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PRESENTACION DE CASO

Intervencion logopédica en un caso con sindrome
Angelman con la alternativa de comunicacion
extraverbal

Logopedic intervention in a case with Angelman syndrome
with the extraverbal communication alternative

Lic. Giselle Nurfiez Gonzalez, Lic. Nilda Ramirez Villavicencio, Lic. Yaimara
Hernadndez Lima, Dra. Beatriz Bermejo Guerra

Centro Internacional de Salud "La Pradera". Habana, Cuba

RESUMEN

Se presenta un caso atendido en el area de rehabilitacion logopédica del Centro
Internacional de Salud "La Pradera” en La Habana, Cuba. Se trata de un paciente
chileno, diagnosticado con un sindrome de Angelman, provocado por una delecion
del cromosoma materno en la regién 15 ql12, donde reside el gen activo del UBE3A
confirmado por estudios genéticos: cariotipo y la prueba fluorescence in situ
hybridization del cromosoma 15. Se realizé una panoramica descriptiva mediante
todo su seguimiento rehabilitatorio durante 2 afios. Se constaté una rehabilitacion
satisfactoria seguln su trastorno genético, lo que permitié al paciente encontrar vias
de comunicacion extraverbal y desarrollo de su comprension. Se propone como
objetivo propiciar un medio de comunicacion extraverbal dirigido a pacientes con
sindrome de Angelman, con la variante delecién en el cromosoma 15. El sistema de
actividades para la comunicacion alternativa, enriquece el tratamiento logopédico y
brinda una via que se puede emplear para la estimulacién del lenguaje oral y la
compresion.

Palabras clave: sindrome angelman, trastorno neuroldgico, delecion cromosoma
15, pictogramas, comunicacion extra verbal, sistema de comunicacion alternativo.
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ABSTRACT

A case is presented that is attended in the area of speech therapy in the
International Center of Health "La Pradera" in Havana, Cuba. He is a chilean
patient, diagnosed with an Angelman syndrome, caused by a deletion of the
maternal chromosome in the region 15 q12, where the active gene of UBE3A
resides, confirmed by genetic studies: karyotype and fluorescence in situ
hybridization of chromosome 15. A descriptive overview was made through all its
rehabilitation follow-up for 2 years, confirming a satisfactory rehabilitation
according to its genetic disorder, allowing the patient to find channels of
extraverbal communication and development of their understanding. We aim to
promote an extraverbal communication way for patients with Angelman syndrome,
with the deletion variant on chromosome 15. In Angelman syndrome, diagnosis and
early intervention are the best treatment. Most patients have a steady progression
of development, and there is no retreat. People who have seizures usually need
medical care. Physical, occupational, speech, and behavioral therapies contribute to
improved quality of life. They are unlikely to live independently, but it is beneficial
to encourage independence as much as possible. Individuals with Angelman's
syndrome learn best through repetition and structure. The system of activities for
the alternative communication enriches the speech therapy treatment and provides
a way that can be used for the stimulation of the oral language and the
compression.

Keywords: Angelman syndrome, epilepsy, chromosome 15 deletion, pictograms,
extra verbal communication, alternative communication system.

INTRODUCCION

El sindrome de Angelman es una enfermedad neuro-genética caracterizada por un
retraso en el desarrollo, una capacidad lingtiistica reducida o nula. Es causado por
la funcion anormal del gen UBE3A, situado en el cromosoma 15, que poseia una
pequeia delecion del brazo q (15g11-q13)?, que provoca problemas con la forma
de desarrollo del cerebro y el cuerpo del nifio. El sindrome es congénito, esta
presente desde el nacimiento, sin embargo, a menudo se diagnostica entre los 6 y
12 meses de edad.?

En los primeros 6 meses de vida pueden existir dificultades para la alimentacion,
hipotonia, seguida de un retraso del desarrollo entre los 6 meses y los 2 afios de
edad. Por lo general, a partir del primer afio se desarrollan las caracteristicas tipicas
del sindrome de Angelman, como son: déficit intelectual grave, ausencia de habla,
estallidos de risa con aleteo de manos, microcefalia, macrostomia, hipoplasia
maxilar, prognosis y problemas neurolégicos con forma de andar como una
marioneta, ataxia y crisis epilépticas con anomalias especificas del
electroencefalograma. Otros signos descritos incluyen aspecto feliz, hiperactividad
sin agresividad, escasa capacidad de atencion, excitabilidad y trastornos del suefo
con disminucién de la necesidad de dormir, incremento de la sensibilidad al calor,
atraccion y fascinacion por el agua. Con la edad, las caracteristicas tipicas de la
enfermedad son menos marcadas y aparecen engrosamiento facial, escoliosis
toracica y problemas de movilidad.® El sindrome de Angelman es un trastorno
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neurolégico y cronico, producido por una alteracion genética, que provoca un fuerte
retraso mental, alteraciones en el habla y el equilibrio.

El pediatra Harry Angelman fue el primero en describir la enfermedad en tres nifios
en 1964, entonces fue considerada rara. En 1987 se descubrié que alrededor de la
mitad de los nifios que presentaban el sindrome, tenian una pequefa delecion del
brazo largo del cromosoma 15, y se propuso, ademas, la relacion entre este
sindrome y el de Prader-Willi.5

El sindrome de Angelman es causado por la pérdida de una regién del cromosoma
15. Una persona sana recibe dos copias del cromosoma 15, uno de aportacion
materna y el otro por via paterna. Sin embargo, la contribucion materno-paterna es
diferente ya que existen ciertos genes que se expresan de forma muy diferente en
dependencia del sexo, muy relacionado con el fendmeno de impronta genética. Este
mecanismo consiste en la metilacién del ADN. Si la contribucibn materna se pierde
0 muta, el resultado es el sindrome Angelman. Si por el contrario, la pérdida o
mutacion ocurren en la contribucién paterna, el resultado se conoce como sindrome
de Prader-Willi,® que genera problemas relacionados con el desarrollo del cerebro y
el cuerpo del nifio.

El diagndstico y la intervencién tempranos constituyen el mejor tratamiento. El
paciente debe recibir terapias de rehabilitaciéon como: terapia fisica, hidroterapia,
equinoterapia, terapia ocupacional, logopedia.”’

El presente trabajo tiene como objetivo propiciar un medio de comunicacion
extraverbal, para pacientes con sindrome de Angelman, con la variante delecion en
el cromosoma 15. Se presenta el casode un paciente perteneciente a chileno
portador de un sindrome Angelman con la variante de delecion.

Se realiz6 un estudio prospectivo y observacional con panoramica descriptiva, por
un periodo aproximado de 2 afios (mayo de 2014-junio de 2016) en un paciente de
5 afios de edad con trastorno genético, sindrome de Angelman, con la variante
deleciéon y diagnosticado desde el punto de vista logopédico como retraso del
lenguaje y del habla.

REPORTE DE CASO

Paciente masculino de 5 afios de edad, con diagnéstico de sindrome de Angelman,
natural de Chile, que acude al Departamento de Logopedia y Foniatria para ser
evaluado en habilidades comunicativas y realizar terapia del lenguaje. La madre
refiere que se comunica a través de codigos establecidos por los familiares. Se
diagnostica con un retraso del lenguaje y habla. El sindrome de Angelman es en la
variante de delecion del cromosoma materno, en la region 15 gq12 donde reside el
gen activo del UBE3A (la mas comun). Este paciente se caracteriza por desarrollo
psicomotor demorado, alteraciéon de movimientos o de equilibrio, incoordinacién,
ataxia mixta (suele caminar vacilante, erratico o con movimientos rapidos y
torpes). Peculiaridad en el comportamiento: combina la risa-sonrisa frecuente y
personalidad afable.

Presenta ciclos anormales de suefio, la necesidad de dormir esta disminuida. Tiene
una conducta hiperactiva, con trastornos del lenguaje, ausencia del lenguaje
expresivo y disminucién en la comunicacion receptiva (comprension).
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Presenta babeo frecuente, mastica de forma excesiva y se lleva objetos a la boca.

Para concluir el diagnostico genético del paciente, se le realiz6 cariotipo y la prueba
fluorescence in situ hybridization (FISH) del cromosoma 15para identificar genes
mediante unas sondas o buscadores de DNA, para cuya realizacion solo es
necesario un analisis de sangre.

A la mayoria de los nifios con sospecha de sindrome de Angelman se realiza analisis
de cromosomas de alta resolucidon para asegurar que no se trata de ningun otro
desorden genético (cariotipo) y al mismo tiempo se hace la prueba FISH para
descubrir la delecién del cromosoma 15 totalmente estudiado.

Exploracion inicial

En la primera consulta de logofoniatria, se explor6 al paciente. La madre que se
comunica a través de codigos establecidos por la familia.

Examen de 6rganos fonoarticulatorios: no alteraciones anatémicas.

Praxis articulatorias: dificultades en la movilidad, vibracion labial y lingual. Sialorrea
que fluye por comisura labial.

Lenguaje expresivo: vocalizaciones y balbuceo con la silaba /ma/, demanda lo que
desea con gestos, expresion de sonrisa.

Lenguaje comprensivo: moderada afectacion. Comprende el no ocasional.
Indicaciones del tratamiento:

- Masaje facial.

- Trabajar praxis articulatorias.

- Estimular su lenguaje expresivo mediante el uso de pictogramas.

- Utilizar los sistemas alternativos de la comunicacion, los cuales van dirigidos
hacia aquellas personas que no tienen lenguaje oral (incluye métodos
basados en gestos naturales y sefias).

Se trabaja con las categorias semanticas a través de la utilizacion de pictogramas:

- Partes del cuerpo, alimentacion, prendas de vestir, animales, Utiles
escolares y medios de transporte (Fig. 1).
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Fig. 1. Pictogramas de partes del cuerpo y prendas de vastir.

- Dibujos lineales (Fig. 2).

Fig. 2. Pictogramas dibujos lineales,

- Fotos familiares y amigos.
- Gestos naturales de la vida cotidiana: adiés, dame y ven.

- Pictogramas acerca de las acciones: comer, caminar, hablar y bailar, etc (Fig. 3).
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Fig. 3. Pictogramas de acciones.

- Pictogramas relacionados con las emociones, risa y llanto (Fig. 4).

Fig. 4. Pictogramas relacionados con expresiones
emocionales.

- Pictogramas relacionados con el control de esfinter, pipi y caca (Fig. 5).
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Fig. 5. Pictogramas relacionados con el control de esfinter.

- Musicoterapia.
- Apoyo visual y auditivo con diferentes cuentos.

- El paciente elige sus propios gestos como sus métodos de comunicacién
preferidos.

Evoluciéon del paciente
Resultados:

Los logros se manifiestan de manera inconstante, teniendo en cuenta su estado de
animo y la conducta diaria.

Estimulacion multisensorial (proceso atencional).
- Localiza la fuente sonora.

- Tiene alerta auditiva.

- Responde a su nombre.

- Tiene contacto visual.

- Se estimula con la musica y los videos infantiles.

- Acepta con placer el masaje facial y el contacto fisico con las personas que lo
rodean.
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A nivel comprensivo:

- Imita el gesto de sefialarse la oreja con el dedo indice y con la mano, cuando
se le indica que escuche.

- Reconoce a los familiares mas allegados y personas cercanas.
- Sefala con la mano y toma la mano del familiar cuando desea algo.

- Identifica de forma inconstante, agarrando la tarjeta, al escuchar la palabra
relacionada con los pictogramas de categorias semanticas y acciones.

- A la orden del especialista entrega la tarjeta que le solicitan relacionada con
los pictogramas de rutina diaria: control de esfinter, el bafo, cepillado de
dientes y dormir.

- Es capaz de escoger entre un grupo de alternativas lo que desea mediante
sonidos de alegria que hace al familiar.

- Obedece 6rdenes sencillas como: dame y toma con los objetos, juguetes y los
pictogramas.

- Identifica objetos por su uso cotidiano, cuchara, vaso y plato.

- Reconoce y sefala su foto, las de sus padres, abuelas, terapistas y personas
que los cuidan y aplaude ante la presencia de los mismos.

- En el tablet, sefiala y busca lo que desea como: fotos y videos familiares.
- Sefala con la mano la computadora, cuando quiere ver los videos infantiles.

- Cumple dos 6rdenes consecutivas mas complejas relacionadas con acciones
(categoria de juguetes) ejemplo:

- Agarra el perro y hazlo caminar.
- Haz un trencito y empujalo.
- Coge la pelota y tirala.
- otros verbos son: correr y saltar.
- Saca y mete objetos y juguetes en cajas a la orden del especialista.
A nivel expresivo:

- Manifiesta estados de complacencia con sonrisa, llanto y gritos cuando quiere
algo.

- Vocaliza con la vocal /a/ de manera ocasional cuando quiere algo.
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DISCUSION

El paciente fue diagnosticado con un sindrome de Angelman, pues a partir de los 8
meses mostré sintomas de desventajas en su desarrollo psicomotor y del lenguaje;
los padres detectaron el retraso y acudieron a los especialistas en busca de
orientacion. La mayoria de los nifios muestran sintomas de desventajas en su
desarrollo psicomotor y del lenguaje hasta alrededor de los 6 a 12 meses de
nacidos, etapa en que los padres logran notar algdn retraso en el desarrollo de su
hijo, como puede ser: no gatear o no empezar a hablar.®

En la literatura consultada se detallan algunas estimaciones mas recientes que
sugieren una procedencia de estudios en nifios en edad escolar en edades
comprendidas entre 6-13 afios, que viven en Suecia y Dinamarca, donde el
diagnodstico de nifios en clinicas médicas fue comparado a un periodo de 8 afios y
existieron cerca de 45 000 nacimientos. El estudio sueco mostré la incidencia de
cerca de 1/20,000 y el estudio danés mostré una condicién atmosférica minima
como incidencia de cerca de 1/10,000.%:1°

Estudios en Cuba refieren que la casuistica en los casos de Angelman por deleciéon
son menores de 1%.1!

La base genética de la enfermedad es el resultado de un gen faltante de UBE3A en
el cromosoma 15q. En el 70 % de los pacientes se debe a las cancelacines
maternales de 15qg 11-13, que también provoca la forma mas severa del
sindrome.12 Durante varias décadas, el estudio del cromosoma de sindrome de
Angelman no revelé anormalidad, pero con el desarrollo de nuevos métodos de
andlisis, se encontr6 en el cromosoma 15 que faltaba un area muy pequeda.

Los mas recientes métodos de analisis moleculares demuestran que existe una
deleccion en aproximadamente el 70 % de los individuos con sindrome de
Angelman. El area anulada, aunque muy pequerfia, es en realidad bastante grande
cuando se analiza a nivel molecular. Se cree que tiene casi 3,5 millones de
moléculas de longitud, suficiente distancia como para contener muchos genes. La
region anulada en el cromosoma 15, se sabe que contiene genes que estan
activados o desactivados dependiendo del origen materno o paterno del cromosoma
(el cromosoma 15 heredado de la madre tiene el gen activado, pero el mismo gen
heredado del padre esta desactivado). Dado que las deleciones vistas en sindrome
de Angelman solo ocurren en el cromosoma 15 heredado de la madre, se cree que
el gen solo se activa en el cromosoma materno.*3

Las personas con el sindrome de Angelman viven un periodo de vida cercano a lo
normal. Muchas tienen amistades e interactian en sociedad. El tratamiento ayuda a
mejorar el desempefio. Las personas con este sindrome no pueden vivir por si
solas. Sin embargo, pueden aprender ciertas tareas y convivir con otros en un
hogar grupal supervisado.®

Consideraciones finales

El presente caso corresponde al sindrome de Angelman, tal como lo muestran los
rasgos clinicos y los rasgos asociados que aparecen en la literatura consultada.
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El sistema de actividades para la comunicacion alternativa enriquece el tratamiento
logopédico y brinda una via que puede emplearse para la estimulacién del lenguaje
oral y la compresion.

Aunque el paciente presenta la variante mas compleja dentro del sindrome de
Angelman, se pudo constatar una evolucion favorable segun su diagndstico, sobre
todo a nivel comprensivo.
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