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Resumen

El sindrome de Angelman es una alteracion del desarrollo de origen genético, que cursa
en el 100% de los casos con retraso psicomotor, ausencia de habla o un uso minimo de
palabras, conducta hiperactiva, comportamiento peculiar caracterizado por una risa

frecuente, y alteraciones en el movimiento y el equilibrio.

La aproximacién a estos nifios y a sus familias ha de ser global, tomando en cuenta
todas las éareas del desarrollo. Pero es especialmente relevante la intervencion temprana
en el ambito de la comunicacion, no s6lo como un fin en si misma, sino también como

medio para evitar o disminuir problemas de conducta, muy comunes en esta poblacion.

Las dificultades motrices y su peculiar modo de comunicarse, asi como sus escasos
tiempos de atencion, hacen que en general no sean capaces de aprender signos. Asi
mismo, se ha demostrado que el uso de imagenes o pictogramas es también limitado
(Calculator, 2004). Se plantea como una alternativa que estd resultando muy eficaz el
uso de dispositivos moviles, especialmente tabletas informaticas, asi como gestos
naturales (Calculator, 2009). Recientemente se han desarrollado estudios sobre la
eficacia del sistema de comunicacion alternativa Enhanced Natural Gestures (ENG),
desarrollado por Ph.D. Calculator, de la Universidad de New Hampshire en 2004. Los
resultados de uno de estos estudios, realizado en Madrid el pasado curso (Calculator y

Diaz-Caneja) han sido muy positivos.
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Resulta fundamental la intervencidén temprana en este ambito, realizando un abordaje
multimodal, de modo que se ponga al alcance de estos nifios todos los modos de

comunicacion posibles.
Introduccion al sindrome de Angelman

El sindrome de Angelman es una alteracion neurogenética causada por un mal
funcionamiento, falta de activacion o ausencia del gen UBE3A, localizado en el
cromosoma 15 de procedencia materna. Las causas de este deficiente funcionamiento
son variadas (delecion, disomia uniparental paterna, defecto de impronta, mutacion del
gen UBE3A, o desconocida). Su prevalencia se estima entre 1 de cada 10.000 o 15.000
nacidos vivos. A menudo su diagndstico se ha confundido y aun se confunde con una
paralisis cerebral o un autismo. Se caracteriza por un retraso mental de grave a profundo,
habla funcional minima, movimientos ataxicos, convulsiones, capacidad de atencioén
muy reducida, y algunas conductas caracteristicas como la risa frecuente, el aleteo o la

excitabilidad (Williams, Peters y Calculator, 2009).
Desarrollo temprano de la comunicacion y el lenguaje

El desarrollo temprano de la comunicacion no difiere demasiado del normal en
los primeros meses de vida. Asi, aparece la sonrisa aparece entre el 1 y 3 mes de vida, y
suele darse contacto visual. Sin embargo, a los pocos meses esa sonrisa se hace bastante

persistente, manteniéndose mas de lo habitual en el estado de sonrisa refleja que social.

En cuanto al desarrollo del lenguaje es caracteristico. Los bebés y los nifios
pequefios gritan menos, tienen menos balbuceo. A veces una sola palabra, como
“mamd”, puede aparecer alrededor de los 10 o 18 meses, pero se usa con poca

frecuencia e indiscriminadamente, sin ningun sentido simbdlico. Muchos padres
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comentan que pueden oirlo una vez o dos, y que luego desaparece (Williams, Peters y

Calculator, 2009).

Los gritos y otras expresiones vocales tienen a desaparecer, si bien a veces los
gritos, si son reforzados, pueden convertirse en su modo preferido de comunicacion,

convirtiéndose en un grave problema de conducta.

Alrededor de los 3 afios algunos nifios con desarrollo méas avanzado pueden
comenzar a comunicarse o a indicar algunas de sus necesidades mediante gestos simples,

y aumenta su comprension de érdenes, asi como la obediencia de las mismas.

Sus habilidades de lenguaje no verbal varian mucho: algunos son capaces de
aprender algunos signos, usar pictogramas y fotografias y beneficiarse de dispositivos

electronicos.

En general el contacto visual se mantiene, aunque en nifilos con muchos

problemas de atencion o con graves convulsiones su duracion es muy corta.

Algunos nifios con SA parecen tener suficiente comprension como para hablar
pero aun en aquellos con un funcionamiento cognitivo mas elevado, el habla no se
materializa. Los autores mas relevantes hablan de entre 1 y 3 palabras (Clayton Smith,
1993), o 4 (Buntinx y col., 1995). Cuando la causa del sindrome es la Disomia
Uniparental Paterna, pueden tener mayores habilidades verbales y cognitivas, usando
entre 20 y 30 palabras (Bottani y col., 1994). Por tltimo, cuando se tiene un defecto de
la impronta en mosaico, es posible el uso de hasta 60 palabras, e incluso algunas frases
(Nazlicam et al, 2004). Esta ausencia de habla parece ser consecuencia de una
combinacion de factores que incluyen problemas motrices como un tono muscular
distendido, anomalias estructurales como lengua sobresaliente, discapacidad intelectual

y posible apraxia.
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La comunicacion en el sindrome de Angelman

Entre sus muchas dificultades, la comunicacion resulta ser una de las principales,
tal como refieren numerosos autores (Clayton-Smith & Laan, 2003; Didden, Sigafoos,
Korzilius, Baas, Lancioni, O’Reilly et al. 2009; Gentile, Tan, Horowitz, Bacino,
Skinner, Barbieri-Welge, Bauer-Carlin, Beaudet, Bichell, Lee, Sahoo, Waisbren, Bird,
& Peters, 2010). La severidad de los sintomas parece estar relacionada con la causa del
sindrome. Asi, muchos estudios muestran que nifios sin delecion presentan habilidades
tanto a nivel cognitivo, como comunicativo € incluso lingiiistico superiores a las de los
nifos que presentan delecion (Didden, Korzilius, Duker, & Curfs, 2004; Didden,
Sigafoos, Korzilius, Baas, Lancioni, O’Reilly et al. 2009; Gentile et al. 2010; Williams,

Peters, & Calculator, 2009).

Sin embargo, todos los nifios con sindrome de Angelman se comunican, de muy
diversas maneras, unos mejor que otros, unos mas que otros, pero todos se comunican
(Calculator, 2002; 2009): rien, lloran, gritan, abrazan, tiran del pelo, hacen gestos, tiran
objetos, buscan nuestra mirada, retiran su mirada, cogen fotos o pictogramas, hacen
gestos, usan un tablet o nos dan objetos. Estos intentos de comunicacion ocurren
constantemente, dependiendo del interés de cada uno para interactuar socialmente con
los demas. Cuando no pueden comunicarse efectivamente, los nifios suelen usar
conductas disruptivas, como muchas de las mencionadas anteriormente. Por ello, es
importante reconocer la amplia variedad de estas conductas e intentos de comunicacion
que ocurren cuando las personas no pueden acceder a otras formas mas convencionales
y socialmente apropiadas para expresarse. Es de esperar, por tanto, que estos
comportamientos desaparezcan o disminuyan una vez que las personas con SA
aprenden medios alternativos para expresar sus intenciones, ya sea mediante el uso de

gestos, y otras formas de comunicacion aumentativa y alternativa (SAAC). Asi, los
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problemas de conducta a menudo reflejan una falta de recursos para comunicarse, por lo

que a mayor comunicacion, menores problemas de conducta.

Aun asi, las limitaciones en este area tienen gran repercusion en la mayoria de
los aspectos de la educacion y la vida diaria, por lo que deberian ser el foco de todos los
programas de instruccion. Las habilidades comunicativas son criticas para que todos los

nifos accedan a la educacion general y a poder participar de la vida en sociedad.

Dadas la casi ausencia de habla y de su uso funcional, las personas con sindrome
de Angelman necesitan otros medios para expresarse diferentes del lenguaje. Los SAAC
y su incorporacion temprana son fundamentales. Los que estan resultando mas efectivos
con estos nifios son los gestos, el uso de imagenes mediante el sistema PECS, y diversos

dispositivos electronicos.

Parece ser que su modo de comunicacién preferido son los gestos (Calculator, en
prensa). A menudo se trata de gestos de contacto, que dependen del contacto fisico con
personas y objetos para poder ser transmitidos. Los ejemplos incluyen llevar a un
familiar de la mano hacia un objeto deseado que no esta a su alcance, o arrojar lejos
objetos no deseados que se les ofrecen. Otros gestos van apareciendo mas tarde, y
representan medios mas abstractos de comunicacion. Incluyen extender sus manos y sus
brazos para indicar que quieren que los levanten, sefialando un objeto que desean y no
esta a su alcance. La gran mayoria de las personas con SA tienen un conjunto de gestos
naturales que pueden usar funcionalmente, especialmente cuando estan en la presencia
de personas que le son familiares. Estos gestos naturales pueden ser modificados para
enfatizar su significado y usar un efectivo sistema de Gestos Naturales Mejorados

(ENGs: del Inglés, Enhanced Natural Gestures) (Calculator, 2004).

La mayoria complementan sus gestos con uno o mas tipos de ayuda

comunicativa. Pueden usar sistemas de variada complejidad: desde tocar un objeto
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preferido para hacer un pedido, seleccionar una de ocho fotos para pedir una actividad,
0 usas sistemas mas sofisticados, con pictogramas o diferentes simbolos. Por eso, lo
fundamental es que la comunicacion sea multimodal, es decir, que no se limite a un
unico sistema, sino que se pongan al alcance del sujeto todas las posibilidades
disponibles, para que pueda hacer uso de todas ellas. Es vital, por tanto, una valoracion

especializada temprana y continua, que guie la intervencion en comunicacion.

Intervencion temprana en el area de la comunicacion

Existe un amplio acuerdo en que la comprension es superior a la expresion, de
modo que esto da unas condiciones excelentes para iniciar programas de comunicacioén
cuanto antes. A pesar de que a menudo se comenta que los nifios con sindrome de
Angelman de una determinada edad no presentan las condiciones iddneas para
introducir un SAAC, siguiendo a Soro-Camats y Rosell (2005), y teniendo en cuenta la
evidencia empirica demostrada y evidenciada, el Unico requisito previo para la
comunicacion es estar vivo y tener oportunidades de comunicarse. Conductas como
imitar movimientos, permanecer sentado, mantener contacto ocular, reconocer
fotografias, mostrar intencion comunicativa, reaccionar con atencion al habla... todas
evidentemente facilitan la comunicacion, pero no son imprescindibles. Se puede incluso
comunicar sin tener intencion de hacerlo. Si se espera a presentar todos estos
comportamientos, nunca se introducird un SAAC. De hecho, es posible que la
introduccion de un SAAC favorezca el desarrollo de las conductas anteriormente citadas,

consideradas como requisitos previos a la comunicacion.

Por tanto, desde el momento en que se diagnostica el sindrome de Angelman,
incluso si esto ocurre antes de los 2 afios, es preciso orientar la introduccion de SAAC.

Su introduccién no impedird el posible desarrollo del habla, y favorecera
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considerablemente su desarrollo y su interaccion con otros, especialmente con los

miembros de su familia.

El segundo aspecto importante, ademas de la introduccion temprana de los
SAAC, es asumir que la comunicacion se desarrolla comunicandonos, que los SAAC
son un recurso, son un medio, pero no son un fin en si mismos. Que el fin de su uso es
la interaccidén con los demas. Por tanto, el o los SAAC han de estar presentes en todos
los contextos de la vida del nifio (y no solo en su clase o sesion de estimulacion o
terapia), y deben ser usados por las diferentes personas con las que estd en contacto
(padres, hermanos, abuelos, profesores de escuela infantil...). La familia es, por
definicion, el primer foco de interaccion, ideal para introducir un SAAC. Pero no el
unico.

En cuanto a algunas estrategias para potenciar la interaccion y la comunicacion,
hay muchas, si bien a continuacidon se recogen las que parecen ser mas efectivas con

estos nifios:

* La sobreinterpretacion. Los nifios con sindrome de Angelman se comunican,
pero de un modo diferentes a como lo hacemos nosotros, y a menudo sin
siquiera intencion de comunicar algo. Por ello, los adultos han de estar muy
pendientes de sus sefiales, para darles un sentido comunicativo apropiado,
reforzarlo y asi aumentar la frecuencia de esa conducta, haciendo que se
convierta en comunicativa para el nifio. Por ejemplo, ante la vision de la comida,
el nifio puede abrir y cerrar la boca. Si el adulto lo observa, y responde a ello
como si fuera “tengo hambre”, y le da la comida, el nifio poco a poco
comprenderd que esa conducta suya es importante porque ejerce un cambio en la

conducta del adulto, favorable para ¢l. Es importante que la sobreinterpretacion
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sea adecuada a la edad del nifo, y ademés acompanarla de la verbalizacion de su
significado.

* La btsqueda del recurso adecuado. Compartir un juego o canciones que
fomenten la relacidn, especialmente los corporales, como el cucu-tras, al paso,
al trote, al galope. .., no siempre son efectivos con estos nifos, especialmente si
estan afectados por importantes crisis. Es fundamental encontrar el tipo de juego
que le motiva, para usarlo como recurso comunicativo. Asi, hay nifios a los que
los estimulos visuales les fascinan (pompas de jabon, juguetes de luces...), otros
responden mejor a los auditivos, y otros a los tactiles o de contacto. Sea cual sea,
para incitar la comunicacion es fundamental buscar el medio y el objeto o los
objetos que realmente le llegan al nifio. Ademas, en muchas ocasiones los
intereses son muy restringidos, limitindose a uno o dos. En este sentido, la
comida suele ser un buen recurso para potenciar la comunicacion, pero también
lo puede ser un molinillo de colores, una linterna o una bola de goma.

* La atencion compartida. Una vez se han localizado estos elementos motivantes,
han de convertirse en el recurso o el medio para compartir una comunicacion,
para compartir una atencién y para compartir un momento. Asi, si estamos
usando la comida, por ejemplo, el momento de la merienda puede convertirse,
desde edades muy tempranas, en un espacio muy rico para la interaccion y para
que ambos, adulto y nifio, estén compartiendo su atenciéon hacia un mismo
objeto. Se evitara por tanto darle de comer automaticamente, sin mirarle, o sin
hablar. Al contrario, la comida se convierte en un momento muy interesante de
relacion. Lo mismo si es un globo, que el adulto hincha, deshincha, le echa el
aire, lo golpea, se lo da al nifio... O si de lo que se trata es de un molinillo de

colores que gira si el adulto aprieta un botdén. Se potenciara cualquier sefial del
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nifio que indique, aunque sea de un modo muy sutil, que desea que ese molinillo
vuelva a girar. Al principio ni siquiera se da cuenta de que es el adulto el que
aprieta, pero poco a poco lo ird asociando y comprendiendo, y entendiendo que
sus acciones tienen consecuencias en el medio.

* La introduccion de fotografias. Cuando el nifio es capaz de fijar la vista en un
objeto, aunque sea unos segundos, se puede comenzar a mostrar fotografias de
su familia, y de sus juguetes u objetos favoritos. Poco a poco relacionara la foto
con el objeto y se estard iniciando una relacion con las imagenes que en muchos

casos sera fundamental para toda su vida.
Introduccion de los SAAC

Los nifios con sindrome de Angelman suelen mostrar, ademas de lo comentado
anteriormente, dificultades para imitar, asi como para seiialar. Si bien es cierto que en
algunos casos es posible usar el indice o desarrollar gestos naturales antes de los 3 afios,

en la inmensa mayoria de los casos estas conductas estan ausentes.

Los SAAC que, desde mi experiencia con estos nifios durante los ultimos 10

anos, han resultados ser mas eficaces son:

» PECS® (Picture Exchange Communication System). Se trata de un sistema de
comunicacion mediante el intercambio de imagenes. Dadas las dificultades por
sefalar, especialmente en las primeras edades, la opcion del intercambio de una
fotografia o un pictograma para pedir es una buena alternativa para iniciar la
comunicacion. Las imagenes se adaptan a las necesidades del nifio, tanto en
cuanto a tamafio con en cuanto a grosor, usando fotografia o pictograma. Para
que el nifio comprenda el mecanismo, no es necesaria la discriminacién de

imagenes ni la intencidn comunicativa ni unos altos niveles de atencion. Ahora
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bien, es fundamental seguir las indicaciones de ensefianza del sistema del
manual, ademas de tener una formacion especifica.

* Gestos Naturales Mejorados (ENG™). Disefiado por PhD Calculator (2002), es
un sistema de comunicacion basado en gestos que estd dando muy buenos
resultados, incluso con nifilos menores de 4 anos con delecién. El autor defiende
que los signos convencionales son dificiles de reproducir, y a veces son dificiles
de comprender para los otros. Lo particular de este sistema es que parte de lo
que el nifio es capaz de hacer a nivel motor, asi como de lo que le interesa
comunicar. Asi, un niflo puede ser capaz de llevarse una botella a la boca con las
dos manos y beber, mientras que otro puede hacerlo con una mano, por ejemplo.
Ambos nifios pueden aprender a “pedir beber” con la misma eficacia y con
diferentes ENG. El primero lo haré llevandose ambas manos a la boca, mientras
que el segundo se llevara una. Para ensefiar estos gestos se usan técnicas de
modelado, moldeado y tiempo de espera.

* Dispositivos electronicos. Segiin PhD Calculator (en prensa), los nifios con
sindrome de Angelman prefieren dispositivos electronicos complejos, tipo
Tablet, a los mas sencillos, como comunicadores o tableros de comunicacion. La
introduccion de las Tablet en nuestra sociedad en los Ultimos 3 afios esta
ejerciendo una interesantisima influencia en estos nifios. Asi, los nifios adquieren
habilidades y destrezas, tanto cognitivas como motrices 0 comunicativas que sin
estos no lo habian hecho. Por ejemplo, habilidades como usar el indice, o la
percepcion visual, la auditiva y la coordinacion oculomanual se estan
desarrollando desde que se ha introducido el uso de estos dispositivos. Estos

dispositivos tienen infinidad de aplicaciones para favorecer la comunicacion,
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que sin duda estan abriendo un nuevo horizonte para esta poblacién. Su uso

puede iniciarse también desde las primeras edades.

Conclusion

La comunicacion es una de las principales dificultades que presentan los nifios
con sindrome de Angelman. Sin embargo, todos los nifios con sindrome de Angelman
se comunican, si bien de modos més o menos particulares. Es preciso estar atentos a
sus iniciativas de comunicacion, que son muchas mas de las que a priori se pensaria.
Gritos, miradas, risas, llantos, abrazos, aleteos, tirones de pelo... casi todas estas son
conductas que comunican algo, que nosotros debemos de interpretar. En ocasiones sera

necesario sobre interpretarlas, para que los nifios les den un sentido.

La comunicacién nos ayuda a comprender el mundo que nos rodea, a organizar
nuestro pensamiento y, por supuesto, a interaccionar con los demés. Pero ademas,
contribuye a evitar conductas disruptivas o desadaptadas, que aparecen a menudo
cuando la persona no conoce otro modo de expresar sus necesidades, deseos o
emociones. De hecho, a mayor dificultad en la comunicacion, mayor es la probabilidad
de presentar problemas de conducta. La introduccion precoz de sistemas alternativos de
comunicacion evita muchas de estas conductas poco deseables, asi como contribuye al

adecuado desarrollo cognitivo y emocional de los nifios.

La intervencidén en comunicacion ha de ser multimodal, poniendo al alcance del
nifo todas las posibilidades: gestos, imagenes, pictogramas, manipulacion del otro,

vocalizaciones, tableros o libros de comunicacion, dispositivos electronicos y tabletas.

Y ademas se ha de desarrollar en todos los ambientes del nifio (casa, escuela,
zonas de ocio...) y por todas las personas que estdn en contacto con ¢l (padres,

profesorado, familiares, amigos...).
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