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RESUMEN

El Sindrome de Angelman (SA) es una enfermedad rara caracterizada por discapacidad intelectual grave,
retraso en el desarrollo, ausencia de habla o habla minima, microcefalia, ansiedad, disfunciones motoras, marcha
ataxica y deficiencias en las relaciones sociales. Sus caracteristicas hacen que estas personas necesiten de inter-
vencion de varios especialistas clinicos y educativos a lo largo de su vida. El objetivo de este estudio fue conocer
el nivel de calidad de vida que describian las familias de esta poblacion. La muestra estuvo compuesta por 7 fami-
lias con hijos con Sindrome de Angelman de entre 4 y 16 afios que fueron evaluadas a través de la Escala Kidslife.
Los datos encontrados indician que el grado de dependencia limita ciertas caracteristicas de la vida de la persona
con Sindrome de Angelman y que esto repercute directamente en el nivel de calidad de vida que describen las
familias en todos los niveles. Estos resultados nos Ilevan a analizar las implicaciones sociales y emocionales que
pueden tener para las familias y para su entorno.

Palabras claves: sindrome de Angelman; familias, calidad de vida

ABSTRACT
Quality of life in families with people with angelman syndrome. Angelman Syndrome (AS) is a
rare disease characterized by severe intellectual disability, developmental delay, minimal or no speech, microcep-
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haly, anxiety, motor dysfunction, ataxic gait and impairment in social relationships. Their characteristics mean
that these individuals require the intervention of various clinical and educational specialists throughout their lives.
The aim of this study was to know the level of quality of life described by the families of this population. The sam-
ple was composed of 7 families with children with Angelman Syndrome between 4 and 16 years old who were
evaluated through the Kidslife Scale. The data found indicate that the degree of dependence limits certain charac-
teristics of the life of the person with Angelman Syndrome and that this has a direct impact on the level of quality
of life described by the families at all levels. These results lead us to analyze the social and emotional implications
for the families and their environment.
Keywords: Angelman syndrome; families, quality of life

INTRODUCCION

El Sindrome de Angelman (SA en adelante) es un trastorno del neurodesarrollo con un componente base
genético que es debido a una mutacion en el cromosoma 15g11-13. La primera descripcion clinica data de 1965
y fue realizada por el doctor en pediatria Harry Angelman, quien describid tres casos de nifios con caracteristicas
cognitivas, comportamentales y fisicas semejantes. Entre ellas se encontraban el retraso mental, ataxia, risa facil,
convulsiones, microcefalia y ausencia de lenguaje (Navarro y Julianes, 2005). El patrén conductual del sindrome
es caracterizado por ataques de risa injustificados, apariencia feliz, interés por el agua, personalidad facilmente
excitable e hiperactividad. Bower y Jeavons (1967) lo denominaron como “happy puppet syndrome”, debido a las
caracteristicas fisicas descritas, el término no fue aceptado por los familiares por lo que termind por denominarse
Sindrome de Angelman, AS en adelante, aludiendo asf a su descubridor.

La prevalencia de este sindrome es de 1 caso por cada 15.000 recién nacidos y puede afectar de igual modo,
a hombres como a mujeres. El diagnostico es considerado complejo ya que se trata de un sindrome relativamente
joven, con probabilidad de que existan muchos casos sin diagnosticar o posiblemente con un falso diagnéstico.
No obstante, pese a que la prevalencia real del sindrome es desconocida, podria estar en torno a 1/15.000
(Williams, 2009).

EI'AS no se suele identificar con frecuencia en recién nacidos, debido a que las dificultades en el desarrollo
que lo caracterizan no son plenamente especificas en 10s primeros meses, si no que los indicios de estas comien-
zan a visibilizarse entre los 6 y los 12 meses de edad, no siendo hasta los 3 afios cuando se presenta la posibi-
lidad de realizar un diagnostico. Segtn Brun y Artigas (2005) en la actualidad, en Espafia, debido a la optimiza-
cion de las pruebas de diagnostico y al amplio conocimiento del sindrome, el diagndstico se podria obtener en
gdades mas tempranas.

Por otro lado, y segtn Brun (2010) se podrian agrupar las principales caracterfsticas del Sindrome de
Angelman en cuatro campos:

En primer lugar, las caracteristicas cognitivas que afectan SA son el retraso mental profundo, trastorno del
lenguaje, falta de atencion e hiperactividad. Cabe destacar que, las personas con SA dependen de métodos de
comunicacion asistida o no, los métodos que no son asistidos van a incluir vocalizaciones no verbales, gestos
naturales y signos. Sin lugar a duda, las personas con SA podrian comunicarse completamente con la participa-
cion de la familia, y sin olvidar que el uso de SAAC repercutird en mejorar la calidad de vida de estos pacientes
(Galculator, 2010).

En segundo lugar, las caracteristicas fisicas que contempla el SA son la microcefalia, boca grande, separa-
cion entre los dientes, hipopigmentacion cutdnea, escoliosis, pelo y ojos claros, macroglosia y prognatismo.

En tercer lugar, las caracteristicas conductuales que acompafian al sindrome se caracterizan por una cons-
tante apariencia de felicidad y risa facil, personalidad excitable, aleteo de manos, hiperactividad, dificultades para
mantener la atencion, ansiedad, agresividad, y alta resistencia al dolor.

En dltimo lugar y no menos importante, las caracteristicas neuroldgicas que afectan al sindrome son la diple-
jia espastica, que puede ir de leve a moderada, ataxia, temblores, movimientos espasmadicos y epilepsia; Esta
Gltima es una de las principales caracteristicas de este sindrome ya que lo suele presentar un 80% de los pacien-
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tes. Por otro lado, también existe un gran porcentaje de pacientes, en torno al 40 y 80%, que presentan problemas
para conciliar y mantener el suefio (Guitart et al., 2015).

Las investigaciones actuales tienden a explorar el entorno cultural y familiar de las personas con SA, rela-
cionando asi la calidad de vida y las expectativas con las habilidades comunicativas de las personas con SA.

METODO

Participantes

La muestra estuvo compuesta por 7 familias, residentes en distintas areas del territorio Espafiol, con hijos
diagnosticados de Sindrome de Angelman y discapacidad intelectual de moderada a profunda. Se incluyeron 6
madres y un padre, cuatro de ellos con nifios entre 6y los 12 afios de edad y las tres familias restantes con ado-
lescentes entre los 13y los 20 afios.

Instrumento

(Cada familia fue evaluada mediante la Escala KidsLife. Este método es utilizado para valorar la calidad de
vida de nifios y adolescentes de entre 4 y 21 afios de edad con algun tipo de discapacidad intelectual (Mora,
Salamanca, Cordoba, y Gémez, 2020). Estd compuesta de un total de 96 cuestiones relativas a la calidad de vida
que pueden ser respondidas por un observador externo que conoce bien al sujeto evaluado. La Escala KidsLife
proporciona puntuaciones estandar y percentiles para 8 aspectos distintos de la calidad de vida: Inclusion social;
Autodeterminacion; Bienestar emocional; Bienestar fisico; Bienestar material; Derechos; Desarrollo Personal y
Relaciones Interpersonales.

Procedimiento

Para la realizacion de este estudio se contactd con la Asociacién de Sindrome de Angelman por medio de
correo electronico y redes sociales, se informd de la intencion que tenia el trabajo y de si querian formar parte de
este. Posteriormente se les indicd la politica de privacidad de datos a las familias pertenecientes a la asociacion
que quisieron colaborar, y se les pasé el consentimiento informado para autorizar el uso de esos datos. Una vez
realizado este primer proceso se les envid el cuestionario de forma telemdtica en formato google forms pudiéndose
rellenar desde cualquier dispositivo electronico, con una duracion de unos 20-30 minutos aproximadamente.

Anilisis de datos

Los resultados fueron analizados en base a tres variables consideradas en la Escala Kids Life: nivel de depen-
dencia (moderada, severa y alta); nivel de necesidad (limitado, intermitente, extenso y generalizado) y nivel de
discapacidad (leve, moderada, grave y profunda). Se comprobd la normalidad dela muestra mediante la prueba
de Kolmogorov-Smirnoff, resultando ser no paramétrica. Seguidamente, los resultados fueron analizados
mediante la prueba de U- Mann Whitney. Para analizar la correlacion entre variables se utilizd 1a prueba Rho de
Spearman.

RESULTADOS

Los datos mostraron diferencias significativas en las puntuaciones estandar en las distintas subareas que
componen la escala (p < 0.005): Inclusion social (X =11.42, DT = 2.63), Autodeterminacion (X = 8.00, DT = 2.94),
Bienestar emocional (X = 8.71, DT = 2.42), Bienestar fisico (X = 10.85, DT = 2.60), Bienestar material (X = 8.00,
DT = 4.28), Derechos (X = 8.57, DT = 3.59), Desarrollo personal (X =8.42, DT = 4.35) y Relaciones interperso-
nales (X = 8.00, DT = 1.21).

Los datos evidenciaron diferencias significativas para el nivel de discapacidad en las subdreas de Inclusion
social, Bienestar emocional, Bienestar fisico, Derechos, Desarrollo Personal y Relaciones interpersonales (p <
0.05) entre los participantes con SA y un grado moderado de discapacidad y entre aquellos con un grado severo
de discapacidad. Asi mismo, también se encontraron diferencias estadisticamente significativas en las subareas
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de Bienestar emocional, Bienestar Material, Derechos y Desarrollo Personal (P < 0.05) entre los padres cuyo
hijo/a con SA'y un grado severo de discapacidad y aquellos cuyos hijos presentaban una discapacidad profunda.

En relacion a la necesidad de apoyo se encontraron diferencias significativas entre los sujetos con SA que
presentaban una necesidad extensa de apoyos y aquellos que presentaban una necesidad de apoyos generalizada
en las dreas de Bienestar emocional y Desarrollo personal (p < 0.05).

En lo que respecta al grado de dependencia los resultados evidenciaron diferencias estadisticamente signi-
ficativas entre los sujetos con un grado severo de dependencia y aquellos que presentaban una gran dependencia
en las subdreas de Inclusion social, Bienestar fisico y Relaciones interpersonales (p < 0.05).

Los resultados también fueron analizados segin las edades de los nifios, quienes fueron distribuidos en dos
grupos de edad: 5 a 10 afios y de 11 a 16 afios. No se encontraron diferencias estadisticamente significativas
entre los grupos de edad para todos los dominios evaluados.

DISCUSION

Con el presente estudio se ha pretendido analizar la calidad de vida de las familias de las personas con SA,
dado que la obtencion de un perfil de calidad de vida permite la planificacion individualizada de dichos apoyos
(Zorrilla, Alonso, Sénchez, Ezquerra y Fernandez, 2015). Para ello se ha partido de la concepcion mas reciente de
la discapacidad, entendiéndola como el resultado de la interaccidn entre la persona y su entorno de manera que
la disponibilidad de apoyos favorecerd significativamente el nivel de funcionamiento (Alonso y Schalock, 2010;
Puente, Ferndndez, Alvarado y Jiménez, 2014). Los datos sefialan que el grado de discapacidad, el grado de nece-
sidad y el grado de dependencia determinan en gran medida el nivel de calidad de vida familiar, en contra a lo
que ocurre en otros estudios evaluados en otro tipo de discapacidades intelectuales, como en el caso del
Sindrome de Williams (Moraleda y Ldpez, 2021).

Con respecto a las dimensiones de calidad de vida, en el drea Inclusion Social los resultados obtenidos
ponen de manifiesto que, a pesar de la mayor visibilidad, la inclusion social de este colectivo sigue siendo un
tema pendiente en concordancia con las publicaciones de Escudero y Martinez (2011) y Gémez, Verdugo, Arias,
Navas y Schalock (2013).

Parece, ademas, que los resultados en las diferentes dimensiones de calidad de vida muestran unas puntua-
ciones muy bajas. Por ejemplo, en el drea de la autodeterminacion, Wehmeyer y Garner (2003) afirman que la
toma de decisiones importantes, tales como el centro o la modalidad de escolarizacion, es llevada a cabo de
manera unilateral por los padres durante la infancia y la adolescencia, sin tener en cuenta a la persona con dis-
capacidad intelectual. Los resultados aportados por las familias concuerdan con los de otras investigaciones que
reflejan que la toma de decisiones se encuentra significativamente ligada al grado de discapacidad (Smith,
Morgan y Davidson, 2005).

En relacion a las dimensiones de bienestar emocional, fisico y material los resultados obtenidos ponen de
manifiesto un grado bajo de satisfaccion en estas dreas (Cummis, 2003; Felce 2006). Estos resultados siguen la
linea de otras investigaciones que afirman que los problemas de conducta producidos por los desajustes emo-
cionales suelen generar un impacto negativo sobre el bienestar, tanto familiar como individual (Bailey, Golden,
Roberts y Ford, 2007; Blacher y Baker, 2007). También en relacion a estas categorias, Guyard, Michelsen, Arnaud,
Lyons, Cans y Fauconnier (2012) destacan el aumento del gasto econémico de las familias de individuos con
Discapacidad Intelectual, repercutiendo negativamente en la calidad de vida de las familias.

En la dimensi6én denominada derechos, de nuevo los resultados aportados por los padres coinciden otros
estudios que relacionan esta drea con el grado de discapacidad. En esta misma linea Turnbull y Turnbull (2001)
afiaden que, cuando la discapacidad es ligera o moderada los progenitores tienden a manifestar la escasez de
oportunidades y la falta de apoyos para que los individuos con discapacidad intelectual ejerzan sus derechos.
Parece, por tanto, que, en cierta medida, las familias siguen percibiendo a sus hijos como indefensos lo que
puede llevarles en algunos casos a la sobreproteccion (Robledo y Garcia, 2007).
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En cuanto al desarrollo personal de estos individuos los datos obtenidos destacan que los padres asumen,
en general, que sus hijos se encuentran en un proceso continuo de aprendizaje de habilidades sociales indispen-
sables para el desarrollo personal y, por ende, para una calidad de vida mas que satisfactoria (Ramos, 2011).

Por altimo, la dimension de las relaciones interpersonales suele ser otra de las dimensiones que mas dete-
rioradas se encuentran y es que, por lo general, tanto las personas con discapacidad intelectual como sus familias
tienen un menor nimero de relaciones y, por tanto, son mas propensas al riesgo de aislamiento social (Migerode,
Maes, Buysse y Brondeel, 2012).

En conclusion, resulta muy dificil, por tanto, homogenizar a todos los individuos que presenten discapacidad
intelectual, en este caso SA, y a sus familias, bajo el concepto de calidad de vida pues esta se encuentra altamente
influenciada por diversos factores que conforman el bienestar personal (Schalock y Verdugo, 2003; Schalock y
Verdugo, 2007; Schalock, 2013; Van Loon, 2013). No obstante, es muy importante tenerlo en cuenta a la hora
de ofrecer 10S apoyos y recursos necesarios para ayudar a las familias durante todo el ciclo vital.
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