones y los reflejos

Al realizar el reflejo de traccidn la cabeza pende hacia atrds levemente,
hasta que llega a la sedestacién y sostiene la cabeza erecta pero dirigida
hacia delante, lo que indica un desarrollo de 3°5 meses. Al realizar la
reaccidn de Voijta el nifio adquiere una posicidn en flexion de todas las
extremidades, lo que indica un nivel de unos 7 meses, con una
organizacién en un patrén total, mientras que en la reaccion de Landau
indica unos 3 meses.

Valoracion
funcional

La evaluacidn de las distintas acciones que realiza en las diferentes
posturas proporciona una gran informacién acerca de la organizacién del
comportamiento del nifio en una actividad voluntaria e indica el punto
de partida desde el que podremos comenzar el tratamiento. Tanto en
supino como en sedestacion, el nifio tiene funciéon manual y
coordinacion oculomanual, lleva la mano a la boca y una las dos manos,
ademas de que es capaz de realizar la prensién en la linea media y pasar
objetos de una mano a otra. No obstante, en cuanto a la manipulacién
de objetos, no disocia los dedos ni se adapta bien al objeto y no explora
lo que coge, se lo lleva a la boca y posteriormente lo tira.

Valoracion de otros
sistemas

En la exploracion visual muestra un desarrollo de 3’5 meses, mira a su
alrededor vy fija la mirada aunque sélo es capaz de mantenerla durante
un breve periodo de tiempo, lo que indica un breve mantenimiento
atencional, en posible relacidn con la desorganizacion de los
movimientos que realiza y la alteracidn cognitiva.

En el area del lenguaje presenta un desarrollo de unos 3 meses, pues
realiza breves balbuceos y rie mucho, alborota en demanda de atencién
social y juega, presta atencion a la voz humana y se observa una
comprensidn del lenguaje, lo que facilita la relacion con el adulto,
ademas de que sonrie al interlocutor y reconoce a la madre y a otras
personas que lo atienden, aunque se pone serio a la vista de un extrafio.

Tabla 4. Caso clinico.

Con los datos recogidos de la valoracidn, se plantean como objetivos generales
del tratamiento de fisioterapia la mejora del desarrollo sensoriomotor, la facilitacion de
las funciones cognitivas y relacionales, y la prevencion de complicaciones ortopédicas.
Para ello los objetivos especificos que se proponen son:

e Aumentar el tono a nivel del tronco y disminuirlo a nivel de las extremidades,
sobre todo en los flexores de los miembros inferiores, lo que le permitird una
sedestacion estable sin la excesiva cifosis dorsal.

e Mejora de la funcién de prensién-manipulacion

e Correcto apoyo de los pies como prerrequisito para la marcha
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Estos objetivos se iran modificando a lo largo del tratamiento en funcion de su
evolucién. Para poder adecuar lo maximo posible cada una de las sesiones,
deben quedar recogidas en la historia del paciente las nuevas mejoras que
adquiere, ademas de realizarse reevaluaciones completas cada seis meses para
analizar su evolucion y la efectividad del tratamiento®”.

Teniendo en cuenta que los problemas de atencion y de relacién con el medio
que presenta podrian frenar su desarrollo motor, considero que el método mas
adecuado en este caso es el ETC. Mediante el cual, se pretende obtener un
adecuado control del cuerpo que le permita conocer, de forma que la mejora
de los aspectos sensoriomotores se acompafiard de una mejora de los procesos
cognitivos. Ademas, para el dificil manejo diario considero que seria
recomendable ensefiar a los familiares unas pautas de manejo basadas en el
concepto Bobath, de manera que se intente inhibir lo maximo posible la
instauraciéon de patrones patolégicos ademas de evitar la evolucidon y
estructuracion de alteraciones ortopédicasm).

Considerando que se trata de la rehabilitacién de un nifio con una alteracién en
el desarrollo, hay varios aspectos a tener en cuenta segun este enfoque de
tratamiento. En primer lugar que se produce un desarrollo insuficiente de los
componentes individuales de sistemas funcionales asi como una alteracién en
su consolidacion. Estas conexiones mas simples suponen la conformacién de un
comportamiento menos adaptado, lo que en el plano motor se traduce en un
movimiento mediante esquemas elementales y poca fragmentacién del cuerpo.
De manera que se establecen dos necesidades fundamentales, tanto Ia
necesidad de conocer el propio cuerpo, indispensable para formar su esquema
corporal, como de interaccionar con el mundo y poder darle un sentido.
Ademas, también hay que tener presente la carencia de experiencias previas en
las que basar la imagen motora por lo que no podremos utilizarla como
herramienta para el tratamiento®®®).

Al tratarse de un nifio, la dindmica de la terapia se basa en el juego, este consta
de varios elementos: la presentacién de un problema, la realizacién de la
hipdtesis perceptiva y la verificacién. El problema propuesto debe ser de tipo
cognoscitivo puesto que es una herramienta para la activacién de los procesos
cognitivos. La resolucidn del problema implica el desplazamiento de algunos de
los segmentos corporales y obliga al paciente a elaborar un problema que a su
vez induce una determinada organizacién del SNC, que sélo es capaz de realizar
guiado por el fisioterapeuta. La hipdtesis perceptiva, es el tipo de informacion a
la que el sujeto, tras la presentacion del ejercicio prevé que podra percibir a
través del problema vy, por tanto, a la que da preferencia. Finalmente, se realiza
la verificacion de la hipdtesis perceptiva que es de gran importancia puesto que
si es correcta supone la resoluciéon del problema y un correspondiente cambio
de comportamiento. Para el reconocimiento de la realidad a través del
problema, se incluye el uso de subsidios que son objetos que simbolizan una
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caracteristica de la realidad. De esta manera, el mundo es presentado de una
forma simplificada, proporcionandole una informacion que es capaz de integrar
y utilizar para aumentar su conocimiento y con ello modificar su
comportamiento®®®.

La planificacidon de cada ejercicio supone elegir un problema cognoscitivo que
conduzca a la elaboracién de una hipdtesis perceptiva adecuada y coherente,
puesto que es la organizacidon de esta hipdtesis perceptiva y su intento de
controlarla lo que produce la activacién de los procesos responsables de las
modificaciones previstas y la consecuente recuperacién de las funciones
alteradas (consideradas como estrategias de reconocimiento). Es fundamental
adecuar la dificultad en cada momento al caso concreto, para mantener la
participaciéon y la motivacién del paciente debe aumentar progresivamente de
manera que solo sea capaz de hallar la solucidn con la ayuda del fisioterapeuta.
El aumento de la complejidad se puede llevar a cabo mediante la modificacién
de los diversos elementos como la atencion (aumentando la variabilidad de la
tarea), la secuencia motora, aumentando los elementos a reconocer o
disminuyendo las diferencias entre los mismos (que requieran la recogida de
informaciones mas especificas)(38).

En cuanto a la planificacién de cada ejercicio, se debe considerar el mayor
numero de elementos del proceso de conocimiento, lo que puede dividirse en
tres grandes apartados: el contenido, la modalidad y el objetivo del ejercicio(38).
En lo que al contenido del ejercicio se refiere se deben tener en cuenta los
siguientes aspectos del ejercicio:

v'  La unidad de trabajo, parte del cuerpo con la que se trabaja, y su relacién
con el resto de los segmentos corporales como un determinante de todo el
sistema cognoscitivo en general.

v'  El especifico motor: hace referencia al grado de la espasticidad, que se
divide en la reaccion exagerada al estiramiento, la irradiacion anormal, los
esquemas elementales y el déficit de reclutamiento. El grado del ejercicio
se establece en funcién de este elemento, partiendo de ejercicios mas
pasivos para controlar la reaccién exagerada al estiramiento, a ejercicios
mas activos para modificar los esquemas elementales. No obstante, al
tratarse de nifos apenas se realiza esta clasificacion debido a sus
caracteristicas comportamentales, aunque si se pretende partir de
ejercicios que requieran menor control para aumentarlo progresivamente
para que desarrolle movimiento de calidad.

La modalidad sensorial hace referencia al tipo de informacién sobre la cual se

debe elaborar la hipdtesis perceptiva. Estas pueden ser la vista o la somestesis
gue incluye las informaciones cinestésicas, de tacto o presioén.
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La activacidon de operaciones cognoscitivas es fundamental para solucionar el
problema. Su importancia reside en la relacién que guardan con la capacidad
de organizacién del cuerpo para conocer el mundo. De esta manera, pueden
ser operaciones espaciales (direccién, distancia u objetivo) o de contacto
(superficies, presiones, rozamiento o peso). Su activacion permite la
transformacion de la informacidn con de la cual se presenta el ejercicio a la que
se requiere para la hipotesis perceptiva.

v Los procesos cognitivos entre los que se incluyen la atencidn, la memoria y
la comunicacion.

v" Ademads, hay que considerar la importancia de la interaccidon entre el
fisioterapeuta y el nifio asi como el mantenimiento de la motivacién hacia
el otro, hacia el subsidio y hacia el propio cuerpo, de manera que
mantengan la motivacidn, pero sin acaparar toda su atencion puesto que
ésta debe ir a su propio cuerpo.

La modalidad del ejercicio se basa en la forma en que se realiza el ejercicio en
funcion de aspectos como la posicion y la eleccion del subsidio adecuado o el
tipo de demanda que puede ser directa, en la que es el nifio quién tiene que
resolver el problema que le planteamos, o a modo de adivinanza de manera en
gue le mostramos las diferentes opciones, observamos cudl le gusta mas y
evaluamos si posteriormente la reconoce entre varios. La modalidad también
incluye el tipo de transformacion que requiera el ejercicio, éstas pueden ser
intra o intermodales dependiendo del tipo de informacidon comparada en la
presentacién y la hipotesis perceptiva.

El dltimo de los elementos del ejercicio es el objetivo que se pretende lograr
con su consecucion, éste debe ser una actividad concreta y verificable, que el
paciente pueda lograr modificando su comportamiento a través de realizar el
ejercicio adecuadamente.

Propuesta concreta de tratamiento

Antes de comenzar con los ejercicios concretos hay que establecer ciertas
pautas que se tendran en cuenta en todos ellos:

v' En cuanto a los aspectos cognitivos: en un principio se tendrd en cuenta
gue el tiempo que es capaz de mantener la atencién es reducido, por lo se
cambiaran algunas caracteristicas de la modalidad cuando pierda el interés,
para mantener su motivacion durante todo el tratamiento.

v'  Debido a la falta de control del cuerpo es muy importante organizar un

tratamiento en quietud y sea capaz de mover sélo el segmento que se
necesita en cada ejercicio, de esta manera le proporcionaremos otra
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perspectiva para el conocimiento del mundo. Ademas, es fundamental que
mantenga una posicion correcta de todo el cuerpo para lograr formar
correctamente su esquema corporal.

v" En un principio los ejercicios se llevardn a cabo en sedestacién en “long-
sitting” en el suelo con apoyo posterior (de manera que tenga una
referencia de la verticalidad (pero sin que se derrumbe sobre ella) y con la
mayor extension de los miembros inferiores que sea posible.
Posteriormente, a medida que avance el tratamiento la sedestacion se
realizard en una silla con apoyo de los pies.

v'  Es fundamental que el fisioterapeuta esté atento de manera constante a
las respuestas del nifio (tanto gestos o expresiones como sonidos) puesto
que hay que tener presente su que aun no ha desarrollado el lenguaje
verbal. Ademas, es importante tener material doble para que pueda
escoger (el que deberemos adivinar) o para colocdrselo y que sefiale cual
es.

v' Al tratarse de un nifio es conveniente que alguno de los padres (u otro
familiar) esté presente, por lo que se contara con su participacién para
algunas de las actividades (principalmente las que son en modo
adivinanza).

A continuacion se plantean algunos de los ejercicios que podrian utilizarse en
este nino para lograr los objetivos propuestos:

Ejercicios para mejorar el reclutamiento motor a nivel de tronco y
extremidades

A través del conocimiento de los diferentes tipos de informacion (tactil,
cinestésica, barestésica, ponderal o de rozamiento) se va controlando el déficit
de reclutamiento motor y, por tanto, el tono va normalizandose. Mediante los
ejercicios de los miembros superiores se va adquiriendo mayor control de la
cintura escapular, lo mismo que ocurre en la cintura pélvica con los ejercicios
del miembro inferior con lo que progresivamente se va adquiriendo un mayor
control de tronco, que permite el mantenimiento de una sedestacion correcta y
estable.

v" Reconocimiento del elemento que se mueve: se le muestra un dibujo con
un elemento mdvil, como una cara en la que la lengua se mueve de un lado
a otro. El nifio debe prestar atencién y sefalar cual es.

v' Reconocimiento de la imagen que falta: se le muestra la mitad de un dibujo

y las dos posible mitades que lo complementarian, de forma que ha de
seguir y alternar la mirada entre las dos figuras hasta reconocer e indicar
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cual es la que completa la imagen (Figura 3. A). Hay que tener en cuenta
que deben ser muy sencillos en un principio con un solo elemento
diferencial para ir aumentando su dificultad muy progresivamente.

A través de los dos ejercicios anteriores, se trabajara la fijacion, el seguimiento
y la alternancia visual asi como el mantenimiento de la atencién y la memoria.
Estos elementos son fundamentales para el desarrollo del nifio asi como para la
progresién del tratamiento puesto que la mirada supone el primer medio para
captar nuevos estimulos, comunicarse y organizar la actividad sensoriomotora.

v' Reconocimiento de las posiciones de la cabeza: el nifio se sienta frente a un
mufieco grande al se le marcan unas posiciones de cabeza. Estas posiciones
deben ser extremas en flexidn, extension, rotacién e inclinacion para que el
nifo pueda reconocerlas, sobre todo en un principio. Posteriormente, se le
muestra una y se observa si la reconoce. A medida que avance el
tratamiento, podra escoger la posiciéon el nifio y reconocerla cuando se la
realicemos.

Este ejercicio también puede aplicarse al tronco marcando diferentes
posiciones del mismo, aunque hay que tener en cuenta que en un principio
deben ser posiciones muy diferentes debido a su poco control.

Ejercicios para mejorar la funcién de prension-manipulacién

A pesar de que es capaz de manipular objetos, lo realiza a través de esquemas
elementales por lo que resulta fundamental la mejora de los componentes de
esta funcidn que son el alcance, la aproximacion y la prension.

Estos ejercicios se realizardn en sedestacién, a medida que avance el
tratamiento y vaya aumentando el déficit de reclutamiento motor, los subsidios
se irdn colocando en posiciones que requieran un mayor control de tronco, de
manera que logre una sedestacion mas estable y correcta, a la vez que mejoran
los diferentes aspectos de la prensién y la manipulacién.

La funcion de alcance se compone de diferentes aspectos que son la direccién,
la distancia y la orientacidn. Para la aproximacién es fundamental ir adaptando
la presa al objeto y una vez con el objeto en la mano es fundamental la
adaptacion de la misma al objeto para la recogida de informacion.

v' Reconocimiento de texturas: se le presentan diferentes texturas, de sus
peluches favoritos, en una misma posicidon con los ojos abiertos en primer
lugar y luego cerrados. Guiado por el fisioterapeuta debe indicar cual es el

que ha tocado con los ojos cerrados (Figura 3. B).

De esta manera, al concentrarse para reconocer, el tono de la extremidad ird

41



Reduca (Enfermeria, Fisioterapia y Podologia)

Serie Trabajos de Fin de Grado. 5 (2): 1-52, 2013
ISSN: 1989-5305

disminuyendo, a la vez que mejora la adaptabilidad de la mano o del pie a la
textura y, por tanto, también mejora la recogida de informacién a partir de la
cual relacionarse con el medio.

v' Reconocimiento de posiciones con las extremidades superiores: se le
presentan 3 animales diferentes que representan 3 posiciones del
miembro. A continuacién se le realiza el movimiento hasta una de ellas y se
evalla si reconoce cual es (Figura 3.C).

En primer lugar, las posiciones se colocaran en el plano horizontal cada una
mas alejada del cuerpo, de manera que debe mantener una sedestacion
estable y debe atender al movimiento que realiza el miembro superior para
reconocer a cada animal. Posteriormente, se colocaran las posiciones en el
plano vertical de manera que deba controlar el movimiento del miembro
superior contragravedad a la vez que reconoce la posicion.

A través de este ejercicio ademas del reclutamiento motor, también se mejoran
la direccidén del brazo y la distancia del objeto.

v' Reconocimiento de trayectorias: se le presentan 3 “caminos” diferentes
(dibujados primero en el suelo y luego en la pared) que debe recorrer con
el juguete que tiene en la mano. Con los ojos cerrados sera guiado por el
fisioterapeuta y debe reconocer qué camino era (Figura 3. D).

Este ejercicio, al tratarse de una trayectoria, requiere una mayor atencion,
ademas para realizarlo en el plano vertical hay que tener en cuenta que debe
haber adquirido la capacidad de mantener su brazo contragravedad a la vez
que siente su movimiento.

v/ Reconocimiento de presiones con ambas manos: se le presentan mufiecos
aparentemente iguales pero de diferentes densidades, con los brazos
colocados al lado del cuerpo se le pone un mufieco bajo cada mano. Debe
reconocer si son iguales, y en caso de que sean diferentes elegir el mas
duro (Figura 3. E).

v' Reconocimiento de pesos con el antebrazo: se coloca el antebrazo sobre
una balanza (cuyo eje se encuentra bajo el antebrazo), a continuacion se le
coloca un mufeco a cada lado (éstos tienen la misma apariencia pero el
peso es diferente) y el nifio debe reconocer cual es el que ha comido mas.

De esta manera comienza a ser consciente de que a través de los movimientos
del antebrazo también puede conocer otras cosas (Figura 3. F).

v' Reconocimiento del objeto elegido: se le presentan varios juguetes de
formas diversas, de los cuales debe elegir uno y se retiran. En una primera
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parte, se trabajardn por separado la orientacion del antebrazo y de la presa
en si (Figura 3. G).

En primer lugar se presentan varios objetos que requieran una orientacion
especifica del antebrazo (como una serpiente que se cogera con el antebrazo
en pronacion o una flor que requiere una posicion neutra) de manera que el
nifio debe colocarlo como si fuera a cogerlo y el fisioterapeuta debe adivinar
cual ha escogido.

De igual forma se realiza con la orientacidon de la presa, el nifio debe colocar la
mano como si fuera a coger uno de los objetos propuestos y el fisioterapeuta
debe reconocer cual es.

Posteriormente, a medida que vayan mejorando estas funciones por separado
se integrardn en un mismo ejercicio.

v" Reconocimiento de la distancia entre los dedos y el pulgar: se le presentan
una serie de tablitas (que representan las lonchas del bocadillo que se
comera), de manera que haya 3 opciones. Con los ojos cerrados se le
colocara uno entre los dedos y el pulgar y debe reconocer cual es (Figura 3.
H).

A través de este ejercicio se consigue una mejor adaptabilidad de la mano con
oposicion del pulgar, puesto que supone un nuevo medio de reconocimiento.

Transferencia de una posicién de una mano a otra: se le coloca una de las
manos en una posicidon determinada (con los dedos en diferentes posiciones)
y debe intentar colocar la otra mano igual con los ojos cerrados (Figura 3. I).

De esta manera le haremos consciente de la variedad de movimiento de la
mano a la vez que forma el esquema mental de la misma, que se ha visto
alterado debido a su poca fragmentacion.

Ejercicios para mejorar el apoyo de los pies

Este aspecto es de gran importancia puesto que es uno de los prerrequisitos
para la bipedestacidn y marcha, y apenas tiene experiencias del conocimiento a
través de ellos y su movimiento, ademds de constituir un elemento de riesgo
para la formaciéon de deformidades del pie. Sin embargo, hay que tener en
cuenta que deben realizarse de manera muy progresiva puesto que aun con tres
afios apenas los ha apoyado y menos cargado peso sobre ellos.

Los ejercicios de reconocimiento de texturas, posiciones, trayectorias y

presiones explicados anteriormente para la mejora de la funcién de prension y
manipulacidon podrian ser igualmente aplicados en el miembro inferior para
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lograr los prerrequisitos de la marcha.

Tras haber realizado ya el reconocimiento de texturas con los pies, habra
mejorado su percepcion a través de estos. Para la realizacion de estos ejercicios
se requiere una sedestacién en una silla, por lo que si no es capaz de
mantenerla esta deberd estar adaptada a sus necesidades para que mantenga
una postura correcta. No obstante, uno de los requisitos que debe haber
adquirido es la capacidad de mantener un apoyo completo de los pies.

Reconocimiento de puntos con los pies: antes de comenzar el ejercicio hay que
asegurarse de que es capaz de mantener el contacto de todo el pie con el
suelo.

El ejercicio comienza a través del cuento del guisante bajo la cama, se le
plantea un juego en el que debe reconocer en lugar del pie donde tiene el
guisante.

Posteriormente se irdn afadiendo guisantes de manera que deba reconocer
cuantos hay.

Cuando mejore se introducirdn ambas preguntas en el juego: cuantos hay y su
colocacién.

De esta manera se mejorara la fragmentacién y conocimiento del pie y, por
tanto, su adaptabilidad al terreno, lo que supondrd una nueva fuente de
informacién.

v' Reconocimiento de pesos con los pies: se le colocard una balanza bajo uno
de los pies coincidiendo el eje de la misma con el medio-pie. Se le
presentaran varios mufiecos iguales aunque con pesos diferentes. Se le
colocara uno delante y detrds, y debe reconocer cual es el que pesa mas
(Figura 3.J).

v' Reconocimiento del rozamiento: se le coloca una plantilla (con una textura
determinada por la parte de abajo), y se le engancha al pie. A continuacién
se le presentan diversas texturas sobre las que ese pie deberd “patinar” de
las cuales debera escoger una. Con los ojos cerrados debe va deslizando su
pie sobre las diferentes texturas y debe reconocer cual habia elegido.
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Figura 3: Tratamiento mediante el método Perfetti; ejemplos de situaciones de
reconocimiento y subsidios.
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Pautas de manejo

Ademas del tratamiento, teniendo en cuenta que el tiempo de las sesiones de
fisioterapia es limitado se considera de gran importancia la ensefianza a los
padres y cuidadores de unas sencillas pautas para el correcto manejo vy
posicionamiento del nifio. Estas pautas seguiran los principios de manejo del
concepto Bobath basadas en la alineacién y la simetria a la vez que se inhibe el
patron patolégico.

Tomando en consideraciéon la gran cantidad de tiempo que pasa el nifio
sentado y que todavia no ha adquirido un adecuado control postural, es
fundamental la correcta sedestacion en sillas que estén adaptadas
adecuadamente a sus caracteristicas. Los requisitos mas importantes son la
estabilidad, la simetria y la alineacién, lo que se traduce en®®”);

v'  La cabeza debe quedar libre para poder realizar todos los movimientos

v'El tronco apoyado sobre el respaldo de manera que permanezca en una
extension estable

v"lgual reparto de la carga sobre las tuberosidades isquiaticas, puesto que la
posicién de la pelvis es fundamental para una buena alineacién de tronco y
cabeza.

v'  Los pies deben permanecer apoyados en el suelo o sobre alguna superficie
dura Ademas, cuando se siente en el suelo no debe realizarlo en “W” puesto
gue esta posicion produce tales tensiones sobre el miembro inferior que
pueden alterar las partes blandas de las articulaciones. También hay que
evitar la sedestacion sacra que presenta en la actualidad puesto que
mantiene una excesiva cifosis dorsal con la cabeza fijada entre los hombros
para no perder el equilibrio, lo que no le permite una funcionalidad completa
de los miembros superioresm).

El habito de vestirse es importante como fuente de percepciones y
conocimiento, puesto que no es capaz de llevarlo a cabo solo, puede suponer
un momento idéneo para ensefiarle su esquema corporal y que vaya creando la
imagen de su propio cuerpo(42).Se debe realizar con el nifo en una posicidén
estable, siendo la mas adecuada en este caso la sedestacion. En cuanto a la
colocacién de la camiseta, es importante destacar que deben introducirse (o
sacarse) primero los brazos y luego la cabeza desde posterior hacia anterior y
por la linea media®.Pero ademads, en aquellas ocasiones que resulte dificil
introducir las extremidades a causa de la espasticidad pueden aplicarse las
maniobras de relajacién automatica descritas por Le Métayer(34).

En cuanto al transporte en brazos, es recomendable no olvidar el

mantenimiento de la simetria. Debido a sus caracteristicas la posicion mas
adecuada para este nifio es aquella que le facilite la extension del tronco y la
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abduccion de las caderas, por lo que se recomienda la posicién a horcajadasm’.

CONCLUSION

La realizacion del trabajo de fin de grado, a mi parecer, ha resultado muy
beneficiosa para mi futuro desarrollo profesional, no sélo desde el punto de vista de la
fisioterapia, sino sobre la elaboracién de trabajos de caracter cientifico. A través del
mismo, he adquirido y desarrollado mis capacidades de recopilacién, analisis y sintesis
de la informacién asi como del manejo de las bases de datos del dmbito sanitario.

En cuanto al trabajo en si, me ha resultado muy interesante y util puesto que he
ampliado mis conocimientos sobre las enfermedades de base genética que,
personalmente me llaman mucho la atencidon. Ademds he aprendido cdmo llevar a
cabo una valoracién de estas enfermedades que tanto afectan al desarrollo desde los
diversos enfoques, asi como los principios basicos para la aplicacién de un tratamiento
concreto.

No obstante, he de decir que hay muy poca evidencia cientifica tanto de las
pruebas de valoracién como de los tratamientos de fisioterapia, por lo que me he
centrado en los que mas he conociendo durante la realizacidén de la carrera. De esta
manera considero fundamental, el aprendizaje de la realizacion de trabajos de caracter
cientifico durante la carrera para que puedan aplicarse posteriormente y se
incremente asi el nimero de estudios. Desde este punto de vista, la fisioterapia puede
verse beneficiada, puesto que la demostracion de los resultados de las intervenciones
se traducira en un avance de las intervenciones asi cdmo un mejor conocimiento y
consideracion por parte de las demas disciplinas sanitarias.
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