Uleam

UNIVERSIDAD LAICA .
ELOY ALFARO DE MANABI

UNIVERDAD LAICA “ELOY ALFARO” DE MANABI

INFORME DEL PROYECTO DE INVESTIGACION PARATITULACION DE
GRADO DE LAS CARRERAS DE CIENCIAS DE LA SALUD
PREVIO ALAOBTENCION DEL TITULODE
TERAPIA OCUPACIONAL

LA TERAPIA OCUPACIONAL EN LA INTERVENCION TEMPRANA DEL
SINDROME DE ANGELMAN

Autora:

Chinga Soledispa
Ailyn Naomi

Tutor:
Lcda. Gabriela Calle

Manta- Manabi- Ecuador

2025 (2)



DECLARACION DE AUTORIA

El presente trabajo: “LA TERAPIA OCUPACIONAL EN LA INTERVENCION
TEMPRANA DEL SINDROME DE ANGELMAN?®, fue elaborado por la estudiante Chinga
Soledispa Ailyn Naomi, con C.1 1317965372 de la Universidad Laica Eloy Alfaro de Manabi,
Facultad de Ciencias de la Salud, Carrera de Terapia Ocupacional, como requisito previo a
la obtencion del titulo de Licenciada en Terapia Ocupacional, en el cual declaramos que el
trabajo aqui descrito es de nuestra autoria, que no ha sido previamente presentado para ningun
grado o calificacion profesional, siendo de nuestra propiedad intelectual, por lo que se

expresa que el presente trabajo es original y Gnico en su contenido.

Manta, 2026:

Al Chinge

Ailyn Naomi Chinga Soledispa
Cl. 1317965372

Autora



CERTIFICACION

En calidad de docente tutor de la Facultad en Ciencias de la Salud de la Universidad Laica
“Eloy Alfaro” de Manabi, CERTIFICO:

Haber dirigido, revisado y aprobado preliminarmente el Trabajo de Integracion Curricular
proyecto de investigacion bajo la autoria del estudiante, Chinga Soledispa Ailyn Naomi
legalmente matriculado/a en la carrera de Terapia Ocupacional, periodo académico 2025- 2,
cumpliendo el total de 384 horas, cuyo tema del proyecto o nicleo problémico es “La Terapia

Ocupacional En La Intervencion Temprana Del Sindrome De Angelman”.

La presente investigacion ha sido desarrollada en apego al cumplimiento de los requisitos
académicos exigidos por el Reglamento de Régimen Académico y en concordancia con los
lineamientos internos de la opcion de titulacion en mencién, reuniendo y cumpliendo con los
méritos académicos, cientificos y formales, y la originalidad del mismo, requisitos suficientes
para ser sometida a la evaluacion del tribunal de titulacion que designe la autoridad

competente.

Particular que certifico para los fines consiguientes, salvo disposicion de Ley en contrario.
Lugar, Manta de 26 de enero de 2026.

Lo certifico,

CoredF

Lcda. Gabriela Anny Calle Poveda

Docente Tutor
Area: Ciencias de la Salud.



DEDICATORIA

Dedico este trabajo, en primer lugar, a Dios, por ser mi guia constante, mi fortaleza en los
momentos de dificultad y la fuente de fe que me permitid perseverar hasta alcanzar este logro
académico. A mi madre, Jacqueline Soledispa, por su amor incondicional, sacrificio
permanente y ejemplo de esfuerzo, valores que han sido el pilar fundamental de mi vida y
formacion.

A mi compafero de vida, Jefferson LOpez, por su comprension, paciencia y apoyo
incondicional a lo largo de este proceso, por acompariarme y motivarme en cada etapa.

De manera muy especial, dedico este trabajo a mi hija Amelia, mi mayor bendicion y la
motivacion mas grande de mi vida, por ser la inspiracion diaria que me impulsa a superarme,
a luchar por un mejor futuro y a no rendirme ante los desafios. Asimismo, dedico este logro
a mi familia, quienes con su respaldo, confianza y palabras de aliento hicieron posible la

culminacion de esta importante etapa académica.



AGRADECIMIENTO

Expreso mi profundo agradecimiento a Dios, por ser mi guia y fortaleza en cada etapa de mi
vida, por concederme la sabiduria, la perseverancia y la fe necesarias para alcanzar este
importante logro académico. A la Universidad Laica Eloy Alfaro de Manabi, por brindarme
una formacién académica integral, asi como los conocimientos y oportunidades que

contribuyeron a mi crecimiento profesional y personal.

De manera especial, agradezco a mi tutora de tesis, Lcda. Gabriela Calle, por su orientacion,
acompafiamiento constante, disposicion y valiosos aportes durante el desarrollo de este

trabajo de investigacion.

Asimismo, agradezco a cada uno de los docentes que formaron parte de mi proceso de
formacién académica, por su vocacion, compromiso y ensefianza. Mi gratitud sincera a mi
familia, en especial a mi madre, Jacqueline Soledispa, por su amor incondicional y sacrificio
permanente; a mi compafiero de vida, Jefferson Lopez, por su apoyo y comprension; a mis

suegros y hermanos, por su respaldo y motivacion constante.

Finalmente, agradezco a mis compafieros y amistades, en especial a Christian y Maria Sol,

por su compafierismo y apoyo durante este proceso.



Vi

INDICE DE CONTENIDO

INTRODUCCION ....oouiiirieaiieesessess ettt ettt assessnenas 1
FUNDAMENTACION TEORICA ...ttt sttt 4
SINArome de ANGEIMAN...........ooiiii et 4
DETINICION ... bbbttt b bbb e enes 4
Origen genético del SINAIOME .......ccuviviiiiie e 4
CAraCteriStiCas CHINICAS. .. ...ccveieieiee ettt neeneenes 5
Implicaciones en el desarrollo motor, cognitivo y comunicativo. ...........cccecevvvenveneenne. 5
INtEMVENCION TEMPIANA ......eviiiieie ettt et e st este e e s reesbeeneesneesaeas 6
QUE Sttt ettt ettt ettt ettt b e bR e a et e e e b e ReeRe Rt et et e tentenreanearaeneeneens 6
Importancia en trastornos del neurodesarrollo. ............cccoveveieiiciicc e 7
Marco legal y politicas publicas en atencion temprana ...........cccoceevveeveceeeeececeeceenan, 7
Terapia ocupacional en la intervencion temMpPrana..........ccoeoeerereeecneseese e 8
Aplicaciones de la terapia ocupacional en nifios con sindrome de Angelman.................... 9
Estrategias de intervencion en terapia 0CUpPacional .............ccccceveeieieeieeie s 10
Herramientas y métodos basados en eVIAeNCIa. .........cevverveeierieeiesie e 11
INtErVENCIONES SENSOMIAIES. ... ..vevviieiieiie st 12
Impacto de la intervencién temprana en el desarrollo del nifio con sindrome de Angelman
.......................................................................................................................................... 13
METODOLIGIA. ...ttt r et e et bestestesteeneaneeneas 14
Definicidon del modelo SIStEMALICO. ..........cccviiiiiiciciere e 14
Evaluacion de la validez de estudios Primarios ..........cccueevererieereerieseeseeseeseesieeseesaeseens 15
DISCUSION ...ttt 28
(0L ] N[0 I 1] [ ] PSSR 30
RECOMENDACIONES ..ottt sttt st sb et 31

REFERENCIAS BIBLIOGRAFICAS.........c.oiieiieeeeteeeteeee et es s ses s, 32



Vil

INDICE DE TABLAS

Tabla 1 clasificacidn de articulos empleados en el analisis SiStematico ..............ccccceevvennee. 16
Tabla 2 articulos empleados para determinar validez del objetivo especifico 1................... 17
Tabla 3 articulos empleados para determinar validez del objetivo especifico 2................... 20
Tabla 4 articulos empleados para determinar validez del objetivo especifico 3.................. 22
.............................................................................................................................................. 15

INDICE DE FIGURA

o U] = T PO RSP TP PP PRTPRPRPRPRON 15



Vil

RESUMEN

La presente revision sistematica de articulos tuvo el objetivo de identificar la
evidencia disponible sobre la relevancia de la terapia ocupacional en la intervencion temprana
de nifios con sindrome de Angelman. Dentro de esta metodologia, se aplico un modelo
sistematico de tipo descriptivo, consultando bases cientificas de las principales fuentes
académicas como Dialnet, PubMed, Redalyc y SciELO, con un total de 21 articulos, se
evidencio el cumplimiento de los objetivos especificos por medio de los criterios aplicados
dentro de la investigacion. Entre los resultados, se identificaron estrategias de la terapia
ocupacional que sirven como pauta para intervenir de forma temprana y mejorar la
independencia de los nifios, de igual manera, se encontraron enfoques puntuales que
respaldan la intervencion temprana aplicada a nifios con sindrome de Angelman, o con
cualquier déficit del neurodesarrollo, para potenciar sus habilidades fisicas, emocionales y
sociales. Como conclusién, se logré determinar la importancia de una intervencion temprana
a través de la terapia ocupacional en el sindrome de Angelman, a la par que se reafirmo la
necesidad de contar con un equipo interdisciplinario preparado para abordar sindromes o

enfermedades raras.

Palabras claves: Terapia ocupacional, infante, sindrome de Angelman, intervencion
temprana



ABSTRACT

The objective of this systematic review was to identify the available evidence
regarding the relevance of occupational therapy in the early intervention of children with
Angelman syndrome. Within this methodology, a descriptive systematic model was applied,
consulting scientific databases from major academic sources such as Dialnet, PubMed,
Redalyc, and SciELO. With a total of 21 articles, the fulfillment of specific objectives was
evidenced through the criteria applied within the research.Among the results, occupational
therapy strategies were identified that serve as a guideline for early intervention and for
improving children's independence. Similarly, specific approaches were found that support
early intervention applied to children with Angelman syndrome, or any neurodevelopmental
deficit, to enhance their physical, emotional, and social skills. In conclusion, the importance
of early intervention through occupational therapy in Angelman syndrome was determined,
while reaffirming the need for an interdisciplinary team prepared to address rare syndromes

or diseases.

Keywords: Occupational therapy, infant, Angelman syndrome, early intervention.



INTRODUCCION
El sindrome de Angelman segin Orfanet (portal europeo de informacién sobre
enfermedades raras) es un trastorno neurogenético que incide en una discapacidad intelectual
grave con rasgos diférmicos faciales, ausencia de habla, estallidos de risa, microcefalia
macrostomia, hipoplasia maxilar, entre otros problemas neuroldgicos a causa de la nula
funcion del Gen UBE3A en el cromosoma 15 de origen materno ya sea por eleccion o
mutacion del mismo (Cobo Alvarez et al., 2022).

Otra definicion que describe el sindrome la presenta el Centro de informacion sobre
enfermedades genéticas y raras (CARD) afiadiendo que “Es un trastorno genético cuya
afeccion principal es en el sistema nervioso, causante del retraso en el desarrollo del nifio,
provocando problemas en el esquema corporal y equilibro”, sumado a esto 10s infantes con

el sindrome suelen mostrar una interaccion social empatica y alegre (Neureiter et al., 2018).

Ruiz Antoran et al (2018) mencionan que la prevalencia del sindrome en la poblacion
mundial es de 1 de cada 20,000 personas, no obstante, podria ser un estimado de 3 a 20,000
personas, dado que el diagnostico preciso en las regiones del mundo se encuentra limitado,
debido a la mutacién genética que presenta, motivo por el cual tiende a confundirse con
alteraciones sensoriales y asociarse a sindrome de Down u otras enfermedades propias del

neurodesarrollo.

En Latinoamérica segun el sitio web de Angelman Syndrome existen alrededor de
42,000 personas con el sindrome de las cuales 1,600 han sido casos diagnosticados dentro de
la region, de ellos el 10% son infantes donde solo el 5,2% han recibido atencion e
intervencion terapéutica en rehabilitacion fisica y terapia ocupacional para mejorar su
autonomia en centros privados (Marrero et al., 2023), consecuencia de esto es la falta de
acceso a pruebas genéticas en la region y la accesibilidad por factores socioecondémicos, la
ubicacion geografica sumando a la poca conciencia sobre el sindrome dentro de los
profesionales de la salud que lleva a pasar desapercibido su diagnostico (Caicedo
Montenegro, 2021).

Dentro de Ecuador no existen cifras oficiales sobre las personas con diagndéstico

presuntivo y confirmado del sindrome de Angelman, no obstante, existen dos casos con



estudios clinicos dentro de la region que presentan esta condicion, el mas reciente fue llevado
a cabo por Caicedo Montenegro (2021), enfocado en su inclusién al sistema educativo, de
esta forma el estudio resalto la necesidad de intervenir de forma prematura en los nifios para

maximizar su autonomia en los distintos escenarios que se presentan.

El sindrome de Angelman dentro de la poblacion mundial presenta innumerables
desafios los cuales se han identificado en las investigaciones previas, el principal de ellos es
el desconocimiento por parte del personal de salud lo que conlleva a una pobre o nula
intervencion terapéutica y ocupacional, dificultando que los nifios obtengan las habilidades

necesarias para un correcto desempefio en su entorno (Caicedo, 2021).

Por otro lado, estudios como el de Hernandez Sanchez (2020) y Marrero et al (2023)
identifican que una intervencion oportuna de la mano de la terapia ocupacional fomenta el
desarrollo de un sistema de comunicacion 6ptimo para el sindrome de Angelman, ademas de
impartir elementos y estrategias necesarias para tratar el retraso del desarrollo psicomotor
que presentan los nifios, permitiéndoles manejar cierto nivel de independencia en sus
actividades, sin embargo la accesibilidad a este tipo de este tipo de terapias a las familias es

uno de los aspectos que dificulta el progreso de los tratamientos.

Por ello los objetivos de esta revision sistematica centran su atencién en analizar la
importancia que tiene la intervencién ocupacional de manera temprana en los nifios con
sindrome de Angelman, con la finalidad de resaltar la existencia del sindrome sumado a

promover la intervencion terapéutica temprana.

La metodologia que se emplea es una revision sistematica con un enfoque cualitativo
de la literatura de los Gltimos 10 afios, en los principales buscadores web como Scielo, Google
Academic, Dialnet que proporcionan evidencia cientifica capaz de brindar la informacion
Optima que resaltar la importancia de la intervencion de terapia ocupacional dentro del
sindrome, que sea capaz de mejorar el cuidado del nifio a la par que se brinda informacién

con apoyo a las familias y a la poblacion en general.

El desarrollo del trabajo se justifica en la comprension pertinente del sindrome de Angelman
y la influencia de la terapia ocupacional en su rehabilitacion como una herramienta

fundamental para el desarrollo de las habilidades necesarias dentro de las areas requeridas



para una mejor autonomia, de igual manera fortalecer la informacién que se tiene respecto al
sindrome en el &rea de la salud, planteando como objetivo general, ldentificar la evidencia
disponible sobre la relevancia de la terapia ocupacional en la intervencion temprana de nifios
con sindrome de Angelman, y estableciendo los siguientes objetivos especificos: Determinar
los principales beneficios de la terapia Ocupacional en la poblacion infantil con Angelman,
Reconocer estrategias que evidencien los resultados de la terapia ocupacional en la
intervencion temprana, Describir los enfoques de intervencion temprana aplicadas en nifios
con sindromes de Angelman.



FUNDAMENTACION TEORICA

Sindrome de Angelman

Definicion

Gabas Portoles (2024) en su articulo describe que al sindrome de Angelman como un
trastorno neurogenético, caracteristico por la alteracion del gen UBE3A ubicado en el
cromosoma 15q11-q13 procedente de la herencia genética materna, su incidencia es minima
en la poblaciony poco frecuente, dentro del neurodesarrollo este sindrome presenta un retraso

severo en la parte psicomotriz, sumado a la ausencia del lenguaje verbal.

Una de las definiciones mas recientes proporcionada por Lizarraga & Morrow (2015)
enfatiza en como la alteracion del gen UBE3A refleja un trastorno neurogeneético que incide
de forma compleja en el desarrollo motor, comunicacional, sensorial y conductual del nifio,

dando origen a déficit en su autonomia e interaccion social.

Por otro lado Markati et al ( 2021) menciona que no es una alteracién la que se
presenta en el gen UBE3A del cromosoma 15, si no una pérdida total de su funcion la cual
influye en el proceso de neurodesarrollo correspondiente en los nifios, la presencia del
lenguaje dado que su fenotipo se establece de manera conductual, por ello el individuo que
desarrolla el sindrome de Angelman presenta caracteristicas clinicas puntuales como ataxia,

hipermotricidad, retraso en el desarrollo neurolégico del infante.

Origen genético del sindrome

El Origen genéticos de Angelman se debe a una disfuncién del gen UBE3A, el cual
se encarga de codificar la enzima ligasa E3 cuya funcién se resume a marcar proteinas para
su degradacion en las neuronas cerebrales, sumado a ello también regula la eliminacién de
proteinas innecesarias 0 que presentan defectos (Lizarraga & Morrow, 2015). Con estas
funciones fuera de servicio el desarrollo cerebral en especial las neuronas que expresan
plasticidad sinaptica, de aprendizaje, memoria y equilibrio son inhibidas dando como

resultado un complejo retraso general del desarrollo neonatal.

La disomia uniparental es uno de los posibles mecanismos que puede ocasionar la
mutacion o falla del gen presente en el cromosoma 15, si bien esta copia genética debe
otorgarse por el lado materno, una falla en el codigo puede llevar a cabo que sea el padre



quien herede las 2 copias lo que provoca la expresion del gen UBE3A, liberando un proceso
que regule la activacion de las proteinas sin ser codificadas segun su funcién, provocando el

desarrollo de Angelman en el nifio (Quispilema-Mesias et al., 2024).

caracteristicas clinicas

Las cualidades clinicas del sindrome de Angelman se agrupan segin su origen y
fisiologia, sea esta neuroldgica, conductual o fisica, una de las mas recientes publicaciones
en torno a su clinica resume siete caracteristicas importantes mencionadas por Quispilema
Mesias et al (2024)

— El retraso del desarrollo psicomotor severo que incide directamente en los
hitos de control cefélico, la sedestacidon y por ende retrasa la marcha por la
pobre coordinacion motora que se visualiza en el nifio.

— Ausencia o severa limitacion del lenguaje verbal que impide una
comunicacion tradicional.

— Crisis epilépticas originarias por la falta de proteinas que regulen el correcto
funcionamiento neuronal, lo que evidencia serias anormalidades en el EEG
(elefroencefalograma).

— Trastornos del equilibrio con presencia de ataxia en la marcha.

— Presenta hiperexcitabilidad, de caracter amable con momento de risas.

— Dentro del aspecto fisico presenta microcefalia, con una mandibula
prominente, la falta de control de los musculos faciales lleva a mantener su
boca abierte por largo periodos de tiempo.

— Presencia de suefio fragmentado, alteraciones en el ciclo del suefio de forma

constante.

Implicaciones en el desarrollo motor, cognitivo y comunicativo.

La presencia del sindrome de Angelman representa un retraso importante en las
habilidades motoras del usuario, dentro de los casos estudiados e intervenidos, el mas
reciente presentado por Teodoro et al (2019) sostiene que estos hitos se presentan en etapas
diferentes a las establecidas dentro del desarrollo comun del individuo, siendo posible que el

nifio sea capaz de sostenerse sentado entre los 12 a 14 meses de edad, comenzando con el



gateo entre los 24 a 27 meses y logrando una caminata inestable con el tono muscular alterado
alrededor de los 5 a 6 afios, presentando movimientos involuntarios en las extremidades

superiores con rasgos de espasticidad sumado a una postura rigida al caminar.

Por otro lado refiriendo al desarrollo cognitivo se evidencia una discapacidad severa
muy marcada, dado que en los estudios aplicados por Gaudin Drouelle ( 2022) bajo la escala
de Denver a una poblacion de nifios Angelman con alrededor de 6 a 7 afios de edad,
prevalecio un equivalente cognitivo de 12 meses en relacion con su edad cronolégica dando
como resultado una disfuncion cognitiva relevante la cual mostro mejoras luego de
intervenciones terapéuticas integrales, permitiendo a los nifios adquirir un cierto nivel de
razonamiento para procesar las 6rdenes y comandos referidos al “si” y “no” asociado a sus

rutinas diarias.

En cuanto al aspecto comunicacional la evidencia nos menciona que el desarrollo de
lenguaje dentro del sindrome es muy limitado, con una ausencia marcada por una habla
totalmente escasa, por ello los nifios presentan una tendencia de lenguaje no verbal, gracias
a intervenciones terapéuticas preventivas marcadas a un diagnostico oportuno, logra que el
menor pronuncie ciertas silabas asociadas a persona objetos y movimientos claramente
diferenciados con el comando “si” y “no”, sin embargo por la ausencia de las proteinas a

cargo del gen UBE3A su desarrollo del habla es inconsistente (Tejani et al., 2024).

Intervencion temprana

Qué es

La OMS (2012) establece que la intervencion temprana es “un conjunto de acciones
coordinadas dirigidas a nifios desde el nacimiento hasta su primera infancia, que presenten
trastornos del desarrollo 0 que mantengan un alto riesgo de presentarlos, con el inico objetivo
de mejorar su calidad de vida”. En area terapéutica Setimi et al (2025) aclara que este
concepto se emplea a todas aquellas estrategias terapéuticas y educativas direccionadas a los
primeros 6 afos de vida del nifio para estimular y potenciar las capacidades motoras y

cognitivas del paciente.



Importancia en trastornos del neurodesarrollo.

El articulo titulado “El sindrome de Angelman abordaje actual y futuro de las
terapias” subraya de manera puntual la importancia que tiene una intervencion temprana en
el contexto clinico de este sindrome, dado que permite reducir limitaciones funcionales
precisas dentro de las habilidades motrices y cognitivas del menor, a su vez potencia las
habilidades residuales en él nifio (Sell & Heymans, 2024), las cuales se enfocan en la
motricidad fina un lenguaje de comprension no verbal o basico, para el desarrollo del
razonamiento en el menor lo que ayude a ejecutar sus actividades de la vida diaria de una

manera autobnoma y funcional.

En el mismo contexto la autora Costa & Pfeifer (2021) enfatiza que una intervencion
temprana permite al cerebro infantil entre los 4 a 6 afios a captar de mejor manera la
informacion y poder reorganizarla para compensar funciones que no han sido desarrolladas
de manera correcta por la anomalia en el Gen UBE3A del cromosoma 15 dado que durante

este ciclo se presenta un alto nivel de neuro plasticidad.

Caicedo (2021) retomando las bases de los hitos del desarrollo, recalca que una
intervencion precoz es clave para la prevencion de disfunciones secundaria como la presencia
de una marcha atipica, en el lado conductual para no influir en los patrones autos lesivos o
de aislamiento social, la intervencion oportuna permite al individuo mejorar su calidad de

vida y autonomia a largo plazo para proyectarse en un adulto funcional e independiente.

Marco legal y politicas publicas en atencion temprana.

A nivel internacional organismos como la OMS la ONU y UNICEF presentan
politicas de apoyo desde 1989 con la atencion a los nifios con discapacidad, desde la
convencion sobre los derechos de los nifios llevada a cabo por la ONU, se establecié dentro
del articulo 23 que la atencién médica y rehabilitacion a esta poblacion es un servicio
obligatorio desde la primera infancia (Adhikari et al., 2021).

Por otro lado, la UNICEF en 2012 en la conferencia “el desarrollo infantil temprano
de discapacidad” planteo la intervencion temprana como una de las politicas integrales que
centra a la familia y a la comunidad para la prevencion de minusvalias dentro del entorno

enfocados en la educacién inclusiva equitativa y de calidad, asi mismo resalto la



obligatoriedad en la recepcion de servicios de salud y bienestar para todo nifio con
discapacidad (Hernandez Sanchez, 2020).

En América Latina durante la declaracion de Montevideo (2011), se planteaba a través
de una estrategia regional en el desarrollo integral de la primera infancia en trabajo conjunto
a los paises del CEPAD y la OEA a promover politicas de intervencion temprana inclusivas
coordinadas entre el sector salud, educacion y la proteccion social priorizando nifios en

situacion de vulnerabilidad de los paises que participaron.

En Ecuador a partir de la Constitucion de 2008 se redactaron articulos de los cuales
el 35, 46 y 47 garantiza la atencién integral a los nifios desde su nacimiento, prevencion y
atencion a personas con discapacidad, a la par que le otorgaba derechos especificos a este
grupo, también se incluyen los procesos rehabilitacion y su participacion dentro del sistema
de educacion publico (Hernandez Sanchez, 2020). Mientras que el plan de desarrollo toda
una vida estipulada entre el 2007 y 2021 con la creacién de programas como “creciendo con
nuestros hijos” incluy6 acciones preventivas durante el andlisis del desarrollo infantil
temprano, para nifios con discapacidad promoviendo dentro de estas clausulas que garanticen
una libre accesibilidad a los recursos de rehabilitacion y salud a esta poblacion (Caicedo
Montenegro, 2021).

Terapia ocupacional en la intervencion temprana

La terapia ocupacional en la practica relacionada a la intervencion temprana es
aquella que presenta un enfoque especializado para promover el desarrollo integral del nifio
de 0 a 6 afos que presentan trastornos de neurodesarrollo, en el caso de Angelman su abordaje
terapéutico centrado en actividades significativas y adaptadas, logran minimizar la
incapacidad de participacién del nifio dentro de dentro de sus actividades diarias como lo son

el juego la alimentacidn, la movilidad, interaccién social y comunicacion (Caicedo, 2021).

Sin embargo, la terapia ocupacional no es solo una intervencion personalizada, pues
dentro de la intervencién temprana se ejecuta un proceso donde el terapeuta es en el
encargado de evaluar las &reas del desarrollo sensoriomotor, emocional, cognitivo y
comunicativo, para lograr a través de esta informacion establecer actividades ludicas y

funcionales que impulsen la autonomia en conjunto con el aprendizaje significativo, asi



mismo estos modelos de participacion el terapeuta incluye como el MOHO y el modelo
canadiense se emplean para incluir a la familia o cuidadores como parte activa del proceso
terapéutico interviniendo en entornos naturales propios del nifio como centros educativos el

hogar y la comunidad (Arévalo-Rodriguez, 2022).

Es asi que este proceso de analisis e intervencion facilita el desarrollo del nifio en
areas puntuales como la motricidad, fina y gruesa, permitiendo la regulacion emocional y la
comunicacion a través de métodos o adaptaciones que promueven la autonomia en los
diferentes entornos, pues en la terapia ocupacional en la intervencién temprana ha
demostrado una mayor prevalencia en cuanto a la autonomia, integracién escolar y una mejor

calidad de vida para los nifios con sindrome de Angelman (Caicedo, 2021).

Aplicaciones de la terapia ocupacional en nifios con sindrome de Angelman

La terapia ocupacional tiene la finalidad de mejorar las habilidades motrices,
cognitivas y sensoriales de los nifios a traves de actividades significativas como el juego
demostrando que la ocupacion rehabilita y habilita, la aplicacion de estrategias centradas en
el sindrome de Angelman busca mejorar habilidades motoras fina y gruesa a través de
actividades direccionadas a la realidad al entorno y al contexto en el cual se encuentra
(Sommese & Corrado, 2021).

Dentro de este esquema aplicar estrategias de terapia ocupacional centradas para el
sindrome de Angelman tiene la finalidad de mejorar habilidades, tales como la motricidad
gruesa fortaleciendo el tono muscular y control postural para evitar caidas, la motricidad fina
para permitir desarrollar actividades como la escritura y promover la inclusién social
(Caicedo Montenegro, 2021).

Otro enfoque que se presenta para la terapia ocupacional es potenciar la autonomia
dentro de las actividades de la vida diaria por medio de actividades que le permiten al nifio
mejorar su independencia, el control de esfinteres e higiene personal, ademéas que el
profesional en terapia ocupacional realiza adaptaciones del entorno para facilitar el desarrollo
de esas actividades qué facilita la vida de los nifios con Angelman (Setimi et al., 2025).

La terapia ocupacional presenta un enfoque integral ya que direcciona a los padres de

familia a potenciar los resultados de la rehabilitacion e intervencion multidisciplinaria
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conjuntamente con el un registro del caso y reuniones constantes con fisioterapia y
fonoaudiologia, elaborando un esquema de estrategias de capacitacion a padres para
desempefiar un rol esencial en la mejora de su capacidad e integracion social del nifio (Alcala
Cerrillo & Barrios Fernandez, 2024).

Estrategias de intervencion en terapia ocupacional

La intervencidn en terapia ocupacional esta enmarcada sobre el contexto del usuario
por tal motivo cada abordaje presentado es individualizado, adaptado y reestructurado con la
finalidad de cubrir las areas que requieren intervencion, sumado a esto la ocupacion de los
usuarios deben orientarse a sus gustos en juego con las habilidades que presenta, de esa
manera el ambiente es vuelve una fuente de disciplina (Alcala Cerrillo & Barrios Fernandez,
2024). Entre las estrategias que han tenido un aporte positivo en el sindrome de Angelman

Se encuentran:

1. Enfoque integral basado en el rol de la familia: dentro de la estrategia se
evidencio que el proceso de rehabilitacion del nifio mejora en un 40% cuando
los padres o representantes se encuentra en constantes capacitaciones, por
ende, este enfoque centro su desarrollo en crear técnicas y formas de
comprension del sindrome a travez de actividades guiadas por el terapeuta y
la psicéloga.

2. Comunicacion funcional por medio de SAAC: los sistemas aumentativos y
alternativos de comunicacién son elementos que trabajan con usuarios con
dificultades para expresar o0 emitir una comunicacion verbal, estos sistemas
pueden ser lenguaje de sefia, braille, en la actualidad se presentan sin nimeros
de apps que logran crear un ambiente de comunicacion entre los nifios
Angelman y sus cuidadores para emitir un juicio, opinién o solicitar una
accion.

3. Intervencidn sensoriomotor y oral: la terapia ocupacional abordado desde
actividades enfocadas en el manejo del estrés y mejorar de la motricidad fina,
logro reducir en un 60% el habito de succién del pulgar, esto se denomind

terapia ocupacional en intervencion oral, claro que es un trabajo del
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fonoaudiologo, sin embargo, a través de esta intervencion se logra intervenir

el area orofaringea, impulsando su desarrollo.

Herramientas y métodos basados en evidencia.
Enhanced Natural Gestures (ENG)

El término se refiere a un entrenamiento de gestos naturales que se incrementan en
los nifios con sindrome de Angelman, lo que influye tanto en su interaccion diaria como para
transmitir las emociones, es asi que este modelo que se encuentra fase experimental permite
incorporar gestos exagerados por partes del entorno familiar, con el apoyo del logopeda y
direccionado hacia la terapia ocupacional para aplicarlos en interacciones diarias de esta
manera el nifio logra una comunicacion con el entorno y mejora su interacciéon social
(Hernandez Sanchez, 2020).

Sistema Aumentativo y Alternativo de Comunicacion

Este sistema se incorporé en la década de los 2000 para mejorar la comunicacion en
nifios con autismo, se ha renovado para que intervenga en otros sindromes en el caso de los
nifios con Angelman lo que busca es incorporar gestos por medio de tarjetas ilustradas,
dispositivos que posean un comando de voz para facilitar la comunicacion grupal y reducir
las conductas agresivas, mejorando una expresion funcional, consiguiendo que el nifio se
comunica a través de gestos o dispositivos tecnoldgicos para expresar lo que, siente lo que

necesita 0 cdmo lo necesita (Arévalo-Rodriguez, 2022).
Microswitch-Cluster Technology

El programa fue aplicado a tres usuarios con sindrome de Angelman en un
seguimiento de 24 meses, donde los participantes emplearon el uso de micro switches es
decir sensores opticos y estimuladores electronicos para mejorar la respuesta funcional en los
aspectos de motricidad fina y gruesa mejoraron un 40%, la manipulacion de objetos y la
reeducacién de la marcha, en el &mbito de conducta se redujo las esteriotipas lo que mejord
el manejo y la deglucion de alimentos por otro lado también se enfocaron en aprender

actividades simples como ponerse la ropa o los zapatos (Ruiz-Antoran et al., 2018).
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Intervenciones sensoriales

La terapia ocupacional direcciona su intervencion para regular y mejorar la
participacion con autonomia, dentro de las caracteristicas de un nifio con sindrome de
Angelman se busca potenciar las habilidades motoras y la comunicacion social por ello las
técnicas se enfocan en mejorar la autorregulacion en conjunto con la percepcion sensorial
que permita a los individuos mejorar sus funciones estandares, tal como la alimentacion,
comunicacion y manejo de objetos simples, estas técnicas buscan reorganizar el sistema
sensorial a través de actividades repetitivas para facilitar el cumplimiento de las actividades

y mejorar la autonomia de los nifios (Adhikari et al., 2021).

Uno de los sistemas que mayor dificultad presentan sobre el cual se debe trabajar de
manera temprano en los nifios es el oromotor, por ello la terapia ocupacional aplica técnicas
de intervencidn sensorial que permiten estimular estas areas, enfocada en la reaccion de los
musculos faciales y de deglucién para mejorar sus habilidades de digestion, posterior trabjar
la comunicacion por medio de juegos y actividades que sean del gusto del nifio ademas de la

intervencion familiar (Tejani et al., 2024).

Otra perspectiva son estudios como "Therapies in Preclinical and Clinical
Development for Angelman Syndrome™ donde nos revela que las nuevas terapias genéticas y
farmacoldgicas influyen en la modulacion del sistema nervioso, siempre que estén
acompafiado por una intervencién sensorial temprana, que permita regular la
neuroplasticidad y las respuestas a los estimulos sensoriales, de esta manera la combinacion
entre el abordaje farmacologico y la terapia convencional permiten un gran Progreso en el

paciente para mejorar su autonomia (Markati et al., 2021).

Lizarraga & Morrow (2015) y otros autores resaltan que la terapia ocupacional en el
sindrome de Angelman debe trabajar a contrarreloj sobre todo cuando se ha detallado el perfil
neuro sensorial del nifio ya que debe exponer nuevas técnicas y actualizarlas en cuanto a los
sistemas y rutinas y la capacitacion de los cuidadores para poder potenciar una practica basada
en la evidencia pero personalizada que cumpla con los objetivos necesarios brindando un

mejor futuro a los padres y al nifio
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Impacto de la intervencion temprana en el desarrollo del nifio con sindrome de

Angelman

Caicedo (2021) exponente como la intervencion temprana en los sindromes que
presenta el usuario desde el nacimiento, no solo mitiga los sintomas que presente en cuanto
a su desarrollo cognitivo, motor, social, sino que ayuda a una mayor independencia al ganar
autonomia, comprendiendo no solo los factores internos sino también externos que se
presenten en él, una intervencion temprana no es opcion es una necesidad evidente para

brindar otra perspectiva de vida en el usuario.

Los estudios analizados muestran que las técnicas métodos y modelos que se abordan
para el sindrome de Angelman, tienen la capacidad de adaptarse a las necesidades y al
contexto del usuario, por ello una intervencidén temprana debe estar ejecutada de forma
correcta para potenciar su autonomia, brindandole apoyo en las areas que mas sobresale como
es la comunicacion y la motricidad tanto fina como gruesa. Marrero et al ( 2023) menciona
que el desarrollo psicomotor debe estar potenciado por un agente externo que permita
analizar y evaluar los hitos del desarrollo de forma constante para evidenciar una anomalia

presente en este, de esa forma se previene se analiza e interviene en el nifio de forma oportuna.

El sindrome de Angelman es catalogada como una enfermedad rara, su prevalencia
en la sociedad es muy baja sin embargo también enfrenta un problema dentro del contexto
ecuatoriano al igual que la terapia ocupacional, el restable importancia y funciones a esta
profesion y el sindrome deriva que una intervencion temprana sea casi imposible para la
intervencion temprana en nifios, a pesar de ser derecho que debe prevalecer desde el
nacimiento, su ayuda fortalecer las habilidades y autonomia, pero sobre todo una mejor
comprension de la sociedad promoviendo una inclusién y una equidad necesaria segun

entorno donde los estigmas estan marcados por la cultura (Caicedo Montenegro, 2021).
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METODOLIGIA

Definicion del modelo sistematico

La presente revision sistematica centra sus objetivos y analisis en la intervencion
temprana de nifios con sindrome de Angelman desde el punto de vista de la terapia
ocupacional y la rehabilitacion en general este proceso logro reconocer fuentes confiables de
datos que provienen de bases cientificas en relacién un articulo y papers donde se recopila la
informacion a través de los datos cualitativos que abordan la intervencion temprana en nifios

con sindrome de Angelman.

Para cumplir con los objetivos propuestos se analizaron los papers sacados de sitios
web cientificos como lo son PudMed, Dialnet, Scielo donde se obtuvieron fuentes relevantes
a traves de palabras claves como “intervencion temprana”, “sindrome de Angelman”
“alteraciones de neurodesarrollo” y “terapia ocupacional”, dentro de los cuales los términos
permitieron recopilar los articulos necesarios para el desarrollo del trabajo de investigacion,
ampliando la bdsqueda también en Google Academic para obtener la literatura base que

permitiera avanzar con la revision sistematica.

Es asi que a través de Los criterios que se aplicaron de inclusion y exclusion se
permitié reducir la informacién para contar con documentos actualizados y que mantengan

el enfoque de la intervencién temprana dentro de estos criterios se encuentran
Criterios de inclusion

— Sujeto de estudio: Nifios con sindrome de Angelman.

— Idioma: Articulos en espafiol, inglés, portugues.

— Tematica: Articulos o papers que evidencien informacion sobre intervencion
temprana desde la terapia ocupacional en nifios Angelman.

— Cronologia: articulos publicados desde enero de 2015 hasta 2025.
Criterios de exclusion

— Sujeto de estudio: poblacién no infantil.
— Tematica: Articulos o papers que no evidencien o refieran informacion sobre

intervencion temprana desde la terapia ocupacional en nifios Angelman.
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— Cronologia: articulos publicados anterior al afio 2015.

Evaluacion de la validez de estudios primarios

En la busqueda de elementos para la investigacion de visitaron sitios web que
albergan informacion cientifica, los cuales fueron mencionados en parrafos anteriores, dentro
de ellos de accedio a la datos y conceptos de sustenta la importancia de la intervencion
temprana de la terapia ocupacional en nifios con sindromes poco conocidos, dentro de la
busqueda se identificacion un total de 145 publicaciones de relevancia, 60 en Google

Academic, 35 en Dialnet, 25 en Redalyc, 15 en scielo, 10 en Eric.

Con el filtro que se aplicé en los criterios de inclusion y exclusion donde se seleccion6
la literatura que contiene informacion clara sobre el tema de investigacion, de lo cual se
asignaron 21 estudios para el andlisis, con su distribucion en los siguientes buscadores

académicos: 9 en Google académico, 5 en Dialnet, 3 en Redalyc, 4 en scielo.

Figural

Diagrama de flujo del proceso de seleccidn de estudios

( ) . .
Numero de registros mediante bisquedas
s en bases de datos
g N= 149
= Google Academic: (60)
= Dialnet:((35)
S Redalyc: (25)
Scielo :(15)
—
A 4
Numero de registros tras eliminar citas duplicadas
(N=70)
) \4
Numeros de registros excluidos = publicados
Numero de registros cribados antes de 2015
o (n=70) g Google Academic: (35)
S Dialnet:((10)
2
G
Numero de articulos de textos completos

Numero de articulos de texto completo excluidos= ser metaanalisis, revision sistematica
evaluados segun E.C.A Google Academic: (9)

Y

(n=21) Dialnet:(5)
Redalyc: (3)
)
Y
2
2 Numero de estudios incluidos en la sintesis
§ cualitativa
= (n=21)

[



16

DESCRIPCION DE RESULTADOS

La obtencion de los resultados por medio de la revision bibliografica y el analisis de
los 21 papers seleccionados, permitio identificar el origen genético del sindrome de
Angelman, su incidencia dentro de la poblacion y como a través de la intervencion temprana
con terapia ocupacional se promueve la independencia y habilidades de los usuarios

disminuyendo sus déficits funcionales.

Este andlisis demuestra que la intervencion temprana en el ambito de rehabilitacion
para la poblacién con Angelman logra mejorar el desempefio de sus habilidades motoras
sociales y cognitivas, gracias a ello también se establecieron bases teodricas que
fundamentaron los objetivos tomados para el estudio, incluyendo enfoques desde las teorias
de terapia ocupacional y modelos permitiéndole a los familiares mejorar la calidad de vida

de los nifios.

Es asi que se evidencia el proceso de seleccion de los articulos establecidos para el

analisis sistematico.

Tabla 1 clasificacion de articulos empleados en el analisis sistematico

Tipo de Articulos Porcentaje
documento seleccionados
Google Académico 9 42.50%
Dialnet 5 23.80%
Redalyc 3 14.28%
Scielo 4 19.04%

Total 21 100%
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De esa forma la distribucion de los papers en porcentaje relacionado con el aporte
tedrico y estratégico que se empled durante la investigacion pone a Google académico en
primer lugar con un porcentaje de 42.5%, seguido de Dialnet con un 23.80% aportando
mucho mas en estrategias, Redalyc esta en un 14% y Scielo en un 19.04%, sumando que
estos dos dltimos aportaron muchos mas casos de estudios y teorias de intervencion en

temprana.

Una vez finalizada la distribucidon de las fuentes bibliogréaficas se procedio a verificar
el cumplimiento de cada uno de los objetivos en relacion con los articulos que contenian

informacion para sustentar si se cumplen o no segun su relevancia dentro de la investigacion.
Resultado del objetivo especifico 1

-Determinar los principales beneficios de la terapia ocupacional en la poblacidn infantil

con Angelman.

Los papers que abordan directamente los beneficios de la terapia ocupacional en la
intervencion con nifios con sindrome de Angelman no se exponen teorias y abordajes para
mejorar la funcion cognitiva motora y social ademas de las conductas adaptativas que brinda
la terapia ocupacional, dentro de ellas resaltaron métodos importantes como ABBA que
promueven la autonomia la movilidad y coordinacion a través del desarrollo psicomotor de
esta poblacion, brindando un analisis sistematico previo que muestra la evidencia en nifios

durante la primera y segunda infancia de estudios previos.

Tabla 2 articulos empleados para determinar validez del objetivo especifico 1

N©° Tipo de Titulo Autor y afio Aporte
documento de
publicacion
1 Revision de Estrategia de Alberca Aporta al objetivo de
literatura intervencion a Berdié, Determinar los principales
través de la Nazaret; beneficios de la terapia

terapia dirigidopor  ocupacional porque
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2

3

Articulo

investigativo

Articulo

investigativo

ocupacional en
una nifia con
sindrome de
Angelman
expresada por
medio del juego
para potenciar su
autonomiay
mejorar su
deambulacion
Terapia
ocupacional en
paciente con
retraso del
desarrollo

psicomotor

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

Systematic

Maria Jesus
Cardoso
Moreno —
2020.

Diana
Carolina
Loor
Anchundia
— 2017

Maddalena
Sommese &
Bruno
Corrado —
2021.

propone un programa
especifico de intervencion
basado en el juego para
una nifia con Angelman de
3 afios 9 meses, centrado
en mejorar la autonomia
personal y la deambulacion
mediante sesiones
progresivas de actividad
terapéutica.

Muestra como mediante
actividades de
coordinacion senso-
perceptiva, manipulacion
de objetos y juego se
mejora la autonomia en
actividades bésicas de la
vida diaria en un paciente
con retraso psicomotor, lo
que es comparable y util
para entender qué tipo de
estrategias pueden
aplicarse en Angelman.
Este articulo nutre
principalmente al objetivo
de Identificar los enfoques
de intervencién temprana
aplicados en nifios con
sindrome de Angelman, ya
que revisa estudios

existentes sobre
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5

Revision

sistematica

Investigativo

Review of the

Literature

Cuaderno de
Terapia
Ocupacional en
Atencion

Temprana

Estudio socio
educativo de una
nifia de 10 afios
con sindrome de
Angelman que
asiste a un centro
de educacién

especial

Alcala
Cerrillo,
Barrios

Fernandez

Paulina
Caicedo
Montenegro
--2021

intervenciones
rehabilitativas centradas en
fisioterapia, analisis
conductual aplicado
(ABA), entrenamiento de
control vesical (“toilet
training”), tecnologia de
microswitch y
comunicacion aumentativa
y alternativa (AAC) entre
otros enfoques.

Esta guia de abordaje
presenta varios ejes
centrados en el desarrollo
de las habilidades,
motoras, fisicas y
cognitivas de nifios con
problemas en el
neurodesarrollo

Describe como mediante
una evaluacion educativa
funcional en conjunto con
la familia, docentes y
terapeutas se identificaron
habilidades y potenciales
desconocidos previamente
por evaluaciones medicas;
ademas se sugiere el uso de
un sistema de
comunicacion alternativo

de baja tecnologia
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orientado a aprovechar el
potencial comunicativo de

la nifa.

Resultado del objetivo especifico 2

Reconocer estrategias que evidencien los resultados de la terapia ocupacional en la

intervencion temprana.

Los articulos seleccionados para el cumplimiento de este objetivo se muestran

estrategias de integracion sensorial en nifios con alteraciones del neurodesarrollo de igual

manera tratamientos para potenciar la oro motricidad de los usuarios con sindrome de

Angelman con estrategias especificas para aumentar la comunicacion, evidenciando

resultados concretos desde la intervencidn temprana en una poblacién con estudios previos,

como lo menciona el paper “la acomodacion sensorial como un recurso terapéutico en la

participacion integral de alteraciones sensoriales”.

Tabla 3 articulos empleados para determinar validez del objetivo especifico 2

N©° Tipo de Titulo Autor y afio Aporte
documento de
publicacion
1 Revision de Propuesta 'y Hernandez Propone un programa
literatura abordaje de un Sanchez, concreto de intervencion
sistema Cristina— con un sistema
aumentativo y 2020. aumentativo y alternativo

alternativo para
mejorar la
comunicacion en

nifios Angelman

de comunicacion (SAAC)
para una nifia de 5 afios
con sindrome de
Angelman, se organiza en
24 sesiones de 30 minutos
cada una, con pictogramas,

para potenciar su
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2

3

4

Articulo

investigativo

Articulo

investigativo

Revision

sistematica

The Effect of Neelam
Oromotor and Tejani;
Sensory Seema Saini;
Treatment on Tushar
Persistent Thumb  Palekar

Sucking and Basic
Feeding and
Swallowing in a
Toddler with
Angelman
Syndrome: A Case
Report

La importancia
del abordaje de
terapia
ocupacional y la
integracion
sensorial dentro
de los nifios con
TEA

Acomodacion
sensorial como
recurso
terapéutico
ocupacional enla
practica de la

integracion

comunicacion ya que su
desarrollo del lenguaje es
muy limitado.
Documenta como con
tratamiento oromotor y
estimulos sensoriales se
lograron mejoras en
habitos orales
problematicos (como
chuparse el pulgar), la
alimentacion basica y la
deglucién, ademas de
control de exceso de
salivaciony reduccion de
hipersensibilidad.
Muestra evidencia de
resultados en regulacion
sensorial, conducta y
participacion, lo que
permite reconocer
estrategias transferibles
para Angelman en

intervencion temprana.

Este estudio enfocado en
autismo proporciona
ejemplos especificos de
cémo la acomodacion
sensorial (ajuste del
entorno, estimulos

sensoriales) puede mejorar
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sensorial enel

la tolerancia sensorial, la

autismo atencion, la
autorregulacion y la
participacion en
actividades
5 Investigativo Burden and Teresa Evidencia como las
Parental Ferreira; intervenciones que mejoran
Satisfaction in Rute Brites;  la autonomia (una meta
Informal Tania importante de la terapia
Caregivers of Brandéo; ocupacional) podrian
People with Odete reducir la carga de
Angelman Nunes; Jodo  cuidadores y mejorar la
Syndrome: A Hipdlito —  satisfaccion, indicando
Mix-method 2022. indirectamente los
Study beneficios de estrategias

terapéuticas que favorecen

la independencia.

Resultado del objetivo especifico 3

Describir los enfoques de intervencién temprana aplicados en nifios con sindrome de

Angelman.

Articulos como “el sindrome de Angelman articulo monografico” y “el sindrome de
Angel abordaje actual y el futuro de las terapias”, exponen enfoques concretos sobre los
abordajes que complementan la intervencidn terapéutica con la clinicos y genética, aplicada
al sindrome, proporcionando una visién actual para gestionar una intervencién temprana
abordado desde la neurorrehabilitacion hasta la farmacoterapia, de igual forma proporciona

métodos de intervencion que se aplican a nifios con éxito.

Tabla 4 articulos empleados para determinar validez del objetivo especifico 3
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Ne° Tipo de Titulo Autor y afio de Aporte
documento publicacion
1 Revisionde Aspectos genéticosy  Quispilema- No aborda directamente las
literatura clinicos del Sindrome  Mesias y intervenciones terapéuticas
de Angelman: una colaboradores—  sino los aspectos etioldgicos,
comparacién de 6 2024 genéticos y clinicos del
casos clinicos sindrome de Angelman,
describiendo como las
diferentes manifestaciones
fenotipicas (motoras,
cognitivas, conductuales)
varian entre casos.
2  Artticulo Linguagem, Ana Teresa El estudio informa qué
investigativo neurodesenvolvimento  Hernandes; terapias estaban en uso
e comportamento na Chaves, (fonoaudiologia, terapia
Sindrome de Daphyne Yachel; ocupacional, fisioterapia),
Angelman: relato de 2019 qué estrategias especificas de

3  Articulo

investigativo

caso

Sindrome de
Angelman: articulo

monografico

Adriana Galindo
Fago; Ana
Carazo de la
Fuente; César
Latorre Balsa;

comunicacion alternativa se
intentaron, y como los
progresos fueron pequefios a
pesar de la intervencion
educativa y terapéutica
significativa, lo que permite
apreciar los desafios practicos
de la intervencion temprana
en este sindrome.

Afade que la intervencion en
el &rea de la comunicacion es
esencial, subrayando que la
imposibilidad de expresarse

verbalmente limita la
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4

Revision

sistematica

Sindrome de
Angelman: abordaje
actual y el futuro de

las terapias

Del fenotipo
neuropsiquiatrico al
cuidado clinico del
sindrome de
Angelman:
descripcion de siete

Casos

Juan Lépez

Salas; Javier

Loscos Zapata;

20202

Erick Sell y
Jessica
Heymans
;2024

Juan E. Cote-
Orozco;
Paola del
Rocio
Mera-
Solarte;
Eugenia
Espinosa-
Garcia
2017

autonomia, lo que apunta a la
importancia de sistemas de
comunicacion alternativos y
estrategias multidisciplinares
temprano.

La revision que describe tanto
el estado actual de los
tratamientos como
perspectivas futuras para el
sindrome de Angelman,
centrandose especialmente en
terapias génicas. Sefiala que
terapias con oligonucleotidos
antisentido (ASO) estan en
ensayos clinicos con la
promesa de “reactivar” el gen
paterno UBE3A, lo cual
apunta a una intervencién lo
mas cercana posible al origen
genético del trastorno

Los casos reciben manejo
integral que incluye terapia
ocupacional, fonoaudiologia
y fisioterapia, lo que
evidencia el uso temprano de
intervenciones
multidisciplinares en cuanto
al apoyo motor, del habla'y
de la autonomia funcional.
Ademas, se destacan las

comorbilidades frecuentes
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Generation of an
iPSC line of a patient
with Angelman
syndrome due to an

imprinting defect

Therapies in
preclinical and
clinical development

for Angelman syndrom

Anika Neureiter,;
Bjorn Brandl,
Michaela Hiber;
Rashmi Tandon;
Franz-Josef
Mailler; Laura
Steenpass 2018

Theodora
Markati,
Jessica
Duis,
Laurent
Servais
— 2021.

como epilepsia, trastornos del
suefio, hipotonia neonatal,
retraso del desarrollo, lo que
subraya la importancia de
identificarlas y tratarlas lo
mas pronto posible para
evitar agravarse en el
neurodesarrollo y maximizar
la calidad de vida.

El estudio contribuye al
objetivo porque ofrece una
plataforma experimental para
explorar las causas
moleculares tempranas del
sindrome, lo cual puede
informar el desarrollo futuro
de terapias génicas o
epigenéticas que podrian
aplicarse lo mas temprano
posible en la vida para
favorecer mejores resultados.
Expone un panorama
terapéutico para el sindrome
de Angelman describiendo al
menos 15 enfoques en
desarrollo tanto upstream
(terapias génicas, reactivacion
del alelo paterno UBE3A
mediante oligonucleétidos
antisentido o inhibidores de

topoisomerasa, vectores
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8

Investigativo

Uncovering a Role for
SK2 in Angelman
Syndrome

SunJ.,, Zhu G.,
Liu Y., Standley
S, JA,
Tunuguntla R.,
Wang Y., Claus
C,LuoY,
Baudry M., Bi
X._2015

virales para reemplazo
génico) como downstream
(pequefias moléculas,
moduladores sinapticos y
tratamientos sintomaticos),
ademas de estudios
preclinicos y ensayos clinicos
en curso, lo que permite
identificar qué estrategias
podrian emplearse
tempranamente y como
coordinar intervenciones
biomoleculares con terapias
funcionales

Este trabajo contribuye al
objetivo al mostrar un
mecanismo molecular
temprano que podria ser
blanco para terapias futuras
tempranas que complementen
intervenciones funcionales.
Saber que SK2 esta regulado
por UBE3A Yy que su
regulacion puede mejorar
funciones sinépticas da una
base bioldgica para intervenir
lo més pronto posible,
idealmente en la infancia,
para minimizar consecuencias

del déficit genético.
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Successful use of
cannabidiol in
nonconvulsive status
epilepticus in

Angelman syndrome

Nicola
Pietrafusa; Luca
De Palma;
Michelina
Armando;
Tiziana Corsetti;
Federico
Vigevano;
Nicola Specchio
— 2024.

El estudio demuestra de la
farmacologia, es un
complemento de la
intervencion terapéutica que
mitiga sintomas como las
convulsiones y potencia que
durante las sesiones de
terapias se evidencie cambios

significativos.
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DISCUSION
El andlisis de los estudios expuso factores en comdn relacionado a la intervencion
temprana de nifios con alteraciones en el neurodesarrollo, dentro de la cual se evidencia que
la terapia ocupacional es el principal agente cuya funcion detecta y aborda los déficit que
limitan la independencia de los nifios, como lo es en aquellos que presenta Sindrome de
Angelman, Caicedo ( 2021) y Arévalo-Rodriguez (2022) quienes establecen que a través de
las actividades ludicas se impulsa la autonomia y el aprendizaje significativo teniendo como

principal abordaje el MOHO (Modelo de la Ocupacion Humana).

De igual forma Sell & Heymans ( 2024) y Hernandez ( 2020) declaran que solo la
terapia ocupacional ofrece un aporte integral en una vision holistica dentro del proceso de
rehabilitacion, no discrepan de que la intervencion multidisciplinaria potencia las habilidades
de los nifios con sindrome de Angelman o que presenten problemas en el neurodesarrollo,
pero resaltan que es a través de la ocupacion y de la terapia ocupacional que se analizan todos
los factores que intervienen en la recuperacion y adaptacion de los menores que presente esta

condicion.

De esta forma la investigacion confirma que tal como Arévalo-Rodriguez ( 2022)
menciona un equipo multidisciplinario es importante e imprescindible dentro de la
rehabilitacion, ya que a través de la fisioterapia se impulsan las habilidades motoras y de la
terapia del lenguaje la comunicacion social, por ello muestra que la terapia ocupacional solo
se enfoca en mejorar la autorregulacion y la presion sensorial dictaminando gue solo es uno

de los ejes principales que se deben considerar en una intervencion temprana.

Es asi que los estudios revisados demuestran dos puntos de vista significativos en
cuanto al abordaje de intervencion temprana desde la terapia ocupacional, para este tipo de
condicién dentro de ella el estudio de Tejani et al (2024) representa la postura de la
investigacion al mencionar, que las técnicas aplicadas de intervencion sensorial permiten
estimular las areas relacionadas con las habilidades que posee el menor dentro de su ciclo de
desarrollo, habilidades y destrezas que solo pueden ser analizadas desde un terapeuta

ocupacional que trabaja en base a la intervencion temprana y la estimulacién sensorial.

Es notorio el debate que existe dentro de la importancia de la intervencién temprana

en cuanto a la relevancia del terapeuta ocupacional en este contexto, pero Lizarraga &
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Morrow (2015) sostienen que la terapia ocupacional dentro del sindrome de Angelman
trabaja contrarreloj, lo que significa que requiere de un equipo multidisciplinario enfocado
en exponer nuevas habilidades y técnicas que se adaptan a la rutina de los nifios sobre todo

en sus primeros afios de vida para poder brindar una calidad de vida y un mejor futuro.

Otro de los ejes principal que se analizaron fueron los métodos y herramientas que se
establecen en la intervencidn temprana, donde la terapia ocupacional ha ayudado, como es el
sistema aumentativo de adaptacion y el uso de la tecnologia a través de las intervenciones
sensoriales los cuales para Adhikari et al. ( 2021) regulan y mejoran la participacion con
autonomia para los nifios con caracteristicas relacionadas a sindrome de Angelman ya que se
ve una mejoria significativa en las habilidades motoras y de comunicacion, aspectos que
como lo menciona Gabas Portoles et al (2024) y Markati et al (2021) reafirman que la terapia
ocupacional es imprescindible al igual que las demas areas y equipo multidisciplinario dentro
de la rehabilitacion, la terapia ocupacional nos brinda los elementos y el analisis contextual
que se requiere para abordar los déficits que se presentan por Angelman y a través de ello la
fisioterapia aborda la parte fisica, la terapia de lenguaje la parte orofacial y juntos le brindan
una calidad de vida a los usuarios pero la terapia ocupacional es aquella que direcciona

acompafia e interviene en el contexto social familiar y educativo.
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CONCLUSION

A través del andlisis exhaustivo de la informacion brindada y expuesta de los
diferentes papers cientificos en torno a la intervencion temprana en el sindrome de Angelman
desde la terapia ocupacional en relacion con el planteamiento de los objetivos especificos

dentro de la investigacion podemos concluir lo siguiente.

Existen nueve articulos que determinaron los principales beneficios de la terapia
ocupacional dentro de la poblacién infantil con Angelman y en su relacion con los principales
problemas del neurodesarrollo, dentro de los cuales se estipula al desarrollo idéneo de la
motricidad fina, una correcta integracion sensorial y una autonomia parcial que se obtiene
cuando se interviene a partir del primer periodo de vida del menor, por lo cual se comprueba

que la terapia ocupacional aporta estrategias y avances significativos en los nifios Angelman.

Por otro lado la evidencia expuesta en casos analizados en el continente europeo y
asiatico demuestran que la terapia ocupacional dentro de la intervencidon temprana es un eje
primordial capaz de analizar el contexto social cultural, educativo y familiar para brindar
respuestas y estrategias que impulsan el desarrollo de las habilidades de los nifios que
presentan déficit en el neurodesarrollo, relacionado con Angelman este es capaz de brindar

las herramientas necesarias a los padres y el nifio para una mejor calidad de vida.

para finalizar se identificaron tres enfoques primordiales dentro del modelo de la
ocupacion humana (MOHO) que indican como se trabaja a través de la terapia ocupacional
en el sindrome de Angelman, los cuales estan direccionados a impulsar, fortalecer y guiar las
habilidades y destrezas de los nifios para cubrir sus necesidades dentro de los requerimientos
que se exponen al contexto en el que viven, comprobando que las teorias y modelos de la
terapia ocupacional basados en estudios y resultados clinicos son eficientes en el trabajo con

Angelman.
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RECOMENDACIONES

Realizar campafa de conciencia sobre los sindromes y enfermedades raras que
se presentan en un bajo indice de la poblacion y que requieren de estudios o
analisis genéticos dificulta su reconocimiento, la cual sirva como un filtro
importante para la deteccidén temprana de estos enfermedades e intervencion
terapéutica optima.

Crear criterios y protocolos de evaluacién basados en la intervencion
temprana y el neurodesarrollo infantil desde la terapia ocupacional que
permite identificar caracteristicas puntuales del sindrome de Angelman en los
infantes mejorando en el diagnostico presuntivo.

Mejorar la formacién de profesionales dentro de la categoria de sindromes y
enfermedades raras de la poblacion para poseer los conocimientos necesarios
y poder abordar, intervenir y diagnosticar de manera oportuna a través de la
intervencion temprana con los modelos base que proporciona la Terapia

Ocupacional.
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