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RESUMEN

El Sindrome de Angelman no estd considerado como un
subtipo de autismo, pero se suele englobar dentro del espectro
autista, ya que los pacientes que presentan esta alteracion
genética manifiestan muchos comportamientos del autismo.
En este articulo se presentan las caracteristicas clinicas, diag-
ndstico e intervencion logopédica que se han utilizado hasta
el momento, ya que todavia se carece de informacion sufi-
ciente sobre este tema.

Palabras claves: Sindrome de Angelman, comunicacion,
genética, educacion especial, intervencion educativa.

THE ANGELMAN SYNDROME
SUMMARY

The Angelman syndrome is not considered as a part of autism,
but is usually included in the autistic spectrum, for this reason
most of the patients who present this genetic alteration show
autistic behaviour. In this article the clinical characteristics
and diagnosis are shown in addition to the speech therapy
intervention which has been used up to the present, about what
is known in this matter, since there is few information.
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INTRODUCCION

«La historia de la medicina esta llena de histo-
rias interesantes sobre el descubrimiento de enfer-
medades. La saga del Sindrome de Angelman es
una de esas historiasy «...estando de vacaciones en
Italia, vi una pintura al 6leo en el museo de
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Castelvecchio en Verona llamada... un muchacho
con una mufieca. La cara de sonrisa del muchacho y
el hecho de que mis pacientes mostraran movimien-
tos rigidos, me dieron la idea de escribir un articulo
sobre los tres nifios con el titulo de Niflos Muiieca.
No fue un nombre que agradara a los padres, pero
fue una forma de incluir a los tres pequefios pacien-
tes en un solo grupo. Después el nombre se cambid
al Sindrome de Angelman.»
Dr. Harry Angelman

El Sindrome de Angelman (SA) fue descrito por
primera vez por el Dr. Harry Angelman en 1965',
pero fue a partir de los 80, cuando se empez6 a estu-
diar con mas profundidad.

Segun la Angelman Syndrome Foundation de
Estados Unidos (1997), el sindrome de Angelman
se diagnostica normalmente entre los 3 y los 7 afios
de edad. No se reconoce en el momento de nacer, ni
en los primeros meses de vida, ya que en este perio-
do los problemas de desarrollo no son tan eviden-
tes. Aun se desconoce la incidencia exacta de éste,
pero aparece con una frecuencia de 1/15.000-30.000
nacimientos.’

CARACTERISTICAS PSICOLOGICAS

El paciente afecto de SA presenta un retraso
mental, que oscila entre un grado de intensidad de
severo a profundo.

De apariencia feliz, es facil provocarles la son-
risay larisa a carcajadas que no siempre correspon-
de a la estimulacion recibida. Con frecuencia, ante
pequefios estimulos su respuesta es de excitacion.
Su nivel de atencion es muy bajo, pero en determi-
nados casos mejora notablemente. Una conducta
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especial del sindrome es la fascinacion por el agua
(grifos, bafieras, piscinas...)

CARACTERISTICAS DEL LENGUAJE

Los nifios con SA tienen problemas especificos
en el desarrollo del lenguaje. La mayoria utilizan
muy pocas o ninguna palabra, aunque muchos se
comunican de otras formas. La logopedia juega un
papel importante en el desarrollo de las habilidades
comunicativas. Un 25% de los nifios utilizan el len-
guaje de signos y otros utilizan dibujos o simbolos
para sefalar sus necesidades. En casi todos los ca-
sos la comprension es mejor que la expresion.

Muchos tienen dificultades praxicas considerables,
con un mal control de la respiracion y de los 6rganos de
la fonacion, por lo que se necesita mucha ejercitacion
para la coordinacion de la lengua y los labios. Sus pri-
meras palabras suelen aparecer alrededor de los cuatro
afos, que es cuando el niflo emite los primeros sonidos
con un significado concreto. Pueden llegar a utilizar
entre 10-20 palabras. Inicialmente se aprecia un claro
retraso en el lenguaje, alrededor de los 2-3 afios de edad,
pero puede no ser muy evidente esa discapacidad ver-
bal, ya que cuando llora suele emitir sonidos que en
muchas ocasiones llegan a enmascarar su déficit. A partir
de los 3 aflos, estos nifios comienzan a tener alglin tipo
de lenguaje no-verbal, seguido de emisiones sonoras
que en muchos casos se convierten en palabras.’

CARACTERISTICAS CLINICAS

e Presencia de Retraso en el desarrollo (funcio-
nalmente severo)

e Afectacion del habla
e Déficit de atencion e hiperactividad

e Trastornos del suefio y atraccion/fascinacion por
el agua

e Reflejos tendinosos hiperactivos en miembros
inferiores con posicion elevada de los brazos al
caminar

e Trastorno del movimiento con temblor

e Convulsiones que aparecen alrededor de los tres
afios de edad

e Puede asociarse a microcefalia en un alto por-
centaje
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e Prognatismo, boca amplia, babeo, deglucion
atipica, problemas de masticacion

e Ojos con pigmentacion de coroides anormal

DIAGNOSTICO

El diagndstico se basa en los criterios clinicos y
pruebas de laboratorio. El estudio genético molecular
muestra un patron de metilacion de laregion 15q11-
q13 anormal que esta presente en el 80% de los pa-
cientes con deleccion de la region 15q11-13 de ori-
gen materno (70%); disomia uniparental paterna (3-
5%) y mutacion de imprinting (8%). En otro por-
centaje que comprende entre un 8-11% se encuen-
tra una mutacion en el gen UBE3A. Finalmente, el
10% restante es de etiologia desconocida.

El diagnostico clinico se hace en base a hallazgos
neuroldgicos como la ataxia, temblor de las manos y
retraso mental; criterios fenotipicos, conductuales y
electroencefalograficos.

GENETICA

La expresion del gen UBE3A en el cromosoma
15 de origen materno es esencial para evitar el Sin-
drome de Angelman. El gen UBE3A comprendido
en la region 15q11-13 que tiene unos cuatro millo-
nes de pares de bases es el gen candidato causante
del Sindrome de Angelman.

El gen UBE3A codifica una proteina denomi-
nada proteina E6AP Ubiquitina ligasa que es una
enzima que forma parte de la via del proteasoma
dedicada a localizar proteinas para su degradacion.

Una caracteristica de este defecto es que el locus
UBE3A sufre imprinting, de forma que sdlo el alelo
materno es activo en tejidos especificos (hipocampo
y cerebelo).

Este gen se pierde, cuando por diferentes causas, se
produce una deleccion de laregion 15q11-13 de origen
materno, que comprende el locus UBE3A y supone el
70% de los Sindromes de Angelman. Un 4%, aproxi-
madamente, de los casos son debidos a dos copias del
cromosoma 15 heredados del padre y por consiguiente
sin el gen UBE3A. Una mutacion del imprinting, en
cuyo caso el cromosoma materno posee el imprinting
paterno, de forma que sélo el alelo materno es activo en
tejidos especificos.
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Los pacientes con SA se pueden clasificar en
cinco grupos:

e Deleccion 15q11-13

e Disomia uniparental paterna

e Defecto de imprinting

e Mutacion en el gen del UBE3A

e Mecanismo no identificado, con herencia bipa-
rental y patron de metilacion normal (15%-20%
de los pacientes)

Seguin algunos estudios, los pacientes con delec-
cion estarian mas severamente afectados que los pa-
cientes con disomia uniparental o defectos de im-
printing. Los pacientes con mutaciones en el gen
UBE3A, se encontrarian en una posicion interme-
dia.?

EDUCACION

A los nifios con Sindrome de Angelman se les
induce en el juego estructurado. A partir de aqui, el
método de educacion pre-escolar mas seguido es el
de introducirlo gradualmente en el lenguaje, la so-
cializacion, la autoindependencia, e ir ensefiandole
las habilidades cognitivas y motoras. Todos estos
nifios requieren educacion especial y se evaluaran
constantemente; debiendo cumplirse la necesidad
de integracion en un colegio normal con ayuda de
especialistas.’

TRATAMIENTO

El tratamiento debe ser multidisciplinar, por lo
que debe incluirse:

Tratamiento de logopedia y psicomotricidad, en
el que debe asociarse la terapia ocupacional, musi-
coterapia y fisioterapia, ya que es importante esti-
mular la movilidad de las articulaciones y prevenir
su rigidez.*

Dentro del campo de la logopedia los aspectos a
trabajar son:

1 RELAJACION-MOTIVACION: 5
e Recibimiento afectuoso.
e Hablarle en tono bajo.

e Realizarle caricias.
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e Ofrecerle recompensas sociales y alimenti-
cias

e Escuchar musica relajante.
e Utilizar instrumentos musicales.
2 CONTACTO OCULAR:

e Sujetarle la cara de vez en cuando para que
se acostumbre a mirar.

e Ofrecerle la comida cerca de la cara del tera-
peuta.

e Hacer sonar objetos cerca de la cara del tera-
peuta.

ESTIMULACION GENERAL:

e Cantar canciones infantiles que impliquen en
ellas movimiento: palmitas (cinco lobitos).

e Jugar al cucu-tras-tras, con globos.

e Utilizar la linterna para que se fijeen laluzy
con ella sefalar lo que queramos que mire.

e Hacer ruidos con la boca: besitos, vibracio-
nes.

e Chupar objetos dulces/salados, comestibles.
Tocar objetos de distintas texturas.

e Echarle aire en la cara.

e Jugar con el agua: bafiera, grifos.
CAPACIDAD PULMONAR:

e Trabajar el soplo (burbujas, velas, papelillos).
SUCCION:

e Darle de beber (zumos, leche) con pajita.
MASTICACION- DEGLUCION:

e Masticar y deglutir migas de pan, galletas,
jamon. .. (trabajar la deglucion atipica).

PRAXIAS BUCOFONATORIAS:

e Masajear los drganos bucofonatorios, sacar
y meter los labios, imitar los movimientos de
la boca y cara (cara a cara y en el espejo).

MASAIJE (CONTROL DE SIALORREA):

e Masajear el cuello arriba/abajo y cerrar la
mandibula.
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e Beber agua con la cucharilla.
e Succionar liquidos.
9 IMITACION DE SONIDOS:
e Imitar los sonidos de los fonemas vocalicos.
e Imitacion de sonidos de animales.
10 IMITACION DE GESTOS:

e Realizar ejercicios con los miembros supe-
riores e inferiores (levantar brazos, tocar la
cabeza, tocar los pies...)

CONCLUSION

El Sindrome de Angelman expuesto en el pre-
sente trabajo abarca multiples actuaciones por lo que
es importante contar con el apoyo de asociaciones,
psicdlogos o psiquiatras para ayudar a entender y
asimilar lo que conlleva esta enfermedad en los pa-
cientes y sus familias.
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