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Resumen

Introduccioén. El sindrome de Pfeiffer es un trastorno congénito autosémico domi-
nante que afecta a 1 entre 100.000 nacidos vivos. El objetivo de este reporte de caso es
describir la intervencion fisioterapéutica en una nifla con sindrome de Pfeiffer tipo 2,
la cual se basé en el concepto del entrenamiento centrado en tareas especificas, el ana-
lisis de cambios en el control postural y la educacion y empoderamiento a los padres.

Presentacion del caso. Nina que inici6 tratamiento de fisioterapia con una fre-
cuencia de dos sesiones semanales, desde los 6 meses hasta los dos afios, cuando logré
deambular por ocho pasos consecutivos de manera independiente. A los 12 meses
logroé la sedestacion independiente, a los 18 meses la nifia se ubico en el percentil 50
segtn la escala Alberta y a los 24 meses pudo dar ocho pasos seguidos sin asistencia y
realizar alcances y manipulacién bimanual con objetos modificados.

Conclusion. El entrenamiento basado en tareas y el enfoque centrado en el pa-
ciente y su familia permitieron que una nifia con sindrome de Pfeiffer tipo 2, con
deficiencias en las funciones y estructuras corporales musculoesqueléticas y relacio-
nadas con el movimiento, lograra deambular por ocho pasos de manera indepen-
diente a los dos anos y se interesara por manipular y explorar su entorno inmediato.
La intervencion en fisioterapia puede beneficiar a los ninos con sindrome de Pfeiffer
o sindromes similares, que evolucionan con deficiencias en su neurodesarrollo, me-
jorando su calidad de vida.

Palabras clave
Nino; equilibrio postural; fisioterapia; rehabilitacion; sindrome; aprendizaje; actividad
motora; acrocefalosindactilia; relaciones familiares; discapacidades del desarrollo.

Abstract

Introduction. Pfciffer syndrome is an autosomal dominant congenital disorder that
affects 1 in 100,000 live births. Variable malformations, developmental delay, and
neurological complications occur.
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Intervencion fisioterapéutica en una nifa con sindrome de Pfeiffer

Bolanos Roldan

Financiamiento

Ninguna. Esta investigacién no recibi6
subvenciones especificas de agencias
de financiacion en los sectores publico,
comercial o sin fines de lucro.

Descargo de responsabilidad

El contenido de este articulo es
responsabilidad exclusiva de la autora y
no representa una opiniéon oficial de su
institucion ni de la Revista de Investigacion e
Innovacion en Ciencias de la Salud.

Agradecimientos

A la nina objeto del presente reporte de
caso y a sus padres, y de manera especial,
ala fisioterapeuta Martha Helena Loaiza
quien trabaj6 de cerca con la familia para
obtener los logros reportados.

R#CS

The objective of this case report is to describe the physical therapy intervention
on a girl with type 2 Pfeiffer syndrome, which was based on the concept of training
focused on specific tasks, the analysis of changes in postural control, and education
and empowerment to parents.

Case presentation. A girl who began physiotherapy treatment with a frequency
of two weekly sessions, from 6 months to two years, when she managed to walk
independently for eight consecutive steps. At 12 months, she achieved independent
sitting, at 18 months the girl was in the 50™ percentile according to the Alberta scale,
and at 24 months she was able to take eight continuous steps without assistance and
perform bimanual reaching and manipulation with modified objects.

Conclusion. Task-based training and a patient and family-centered approach al-
lowed a girl with type 2 Pfeiffer syndrome, with deficiencies in musculoskeletal and
movement-related bodily functions and structures, to ambulate independently for
cight steps at two years and to be interested in manipulating and exploring her im-
mediate environment. Physiotherapy intervention can benefit children with Pfeiffer
syndrome or similar syndromes, who evolve with deficiencies in their development,
improving their quality of life.

Keywords
Child; postural balance; physical therapy specialty; rehabilitation; syndrome; learning;
motor activity; acrocephalosyndactylia; family relations; developmental disabilities.

Introduccion

El sindrome de Pfeiffer, descrito en 1964 por Rudolph Pfeiffer, es un trastorno con-
génito autosomico dominante con una incidencia estimada de 1 en 100.000 recién
nacidos vivos, sin preferencia de sexo [1]. Se reconoce como el fenotipo mas grave
de craneosinostosis sindromica [2]. Segun la severidad del fenotipo, se clasifica en
tres subtipos clinicos. Tipo 1 o “clasico” con manifestaciones leves, incluyendo bra-
quicefalia, hipoplasia medio facial y anomalias en dedos de manos y pies; se asocia
a un desarrollo neurologico e intelectual normal [3]. El Tipo 2 consiste en una de-
formidad trilobulada del cranco (craneo en trébol), proptosis extrema, anomalias en
dedos de manos y pies, anquilosis o sinostosis del codo, retraso del desarrollo y com-
plicaciones neuroldgicas; las principales anomalias neurologicas son retraso mental,
dificultades de aprendizaje y convulsiones [4]. El Tipo 3 es similar al tipo 2 pero
sin craneo en trébol. [5] El diagnéstico médico se basa en la presencia de hallazgos
clinicos caracteristicos, que incluyen craneosinostosis, rasgos faciales y malforma-
ciones variables de manos y pies.

Respecto al sindrome de Pfeiffer, se encuentra evidencia sobre diagnostico prena-
tal [1,6,7], complicaciones oftalmoldgicas y viscerales [5] y reconstruccion quirtrgica
[2,3]. Pese a que en este sindrome se presentan alteraciones en el neurodesarrollo,
a la fecha se desconocen publicaciones o reportes relacionados con propuestas de
intervencion fisioterapéutica. Este reporte de caso tiene como objetivo describir la
intervencion fisioterapéutica realizada a una nifia, desde los seis meses hasta los dos
anos, diagnosticada con sindrome de Pfeiffer tipo 2 [2].
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Siguiendo el articulo de Hadders-Algra [8], las teorias maduracionistas (1963) considera-
ban que el desarrollo motor era innato, parte del desarrollo filogenético del hombre, pero en
las Gltimas décadas quedo demostrado que el desarrollo esta influenciado por la experiencia
y el ambiente; por su parte, la teoria de Sistemas postula que el desarrollo es el resultado
de un proceso dinamico donde se interrelacionan aspectos propios del nifo, su familia y las
condiciones del entorno [8].

La teoria de los sistemas dinamicos surgi6 en la década de los sesenta de las ciencias exac-
tas, en los noventa fue introducida a la psicologia y ha contribuido con la explicacién del
desarrollo motor y cognitivo. Afirma que “cuando un sistema de partes individuales se une,
sus elementos se comportan colectivamente en forma ordenada” [9 p35]. Entiende el movi-
miento como el resultado de la interaccién entre componentes fisicos y neuronales. El desa-
rrollo motor se considera un proceso dinamico no lineal, en el que la interaccion del individuo
con el ambiente y la tarea determinan la posibilidad de desarrollar nuevas y mas complejas
habilidades motoras [10].

A partir de los conceptos desarrollados en la Teoria de los Sistemas Dinamicos, se han
generado propuestas de intervencion, como lo es el entrenamiento de tareas especificas, que
propone que el aprendizaje de habilidades motoras es mas efectivo cuando se realiza en un
contexto real en el que se deben solucionar los problemas que ofrecen tanto el ambiente
como la tarea [11].

El logro de tratamientos efectivos en contextos reales requiere de la colaboracion de la
familia y de los profesionales de la salud. Para ello, una propuesta aplicable es el modelo cen-
trado en el paciente y su familia, el cual fue creado en 1992 por el Instituto para la Atencién
Centrada en el Paciente y la Familia (IPFCC, por sus siglas en inglés). En este modelo, la
participacion de la familia es crucial y se desarrolla de manera colaborativa con los profesio-
nales de la salud. Para la definicion de los objetivos de intervencion se tienen en cuenta las
prioridades, preocupaciones y necesidades de la familia. El modelo se fundamenta en cuatro
conceptos basicos: dignidad y respeto, intercambio de informacion, participacion y colabo-
racion. Asi, las creencias y los contextos culturales de las familias son tenidos en cuenta, con
el proposito de apoyar estrategias de afrontamiento, motivacion y desarrollo de habilidades
para el cuidado [12-13].

La Clasificacion Internacional del Funcionamiento, la Discapacidad y la Salud es un siste-
ma de clasificacion que pretende convertirse en el lenguaje comtn para los profesionales de
la rehabilitacion e idealmente para todo el equipo multidisciplinario, pues permite articular
el funcionamiento humano, comprender el impacto de la discapacidad y orientar la interven-
ci6n en todos los momentos del curso de vida de las personas y las poblaciones.

Historicamente, las intervenciones de fisioterapia en los ninos con discapacidad motora
se han orientado a remediar las alteraciones en la estructura y funcién corporal (mejorar los
rangos de movilidad, la fuerza muscular, el tono), pero actualmente se resalta la importancia
de las intervenciones enfocadas hacia los dominios de actividades y participacion [ 14].

El objetivo de este reporte de caso es describir la intervencion fisioterapéutica en una nifa
con sindrome de Pfeiffer tipo 2.
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Presentacion del caso

Nifa de raza mestiza, con peso al nacer de 2862 gr, 48 cm de altura y circunferencia cranea-
na de 33 cm. Fue diagnosticada prenatalmente con Sindrome de Pfeiffer tipo 2. Le realizan
cirugia de correccién de cranecosinostosis a los 17 dias de nacida. Posteriormente, presenta
hidrocefalia, por lo que le realizan derivacién ventriculoperitoneal. Desde el nacimiento es
diagnosticada con displasia de cadera, asi que requiere del uso permanente de férula tipo
Milgram. Nina deseada, con padres interesados en el proceso de rehabilitacion de la menor.

La nifa, objeto del presente reporte de caso, inicid tratamiento de fisioterapia con una
frecuencia de dos sesiones semanales de 45 minutos, desde los 6 meses hasta los dos anos,
cuando logré deambular por ocho pasos consecutivos de manera independiente. La interven-
ci6n fisioterapéutica se enmarco desde tres perspectivas: los componentes de la Clasificacién
internacional del Funcionamiento la Discapacidad y la Salud (CIF) [15], el enfoque centrado
en el paciente y su familia y los conceptos del entrenamiento de tareas especificas [16].

Para la valoracion de su funcionamiento se uso6 la prueba de arcos de movilidad articular
(AMA); el desarrollo motor fue evaluado semestralmente usando La Escala Motriz del Infante
de Alberta, Alberta Infant Motor Scale (AIMS), el cual es un instrumento estandarizado de uso
comun para la valoracion del desarrollo motor desde el nacimiento hasta los 18 meses. El
puntaje total oscila entre 0 y 58 puntos y se asocia con 6 rangos de percentil, en donde los ni-
nos ubicados entre los percentiles 5 a 25 tienen un desarrollo motor sospechoso y un percentil
inferior a 5 se ubica como desarrollo motor anormal [17].

Después de los 18 meses se uso la Escala de la funcién motora gruesa, Gross Motor Function
Measure (GMIFM-88). La version original contiene 88 items distribuidos en cinco dimensio-
nes: acostado y rolido (17 items), sentado (20 items), gateo y arrodillado (14 items), parado
(13 items) y caminar, correr y saltar (24 items). Se considera una prueba de referencia que
permite la cuantificacion de la funcion motora gruesa [ 18]. Se determina el uso de esta escala
a partir del arbol de decision para la inclusion/exclusion de casos de paralisis cerebral, en
los que se incluyen los sindromes con criterios de inclusion para PC, como son: que presente
desordenes de la postura y el movimiento, desordenes de la funcién motora y que no sea
progresivo [19]. Para consensuar los objetivos de logro con los padres, se hizo seguimiento
a través del formato de resolucion de problemas del inglés Rehabilitation Problem Solving (RPS-
Form), basado en la CIF [20].

En la evaluacion inicial se observé asimetria corporal generalizada con mayor tension en el
hemicuerpo izquierdo, dificultad para el enderezamiento cervical, imposibilidad para soste-
ner la posicion sedente, falta de movilidad en columna y pelvis con cifosis dorsolumbar y pel-
vis en retroversion, rechazo a la posiciéon bipeda con presencia de reacciéon de apoyo negativa
y aversion sensorial al contacto con los objetos. La nifia usaba algunas estrategias comunicati-
vas como sonrisa social y respuesta con sonidos a la voz de personas familiares. Respecto a los
AMA se encontré compromiso a nivel de codos, manos y rodillas (Tabla 1) y segin la AIMS
se encontraba en desarrollo motor anormal con un percentil menor a 5 (Tabla 2).
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Tabla 1. Rangos de movilidad articular comprometidos

(Arcos de Movilidad Articular: AMA)

Julio 18 de 2018 Diciembre 18 de 2018

(6 meses de edad) (1 afo de edad)

1ZQ DER 1ZQ DER
Flexién de Codos 110° 115° 110° 115°
Extension de Codos 30° 30° 30° 32°
Flexion Metacarpofaldngica 60° 60° 63° 62°
Flexién Interfalangica Proximal 60° 60° 65° 65°
Flexién Interfaldngica Distal 40° 40° 40° 40°
Flexion de Rodilla 110° 110° 113° 113°
Extension de Rodilla 20° 20° 20° 20°
Momento de medicién 6 meses 12 meses 18 meses
Puntuacion 7 50 58

. Desarrollo Anormal ) .
Percentil (por debajo del percentil 5) Percentil 25 Percentil 50

La intervencion se realizo en un centro de neurorrehabilitacion pediatrica, en presencia
habitual de la madre como cuidadora principal y en el hogar, durante todos los momentos
en que los padres retaron, motivaron y acompanaron a la nifia. El trabajo se realiz6 de
manera interdisciplinaria, con intervencion en las areas de fisioterapia, fonoaudiologia y
terapia ocupacional.

Durante el transcurso de la intervencion, se definieron los objetivos con los padres, y se ba-
saron en dos aspectos basicos: fomentar la independencia en el desempeno en las actividades
de la vida diaria y favorecer las actividades ladicas correspondientes con la edad cronolégica
de la nina. La fisioterapeuta dedicé un tiempo importante a la educacion en salud a los pa-
dres, donde se ilustr6 sobre el proceso del desarrollo motor, teniendo en cuenta que era la
primera hija de la pareja, las estrategias de aprendizaje motor en las que se enfatizo6 en la prio-
rizacién del ensayo-error, la importancia del contexto y de la autoiniciacién del movimiento.

Para la intervencion fisioterapéutica, se trabajé en cinco aspectos clave.

1. Se trabajaron los conceptos propuestos por el modelo de entrenamiento de tareas es-
pecificas, segin se progresaba en el control postural, teniendo en cuenta las carac-
teristicas biomecanicas de la nina y el logro de la tarea especifica, realizada con el
menor gasto energético y de manera funcional. Un ejemplo de ello es la aceptacion del
desplazamiento en sedente, aun cuando lograba gateo en cuatro puntos realizado en
ocasiones con patrones disociados.

2. Durante la intervencion en el centro de rehabilitacion se trabajo en el logro del control
postural precoz y para ello se enfatizo en aspectos como el alineamiento, las reacciones
de balance en las diferentes posturas y transiciones y la disminucion progresiva de la base
de soporte para promover el control en los limites de estabilidad. El analisis de los pe-
queflos cambios motores fueron el parametro para progresar en las exigencias motoras.
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3. Ajustes a los juguetes para facilitar el desarrollo de habilidades motoras y de manipu-
lacién con énfasis en actividades ladicas y cotidianas, favoreciendo la exploracion y
la autoiniciaciéon del movimiento. Las modificaciones a los juguetes y a las diferentes
herramientas fueron realizadas en casa, segtin la observacion de las necesidades de la
nifa para realizar las actividades.

4. Adopcion del modelo centrado en el usuario y su familia, en el que los padres asumie-
ron su rol y propiciaron, en el ambiente hogarefio, el incremento progresivo de desafios
motores presentes en la realizacion de las actividades cotidianas. Participaron en brin-
dar a la nifia posibilidades para experimentar y encontrar soluciones motoras exitosas.

5. Uso continuo de la férula tipo Milgram, ordenada para prevenir el incremento de la
displasia de cadera.

A'los 12 meses, la postura inicial asimétrica logro alinearse; la nifia alcanzo la sedestacion
independiente y uso bilateral de las manos, usando juguetes u objetos modificados. El medio
de desplazamiento inicial lo realiz6 en sedente y de manera eventual, gateo modificado inde-
pendiente. Los AMA no cambiaron significativamente (Tabla 1) y segtin la AIMS se ubicé en
percentil 25 (Tabla 2).

Alos 18 meses, la nifia se logré incluir en la curva de normalidad en la escala AIMS, logran-
do el percentil 50 (Tabla 2). Funcionalmente, logré subir a una silla escalando, apoyandose
con las extremidades superiores, mostrd control postural en bipedo durante la realizacion de
alcances y realizo marcha con asistencia de otra persona o empujando un objeto pesado. A
los 24 meses, pudo dar ocho pasos seguidos sin asistencia y realizar alcances y manipulacién
bimanual con objetos modificados. A esta edad, como pardmetro de evaluacion de la funcio-
nalidad motora, se us6 la GMFM, encontrando que en la Dimension A logré un porcentaje
de funcionalidad de 94.1%; para la Dimension B, 96.6%; en la Dimension C, 88.0%; para la
dimension D, 94.8%; y para la dimension E, 48%, con una funcionalidad global de 84.3%.

Durante la implementacion del programa de intervencion, no se presentaron eventos adversos.

Consideraciones éticas

Los padres de la nina firmaron el consentimiento informado. Se obtuvo el aval del Comité
Institucional de Revision de Etica Humana de la Facultad de Salud de la Universidad del Va-
lle, con codigo RC 003 — 021, y se logré la autorizaciéon del Centro de Rehabilitaciéon donde
recibi6 el tratamiento de fisioterapia para la publicacion de este reporte de caso.

Discusidon

En el presente caso se describe la intervencion fisioterapéutica realizada a una nina desde los
6 meses hasta los dos afios, y los logros motores alcanzados. El enfoque de la intervencion se
centré en el tratamiento basado en el entrenamiento de tareas especificas, el modelo centrado
en el usuario y su familia, los cuales son congruentes con la teoria de los sistemas dinamicos.
Ademas, se tuvo en consideracion para la intervencién, los componentes de la Clasificacién
Internacional del Funcionamiento, la Discapacidad y la Salud. Park M et al. [13] describen
que el enfoque centrado en el paciente y su familia permite trascender de un enfoque foca-
lizado en el logro de habilidades motoras a darle gran importancia al empoderamiento, el
intercambio de informacion, la toma de decisiones compartida, la participaciéon de la familia
en el cuidado, la educacién y entrenamiento.
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Los padres de la nifia asistieron a un alto porcentaje de las sesiones ordenadas; mostraron
habilidad para propiciar posibilidades de movimiento, modificar las tareas y las herramientas
para apoyarla en encontrar soluciéon a los diversos problemas motores que se le presentaban
cotidianamente. La practica intensa de las diversas tareas motoras permitié que se diera én-
fasis a la exploracion y se le encontraran soluciones a los problemas motores que se le presen-
taban mediante el ensayo y el error; Toovey et al. [16] mencionan que al trabajar con ninos
con lesion neuroldgica, la estrategia mas usada es la practica repetitiva, con efectos positivos
cuando se realiza con alta intensidad. Por otra parte, Lucas et al. [2]], en su metaanalisis
sobre intervenciones para mejorar el rendimiento motor grueso en ninos con trastornos del
desarrollo, refieren que las intervenciones orientadas a tareas pueden explicar su mayor efecto
porque posibilitan la realizacién de actividades divertidas y funcionales, capaces de integrarse
en la vida diaria como tareas de ocio o recreacion.

La intervencion se baso en posibilitar la exploracion, la autoiniciacion del movimiento y el
control postural, por lo que se modificaron objetos de su alrededor. Este aspecto fue esencial
para los logros alcanzados, pues, tal como lo menciona Lobo et al. [22], la posibilidad de
explorar el entorno a través de la interacciéon con objetos, sentarse y la locomocion, facilitan
ampliamente el desarrollo.

El uso de juguetes modificados fue una estrategia exitosa para lograr el control postural en
sedente, cuadrupedo y bipedo, porque, aunque muchos movimientos como los de alcanzar
le generaban en ocasiones perdida del balance, el interés para alcanzar los diversos juguetes
fueron la razon para persistir en el control postural. Hadders-Algra [8] describe que cuando
se perturba el equilibrio en los bebes sentados, estos aprenden a seleccionar el ajuste postural
mas adaptativo de su repertorio.

El plan de intervencién se fundamento en la evidencia cientifica publicada en relaciéon con
la intervencién en fisioterapia en ninos con alteraciones del neurodesarrollo, como lo son la
inclusion de la familia en los procesos de rehabilitacion y el enfoque orientado hacia la reali-
zacion de actividades y la participacion, lo que favorecié un proceso de rehabilitacion exitoso,
en el que, a pesar de las deficiencias en las funciones y estructuras corporales musculoesquelé-
ticas y relacionadas con el movimiento, se intervino favoreciendo la movilidad y la realizacion
de tareas relacionadas con su edad en su ambiente hogareno.

Como limitaciones, se identifica que no se realiza reporte de trabajo interdisciplinario y
la falta de informacién acerca del nivel cognitivo de la nifia, lo cual puede justificar en gran
medida las adquisiciones motoras alcanzadas. Una limitaciéon importante es que los logros
motores se describen segun los resultados de la aplicacion de escalas estandarizadas y que
estas se reportan semestralmente, como se realiza en la institucién. Una descripcion cualita-
tiva que ilustrara las dinamicas sucedidas en la interacciéon cotidiana con la familia hubiera
enriquecido la presentacion del presente reporte de caso.

Conclusion

La intervencion basada en la CIF, el entrenamiento basado en tareas y el enfoque centrado
en el paciente y su familia, permitieron que una nina con sindrome de Pfeiffer tipo 2 con
deficiencias en las funciones y estructuras corporales musculoesqueléticas y relacionadas
con el movimiento, lograra deambular por ocho pasos de manera independiente a los dos
afios e interesarse por manipular y explorar su entorno inmediato. Aunque la intervencion
depende de las necesidades particulares de cada nifio, puede mostrar un camino a familias,
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médicos y fisioterapeutas para fundamentar el tratamiento para nifios con este u diagnos-
ticos similares.

Pese a que estos hallazgos no pueden extrapolarse, los resultados positivos mostraron que la
intervencién en fisioterapia podria beneficiar a los nifios con sindrome de Pfeiffer o sindromes
similares, que evolucionan con deficiencias en su neurodesarrollo, mejorando su calidad de vida.
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