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Resumen— Introduccion: El sindrome de Angelman (SA) es un trastorno del neurodesarrollo genético poco frecuente,
caracterizado por discapacidad intelectual severa, lenguaje minimo o ausente, epilepsia con patrones anormales en el
electroencefalograma (EEG), alteraciones del movimiento y del equilibrio, un fenotipo fisico y conductual distintivo, y
trastornos del suefio. El reconocimiento temprano y el diagndstico preciso son esenciales para guiar el manejo clinico y
las intervenciones. Presentacién del caso: Se presenta un caso pediatrico que ilustra el proceso diagndstico, la evaluacion
clinica y los resultados de una intervencion fisioterapéutica estructurada. La intervencion se centré en el desarrollo motor,
el control postural y la independencia funcional, con el objetivo de favorecer la progresion del desarrollo y la calidad de
vida general. El caso resalta la importancia de una atencién individualizada, multidisciplinaria y el seguimiento continuo
para optimizar los resultados a largo plazo. Resultados: Los hallazgos enfatizan que la fisioterapia temprana y dirigida
puede influir significativamente en las habilidades funcionales, promover la autonomia y mejorar el pronéstico global de
los pacientes con SA. Conclusion: Este reporte contribuye a la evidencia existente sobre la relevancia de la rehabilitacion
en trastornos del neurodesarrollo y ofrece orientacion practica para clinicos que manejan casos similares.
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Abstract— Introduction: Angelman syndrome (AS) is a rare genetic neurodevelopmental disorder characterized by
severe intellectual disability, minimal or absent language, epilepsy with abnormal electroencephalogram (EEG) patterns,
movement and balance impairments, a distinctive physical and behavioral phenotype, and sleep disturbances. Early
recognition and accurate diagnosis are essential for guiding clinical management and interventions. Case Description:
This report presents a pediatric case illustrating the diagnostic process, clinical assessment, and outcomes of a structured
physiotherapeutic intervention. Intervention focused on motor development, postural control, and functional
independence, aiming to enhance developmental progression and overall quality of life. The case highlights the
importance of individualized, multidisciplinary care and continuous monitoring to optimize long-term outcomes. Results:
The findings underscore that early, targeted physiotherapy can significantly influence functional abilities, promote
autonomy, and support the overall prognosis in patients with AS. Conclusion: This report contributes to the growing body
of evidence emphasizing the role of rehabilitation in neurodevelopmental disorders, and provides practical insights for
clinicians managing similar cases.

Keywords— Angelman Syndrome, Neurorehabilitation, Physiotherapy.

1. - INTRODUCCION

El sindrome de Angelman (AS) es un trastorno del neurodesarrollo de origen genético
caracterizado por una discapacidad intelectual grave, con nulo o minimo uso del lenguaje,
asociado a epilepsia con alteraciones en trazado de electroencefalograma (EEG), trastorno
de equilibrio y movimiento, un fenotipo fisico y conductual caracteristicos y trastorno del
suefio. Su incidencia es de alrededor de 1 por cada 15,000 habitantes.* La epilepsia se
presenta en un 80% de los casos, generalmente involucrando multiples tipos de
convulsiones y a partir de la primera infancia. También se reportan altas tasas del trastorno
del espectro autista (TEA) del 24 al 81%.?

En el sindrome de Angelman son mas predominantes las delecciones las cuales
representan un 68-75% de los casos de los pacientes, sin embargo, también podria
deberse a mutaciones en UBE3A disomia uniparental y defectos de impronta.*”

La orientacion diagnostica la realiza el pediatra, neuropediatria y/o genetista clinico, en
base a los criterios clinicos consensuados por Williams y colaboradores. (Ver figura 1).
Posteriormente se confirma el diagnostico mediante test genéticos (estudio de metilacion)
La edad media de diagndstico aun esta por encima de los 18 meses de edad debido a la
inespecificidad de la clinica en el primer afio de vida.®’

El diagnostico diferencial es amplio y comprende otras patologias como la paralisis
cerebral, autismo o los sindromes de Mowat-Wilson, Prader Willi y Rett, puesto que
presentan caracteristicas comunes que en un primer momento pueden dar lugar a
diagnosticos erréneos.®?
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Este sindrome implica disfunciones sensoriomotoras cognitivas y de otros sistemas que
pueden producir complicaciones y dar lugar a un retraso en el desarrollo global. Dentro
de los rasgos faciales se encuentra la microcefalia y un occipucio plano, acompafiados de
una lengua y mandibula prominentes. Tienen la boca grande, dientes pequefios y
espaciados, con una tendencia a mantener la lengua entre los labios y babeo constante.®

Su tono muscular se ve alterado, presentando hipotonia axial e hipertonia en las
extremidades, sobre todo a nivel distal en los miembros inferiores acompafado de rigidez
articular. En cuanto a alteraciones del movimiento, se caracteriza por ser estereotipadas
con una presencia frecuente de aleteo de manos en situaciones de excitacion, temblor y
alteraciones de la marcha. Dentro de los movimientos voluntarios estos suelen ser
irregulares, lentos, bruscos y mal coordinados.™

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 utilizaciéon 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 desproporcion 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 15g11.2-q13
Convulsiones, por lo general, con aparicion antes de 3 afos. La gravedad de las
convulsiones normalmente disminuye con la edad, pero el trastorno convulsivo dura toda
la vida
Encefalograma anormal con un patrén 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 alimentacion 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 sueio-vigilia y menor necesidad de dormir
Atraccion o fascinacién por el agua; fascinacion por articulos arrugados como ciertos
papeles y plasticos
Comportamientos anormales en relacién con los alimentos
Obesidad (en los nifios mayores)
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Figura 1. Criterios diagndsticos desarrollados por el Comité Cientifico Asesor de los Estados

Unidos y la Fundacion Sindrome de Angelman.?

2. - DESCRIPCION DEL CASO

Antecedentes

Es producto de primera gesta, no planeado, deseado; control prenatal irregular, a partir
del 3er mes; con visitas mensuales. Embarazo normo evolutivo hasta el séptimo mes de
gestacion, presentd accidente por explosion de tanque de gas, estuvo hospitalizada, con
guemaduras de 1°y 2° grados en cara y manos, y amenaza de parto prematuro, finalizado
hasta las 36 semanas. Posteriormente presenta trabajo de parto espontaneo, con duracion
aproximada de 16 horas de evolucién. Amniorrexis al momento del parto, se obtiene
mediante parto vaginal, eutodcico, sin aplicacion de anestésico; llanto y respiracion
espontaneos, peso 2300 gramos y obtuvo un APGAR 8/9. Egresa con la mama como nifa
sana.

Se realiza plastia de pared por hernia inguinal en dos ocasiones: a los 15 dias de vida
extrauterina de lado izquierdo y a los 9 meses de lado derecho.

A los dos afos presenta cuadro de crisis convulsivas, con estancia intrahospitalaria por 5
dias. Las crisis convulsivas se presentan con una frecuencia de 2 a 3 veces al dia, con
duracion aproximada de 3 a 4 segundos y temblores suaves de extremidades superiores,
movimientos espasmodicos por lo que se da manejo con acido valproico y fenitoina. Se
realiza estudio genético de metilacion y se diagnostican sindrome de Angelman en el
Instituto Mexicano del Seguro Social (IMSS) y se da inicio al proceso de rehabilitacion. A
su ingreso al Centro de Rehabilitacion e Inclusion Infantil Teleton Hidalgo no logra
independencia en sus actividades de la vida diaria, no tiene lenguaje oral y tiene periodos
de atencion cortos, presenta incoordinacion visomotriz y dificultad para la marcha, actitud
dispersa e hiperactividad.

Se inicia manejo de rehabilitacion encaminado a adaptar ayudas funcionales, entrenar
actividades de autocuidado en lo posible, estimular la percepcion sensorial, prevenir
contracturas musculares, reeducar patron de marcha, favorecer la aceptacién de la
discapacidad a la familia, estimular el desarrollo emocional y cognitivo, facilitar el proceso
de duelo, manejar la angustia en la familia, promover el compromiso familiar.

Diagnéstico
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Diagndstico integral de Sindrome de Angelman confirmado con estudio de metilacion que
condiciona dificultad moderada para la marcha asistida, completa para la marcha
independencia y para el lenguaje oral, con requerimiento de apoyo para realizar
actividades de autocuidado.

Prondstico

La vida independiente no es posible para los adultos con EA, pero la mayoria puede vivir
en casa o en lugares similares a los del hogar. La esperanza de vida no parece acortarse
drasticamente en la EA, pero puede disminuir entre 10 y 15 afios. Hay informes de
personas con Sindrome de Angelman que viven mas de 70 afios, aunque aun no hay datos
actuariales que estimen la esperanza de vida."

Manejo durante su estancia (interconsultas)

Genética: Se realiz6 diagndstico por estudio molecular y se refuerza asesoramiento
genético.

Neuropediatria: Da  seguimiento  paralelo al manejo externo. Reporta
electroencefalograma en 2010 anormal por presencia de actividad epileptiforme tipo
paroxismos de ondas generalizadas. Concuerda con el manejo con valproato de magnesio
y topiramato, sugiere ajustes por peso y controles de laboratorio. En abril de 2016 inicia
melatonina para manejo de hipermotricidad. En junio de 2017 persiste con descontrol de
epilepsia con electroencefalograma actividad epiléptica continua con inicio temporal, por
lo que agrega levetiracetam para disminuir dosis de valproato hasta retira completo en
febrero de 2018 y agregar Clobazam, con Ultima indicacidn como sigue: Topiramato,
Levetiracetam, Clobazam.

Paidopsiquiatria: Inicia en 2011 manejo con Haldol en gotas para manejo de irritabilidad
y se modifica a Risperidona en 2013 con buena tolerancia, con ultima indicacion en enero
de 2018.

Ortopedia: En 2011 se reporta radiografia de columna sin escoliosis, en 2014 se realizan

radiografias de pelvis en las que se aprecian caderas reducidas, concéntricas, cubiertas. En

2014 presenta deformidad de pie izquierdo en varo por lo que se propone realizar manejo

quirdrgico. Se realiza alargamiento de tibial posterior bilateral con buena evolucion con

uso de ortesis. Se reportan en diciembre de 2017 radiografias anteroposteriores (AP) de

pelvis en neutro, se observan ambas caderas valgas con curvatura menor al 30%, sin
5
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criterios quirdrgicos.
Fisioterapia

La intervencién fisioterapéutica se llevd a cabo durante el periodo comprendido entre
2009 y 2018. Las estrategias terapéuticas fueron prescritas y ejecutadas por los médicos
del area de rehabilitacion y por el equipo de terapia fisica, en colaboracion estrecha con
la familia. Se realizaron revaloraciones periddicas una vez alcanzados los objetivos
establecidos conjuntamente, considerando las expectativas familiares, que incluian lograr
marcha independiente y comunicacién verbal del paciente (ver Tabla 1).

Primera etapa 2009-2012
Los objetivos generales para esta etapa fue favorecer los hitos del neurodesarrollo en la
usuaria

Servicios Sesion Duracion del | Objetivo
servicio

Centro de Estimulacién | 14 sesiones | 25 minutos Se realizd estimulacion
Multisensorial (CEMS) sensoperceptiva multiple en
un espacio disefiado para
promover la  integracion
sensorial mediante estimulos
visuales, auditivos, tactiles vy
vestibulares controlados, con
la finalidad de favorecer el
desarrollo de las capacidades
motrices, cognitivas y
emocionales.

Mecanoterapia 76 sesiones | 40 minutos Se realizaron movilizaciones
pasivas de las  cuatro
extremidades con el objetivo
de mantener y mejorar los
arcos de movilidad articular.
Asimismo, se implementaron
gjercicios  funcionales  en
colchoneta  orientados  al
control postural, incluyendo
trabajo de equilibrio en
posicion hincada, transiciones
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a posiciones intermedias vy
entrenamiento del equilibrio
en sedestacion.

Se llevo a cabo reeducacion de
la marcha con asistencia, con
el propédsito de favorecer un
patron de deambulacion mas
funcional. Ademas, se
realizaron gjercicios de
fortalecimiento muscular
dirigidos a las extremidades
superiores e inferiores, con
énfasis en musculatura
antigravitatoria, flexores de

cadera, abductores e
isquiotibiales.
Estimulacién mudltiple | 8 sesiones 40 minutos Se realizo fortalecimiento de la
Ind musculatura abdominal y de

miembros  inferiores, con
énfasis en  flexores 'y
abductores de cadera,
cuadriceps e isquiotibiales.
Asimismo, se implementd
entrenamiento de la marcha
con soporte parcial de peso en
banda sin fin, orientado a
favorecer un patron de
deambulacion mas eficiente.

De manera complementaria,
se llevaron a cabo ejercicios
funcionales como patear,
lanzar 'y atrapar pelotas,
integrados al trabajo de
equilibrio en bipedestacion.
También se incluyd
entrenamiento de reacciones
de proteccion, caidas
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controladas y  respuestas

defensivas.
Electroestimulacion 21 sesiones | 30 minutos Se trabajé en la reeducacién
orofaringea de la mecanica de la deglucién

mediante estimulacion de la
musculatura masticatoria vy
perioral. Se utilizé equipo de
estimulacion orofaringea y se
implemento manejo
terapéutico de la cavidad oral,
incluyendo exposicion
progresiva a diferentes
texturas y estimulos olfativos.
Asimismo, se realizo
entrenamiento en
alimentacion con diversas
consistencias, con el objetivo
de mejorar la seguridad
durante la  deglucion 'y
disminuir la presencia de
episodios de tos.

Tanque  terapéutico | 43 sesiones | 25 minutos La intervencion en medio
grupal acuatico se enfoc6 en
actividades de  inmersidn
progresiva e independiente,
asi como en ejercicios de
braceo y pataleo. Se realizaron
gjercicios de fortalecimiento
de la musculatura abdominal,
utilizando las propiedades del
medio acuatico para facilitar el
movimiento, disminuir la carga
gravitacional y favorecer la

funcién corporal
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Terapia 68 sesiones | 40 minutos Se realizé fortalecimiento de la
fisica/Neuroterapia musculatura abdominal y de
miembros  inferiores, con
énfasis en  flexores vy
abductores de cadera,
cuadriceps e isquiotibiales.
Asimismo, se implementé
entrenamiento de la marcha
con soporte parcial de peso en
banda sin fin, orientado a
favorecer un patron de
deambulacion mas funcional.
De manera complementaria,
se llevaron a cabo ejercicios
funcionales como patear,
lanzar y atrapar pelotas, asi
como entrenamiento en la
subida y bajada de rampas y
escaleras para mejorar la
capacidad de desplazamiento
en distintos entornos.

Segunda etapa 2013-2015
Los objetivos generales fueron mejorar e incrementar las habilidades adquiridas
trabajando la fuerza muscular y la deambulacién generando mayor funcionalidad

Servicios Sesiéon Duracién del | Objetivo
servicio
Mecanoterapia 40 sesiones | 40 minutos La intervencioén se enfoco en el
fortalecimiento de la

musculatura abdominal y de
miembros inferiores, con
énfasis en  flexores 'y
abductores de cadera,
cuadriceps e isquiotibiales.

Se implement6 entrenamiento
de la marcha con soporte
parcial de peso y trabajo

especifico en banda sin fin,
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orientado a mejorar la
cadencia y el patron de
deambulacién. Asimismo, se
realiz6 entrenamiento  del
equilibrio en bipedestacion vy
de reacciones de proteccion,
incluyendo practica de caidas
controladas y  respuestas
defensivas.

De manera complementaria,
se estimulé la subida y bajada
de escaleras y rampas para
favorecer la movilidad en
diferentes entornos. El
entrenamiento de la marcha
también incluyé el uso de
ortesis tobillo-pie con fines de
alineacion y estabilidad.

Hidroterapia 6 sesiones 25 minutos Se realizaron movilizaciones
de las cuatro extremidades
con el objetivo de mantener
los arcos de movilidad y
preparar para el trabajo activo.
Asimismo, se implementaron
gjercicios dirigidos a mejorar la
coordinacion alternante y el
control de tronco. Se trabajo la
bipedestacion con asistencia y
se inicio el entrenamiento de la
marcha de forma progresiva.

Electroestimulacion y | 6 sesiones 40 minutos Las sesiones se orientaron a
mecano mejorar la  técnica de
estiramientos de miembros
inferiores, con énfasis en el
triceps sural, tibial posterior e
isquiotibiales. De  manera
complementaria, se

10
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emplearon agentes fisicos
como parte del abordaje
terapéutico, con el objetivo de
favorecer la extensibilidad
muscular 'y optimizar la
respuesta al estiramiento.

Mecano 60 sesiones | 40 minutos La intervencién se enfoco en el
entrenamiento de la marcha
utilizando el sistema Lokomat
con el menor nivel de
asistencia posible, con el
objetivo de promover la
activacion voluntaria y el
patron de  deambulacién
funcional. Asimismo, se
implemento entrenamiento de
la marcha con soporte parcial
de peso y trabajo en banda sin
fin para mejorar la cadencia.
Se realizaron ejercicios de
equilibrio en bipedestacion,
asi como entrenamiento de
reacciones de proteccion,
incluyendo practica de caidas
controladas y  respuestas
defensivas. De manera
complementaria, se llevo a
cabo fortalecimiento de la
musculatura erectora de la
columna, cuadriceps y gluteos.
La bipedestacion se trabajo
utilizando férulas de fibra de
vidrio para favorecer la
alineacion y estabilidad

Mecano30/Programa | 10 sesiones | 30 minutos Se realizo fortalecimiento de la
de casa musculatura erectora de la
columna, cuadriceps y gluteos.

11
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Asimismo, se trabajé la
bipedestacion utilizando
férulas de fibra de vidrio con el
objetivo de favorecer la
alineacion postural 'y la

estabilidad.
Tanque  terapéutico | 20 sesiones | 25 minutos Se realizaron movilizaciones
grupal de las cuatro extremidades

con el objetivo de mantener la
movilidad articular y preparar
para el trabajo activo.
Asimismo, se implementaron
ejercicios dirigidos a mejorar la
coordinacion alternante y el
control de tronco. Se trabajo la
bipedestacion con asistencia y
se inicio el entrenamiento de la
marcha de manera progresiva.

Tina de remolino 8 sesiones 25 minutos Se realizaron ejercicios
dirigidos a miembros
inferiores, incluyendo

estiramientos especificos del
triceps sural, con el objetivo de
disminuir la tension musculary
favorecer la relajacién de la
musculatura distal.

Terapia 38 sesiones | 40 minutos Se realiz6 fortalecimiento de la
fisica/Neuroterapia musculatura abdominal y de
miembros inferiores, con
énfasis en  flexores 'y
abductores de cadera,
cuadriceps e isquiotibiales.

Asimismo, se implementd
entrenamiento de la marcha
con soporte parcial de peso en
banda sin fin, orientado a
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mejorar el patron y la
eficiencia de la deambulacion.
De manera complementaria,
se realizaron gjercicios
funcionales como patear,
lanzar y atrapar pelotas,
ademas de entrenamiento en
la subida y bajada de rampas y
escaleras para favorecer la
movilidad  en  diferentes
entornos. El entrenamiento de
la marcha también incluyo el
uso de andadera como apoyo
externo.

Tercera etapa 2016-2018
Los objetivos generales en esta Ultima etapa fue mantener las habilidades adquiridas,
asi como una la preparacion a los cuidadores primarios

Servicios Sesion Duracion del | Objetivo
servicio
Mecano 117 sesiones | 40 minutos Se realizé fortalecimiento de la

musculatura abdominal y de
miembros inferiores.
Asimismo, se trabajé el
equilibrio en bipedestacion vy
el entrenamiento de la marcha
con soporte parcial de peso,
complementado con
entrenamiento robdtico de la
marcha.

De manera adicional, se
efectuaron movilizaciones
pasivas de los miembros
inferiores por segmentos, con
énfasis en el tobillo izquierdo.
Se realizaron estiramientos
bilaterales de isquiotibiales,

aductores y triceps sural, con
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el objetivo de mantener la
movilidad articular y favorecer
la extensibilidad muscular.

Tanque  terapéutico | 31 sesiones | 25 minutos Se promovié la bipedestacion
grupal y la marcha con asistencia,
complementadas con
fortalecimiento de la

musculatura del tronco y de la
cintura pélvica, con el objetivo
de favorecer la estabilidad
postural y el control durante la
deambulacion utilizando el
medio acuéatico para facilitar

estas actividades.

Tabla 1. Manejo fisioterapéutico de usuaria que estuvo dentro del sistema del Centro de

Rehabilitacion e Inclusion Infantil Teleton Hidalgo en el periodo de 2009-2018. Fuente propia.

Método-Instrumentos de Evaluacion

Para la valoracion funcional se utilizo la Functional Independence Measure for Children
(WeeFIM), un instrumento estandarizado desarrollado por el Uniform Data System for
Medical Rehabilitation, diseflado para evaluar el nivel de independencia funcional en
poblacion pediatrica con discapacidad o retraso del desarrollo.

La escala consta de 18 items, agrupados en tres dominios: autocuidado (8 items),
movilidad (5 items) y cognicion (5 items). Cada item se califica mediante una escala ordinal
de 7 niveles, donde 1 corresponde a dependencia total y 7 a independencia completa. La
puntuacion total oscila entre 18 y 126 puntos, siendo los valores mas altos indicativos de
mayor independencia funcional.

Ademas del puntaje bruto, la WeeFIM permite calcular cocientes ajustados por edad
cronologica, lo que posibilita comparar el desempefio funcional del paciente con los
valores normativos esperados para su grupo etario.

La WeeFIM ha demostrado adecuada validez y confiabilidad en poblacién pediatrica

sometida a programas de rehabilitacion neuroldgica.’*'
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3. - RESULTADOS

Estado final al egreso

La paciente permanecié en seguimiento durante un periodo total de 4684 dias (2009-
2018). El cronograma de objetivos terapéuticos y la evolucién funcional se presentan en la
linea del tiempo (Tabla 3), donde se describen las principales fases de intervencion, las
areas trabajadas y los resultados observados durante el seguimiento longitudinal.

Alingreso al CRIT Hidalgo en 2009, la paciente present6 una puntuacion total de 31 puntos
en la escala WeeFIM (Figura 2), lo que indicaba un nivel elevado de dependencia funcional
en las actividades basicas de la vida diaria. Al egreso, la puntuacion total fue de 20 puntos
(Figura 3), lo que evidencio una disminucion de 11 puntos respecto a la valoracion inicial.
En el ambito de la movilidad, la paciente logré mantenerse en bipedestacién hasta por 30
minutos utilizando férulas y el apoyo posterior de la madre. Asimismo, fue capaz de
deambular distancias aproximadas de hasta 10 cuadras con asistencia, incluso en terrenos
ligeramente elevados ante la presencia de motivacion intrinseca. En el entorno
domiciliario, la paciente logré propulsar su silla de ruedas; sin embargo, mostro
preferencia por el uso de andador en salidas al exterior.

En el area de autocuidado, la alimentacion se realizd6 de forma independiente, aunque
irregular, mediante el uso de cuchara y vaso para la ingesta de liquidos. En cuanto al
vestido, la paciente fue capaz de retirarse el pantalon de manera auténoma, pero requirid
asistencia parcial para el resto del proceso de vestido y desvestido. Respecto al control de
esfinteres, se presentaron habitos intestinales irregulares y ausencia de control voluntario.
Finalmente, en el dominio de comunicacién, la interaccion se dio principalmente mediante
sefialamientos y la emision ocasional de palabras sueltas.

Area Puntaje bruto | Cociente Puntaje bruto | Cociente final
inicial inicial final

Cuidado 16 24 8 8

personal

Movilidad 10 66 116

Cognicion 5 15 19

Total 31 54 20 19

WeeFIM

Tabla 2. Resultados comparativos de la escala WeeFim. Fuente propia.
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Figura 2. Resultados de la evaluacion inicial de la paciente a su ingreso en CRIT Hidalgo en 2009
utilizando la escala WeeFIM. Elaboracion propia con base en expediente clinico del CRIT Hidalgo.
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Figura 3. Resultados de evaluacion de egreso de la paciente en 2018 utilizando la escala de
valoracion WeeFIM. Elaboracion propia con base en expediente clinico del CRIT Hidalgo.
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Periodo

https:

arks.or

Objetivo terapéutico

ark:32153/rmfsn22v526a3

Intervencion
principal

Resultado
observado

2009 Evaluacion inicial | Establecer nivel | Aplicacion de escala | Puntaje total:31
funcional basal WeeFIM

2009-2012 Movilidad Mejorar control | Facilitacion Tolerancia a
postural y | neuromuscular, uso | bipedestacién con
bipedestacion de férulas apoyo

2012-2015 Marcha Favorecer Entrenamiento con | Marcha hasta 10
desplazamiento andador y asistencia | cuadras con apoyo
asistido posterior

2015-2018 Autocuidado Incrementar Entrenamiento Alimentacion

independencia  en
Actividades de |la
Vida Diarias

funcional y
adaptaciones

independiente

Tabla 3. Cronograma de objetivos terapéuticos durante el sequimiento en CRIT Hidalgo (2009-
2018). Fuente propia.

4. - DISCUSION

El caso expuesto en este trabajo permite observar el desarrollo que tuvo la paciente a lo
largo de su estancia de 4684 dias en el CRIT Hidalgo. Asimismo, se realiza una comparacion
de los resultados obtenidos mediante la escala Functional Independence Measure
(WeeFIM) (ver Tabla 2). Como se puede observar, los puntajes no son los Unicos elementos
que cambian en las evaluaciones, sino también los cocientes. Esto se debe a que el puntaje
bruto representa lo que el nifio realmente logra realizar, mientras que el cociente no
constituye un indicador relativo que depende de la edad cronolégica y de la desviacion
respecto al desempefio esperado para sujetos con desarrollo neurotipico.

Al analizar los resultados iniciales, se observa que en el area de “Cuidado personal” el
cociente paso de 24 a 8 puntos. Este descenso no representa una pérdida de habilidades
adquiridas, sino un incremento en la brecha del desarrollo;</u> a medida que el nifio
crece, las demandas de independencia en alimentacién y aseo aumentan, lo cual no
sucede al mismo ritmo en el Sindrome de Angelman, reflejando una mayor dependencia
funcional conforme avanza la edad cronoldgica.
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En el caso de "Movilidad”, el cociente pasé de 66 a 116. Este incremento se explica por el
manual de puntuacion de la escala WeeFIM, que interpreta el uso de silla de ruedas como
una herramienta de optimizacion funcional que permite la participacion en el entorno. Por
lo tanto, el sistema lo califica como un avance dentro de las <u>estrategias
compensatorias, generando un aumento en el cociente al mejorar la eficiencia del
desplazamiento.

Finalmente, el area de "Cognicién” pasd de 15 a 19 de cociente. Esta ligera mejora se
atribuye a una adaptacion social y maduracién comunicativa funcional, a pesar de que el
compromiso intelectual sea severo. En el Sindrome de Angelman, los cocientes tienden a
disminuir con el tiempo debido al caracter estacionario del trastorno; sin embargo, los
aumentos aislados en movilidad y cognicion sugieren un manejo adaptativo derivado de
la neuroplasticidad asistida por terapia.

Limitaciones del estudio. Este reporte presenta las limitaciones propias de un disefio
retrospectivo, donde la variabilidad en el registro clinico a lo largo de una década impide
contar con parametros cinematicos cuantitativos constantes. No obstante, la extension del
seguimiento longitudinal constituye una fortaleza que permite documentar la historia
natural de la funcion motora bajo intervencion multidisciplinaria.

5. - PERSPECTIVA DEL PACIENTE Y CONSENTIMIENTO

No se obtuvo perspectiva del paciente debido a que el caso fue reportado de manera
retrospectiva y no fue posible recabar comentarios directos del mismo o de su familia
respecto al proceso de atencion o resultados obtenidos. No se obtuvo consentimiento
informado, ya que el caso fue elaborado de manera retrospectiva utilizando datos clinicos
anonimos. Se garantizé en todo momento la confidencialidad y privacidad del paciente,
evitando la inclusion de informacion que pudiera permitir su identificacion directa o
indirecta.

6. - CONCLUSION

La paciente recibi6 multiples servicios de atencidn, entre ellos la fisioterapia, la cual
represent6 una herramienta fundamental durante el proceso de rehabilitacion. A través de
esta intervencién, se promovieron los hitos del neurodesarrollo, el fortalecimiento
muscular, la propiocepcion, el equilibrio, la coordinacién y el uso adecuado de ayudas

técnicas. Ademas, se brindé acompafiamiento y orientacion a la familia, mediante el cual
18
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se proporcionaron estrategias para fomentar el trabajo en el hogar y facilitar la adaptacién
de la paciente a su entorno cotidiano. En este contexto, la fisioterapia tiene como objetivo
favorecer la mayor autonomia e independencia posibles durante la curva de crecimiento,
aprovechando los periodos de mayor plasticidad neuromotora para optimizar las
habilidades fisicas. De esta manera, ante la presencia de etapas de declive o pérdida
funcional, se busca que la disminucidon de capacidades sea menos pronunciada y se
conserve la mayor cantidad de destrezas adquiridas.

La intervencién temprana, complementada con un programa domiciliario, permite reforzar
las técnicas aprendidas durante las sesiones de terapia, promover la ensefianza del uso de
la silla de ruedas y facilitar su adaptacion. Aunque el abordaje multidisciplinario continuo
es esencial, se reconoce que en el Sindrome de Angelman existe una reduccién progresiva
del desarrollo motor; por ello, la ensefianza temprana de estrategias compensatorias y el
uso de adaptaciones técnicas son claves para preservar la funcionalidad y maximizar la
autonomia.
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