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RESUMEN

La investigacion documental fue desarrollada mediante la recopilacion de los datos o
informacion, cuyo objetivo es analizar la importancia de la intervencion fisioterapéutica en
nifios con Sindrome de Angelman (SA) para obtener el tratamiento més adecuado. Sindrome
de Angelman es un trastorno genético que afecta al cromosoma 15 como consecuencia puede

presentarse retrasos de neurodesarrollo.

La fisioterapia es el conjunto de métodos y técnicas, donde se aplica medios fisicos para
prevenir y curar a los pacientes afectados de algunas disfunciones somaticas y organicas para

mantener un nivel de salud adecuado.

La intervencion fisioterapéutica en el SA es poca conocida debido a los pocos casos que se
presentan en los nifios y por medio hay poco conocimiento de los tratamientos

fisioterapéuticos en los profesionales del area de salud.

Para el desarrollo de la metodologia se encontrd 128 articulos cientificos, de los cuales
fueron seleccionados 35 articulos en espafiol e inglés, se pudo clasificar mediante los
criterios de inclusion exclusion mediante la escala de valoracion PEDro con la calificacién
mayor o igual a 6. Se pudo obtener la informacidn de los articulos cientificos de la base de
datos de Scopus, ProQuest, revista de medicina, Pubmed, Google académico, Scielo,
Cochrane, PEDROo.

Concluimos que la intervencion fisioterapéutica permite retrasar los sintomas del
neurodesarrollo y ademas mejora la motricidad fina y gruesa, la coordinacion, la marcha, de

esta manera podemos mejorar significativamente el estilo de vida del paciente.

Palabras claves: Sindrome de Angelman, Fisioterapia, UBE3A, retraso neurodesarrollo



ABSTRACT

The documentary research was developed by collecting data or mformation, whose
ohbjective 13 to analyze the importance of physictherapeutic intervention in children with
Anpelman Syndrome (AS) to obtain the most appropnate freatment. Angelman
syndrome is a genetic disorder that affects chromosome 15 as a consequence of which
neurcdevelopmental delays may occur. Physictherapy i1z the set of methods and
techmiques, where physical means are applied to prevent and cure patients affected by
zome somatic and organic dysfunctions to maintain an adequate level of health.

The phy=iotherapeutic intervention in AS 13 httle Imown due to the few cases that occur
m children and therefore there iz little Imowledge of phyziotherapeutic treatments
among health professionals. For the development of the methodology, 128 scientific
articles were found, of which 33 articles in Spamish and Englizh were selected, they
could be classified by the inclusion critenia wsing the PEDro rating scale with a rating
greater than or equal to 6. It was possible to Obtain information from scientific articles
from the Scopus datzbasze, ProQuest, 2 medical journal, Pubmed, Google Scholar,
Scielo, Cochrane, and PEDEo. We conclude that the physiotherapeutic mtervention
allows for delaying the neurcdevelopmental symptoms and also improves fine and gross
motor skills, coordination, and gait, in thiz way we can sigmificantly improve the
patient's lifestyle.

Keywords: Angelman syndrome, Physiotherapy, UBE3 A, neurcdevelopmental delay
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1. CAPITULO I. INTRODUCCION

El sindrome de Angelman es una patologia que afecta principalmente a la parte cognitiva
y motora de los nifios, aunque los signos y sintomas son visibles a partir de los 3 afios de
edad, hay ciertos sintomas que pueden ser evidentes durante el primer afio de vida, por
ejemplo, cuando el nifio esta por sus 6 meses es incapaz de poder manipular alimentos y
utensilios necesarios para la alimentacién, por otro lado también es evidente la falta del
estimulo de gateo, ya que estos nifios no pueden ser capaces de gatear a partir de los 9 meses,
durante el primer afio se ve reflejado la incapacidad de caminar y tener estabilidad al
momento de estar de pie, durante este tiempo la parte cognitiva del paciente se va a ver

reflejado en el retraso de acciones que para su edad debe ir realizando.

Actualmente no existe una cura para el sindrome de Angelman, pero podemos tratar a
los pacientes para mejorar su calidad de vida, promover su desarrollo motor y controlar los
sintomas de esta afeccion. Dentro de los trastornos neuroldgicos la fisioterapia cumple la
funcion de mejorar desarrollo del sistema neuromuscular, aprender o reanalizar ciertas
actividades y automatizar las habilidades motrices, acciones que los pacientes ejecutan a
diario, e incluso para ayudar a pacientes a adaptarse. Siempre que se recomiende una
intervencion, es importante que el fisioterapeuta identifique claramente los objetivos que

desea alcanzar. (Ruiz, 2018)

En la Universidad Complutense de Madrid, se llevé a cabo una investigacion sobre la
atencion interdisciplinaria temprana que es importante ante las alteraciones graves del
desarrollo de las personas que se manifiestan a medida que va pasando los afios. La terapia
fisica como medida de tratamiento multidisciplinario ayudara a evitar o retrasar la aparicion
de posibles complicaciones ayudando en el desarrollo del nifio. Cabe sefialar que los
problemas de los pacientes seran diferentes por eso se necesita un cuidado
multidisciplinario. (Jiménez S., 2019). La terapia fisica debe estar centrada en la
identificacion de fundamentos y caracteristicas del neurodesarrollo que el fisioterapeuta esta
obligado a evaluar continuamente para promover un tratamiento adecuado para las personas

que sufren este sindrome de Angelman.
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El nimero de nifios que padecen esta enfermedad es relativamente bajo y esto constituye
un problema en la hora de realizar un diagndstico oportuno, asi como una intervencion
fisioterapéutica precoz. La necesidad de plantear una investigacion o revision bibliogréfica
enfocada a este sindrome no tan comdn pero muy grave en el desarrollo neuromotor del nifio
hace que este estudio tenga mucha importancia para los profesionales de la salud debido que
es una patologia de poco conocimiento. Es esa razén la intervencion fisioterapéutica sera

muy beneficiosa para los nifios con Sindrome de Angelman.

Como objetivo de esta investigacion se planted analizar la importancia de la
intervencion fisioterapéutica en nifios con Sindrome de Angelman a través de la revision de
la bibliografia actualizada para obtener los tratamientos fisioterapéuticos mas adecuados

para el paciente.

15



2. CAPITULO Il. MARCO TEORICO
2.1 Antecedente Historico.

En un estudio realizado por Rianne F. et al., (2020), el sindrome de Angelman fue
descubierto en el afio 1965 por el pediatra Harry Angelman. Examiné a 3 nifios con sintomas
fisicos, cognitivo, conductuales idénticos. Todos tenian risa sin motivo alguna, deficiencia
del habla, movimientos espasmadicos, retraso mental, crisis epilépticas. Otros autores como
Bower y Jeavons lo nombraron como “sindrome de la mufieca feliz” pero no tubo cabido
este nombre por los familiares de los afectados, por eso se cambié a un nombre mas técnico
a SA. Se sospechaba que podia tener un error en la base genética en 1987 Magenis identifico
una deleccion en el cromosoma 15g11-13. Y por lo tanto afecta un 6% a la mutacion del
imprinting, 3% disomiauniparental, 80% delecidn intersticial. (Rianne et al., 2020).

2.2 Definicion del Sindrome de Angelman

El sindrome de Angelman se caracteriza por la pérdida de la funcion de un gen llamado
UBE3A ubicado en el cromosoma 15. EI mecanismo exacto que causa la pérdida de funcion
es complejo. Los sintomas en general son cognitivos, psicomotores y funcionales.
(Méndez,2018)

Segun Angelman SyndromeFoundation de Estados Unidos, describe que es un trastorno
de neurodesarrollo que va a afectar al cromosoma 15 que hereda de la madre. No se puede
reconocer en el periodo del embarazo debido a que recién se esta desarrollando el nifio, ni
en los primeros meses de nacimiento porque en este trascurso de tiempo los problemas de
desarrollo que se presentan en el sindrome de Angelman no son evidentes. Se puede
reconocer a los 3 y 7 afios, por los rasgos neuroldgicos, alteraciones fisicas, perfil conductual

y cognitivo se vuelven mas evidente los sintomas. (Ruiz et al., 2018)
2.3 Datos epidemioldgicos Sindrome de Angelman

Segun (NORTE, 2018) este sindrome se puede dar a mujeres y hombres, se ha podido
evidenciar con una prevalencia de 1 caso por cada 12.000 a 20.000en individuos de
Estados Unidos. Se clasifico entre los grupos de personas que tenian retraso mental que
oscilaban entre 1.3 % y 4.8 %. (Klan et al., 2019)
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2.4

Etiologia

Este sindrome es causado por una falla genética en el cromosoma materno nimero 15q

abarcando la regién cromosdmica del 11-13 donde se encuentra el gen UBE3A, existiendo

la pérdida de un pedazo del cromosoma separandose del resto del material genético, esto se

ve reflejado cuando los nifios o nifias padecen de convulsiones, dificultades motoras, e

hipopigmentacion ocular. (Greco et al., 2021).

Grafico 1: Causas Genéticas

24.1

kg uk us sk 5 e
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Delecion Disomia uniparental Defecto impronta Mutacién UBE3A
(70-75%) materna (2-4%) (10%)

(3-7%)

Fuente: Asociacion del sindrome de Angelman

Causas genéticas

Delecion de 15g11-g13 de origen materno: Se puede dar debido a una mutacion y
por medio se puede producir un dafio en el gen UBE3A. Es la causa mas comdn, va
a tener un 70-75 % cuando hay una delecion en el alelo proveniente de la madre la
zona borrada no puede equilibrar en el alelo paterno por causa de su impronta.
(Greco, 2021)

Disomiauniparental de 15q11-q13: Suelen ser isodisomias esto quiere decir que un
cromosoma va a estar duplicado (padre) debido a una consecuencia de una no
disyuncion materna que va a dar como resultado una duplicacion postcigdtica del
cromosoma 15 paterno. (Cassater, 2021)

Defecto de la impronta: Es un el defecto epigenético esporadico en el proceso de la
impronta en la gametogeénesis. Se suelen haber riesgo de un 2 al 4 % del defecto de
la mutacion de la impronta. (Greco et al., 2021)

Mutacion del gen UBE3A: Esta mutacion suele ser de origen familiar en un 10 %,
las duplicaciones del cromosoma 15 puede ser parciales o totales del gen UBE3A
eso puede provocar el SA. (Gabau et al., 2019)
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2.5 Semiologia

En algunos casos la identificacion del SA suele ser confusa ya que los pacientes

presentan conductas obsesivas que son propias del autismo por lo que se suele descartar el
padecimiento del SA. (Gabau et al., 2019).
Existen sintomas que son propios de esta patologia como: retraso en el desarrollo fisico y
mental, la capacidad del habla de estos nifios es nula o el uso de palabras es muy baja, su
capacidad de comunicacion es minima, a los 2afios los pacientes presentan microcefalia,
alrededor de los 3 afios se evidencian las convulsiones, en esta edad también se observa con
claridad que tienen dificultad para realizar tareas que necesitan en aplicacién de motricidad
fina. (Gabau et al., 2019).

En un 20-80% los nifios presentan babeo acompafiado de la lengua afuera, problemas
para dormir, suelen tener los brazos alzados al caminar, padecen de hipopigmentacion en
piel y ojos, son hipersensibles al calor, al momento de alimentarse los movimientos de la
boca son exagerados, poseen una afinidad por el agua, presentan inestabilidad a nivel de la
cadera esto provoca que pierdan el equilibrio al ponerse de pie, se caracterizan por poseer
estrabismo, estas son caracteristicas que permiten identificar al 100% que el nifio o nifia
padece de SA. (Gabau et al., 2019).

2.5.1 Caracteristicas fisicas

Los nifios que padecen de este sindrome de Angelman van a presentar las siguientes

caracteristicas fisicas.

*Qjos claros *Estrabismo
*Microcefalia *Talla baja
*Boca grande *Sindactilia
*Dientes abiertos *Lengua grande

*Aplanamiento occipital

Algunas de estas caracteristicas no se pueden presentar en los nifios con SA como por
ejemplo la pigmentacién de la piel va a ser normal y el perimetro del craneo puede ser
normal (Marlies et al., 2020).
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Grafico 2: Caracteristicas fisicas

Fuente: Arriba Salud

2.6 Trastornos neuroldgicos
2.6.1 Epilepsia

Las crisis epilépticas pueden comenzar a los 3 afios en un 75 % de las personas con SA.
Se puede presentar como un sindrome epiléptico usualmente llamado como mioclonias que
se caracterizan por presentar movimientos involuntarios rapidos que no van a tener
concordancia, suelen ser provocado por el SNC. Ausencias atipicas son episodios que van a
durar pocos segundos a diferencia de la tonica que van a perder el total descontrol del tono
muscular etc. Los episodios epilépticos suelen ser graves en los primeros afios vida y puede
mejorar en la adolescencia, pero a medida que van pasando los afios suelen irse

complicando. (Cassater, 2021)

2.6.2 Capacidad Cognitiva y Lenguaje

Suelen presentarse en un 100% en el primer afo, pero se puede comprobar por su
comportamiento en la edad de 2-5 afios el retraso en el desarrollo cognitivo que va a venir
acompafado con la hiperactividad y una baja capacidad de prestar atencién a una sola cosa.
(Gabau et al., 2019)

Estudios actuales mencionan (Stacey et al., 2022) que la alteracion del lenguaje se va a
deber a los trastornos de mielinizacion. El medio de comunicacion como es el lenguaje oral
va a estar afectado en su totalidad, méaximo puede pronunciar 10 palabras baésicas
aproximadamente a los 4 afios, pero no va a tener concordancia a lo que quiere decir.

Por lo general pueden seguir sefiales pero que sean la mas habitual o basica para qué
puedan ser comprendidos se puede utilizar gestos con su cara y las manos. En algunos nifios
con SA suelen tener una conducta destructiva por el motivo que no puede comunicarse o
hablar. (Stacey et al., 2022)
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2.6.3 Retraso desarrollo motor

Este retraso se debe a una atrofia cerebral moderada, afectacion en las circunvoluciones
cerebrales, agenesia de I6bulo temporal. La sedestacion es una de las complicaciones con
retraso, que se puede dar a una edad de los 4 afios. (Stacey et al., 2022)

Los movimientos van a estar afectados, primero el gateo va a aparecer a los 2 afios.
Mientras que la de ambulacién entre los 2-5 afios, pero algunos nifios no van a poder ni
gatear ni caminar porque van a presentar ataxia o problemas de la marcha. Ademas, puede
haber decaida del trastorno motor y la presencia de distonia y parkinsonismo. (Stacey et al.,
2022). Mientras que en la motricidad fina presentara problemas a los movimientos precisos
y pequefios al poner un objeto en el sitio indicado porque suelen desesperarse al no poder

realizar los movimientos con precision. (Stacey et al., 2022)

2.6.4 Trastorno de la marcha

Son trastornos que se deben a alteraciones con el cerebro o la médula espinal por medio
de esta afectacion sus extremidades inferiores van a tener espasticidad. Sus miembros
inferiores van a presentar una abertura en la base de sustentacion ademas van a estar
espasticos en pies en valgo y sus miembros superiores van a estar levantados (brazos)
acompafiado de una flexion de antebrazos conocido con el nombre de aleteo. (Stacey et al.,
2022)

2.6.5 Trastorno del tono y movimiento

Suelen presentarse a los 6 meses y a los 2 afios una hipotonia es decir una disminucion

del tono muscular que se va a dar a notar mas en la region axial, pero en algunas personas
con SA suelen haber una hipertonia en las extremidades distales que pueden alterar los
reflejos osteotendinosos. (Gabau et al., 2019)
Mientras que en los trastornos de movimiento se da a los 2 afios se suelen presentar en un
100%. Los movimientos suelen ser como sacudidas de una agresiva (intencional) puede
variar su intensidad dependiendo la intencion motora. Este sintoma se debe a las mioclonias
cortical pueden ser autosdomico dominante y multifocal que pueden agravarse en la edad
adulta. (Stacey, 2022)
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2.6.6 Trastorno del suefo

Se puede presentar en un 90% en los nifios con sindrome de Angelman, Esto suele
aparecer en la noche el nifio va a tener periodos de suefio irregulares profundos, ademas no

es extrafio que durante este periodo vayan a estar hiperactivos. (Stacey et al., 2022)

2.7 Tratamiento

Para poder aplicar un tratamiento en pacientes con SA tomamos en cuenta el tiempo que
nos permita observar los primeros resultados, por esta razon se han establecido 3 sesiones
semanales con una duracion de 30 a 45 minutos por un total de 6 meses, durante el
tratamiento vamos a controlar la higiene postural del nifio o nifia, evitando deformaciones
futuras de la columna.

A lo largo del tratamiento se va a trabajar con la parte cognitiva del paciente, de esta
manera vamos a mejorar el desarrollo de esta, evitando problemas cognoscitivos cuando el
paciente se encuentre en su etapa de adolescencia y adultez.

Mediante un estudio realizado (Jiménez S., 2013) en su tema “TRATAMIENTO
FISIOTERAPICO DE LOS NINOS CON SINDROME DE ANGELMAN?”, menciona
las diferentes técnicas fisioterapéuticas aplicadas en nifios con SA, muestra también la
valoracion motora de Vojta, el mismo que se encarga de la observacion de la OP (ontogénesis
postural) y reflejos primitivos. A continuacion, mencionamos las 7 reacciones posturales que
\ojta menciona como:
1. Reaccion a la traccion.
Landau.

Suspension axilar.

2
3
4. Reaccion a la pérdida del equilibrio.
5. Suspension lateral de Collis.

6. Suspension lateral de Peiper.

7. Reaccion a la suspension vertical de Collis.

Tomando en cuenta lo explicado por Vojta a continuacion explicamos los tratamientos
fisioterapéuticos que se aplican en nifios con SA, mismos que ayudan a mejorar la reaccion
e higiene postural, de igual forma se muestran una serie de ejercicios que permiten el
desarrollo adecuado de la parte cognitiva del paciente, cada uno de los ejercicios van

dirigidos para una edad determinada.
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2.7.1. Masoterapia

Tabla 1: Masoterapia.

La masoterapia es el conjunto de movimientos ejecutados con las manos, sobre la parte
afectada del paciente, esto se realiza con la finalidad de facilitar la movilidad de los
musculos y tejidos evitando el desarrollo de dolencias futuras, permite relajar la mente y
el cuerpo o reforzarlo. (Doldan, 2017).

Friccion
Es el desplazamiento de la
piel sobre el tejido

subcuténeo, la friccion se
aplica sobre la piel del
paciente, adhiriéndose a esta
y desplazandose la mano del
fisioterapeuta Gnicamente lo
que permita la laxitud de la
hipodermis que se desplace
sobre la epidermis. Las
capas del paciente son las

que se friccionan y no la
mano del fisioterapeuta las
que frotan sobre los planos
subyacentes. Estos
movimientos se realizan con
los nudillos de los dedos
indices y medio, también
con los pulpejos de los
dedos. (Horna, 2015)

Presion

En este punto se comprime
una region entre las dos
manos o entre el dedo pulgar
y los demés dedos
acompafiado de un plano
6seo resistente, podemos
realizar movimientos con
los cuales podamos
comprimir  con nuestras
manos las partes blandas
gjecutando una  accion
sedante e  hiperémica,
mejorando la circulacién
venosa Yy linfatica, también
se puede realizar una
presibn de apoyo sin
desplazamiento de los
tejidos en este caso se

produce un efecto
mecanico. Su efecto es
sobre la circulacion de

retorno y efecto analgésico
en el SN. (Doldan, 2017)

Amasamiento 0
Pellizcamiento

Es la tension ejecutada
sobre el muasculo con un
conjunto de contracciones
anteriores y posteriores se
realiza en masculos
palpables y en superficies
extensas como la espalda y
el abdomen, el
pellizcamiento bien
aplicado no causa dolor.
(Doldan, 2017)

Grafico 3: Friccion
Fuente: Susana Horna

Grafico 4: Presion
Fuente: Clinica Vass.

) \\\\\ .
o

Grafico 5: Amasamiento
Fuente: Jéssika Castellano.

Realizado por:(Autores, 2023)
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2.7.2. Hidroterapia
Tabla 2: Hidroterapia.

Es la técnica donde se emplea el agua PROCEDIMIENTO

como agente terapéutico. 1. Con ayuda de los padres o cuidadores del
nifilo colocamos un chaleco inflable.

2. Como los nifios con SA con afines con el
agua, es facil que estos puedan realizar

: gjercicios en piscinas, por lo que
: . simplemente hay que mojarles los pies y
/ manos. Mostrandoles que no hay ningun
v . — peligro.
Gréfico 6: Hidroterapia . .
Fuente: Carlos Alberto Arce Gonzales 3. Con ayuda colocamos boca arriba al nifio
y lo vamos llevando por toda la piscina
Actividad: relajacion. esto puede ser por alrededor de unos 5a 7
Edad: 5-6 afios. minutos. (Riviére, 2018).

Objetivo: disminuir nivel de estrés y
ansiedad en los nifios con SA.

Realizado por: (Autores, 2023)

2.7.3. Estiramientos Musculares

Tabla 3: Estiramientos Musculares

El estiramiento es un ejercicio en el que se somete el masculo a una tension prolongada
(la fuerza que lo deforma verticalmente), durante un tiempo variable y a una velocidad
determinada. La duracion de dicha tension o su amplitud son dos de las variables que
determinan el resultado final de la tension. (Santonja, 2018)

La imagen que se muestra a continuacion permite observar los estiramientos que vamos a
aplicar en los pacientes con SA, este graficé es referencial ya que estos movimientos van
a ser asistidos por el fisioterapeuta.

o ) ;. .0
K f €= f |

gd %‘ t by | L W

Gréfico 7: Estiramientos Musculares
Fuente: Maria Lafuente.

Estiramiento de inclinacion lateral. —inclinamos lateralmente el cuello de nuestro
paciente hacia la derecha mantenemos esta posicion durante 15 segundos y repetimos 3
veces de igual forma realizamos el mismo procedimiento para el lado izquierdo.
(Pinheiro,2022).

Estiramiento lumbar. —acostamos al paciente en la camilla llevamos sus rodillas hasta el
pecho con sus manos ubicadas por atras de los muslos mantenemos esta posicién por 15
segundos y repetimos 3 veces. (Pinheiro, 2022).

Respiracion abdominal. — le pedimos al paciente que respire profundamente tomando
todo el aire que le sea posible, cuando observemos que el estdmago se inflo, pedimos al
paciente que bote el aire por la boca, de igual manera repetimos 3 veces. (Pinheiro, 2022).
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Movimiento de hombros: Le indicamos al paciente respirar profundamente, y mientras
lo hace que suba los hombros, contamos 6 segundos y pedimos al paciente que bote el aire
por la boca, por tres veces seguidas. (Pinheiro, 2022).

Tonificacion de abdominales: Colocamos al paciente sobre la camilla boca arriba, y le
pedimos que respire 6 sequndos, debe tener el aire en su interior y luego eliminarlo por la
boca, repetimos 3 veces. (Pinheiro, 2022).

Estiramiento de piernas: Ubicamos al paciente tirando la pierna hacia atrés con la ayuda
de la mano llevandola hacia los glateos, repetimos 3 veces en cada pierna. (Pinheiro,
2022).

Plancha abdominal: Colocamos al paciente boca abajo con nuestras manos lo
sostenemos desde el toérax, manteniendo siempre la postura recta repetimos por 3 veces
durante 6 segundos. (Pinheiro, 2022).

Extension de mufieca: Estiramos el brazo del paciente hacia arriba y luego flexionamos
suavemente la mufieca hasta que la mano quede horizontal, realizamos esto para la otra
mano.

Flexion cubital: Estiramos el brazo hacia abajo, flexionamos suavemente la mufieca hasta
que quede horizontal. (Pinheiro, 2022).

Realizado por: (Autores, 2023)

2.7.4. Motricidad Fina
Tabla 4: Motricidad Fina.

La motricidad fina tiene que ver principalmente con los miembros superiores,
especialmente las manos, esta se encarga de la manipulacion de objetos, utensilios y
herramientas.

EJERCICIO PROCEDIMIENTO

RECOGER OBJETOS 1. Colocar los objetos en la mesa delante suya

| y a su alcance

2. Coger uno de los objetos mostrando
deliberadamente el agarre de las pinzas que
se realiza con los dedos pulgar, indice y

medio.
Grafico 8: Coger Objetos 3. Decirle al nifio que coloque el objeto
Fuente: Aldo Pruneda.
dentro del balde.
Actividad 1: Agarrar. 4. Tomar su mano y sus dedos para recoger
Edad:0-1 afios. otro de los objetos con la pinza.
Objetivo: coger 10 objetos de diferentes | 5. Repetir esta actividad hasta que realice los
tamafios y colocarlos en un balde. movimientos por si solo. (Pruneda, 2020).
RECOGER AZUCAR CON UNA 1. Cuando el nifio sea capaz de sujetar una
CUCHARA _ cuchara por si mismo durante cortos
QQ e periodos de tiempo (ver actividad 2), se

ensefia al nifio como usar la cuchara.
2. Colocar un recipiente con azlcar y otro
vacio delante del nifio
3. Poner la cuchara en su mano y reforzar el
agarre con la nuestra.
4. Guiar al niflo para que introduzca la
Actividad 2: Agarrar. cuchara dentro del azicar, acompafado de
Edad: 1-2 afios. movimientos lentos y exagerados en cortos
lapsos de tiempo.

Gréfico 9: Coger Azlcar con una Cuchara
Fuente: Aula Compartida.
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Objetivo: usar una cuchara para |5 Cuando el nifio comience a hacerlo bien,
transportar azucar de un lugar a otro. ayudamos al nifio a pasar cucharas llenas
de azucar al recipiente vacio. (Pruneda,
2020).
DESENROSCAR TAPAS 1. Ubicar botellas de plastico delante del
e nifo.

2. Una vez captada la atencion del nifio
procedemos a desenroscar la tapa de
alguna botella.

3. Sujetar la botella con el nifio y gesticular

Grafico 10: Desenroscar Tapas que se abre y se cierra la tapa.
Fuente: Jean Piaget. 4. Repetir varias veces el procedimiento.
5. Una vez que el nifio pueda lograrlo,
Actividad 3: coordinacién de las manos. brindarle dos botellas para que lo haga
Edad: 2-3 afios. solo. (Pruneda, 2020).
Objetivo: desenroscar la tapa de un
frasco.
1. Sujetar el dedo indice del nifio, suave y
SEGUIR TRAZOS CON LOS DEDOS lentamente, recorrer las siluetas de una
= =N serie de objetos o figuras, tales como un
' libro, una mesa, pelota, frutas etc.
2. Reducir la ayuda con presién de los dedos
progresivamente, asi comprobaremos si
- i - contintia por si solo bordeando las formas
Gréfico 11: Seguir Trazos con los Dedos con su dedo.
Fuente: Monica Garcia. . i .
3. Si el nifio comienza a mover las manos de
Actividad 4: Manipulacion. manera brusca, hay que tranquilizarlo de
Edad: 3-4 afios. manera verbal y volver a retomar su
Objetivo: Trazar la silueta exterior de atencion.
formas, usando un dedo. Una vez que esté acostumbrado a la textura
tactil del primer objeto, cambiarlo por otro
objeto, de esta manera que se adapte a
nuevas texturas. (Pruneda, 2020)
1. Cortando tiras de papel de 25 ml, asi sera
CORTAR CON TIJERAS mas facil para el nifio cortar el papel.

2. Colocar delante del nifio tiras de papel y las
tijeras.

3. Sujetar las tijeras de manera correcta con

QY nuestra mano, dentro del campo visual.
- L — 4. Agarrar una tira de papel y cortarla,
Grafico 12 Cortar con Tijeras podemos también tomar la mano del _piﬁo
Fuente: Aldo Pruneda. ayudandolo manipular bien la tijera,
. ) ) controlando su movimiento cortaremos
Actividad 5:~ Manipulacion. una tira.
Edad: 4-5 afios. 5. Si va mejorando la manipulacion de las

Objetivo: Cortar tiras de papel de
manera aleatoria.

tijeras, disminuiremos la ayuda. (Pruneda,
2020).
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CHINCHETAS

Grafico 13: Chinchetas
Fuente: Aldo Pruneda.

Actividad 6: Manipulacion.

Edad: 5-6 afios.

Objetivo: Introducir 12 chinchetas en un
panel de corcho.

1. Colocar delante del campo visual del nifio
el papel de corcho.

2. Sacar algunas chinchetas (4 o 5) y
colocarlas cerca del nifio.

3. Primero le mostramos como agarrar la

chincheta desde la cabeza. Posterior a esto

introducimos la chincheta en el papel de

corcho.

Tomamos los dedos pulgar e indice del

nifio y le ayudamos a introducir la

chincheta.

5. Repetimos hasta que pueda realizar el
trabajo por si solo. (Pruneda, 2020).

Realizado por: (Autores, 2023)

2.7.5. Motricidad Gruesa
Tabla 5: Motricidad Gruesa

La motricidad gruesa es el conjunto de movimientos grandes que son realizados por los
nifios. El desarrollo de las habilidades no se logra de manera inmediata, a medida que
transcurra el tiempo el nifio ird adaptandose a las nuevas situaciones motoras. (Ramirez,

S < 3
PR AN -
~ a2
s, e
g == 4.
Grafico 15: Recogiendo Juguetes
Fuente: Damian Montero.
5.

Actividad 2: cuerpo.
Edad: 1-2 afios.
Objetivo: Mejorar el equilibrio.

2017).
EJERCICIO PROCEDIMIENTO
PALMAS PALMITAS 1. Sentamos al nifio en nuestro regazo.
—~ 2. Damos palmados con nuestras manos
B =), lentamente, mientras cantamos alguna melodia,
‘ — donde podamos mencionar el nombre del nifio.
- 4 — 3. Cogemos las manos del nifio, repetimos la
- | cancion mientras lo ayudamos a dar palmaditas
Gréfico 14: Palmas Palmitas son sus manos. (Riviére, 2018).
Fuente: Carla Estrada.
Actividad 1: Brazos.
Edad: 0-1 afios.
Objetivo: Tocar las palmas.
RECOGIENDO 1. Colocar un juguete en medio del salon.
JUGUETES 2. Mostrarle al nifio como agacharse para

recogerlo.

Después poner él juegue en el suelo, lo
ayudamos a agacharse para que él pueda
recogerlo.

Repetir el varias veces, hasta que pueda
agacharse sin perder el equilibrio.

Hacer que el nifio recoja varios juegues y los
coloque en una caja. (Riviére, 2018).
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PATEAR UN BALON

Grafico 16: Patear un Balon
Fuente: Damian Montero.

Actividad 3: piernas.

Edad: 2-3 afios.

Objetivo: Mejorar la coordinacion
oculo-pie.

Utilizando una pelota que no sea pesada,
vamos a demostrar al nifio como nosotros la
pateamos suavemente hacia un arco.
Hacemos sentar al nifio en una silla pequefia,
de igual forma nosotros nos sentaremos alado
de el en otrassilla.

Empezamos pateando la pelota sentada en la
silla.

Luego le damos la pelota al nifio y le
ayudamos a mover el pie para patear.

Cuando el nifio no necesite de nuestra ayuda lo
dejamos patear. (Riviére, 2018)

AVANZAR RODANDO

raflco 17: Avanzar Rodando
Fuente: Odalis Tamay.

Actividad 4: Motricidad corporal.
Edad: 3-4 afios.

Objetivo: Rodar sobre los costados
y luego rodar hacia atras.

En un é&rea despejada y suave, el nifio debe
estar observando, nos acostamos y
comenzamos a rodar hacia adelante y hacia
atrés.

Le ponemos en posicion y le hacemos rodar
lentamente hacia adelante y hacia atras.

No debemos permitir que el nifio ruede
deprisa.

Cuando pueda solo, le indicamos que realice
sin parar por unos 3 m. (Tamay, 2022).

MARIONETAS

T =

=
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Grafico 18: Marionetas
Fuente: Odalis Tamay.

Actividad 6: Calistenia.
Edad: 5-6 afios.
Objetivo: Hacer diéz imitaciones.

Pedimos al nifio que imite todo lo que
hacemos. (Tamay, 2022)

Levantamos los brazos, y nuestras palmas se
toquen, movemos hacia los lados.
Continuamos repitiendo frente a él y pedimos
al nifio que haga lo mismo.

Cuando pueda hacer los dos movimientos
vamos a intercalar, de igual forma pidiendo al
nifio que nos imite.

Una vez que pueda, le pedimos que haga por si
solo. (Tamay, 2022).

Realizado por: (Autores, 2023)
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2.7.6. Percepcion Cognitiva

Tabla 6: Percepcién Cognitiva

Es la capacidad que tenemos los seres humanos, que nos permite captar, procesar y dar
sentido a la informacion que diariamente recibimos misma que alcanza hasta nuestros
sentidos. Sabiendo que el SA afecta la parte cognitiva, tomamos en cuenta una serie de
ejercicios que ayuden mejorarla, no al 100% pero de esta manera evitaremos el deterioro
cognitivo de los pacientes, para esto mencionamos los procesos cognitivos del estimulo,

sensacion y percepcion.

EJERCICIO

PROCEDIMIENTO

IMITACION DE GESTOS

Gréfico 19: Imitacion de gestos con las manos
Fuente: OdalisTamay.

Actividad 1: Memorizacion.

Edad: 5-6 afios.

Objetivo: Aprender a memorizar gestos con las
manos.

Con nuestras manos realizamos
gestos que sean faciles de imitar
por el nifio.

Puede ser los dos dedos arriba o
el pulgar arriba.

Cuando hagamos estos gestos
debemos estar pendientes de que
nuestras manos estén dentro del
campo visual del nifio.

Pedimos al nifio que imite las
sefiales que hicimos.

Repetirnos las veces que sean
necesarias. (Tamay, 2022).

SELECCION DE OBJETOS CORRECTOS
= b 7~
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Gréfico 20: Seleccién de Objetos
Fuente: Marcela Campafia.

Actividad 2: Reconocimiento.

Edad: 5-6 afios.

Objetivo: Seleccionar una serie de elementos
concretos entre un grupo de estimulos.

Mostramos al nifio una serie de
dibujos relacionados a un tema
en especifico, en este caso
prendas de vestir para invierno.
Pedimos al nifio que nos muestre
las prendas de vestir que se usan
en el invierno.

Si se equivoca debemos
ayudarlo con la respuesta
correcta.

Solo debemos ocupar temas
relacionados con su diario vivir,
podemos pedir fotos de sus
familiares mas cercanos vy
pedirle que nos muestre quien es
papa, mama, etc. (Riviére,
2018).

Reatizado por: (Autores, 2023)
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2.7.7. Reeducacion Postural

Tabla 7: Reeducacioén Postural

Bipedestacion: Para esto se va a usar un programa de
bipedestacion el mismo que permita al paciente controlar
su estabilidad al momento de ponerse de pie, con la
utilizacion de un bipedestador el paciente podra no solo
caminar erguido sino también mantener la extensibilidad
de las extremidades inferiores, mejorando el desarrollo
musculoesquelético. (Fernandez, 2013).

Gréafico 21: Bipedestacion
Fuente: Amaya Fernandez.

Sedestacion: Vamos a hacer que el paciente tome asiento,
en este tiempo vamos a cambiar regularmente la posicion
como se puede ver en la siguiente imagen, colocaremos al
paciente en cada una de estas posturas durante 30
segundos, repitiendo tres veces. en este caso hablamos de
posturas sedentes anterior, media y posterior. (Fernandez,
2013).

%

I

Gréafico 22: Sedestacion
Fuente: Amaya Fernandez.

Levantarse —Sentarse: Si logramos que el nifio realice
esta actividad correctamente, nos indica que su grado de
independencia en la transferencia sentado de pie sentado,
este ejercicio permite que el paciente gradualmente vaya
ganando fuerza y flexibilidad en la espalda, cadera y
musculos superiores de la espalda. Pedimos al paciente
que se pare y se siente 6 veces, 3 de pie y 3 sentado.
(Fernandez, 2013).

e = 2
sk

Grafico 23: Levantarse-Sentarse
Fuente: Amaya Fernandez.

Subir - Bajar Escalera: Permiten estimular las piernas
mejorando asi el desarrollo de las articulaciones y su
lubricacién interna, acompafiada de una correcta
circulacion sanguinea. Para esto vamos a subir y bajar 5
escalones con el paciente, repetimos 2 veces. (Fernandez,
2013).

Grafico 24: Subi-Bajar Escaleras
Fuente: Amaya Fernandez.

Realizado por: (Autores, 2023)
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3. CAPITULO IIl. METODOLOGIA
3.1 Tipo de Investigacion

El tipo de investigacion documental se basé mediante en la recopilacion de informacion
bibliogréfica, ya que se buscé y se analizo la base de datos es decir por medio de articulos
cientificos, libros, revistas cientificas y estudios ya realizados por otros autores con rigor
cientifico y académico; sobre la intervencion fisioterapéutica en nifios con sindrome de
Angelman. Donde se pudo determinar las variables de estudio como conceptos, historia del
SA, causas, sintomas, tratamiento fisioterapéutico lo que llevo a desarrollar la investigacion

con bases cientificas.
3.2 Disefio de Investigacion

El disefio es descriptivo ya que de esta manera se detallara la informacion recolectada
de los diferentes articulos que se encargan del estudio sobre la intervencion fisioterapéutica
en nifos con sindrome de Angelman, para finalmente obtener conclusiones derivadas de las

bases cientificas.
3.3 Técnicas de recolecciéon de Datos

En la investigacion se utilizd la técnica de observacion indirecta, porque nos guiamos
en el analisis y contenido de la informacién mas relevante de los articulos cientificos que
fueron previamente realizados por otros autores. Para la metodologia se utilizé la escala de
PEDro (PhysitherapyEvidence Databas) por medio de la escala se analizaron los articulos
cientificos, libros, revistas cientificas para comprobar la valides de la informacion
recolectada. Mediante la calificacion de cada punto o criterios mayor a 6 se comprob6 que
cumplian los criterios que requiere por la escala de PEDro.

La recoleccién de informacion fue basada en evidencias cientificas, para obtener
distintas fuentes de informacion veridica que ayude a la elaboracion de la investigacion, se
usaran estudios multicéntricos como: Scopus, ProQuest, revista de medicina, Pubmed,

Google academico, Scielo, Cochrane.

3.4 Criterios de inclusion y exclusion

Criterios de inclusion:
v" Publicaciones (articulos cientificos, investigaciones, articulos de revision, revistas

cientificas) relacionadas con el sindrome de Angelman
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v" Articulos cientificos publicados en espafiol e inglés

\

Articulos cientificos publicados desde el afio 2010 hasta 2022
v"Articulos que cumplan con los criterios de puntuacion igual o superiores a 6 segln
la escala de PEDro
v Articulos cientificos de bases de datos que muestren con exactitud las variables de
estudio
Criterios de exclusion:
v" Atrticulos de redaccion con poca fiabilidad.
v Atrticulos con informacién duplicados de otras investigaciones
v" Atrticulos que no tengan informacion veridica o cientifica.
v

Documentos que no aporten al objetivo de la investigacion.
3.5 Meétodos de analisis, y procesamiento de datos

Esta investigacion tuvo como referencia la recopilacién de informacion del tema:
INTERVENCION FISIOTERAPEUTICA EN NINOS CON SINDROME DE
ANGELMAN, para elegir los articulos cientificos, libros y trabajos de investigacion de
donde obtendremos la informacion necesaria y posteriormente analizarlos datos mas
importantes, se evalud que tuvieran un rigor cientifico y académico.

Identificaciéon: Se procedié a buscar informacién de diferentes paginas cientificas de
articulos que ayuden al tema a investigar: sintomas, intervencion fisioterapéutica en nifios
con sindrome de Angelman y caracteristicas de la patologia.

Filtrado: Algunos articulos no cumplian el afio de publicaciéon 2012- 2022 como es requerido por
la Universidad Nacional de Chimborazo.

Preanalisis: Algunos no cumplian, se tuvo mas prioridad a los que tenian 2 variables y que
sea del afio correcto.

Inclusion: Para incluir los articulos cientificos, se realiza un filtro con los 35 obtenidos a lo
largo de la investigacion mediante la escala de PEDRo, donde debian cumplir los criterios
de seleccion igual o mayor a 6.

Donde menciona que se dard mayor importancia al que posea una cantidad superior de
informacion veridica, permitiéndonos visualizar con claridad los hechos investigados por el
autor, de esta manera podemos aplicar un tratamiento adecuado en los pacientes que
padecen SA. Es decir, que la revision bibliografica realizada por otros autores es relevante

para llegar al objetivo que planteamos como tema principal ademas podemos mencionar que
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durante el andlisis de los documentos bibliogréaficos pudimos encontrar informacion que

permiten tratar el SA con mayor facilidad.

Gréfico 25: Diagrama de flujo

Registros identificados a través de:
4
=) Sopas, ProQuest, revista de )
g Articulos que  fueron

medicina, Pubmed, Google
S > & » descartados por
E Académico, Scielo, Cochrane, o
iz duplicacion
= Elsevier.
=i (n=20)

(n=128)
. Registro después de haber Articulos que no cumplian con
3 eliminado articulos el afio de publicacion 2012-
=

(n=38)
" Articulos que estan dentro Articulos que fueron
= . p
“é del afio requerido excluidos porque tenian una
Z (N=70) puntuacion en la escala de
E PEDro menor 6
(n=35)

" Articulos  seleccionados
Q .
E para realizar la
g investigacion

(n=35)

Fuente:Metodologia de la seleccion de estudios detallados segin Ramirez et al, 2013 en su articulo: methodology in

conducting a systemticreviiewofbiomedicalreseach
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3.6 Valoracion de los articulos cientificos segun la escala metodolédgica de PEDRo

Tabla 8: Escala de PEDro

Valoracion
N° Afo | Base de datos Autor(es) Titulo Original Titulo en espafiol segun escala
de PEDROo
1 2012 SciELO Lazara Cfg'r?lad Faife AngelmanSyndrome Sindrome de Angelman 7/10
Facilitacion de las relaciones| Facilitacion de las relaciones
interpersonales  mediante  un|interpersonales mediante un
2 2013 Pubmed Jaime Cantallops | programa acudtico educativo para|programa acuatico educativo 8/10
personas con sindrome  de|para personas con sindrome de
Angelman Angelman
L La reeducacién postural como
La reeducacion postural como . fisi -
, tratamiento fisioterapéutico tratamiento ~ ~Tisioterapeutico
3 2013 UNIZAR Amaya Fernandez . . .| complementario a la 8/10
complementario a la fisioterapia fisi ; dicional |
tradicional isioterapia tradicional en la
patologia dolorosa de hombro
Proposal for a physical therepy| (CBIRE LR T
SEMANTIC . . program in a child with Angelman | .° P
4 2013 LiviaPessarelli .. Sindrome de  Angelman, 8/10
SCHOLAR syndrome, emphasizing postural enfatizando el equilibrio
balance: a case study _ : q
postural: estudio de caso
. - Importancia de la motricidad
Importancia de la motricidad uesa en el oroceso  de
5 2014 Pubmed Luz Maria de la Cruz |gruesa en el proceso de desarrollo g o de | d_p - 8/10
de la dimension corporal esarrotio de fa dimension
corporal
6 2015 NIH Dagli Sindrome de Angelman Sindrome de Angelman 7110
7 2015 UNIZAR Enrique Garcia Fisioterapy of the spasticity: | Fisioterapia de la espasticidad: 8/10

technicals and methods

técnicas y métodos
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El masaje Tui Na, beneficios y

El masaje Tui Na, beneficios y

8 2015 CIM Susana Horna LAl Lo 9/10
contraindicaciones contraindicaciones
ENFERMEDADES
o | 2015 | INAIPI Pablo Lapunsina | 1\ ERMEDADES IMPRONTA | V100 N T A "guias de buena 8/10
guias de buena préactica clinica - .
practica clinica
Abordaje fisioterdpico en una nifia Q?}grdajiol;:SIOtigﬁzlr%%:n ug:
10 2015 UNIZAR Adriana Rubio con sindrome de Angelman: a Angelman: a pronésito de un 9/10
proposito de un caso” Cas%,, - aprop
11 2016 Uva Maria Lafuente E_\/Nldenua de Ila_ r_udroterapla en ExldenC|a de !a_h_ldroterapla en 9/10
nifos con Pardlisis Cerebral nifios con Pardlisis Cerebral
Paloma Pérrez del El masaje  terapéutico  o|El masaje terapéutico o
12 2016 NIH POZ0 masoterapia:  sus efectos y|masoterapia: sus efectos vy 7/10
beneficios beneficios
Hidroterapia — Generalidades — Hldrote_rap,la}—Generahdades-
L Bases biofisicas — Fundamentos
Bases biofisicas — Fundamentos Clinicos Modalidades
13 | 2017 ASW Carlos Arce Clinicos Modalidades y Técnicas |, . dades Y 8/10
s o Técnicas de aplicacion —
de aplicaciébn — Indicaciones y L
Contraindicaciones Indlcac_|on_es . y
Contraindicaciones
Logopedic intervention in a case | Intervencion logopédica en un
14 2017 SGIELO Giselle Nifiez with Angelman syndrome Wlth _the caso con sindrome Angelman 10/10
extraverbal communication | con la  alternativa  de
alternative comunicacion extraverbal
Hidroterapia y actividad acuatica ?clgé:?i::e;ap?da ta}(lja' aC;Ir\glll?;(:
15 2017 Pubmed Hector Villagra adaptada:  pardlisis  cerebral, laptada.  p 8/10
autismo, sindrome de Angelman cerebral, autismo, sindrome de
’ Angelman
Madurez  psicomotriz  en el |Madurez psicomotriz en el
16 2017 UVa Alicia Ramirez desenvolvimiento de la motricidad | desenvolvimiento de la 8/10
fina motricidad fina
17 2018 NIH Luisa Méndez Sindrome de Angelman Sindrome de Angelman 8/10
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18

2018

BMC

TerjeNaerland

Effect of epilepsy on autism
symptoms in Angelman syndrome

Efecto de la epilepsia sobre los
sintomas del autismo en el
sindrome de Angelman

10/10

19

2018

Pubmed

Belén Ruiz

A randomized placebo controlled
clinical trial to evaluate the
efficacy and safety of minocycline
in  patients with  Angelman
syndrome (A-MANECE study)

Un ensayo clinico aleatorizado
controlado con placebo para
evaluar la eficacia y seguridad
de la minociclina en pacientes
con sindrome de Angelman
(estudio A-MANECE)

9/10

20

2018

NIH

Fernando Santoja

Stretching in the physical-sport
practice

Los estiramientos en la practica
fisico-deportiva

8/10

21

2018

Scielo

Rocio Villamor

Validacion de la proteina PSMD4
como sustrato del enzima UBE3A
y sus implicaciones en el sindrome
de Angelman

Validacion de la proteina
PSMD4 como sustrato del
enzima UBE3A y  sus
implicaciones en el sindrome de
Angelman

10/10

22

2019

Reduca

Sara Jiménez

Tratamiento fisioterapico de los
nifios con sindrome de Angelman

Tratamiento fisioterapico de los
nifios con  sindrome de
Angelman

10/10

23

2019

SciELO

Métayer

Reeducacién cerebro motriz del
nifio pequerio

Reeducacién cerebromotriz del
nifio pequefio

9/10

24

2019

UNIZAR

Ana Gomez

Implementacion de la hidroterapia
en un tratamiento convencional
para la paralisis cerebral infantil.
Comparativa de dos casos

Implementacion de la
hidroterapia en un tratamiento
convencional para la paralisis
cerebral infantil. Comparativa
de dos casos

8/10

25

2020

Usta

Marcela Campafia

Estrategias ludicas para fortalecer
la motricidad gruesa enfocada en el
equilibrio de menores de cuatro
anos

Estrategias ludicas para
fortalecer la motricidad gruesa
enfocada en el equilibrio de
menores de cuatro anos

10/10

26

2020

Google
School

Marta Ayala

Sindrome de Angelman

Sindrome de Angelman

10/10
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27

2021

ScienceDirect

DaianaCassater

Clinical ~ Characterization  of
Epilepsy in  Children  with
Angelman Syndrome

Caracterizacion clinica de la
epilepsia en nifios con sindrome
de Angelman

9/10

28

2021

Pubmed

Donatella Greco

Prader-Willi ~ Syndrome  with
Angelman Syndrome in the
Offspring

Sindrome de Prader-Willi con
sindrome de Angelman en la
descendencia

9/10

29

2021

scribd

Lucy Flores

Ejercicio Terapéutico
Cognoscitivo para La Reeducacion
Motora Del Hemipléjico Adulto -
Método Perfetti

Ejercicio Terapéutico
Cognoscitivo para La
Reeducacion  Motora  Del
Hemipléjico Adulto - Método

Perfetti

9/10

30

2021

Usta

MaddalenaSommese

A Comprehensive Approach to
Rehabilitation Interventions in
Patients with Angelman
Syndrome: A Systematic Review

Un enfoque integral de las
intervenciones de rehabilitacion
en pacientes con sindrome de
Angelman

9/10

31

2022

Dspace

OdalysTamay

Actividades Ladicas para
Fortalecer la motricidad gruesa en
nifios de 4 a 5 a través del juego
psicomotriz

Actividades  Ludicas para
Fortalecer la motricidad gruesa
en nifios de 4 a 5 a través del
juego psicomotriz

9/10

32

2022

UNICA

Vojta

Cinesiologia del desarrollo en

lactantes

Cinesiologia del desarrollo en
lactantes

9/10

33

2022

Pubmed

Jessica Duis

A multidisciplinary approach and
consensus statement to establish
standards of care for Angelman
syndrome

Un enfoque multidisciplinario y
una declaracion de consenso
para establecer estandares de
atencion para el sindrome de
Angelman

9/10

34

2022

Pubmed

Tiangi Wang

An Analysis of Phenotype and
Genotype in a Large Cohort of
Chinese Children with Angelman
Syndrome

Un anélisis del fenotipo y el
genotipo en una gran cohorte de
nifios chinos con sindrome de
Angelman

10/10
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35 2022 Pubmed

Delphine
GaudinReport

Improvement in  Gait and
Participation in a Child with
Angelman Syndrome after
Translingual Neurostimulation
Associated with  Goal-Oriented
Therapy: A Case

Mejora en la Marcha vy
Participacion en un Nifio con
Sindrome de Angelman tras
Neuroestimulacion
Translingual Asociado a la
Terapia Orientada a Metas:
Reporte de un Caso

7110

Realizado por:(Autores, 2023)
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4. CAPITULO IV. RESULTADOS Y DISCUSION

4.1 Resultados

Tabla 9: Resultados

Tipo de
Autor(es) | Investigacio Poblacién Intervencion Resultados
n
Léz_ara . : . . D Se puede observar la presencia del SA, tal como lo
Caridad |Estudio Paciente masculino de 22 | Revision bibliografica de los . ’ .
. e N muestran los rasgos clinicos y los rasgos asociados
Faife Bibliografico |afios antecedentes del SA. ali |
Abril que aparecen en la literatura consultada.
Fueron dos alumnos, una
chica de 14 afios y un chico
Jaime Estudio de 12, ambos con sindrome | Se realizo un programa de|El tratamiento permitié que los pacientes pudieran
Cantallop : de Angelman, que asisten | tratamiento por 6 meses, con un | trabajar las relaciones interpersonales, es decir con el
Experimental L . . o
S al centro de Educacion|total de 21 sesiones. profesional que los ayuda y con sus compafieros.
Especial “PinyolVermell”
(ASPACE) de Mallorca.
Se realizé la valoracion del rango
articular activo y pasivo para lo
cual se utiliz6 un goniémetro
universal, posterior a esto se
realizd el registro del grado de|El tratamiento de fisioterapia complementado con
Amaya . . - L . . SRR
. Estudio 8 pacientes del Servicio de | dolor percibido por el paciente, | RPG mejora significativamente los valores de rango
Fernande . S . - . . .
; Experimental | Rehabilitacion del H.C.U. | continuando con la evaluacién de | articular en pacientes con patologia dolorosa de

la repercusion de la patologia
sobre la calidad de vida del
paciente finalmente se realiz6 la
observacion, registro y analisis de
la postura de cada paciente.

hombro.

38




LiviaPess
arelli

Estudio
Experimental

Para el estudio participd un
nifio de 9 afios de
edad con diagnostico de
SA, sexo femenino.

Se aplico un protocolo de
entrenamiento  del  equilibrio
durante 8 semanas, dos veces por
semana, el entrenamiento
consisti6 en  ejercicios  de
equilibrio estatico, realizado en
distintas condiciones y cambiando

los grados de dificultad.

Después del entrenamiento el analisis de
biofotogrametria computarizada del equilibrio
estatico, reveld reduccién de los grados de

oscilacion, que paso de 38° para 13,78°

200 nifios entre 2 y 5 afios,

Realizar encuestas a docentes y
padres de familia con preguntas

Se determind las dificultades que presentan los nifios

Luz Estudio perteneci~entes al CDI "MIS | abiertas, cerradas y estructuras, | dentro del entorno familiar y escolar, reconociendo
Maria de s PEQUENOS GIGANTES" | para obtener el objetivo de lajcomo uno de los principales factores para estos
Cualitativo . ' o . . . i
la Cruz ubicado en el sector de|investigacion sobre la importancia|problemas, el corto tiempo que los padres conviven
Antioquia del desarrollo de la motricidad | con los nifios debido a sus jornadas laborales.
gruesa en estas edades.
Dagli E§tu_dio _ Personas con Sindrome de (?J:pgjuddeeipgyfo)s/ Opragsir:rf'zecslogﬁz Algunos de los pacient_es_ que padecen de Sindrome
Bibliografico | Angelman de Angelman pueden vivir hasta la edad de 70 afios.
padecen de SA.
s . Segln el paciente no existen dos tipos de
Enrique |Estudio Pacientes que padecen de ﬁsﬂgggzsguticodel contrat(?ir?tli?]?;g es pastlmdg d’. la_eficacia de los tratamientos
Garcia | Experimental | Espasticidad. técnicas como: Plum, Perfetti f|3|otgrapeut|cos suele ser temp(_)rales,_ PETO 1 Son
Rood y Terapias Manuéles ' complnadas ayu,da_n en el mejoramiento de las
' funciones neuroldgicas.
Se utilizo una aguja filiforme de 2
cm y se insertaron puntos de
49 pacientes con paralisis | acupuntura hasta obtener “De Qi”, | Este estudio estuvo dominado por el grupo de edad
Susana | Estudio facial pgriférica de Bgll, el angulo (_je in_serci()n fug entre | de 30-5_0 afos 53,8% y masculino 59,0%. La_ edad
. pertenecientes al Hospital | 15-30° casi horizontal, se insertd | promedio fue de 2,5 afios. El 53,8 % de pacientes
Horna | Experimental

Militar Central "Dr. Carlos
J Finlay"

la aguja y se observo el tejido
subcutaneo. Se realizaron tres
ciclos de tratamiento,
dependiendo el segundo y el

mejoraron después del tratamiento, utilizando como
criterio la escala de House-Brackmann
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tercero de la evolucién clinica del
paciente. El primer ciclo consto de
15 tratamientos, y el segundo y
tercero constaron de
procedimientos, 10 tratamientos
cada uno.

Pablo Estudio Pacientes con Sindrome de Existen diferencias fenotipicas segin el mecanismo
Lapunsin | 5. . . Ejecutar terapias moleculares molecular, siendo de mayor gravedad la delecion y
Bibliografico | Angelmn. TP
a de menor la disomia uniparental paterna.
Plan de intervencion : . - ) .
o - - o El tratamiento fisioterapéutico se considera eficaz y
. Nifa de 4 afios | fisioterapéutica,  control  de . . .
. Estudio . . . . necesaria, ya que desde las primeras sesiones se han
Adriana . diagnosticada con | higiene postural, busqueda de . -
. Experimental | . ./ . ... | observado claras mejoras no solo en las habilidades
Rubio . Sindrome de Angelman por | autonomia, mejora del equilibrio, . 9 -
Intrasujeto - . . . motoras sino también en el desarrollo cognitivo
pérdida de alelo materno. | mejora de motricidad fina, rometedor
programa de bipedestacion. P '
. . . En general se obtuvieron resultados positivos para
. . Busquedas realizadas a través de ” - . L
Maria | Estudio o ~ . funcion motora, habilidades y orientacion en el agua,
N Nifios de 0 a 14 afos. las diferentes bases de datos y| ~ . . . -
Lafuente | Bibliogréafico buscadores resistencia cardiopulmonar, adaptacion mental al
' medio y recreacion.
Aplicacion de masaje terapéutico para espasmos
Paloma . s . musculares: Dado que los espasmos son
. Estudio . - Aplicacion de masajes con . . ;
Pérrezdel | 5 .. .. Pacientes con espasticidad. contracciones musculares involuntarias que causan
Bibliogréafico aparatos, manuales. :
Pozo trastornos neuromusculares, uno de los medios de

recuperacion mas deseable es el masaje.
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Personas con afecciones

Cuando el paciente padezca de problemas
cardiovasculares, el agua no debe exceder de los s
38° C. Cuando hay trastorno circulatorio la

Carlos |Estudio dolorosas como: artritis, | Termalismo, Hidroterapia, | temperatura del agua no debe exceder los 40.5° C, en
Arce |Bibliografico |artrosis, post traumaticas, | Talasoterapia. el caso de heridas se debe colocar sustancias
post quirdrgicas. antisepticas en el agua como el yodo para evitar la
contaminacion, en el caso de ancianos los signos
vitales deben ser monitoreados.
. . Masaje facial, estimulacion del|Los logros aparecen continuamente en funcion de su
Paciente masculino de 5 N i . gros ap . .

. . N . lenguaje, utilizar sistemas | estado de animo y comportamiento diario. Aunque el
Giselle | Estudio afios, con diagnostico de alternativos para la comunicacion, | paciente presente el Sindrome de Angelman maés
Nufiez |Experimental | Sindrome de Angelmande| ...~ para P ° P gelima

Chile utilizacion de pictogramas para|complejo se pudo asegurar la evolucion del
trabajar las categorias semanticas. | tratamiento.
: . Utilizacion de wuna serie de
Personas con discapacidad . . o
: acciones sisteméaticamente
intelectual, con trastornos

. . S estructuradas, tomando en cuenta . . -

Héctor | Estudio psiquicos, problemas . . Mejoramiento del movimiento, desarrollo de la parte

. ) ! . los diferentes niveles de| .

Villagra |Experimental |socioafectivos, con o psicomotora.
A aprendizaje adaptados a los
limitaciones motoras y e L
distrofias musculares caracteristicas y situaciones
' personales.
La finalidad de la psicomotricidad es promover el
desarrollo general del nifio, teniendo en cuenta las
Alicia |Estudio Nifios de la UE "Brillante | Terapia de lenguaje, desarrollo | caracteristicas psicoafectivas y motrices del nifio. La
Ramirez |Exploratorio |Futuro”, de 4 a5 afos. social, habitos sistematicos. madurez psicomotriz favorece el control de los
movimientos corporales, las relaciones entre nifios y
nifias y la comunicacion con el mundo que los rodea.
Relajacion- motivacion, contacto | El sindrome de Angelman, del que se habla en este
. . e . ocular, estimulacion general, articulo, involucra varias actividades, por lo que el

Luisa | Estudio Nifios diagnosticados con capacidad pulmonar, succion trabajo con psicologos o psiquiatras es importante

Méndez | Bibliografico |SA. P P ’ ’ J P g psiq P

masticacion-deglucién, praxias
buco fonatorias, control de

para entender y aceptar lo que esta enfermedad trae a
los pacientes y sus familias.
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sialorrea, imitacion de sonidos y
gestos.

Registros médicos y

Se enviaron cartas y
cuestionarios a los padres o
tutores de estos pacientes,

La edad de la primera convulsion va de los 3 meses

TerjeNaer | Estudio . . . a los a 7 afios, 4 pacientes subieron convulsiones
SN cuestionarios de 115 denominado como CSQ donde se : ~ o
land Bibliografico ; . . : durante el primer afio, 11 desarrollaron epilepsia
pacientes con SA. miden los sintomas de autismo y ~
. . -~ durante el segundo afio.
un cuestionario especifico para el
estudio de la epilepsia.
Los pacientes fueron asignados al
azar para suministrar minociclina
durante 8 semanas posterior a . .
. . Posterior a las 16 semanas de tratamiento con
esto se convino el tratamiento a minociclina los jovenes, nifios y adultos con SA
Belén |Estudio 32 individuos con SA, de 6 | un total de 22 pacientes, para el > JOVENES, NINos y
; . ~ . ; presentaron mejoras significativas en el desarrollo en
Ruiz | Experimental |a 30 afios. subconjunto de 10 pacientes se

suministré la minociclina durante
16 semanas, después de 10
semanas los pacientes entraron en
observacion.

comparacion con el placebo, la suministracion de
minociclina es seguro y tolerado por los pacientes.

Aplicacion practica de los

Modelo secuenciado para la practica de

Fernando | Estudio Adultos y nifios que L . . . S
Santoja | Bibliografico | practican deportes. estiramientos para la preparacion estiramientos, - antes _de ejecutar los ejercicios,
del ejercicio fisico. fortaleciendo la movilidad articular.
RocioVill | Estudio Células HEK293'I_' Cultiyo celular, transfeccionen | Se yalid(’) la proteina PSMD4, como sustrato de la
amor | Experimental (I_—Iuman embryonic las células HEK239T, SDE- enzima UBE3A y se comprobd que PSMD4 se halla
kidney), PAGE Transferencia, Westerblot. | directamente ubicado por la enzima UBE3A.
Sara | Estudio Varon de tres afios g:enszr::gﬁi;Sp;s\ilgtl)%%i:)?n\?zj:)racién Mejoramiento de . Ifa funcion ~ de pre3|_é n
. . . i . ) ymanipulacion, movimiento adecuado de los pies
Jimeénez |Experimental | diagnosticado con SA. funcional, valoracion de otros

sistemas.

para la ejecucion de la marcha.
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Identificacion del trastorno,
valoracion del grado que tiene el

Se logré conseguir la maxima funcionalidad del

Métayer Estudio Nifios afectos con lesiones trastorno, conocer las tratamiento fisioterapéutico en los nifios con lesiones
Y Experimental | cerebrales. e P
consecuencias provocadas por el | cerebrales.
trastorno.
Tratamiento fisioterapéutico con L : .
L Lerapeutic La combinacion del tratamiento convencional, con el
. ~ ejercicios de decubito supino, . ; ]
Dos sujetos de 15 afios . de hidroterapia han mostrado resultados positivos,
. . . sentado en silla adaptada, : . .

Ana Estudio diagnosticados con ; S para poder identificar los problemas que tiene el
] A A bipedestacidn asistida, . . . .
Gomez |Longitudinal |parélisis cerebral AN . - paciente es necesario realizar una valoracion

o movilizacion articular asistida, .
discinética. e . . completa y detallada, para saber que tratamiento
movilizacion articular pasiva, brindarle y el tiempo de duracion de este
estiramiento del iliaco. y P '
En la prueba del intento sobre el pie el 74% es decir
18 estudiantes comenzo con el pie derecho, mientras
que el 26% correspondiente a 4 estudiantes
comenzaron con el pie izquierdo, la segunda prueba
22 nifios de 3 a 4 afios que | Se realiza la prueba de fue para el comienzo de la marcha con un vaso
. asisten al CDI "Bosque Habilidades Motrices Gruesas, el | demuestra que el 70% con 16 estudiantes se salieron
Marcela |Estudio Y . . oo ; . .
~ . Encantado 2" 12 de género | mismo que permitira observar el | de la linea, mientras que el 30% con 6 estudiantes
Campafia | Cualitativo . g ] i e . . .
masculino y 10 del género | equilibrio estatico y el equilibrio |realizaron exitosamente la actividad, la tercera
femenino. dindmico. prueba se les pidi6 pasar con una canasta y un objeto
adentro indica que el 70% con 20 estudiantes se
salieron de la linea y el objeto se cayd y el 30%
restante con 2 estudiantes realiz0 correctamente la
prueba.
Utilizar un lenguaje lento y
pasivo con estos pacientes, usar
. . fotos reales de las activades que | Establecer normas de comportamiento, desarrollo
Marta | Estudio Pacientes que padecen de . . . . .
e ellos van arealizar, si la persona | psicomotor, fomentar la autonomia del paciente,
Ayala |Bibliografico |SA.

se comunica con gestos pedir
informacion a la familia sobre
esta técnica ya que varios de

trabajar la comunicacion.
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estos gestos son propios de los
pacientes.

DaianaCa

Estudio
Analitico,

265 nifios con SA,
inscritos en el Estudio de

Se observd a detalle la edad
media donde la epilepsia parecio

La aparicion de la epilepsia en pacientes con SA a
temprana edad suele ser mas cronica debido a una

ssater | observacional | . . . )
multicéntrico Historia Natural. en estos pacientes. deleccion del cromosoma 15.
vt consicrome e[S AT
Donatella | Estudio Prader-Willi que dio a luz - . Se reafirma la posible fertilidad en el sindrome de
. . delecion del cromosoma 5.7 Mb e
Greco |Experimental |a un bebé de sexo en la reqion 15011 1-15a13 en el Prader-Willi.
femenino con SA 9 G- g
alelo paterno.
Se aplico un cuestionario con 5
Estudio - preguntas muy de acuerdo, 4 de |La hemiplejia es una de las patologias mas
Lucy - 43 participantes entre . - :
Cualitativo y - . acuerdo, 3 en desacuerdo, 2 muy | concurrentes dentro del area fisica y deportiva dentro
Flores o especialistas y pacientes. : i
Cuantitativo desacuerdo, 1 ni de del hospital.
acuerdo ni desacuerdo.
Maddalen . Se identificaron 3661 Se aplicaron criterios del Oxford |Una  vez  aplicados los  criterios  de
Estudio ; ) ) . . . :
aSommes Biblioarfico estudios en las bases de Center forEvidence-Based inclusion/exclusién, se consideraron 15 estudios para
e g datos. Medicine-LevelsofEvidence la elaboracion del trabajo
Estudiantes de 3 a 4 afios Se planteo_lfna serie de ejercicios o N _
. . donde el nifio tenga que trabajar | Se logro estimular la motricidad fina y gruesa, de
OdalysTa | Estudio pertenecientes a la UE su equilibrio, su desarrollo a igual manera la parte cognitiva y socio afectivo de
may Bibliografico | Milenio Manuela Garaicoa g ’ g P g y

Calderon.

nivel social y comunicacién con
sus comparfieros y maestras.

los nifos.
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El 55% tuvieron problemas al nacer. Al 89% se le

Estudio Se observo a los nifios remitio al fisioterapeuta. lo que indica la importancia
Voita bservacional |47 nifios/as diagnosticados | diagnosticados de alteracion de la | de esta en el tratamiento de estas patologias. Las
J descriptivo | con SA coordinacion central y/o retraso | nifias con la R. de Vojta normal tuvieron menos
transversal motor. semanas. de gestacion (36.5 semanas) y acuden
mucho antes a la consulta (440.5
Se formaron grupos de
. . trabajo para cada area, Los grupos elaboraron directrices | Los grupos de trabajo crearon documentos, donde se
Jessica | Estudio L . : i
. SN estos grupos estaban de gestion para su esfera de incluye diagramas de flujo y tablas, para ayudar con
Duis | Bibliografico L o
formados de 5 personas en | especializacion el acceso rapido de los proveedores.
adelante.
577 pacientes (83,02%) tenian deleciones maternas,
65 pacientes (9,35%) portaban mutacionesUBE3A,
N . 625 individuos Evaluar el fenotipo y el genotipo |31 (4,46%) pacientes tenian UPD15pat (un paciente
Tiangi | Estudio ; . o . ? . !
Wang | Analitico dJagnostlcados con de los nifios chinos con sindrome con UPD15pat constlltmdo por un _mosalco), 10
sindrome de Angelman. de Angelman. pacientes (1,44%) tenian defectos de impronta y 12
(1,58 %) pacientes solo mostraron metilacion
anormal sin deteccion.
ApllcaC|_on de I?, . Posteriormente de la rehabilitacion, la capacidad
neuroestimulacion translingual o S s
S - motora del nifio mejoré al igual que el equilibrio y
dicha intervencion dura 4 . . o :
marcha ya podia caminar 2 km maximo en diferentes
. semanas con 2 horas de o7 . )
Delphine . e . superficies o texturas como caminos con tierra,
: Estudio rehabilitacion cada 5 dias a la . . . :
GaudinRe . 1 persona ~ hierba entre otros. Y por medio mejoro su autoestima
Experimental semana, va a acompafiada de la . ’ . .
port debido a que ya podia caminar o cambiarse la ropa

mano de la terapia orientada
sobre la capacidad de la marcha
que se realizara un seguimiento
por 6 meses.

de pie. Mientras que en el lenguaje ya podia decir
silabas alrededor de 10 objetos especificos ademas
ya podia comer de forma independiente.

Realizado por:(Autores, 2023)
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4.2 Discusién

Segun el argumento de (Méndez, 2018) indica que el SA no es considerado como un
subtipo del autismo, aunque por lo general se suele englobar dentro del espectro autista,
puesto que muchos pacientes con SA muestran comportamientos propios del autismo, dentro
de la investigacion realizada por Méndez demuestra ciertas caracteristicas propias de los
pacientes con SA, en primer lugar se encuentran las caracteristicas psicologicas donde el
individuo posee un retraso cognitivo severo o profundo, son nifios que por lo general sonrien
en todo momento, el nivel de atencidn es bajo pero en pocos casos esto mejora con ayuda de
terapia. En segundo lugar, menciona las caracteristicas del lenguaje donde las primeras
palabras de un nifio con SA aparecen alrededor de los 4 afios, con ayuda del tratamiento
adecuado estos nifios podran emitir de 10-20 palabras, este retraso se ve reflejado alrededor
de los 2-3 afios, mientras que en los 3 afios el paciente comenzara a manejar su propio tipo
de lenguaje no verbal, puesto que existen casos donde estos se comunican por medio de
gréaficos o sefias. Finalmente, dentro de las caracteristicas clinicas encontramos un paciente
con déficit del habla, trastornos del suefio, reflejos hiperactivos en miembros superiores,
temblores al momento de caminar, las convulsiones que suelen aparecer en los 3 afios y un

retraso en el desarrollo psicomotor.

En la mayoria de los articulos cientificos analizados, se observa la prevalencia de
tratamientos fisioterapéuticos aplicados en el SA ya sea en un solo paciente o en cientos de
estos, gracias a la informacion recabada se logr6 evidenciar que no existe un tratamiento
especifico para esta patologia puesto que en su mayoria solo se ha estudiado las causas y
todo lo que conlleva esta enfermedad.

Se ha evidenciado que, si el paciente es sometido a un tratamiento fisioterapéutico a
temprana edad cuando este sea diagnosticado con SA, su desarrollo motor y cognitivo
funcionaran de mejor manera evitando que el paciente dependa al 100% de sus padres o
cuidadores, se ha observado que el tratamiento ayuda al paciente a caminar, mantenerse en

equilibrio, distinguir objetos y finalmente a seguir reglas.
Para trabajar con estos nifios hay que mantenerlos tranquilos, explicandoles las
actividades que se van a realizar, ya que en varios articulos se presentaba la opcién de

mostrar fotografias al paciente indicandole la accion que debe realizar también se pueden
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pasar sus dedos por las distintas texturas que se utilizaran en la terapia, de igual manera se
ha observado que el tiempo de tratamiento fisioterapéutico es muy importante ya que en los
estudios realizados el tiempo oscila entre 6 meses y 1 afo, obteniendo los primeros
resultados en los 3 primeros meses del tratamiento, si el paciente deja de asistir a estas citas
su avance retrocedera y en algunos casos se debe empezar de nuevo pero los resultados
tendran una variacion con lo esperado en la primera intervencion.

(Jiménez S. , 2019) pudo observar que la intervencion fisioterapéutica brindada a un nifio
de 3 afios diagnosticado con SA ayudo en su neurodesarrollo, fortaleciendo sus musculos,
manteniendo su tono de tronco normal, por otro lado, demostré que el GMFM aumento de
11.46% a 70.82% y el GMPM también aumentd de 1.25% a 70.28 %. Lo que nos indica que
el tratamiento fisioterapéutico brindé resultados positivos al paciente.

Pablo Lapunsina en su trabajado dirigido a pacientes con SA, menciona que el retraso
de lenguaje es una causa desconocida en esta patologia ya que el lenguaje expresivo del
paciente se encuentra gravemente afectado acompafado de una ausencia total del lenguaje
oral, donde el paciente solo puede emitir 10 palabras, también menciona que en estos
pacientes si se pueden evitar los trastornos de conducta con normas educativas constantes,

anticipando cambios y mantener rutinas estables.

En la investigacion realizada por Tiangi Wang, menciona que los pacientes con SA
padecian de estrabismo, por otro lado, los trastornos del suefio se hicieron presentes en los
625 individuos investigados independientemente si tenian o no una delecién, en conclusion,
Wang muestra que el 83.02% de nifios chinos con SA tenian deleciones maternas mismas

que iban variando en el espectro de mutacién UBE3A.

En toda la bibliografia recabada se lleg6 a determinar que los autores coinciden en las
caracteristicas que son propias para diagnosticar al paciente con SA y no del espectro Autista
como: la afinidad que estos nifios tienen por el agua, la aparicion de convulsiones en los 3
primeros afos, el retraso del habla, son nifios que siempre pasan sonriendo, la presencia de

epilepsia y el estrabismo acompafiado de problemas con la vision.
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5. CAPITULO V. CONCLUSIONES Y PROPUESTA

5.1

Conclusiones:

El sindrome de Angelman es causado por una disfuncion del gen materno UBE3A,
también se da cuando dos copias de este gen provienen del padre y no de la madre lo
que significa que ninguno de los dos genes esta activo, porque ambos provienen del
mismo individuo.

La intervencion fisioterapéutica en nifios con SA permite mejorar el desarrollo
cognitivo y psicomotor de paciente, como se refleja en los resultados obtenidos por
los autores de la bibliografia estudiada, donde los pacientes mostraban avances
positivos a lo largo del tiempo.

El SA es provocado al 100% por la falla genética del fenotipo materno y no del
fenotipo paterno, como se creia en la antigiiedad, ya que, al unirse estos dos genes,
se activara de manera normal, pero si la falla se encuentra presente en el gen materno
el nifio naceré con Sindrome de Angelman.

Sabiendo que el sindrome de Angelman afecta a la parte de lenguaje se considera
necesaria la intervencion con terapias, permitiendo al nifio que pueda transmitir con
el tiempo alrededor de 20 palabras.

Si el paciente es intervenido con terapias cognitivas, terapia de lenguaje y tratamiento
fisioterapeutico de manera oportuna, este con el tiempo podra realizar sus actividades

por sisolo sin la necesidad de depender al 100% de sus cuidadores.
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5.2 Propuesta:

De acuerdo con el desarrollo y el analisis de los resultados que se han obtenido en esta
investigacion se propone socializar la intervencion fisioterapéutica en nifios con el
sindrome de Angelman en la nueva carrera de fisioterapia para asi tener un amplio
conocimiento de los tratamientos que se puede aplicar a los pacientes que tengan esta
patologia y mejorar sucalidad de vida.

Facultad: Ciencias de la Salud

Carrera: Fisioterapia

Area de conocimiento: Salud y Bienestar

Linea de investigacion: Salud

Dominio: Salud como producto final orientado al buen vivir

Beneficiarios: Estudiantes, docentes, y pacientes con esta patologia

Lugar: Campus Edison Riera, Facultad de ciencias de la salud,
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7. ANEXOS

Grafico 26: Anexo 1 (Escala de PEDro)
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Escala PEDro-Espanol
1. Los critenios de eleccion fueron especificados noQ s1 0 donde:
2. Los sujetos fucron asignados al azar a los grupos (en un estudio cruzado,
los sujetos fueron distribuidos aleatoriamente a medida que recibian los
tratamientos ) noQ siJ  donde:
3. La asignacidn fue oculta noQ siJ donde:
4. Los grupos fucron similares al inicio en relacion a los indicadores de
pronostico mds importanies noQ siJ  donde:
5. Todos los sujetos fueron cegados nod siQJ donde:
6. Todos los terapeutas que administraron la terapia fucron cegados no Q siJ  donde:
7. Todos los evaluadores que midieron al menos un resultado clave fueron
cegados no O sid  donde:
8. Las medidas de al menos uno de los resultados clave fueron obtenidas de
mis del 85% de los sujetos inicialmente asignados a los grupos noQ siQd donde
9.  Se presentaron resultados de todos los sujetos que recibieron tratamiento
o fueron asignados al grupo control, o cuando esto no pudo ser, los datos
para al menos un resultado clave fucron analizados por “intencion de tratar™  no O si Q. donde:
10. Los resultados de comparaciones estadisticas entre grupos fueron informados
para al menos un resultado clave noJ i donde
11. El estudio proporciona medidas puntuales y de vanabilidad para al menos
un resultado clave no O si Q0 donde:
Fuente: https://pedro.org.au/
Grafico 27: Test GMFM
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Fuente:https://www.canchild.ca/system/tenon/assets/attachments/000/002/584/original/GROSS_MOTOR_FUNCTION _

MEASURE_HOJA PUNTUACI%C3%93N_(Versi%C3%B3n_espa%C3%B1ola).pdf.
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Gréfico 28: Puntuacion Global del GMFM
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