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  Objetivos: el estudio analizó el desempeño de las co-ocupaciones en 

familias con hijos diagnosticados de síndrome de FOXG1 y exploró la 

relación entre la dificultad percibida por la familia y la asistencia a 
sesiones de terapia ocupacional. Método: se empleó un diseño 

descriptivo exploratorio transversal, mediante una encuesta 

cumplimentada por los padres, en la que se recogió información sobre 
la participación en actividades de la vida diaria y la percepción de 

dificultad en su ejecución. Resultados: los hallazgos indicaron que la 
ocupación más difícil de llevar a cabo fue conciliar el sueño, seguida del 

vestido y el lavado de dientes. Se observaron diferencias en el 

desempeño de las actividades de la vida diaria entre participantes que 
habían recibido terapia ocupacional y aquellos que no, mostrando estos 

últimos mayores dificultades. Además, los padres y madres que habían 

contado con apoyo desde la terapia ocupacional reportaron menor 
percepción de dificultad en las co-ocupaciones en comparación con 

aquellos que no habían recibido intervención. Conclusión: los 
resultados destacaron la necesidad de continuar investigando el 

impacto del síndrome de FOXG1 en la dinámica familiar y el desempeño 

ocupacional. Asimismo, se evidenció el papel clave de la terapia 
ocupacional en la mejora del bienestar tanto de los y las niñas como de 

sus familias, facilitando una mayor autonomía y calidad de vida. 
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Objective: The study analyzed the performance of co-occupations in 
families with children diagnosed with FOXG1 syndrome and explored 

the relationship between the family's perceived difficulty and 

attendance at occupational therapy sessions. Method: A cross-
sectional exploratory descriptive design was used, through a survey 

completed by parents, which collected information on participation in 

activities of daily living and the perceived difficulty in their execution. 
Results: The findings indicated that the most challenging occupation 

was falling asleep, followed by dressing and tooth brushing. Differences 
were observed in the performance of activities of daily living between 

children who had received occupational therapy and those who had not, 

with the latter showing greater difficulties. Additionally, parents who 
had received support from occupational therapy reported a lower 

perception of difficulty in co-occupations compared to those who had 

not received intervention. Conclusion: The results highlighted the 
need for further research on the impact of FOXG1 syndrome on family 

dynamics and occupational performance. Furthermore, the key role of 
occupational therapy in improving the well-being of both children and 

their families was evident, facilitating greater autonomy and quality of 

life. 
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INTRODUCCIÓN 

 El síndrome de FOXG1 (ORPHA:561854) es un trastorno neurológico neonatal poco frecuente. Hay un gran 
espectro de sintomatología dentro del síndrome en función de la afectación genética. Los principales síntomas que 

se encuentran son: microcefalia, discapacidad intelectual severa, falta del desarrollo del habla, epilepsia, 
estereotipias y discinesia, trastornos del patrón del sueño, episodios de risa o llanto inexplicables, ceguera cortical, 
estrabismo, reflujo gastroesofágico, alimentación parenteral, autismo y aspiraciones. Las pruebas de neuroimagen 

muestran una hipogénesis del cuerpo calloso, los giros cerebrales simplificados, una reducción de la materia blanca 
(principalmente en el lóbulo frontal) y en algunos casos se observa una paquigiria frontal. Además de una 
hipomielinización que tiende a normalizarse alrededor de los siete años (1)(2)(3).  
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Según la FOXG1 Research Foundation se estima que hay unos 1000 casos en el mundo, diagnosticándose más en 
los países con posibilidad de hacer estudios genéticos y diagnósticos de imagen más avanzados. En España hay 
23 casos registrados en la Asociación FOXG1 España, en 2024. Durante un tiempo, el síndrome de FOXG1, estuvo 

considerado una variante del síndrome de Rett; en la actualidad se entiende como un trastorno clínicamente 
diferente, aunque con fenotipos similares, el trastorno genético es diferente  (4)  
 

El gen FOXG1 está localizado en el cromosoma 14q12 en humanos. Este gen es uno de los primeros factores de 
transcripción que se expresan durante la neurogénesis dando lugar a diferentes tipos de tejido y células nerviosas 
(incluido el córtex cerebral), al telencéfalo, al oído interno, a la retina y al bulbo olfatorio (5). Además del síndrome 
de FOXG1, se estudia la relación de este gen con el Alzheimer (6), la esquizofrenia (7) y los cánceres cerebrales (5). 

Según el estudio llevado a cabo por Vegas et al. en el que analizaron a 45 pacientes acudían por primera vez al 
médico alrededor de los 3 meses; el 33,3% por un retraso del desarrollo y microcefalia, 35,6% por la falta de 
contacto visual o estrabismo y menos del 10% por convulsiones epilépticas o trastornos del movimiento 

 
Se han llevado a cabo varios estudios con el objetivo de establecer correlaciones entre el genotipo y el fenotipo 
en el síndrome de FOXG1. En el estudio más reciente, con una muestra de 122 individuos, se identificaron 76 
variantes únicas de un solo nucleótido. Los resultados mostraron que los participantes con mutaciones missense 

(39/122) presentaban una evolución más favorable en el desarrollo motor en comparación con aquellos con 
mutaciones frameshift (38/122), mutaciones nonsense (18/122) o deleciones (19/122). Específicamente, el 73% 
de los individuos con mutaciones missense lograron sentarse de forma independiente, en contraste con el 0% de 

aquellos con deleciones y el 20% de aquellos con mutaciones nonsense. De manera similar, el 41% de los 
individuos con mutaciones missense lograron caminar de manera independiente, mientras que ninguno de los 
participantes con deleciones y solo el 6% de aquellos con mutaciones frameshift alcanzaron este hito. Además, la 
presencia de epilepsia también mostró una influencia en la adquisición de habilidades motoras. Los individuos sin 

epilepsia fueron significativamente más propensos a lograr hitos motores como sentarse (59% frente al 37% en 
aquellos con epilepsia), caminar de forma independiente (30% frente al 14%) y alcanzar un agarre de pinza (61% 
frente al 42%). Finalmente, se observó que los participantes con mutaciones missense presentaban mayor 
frecuencia de diagnóstico de autismo (32%), en comparación con aquellos con mutaciones nonsense (6%) o 

deleciones (12%) (3). 
 
Según la WFOT (World Federation of Occupational Therapist), la terapia ocupacional es una profesión sanitaria 

centrada en el cliente que se encarga de promover la salud y el bienestar a través de la ocupación. Su objetivo 
principal es capacitar a la persona para participar de las actividades de la vida diaria. Esto se trabaja tanto en 
individual como en la comunidad para mejorar las competencias de participación en las ocupaciones que quieren, 
necesitan o se espera de ellos que hagan; así como modificar la tarea o el entorno para facilitar su participación 

ocupacional (8).Es por tanto la disciplina especialista en analizar las demandas de la tarea (incluyendo el ambiente) 
y las habilidades de desempeño de la persona (motoras, de procesamiento y de interacción social). Gracias a esta 
metodología los profesionales de la terapia ocupacional, entrenan las actividades de la vida diaria, adaptan el 

entorno y pautan y conocen los productos de apoyo y ortesis que se puedan necesitar para facilitar las ocupaciones 
propias de la persona. 
 
En las personas afectadas con FOXG1 su desempeño ocupacional, depende de su nivel de afectación. La mayoría 

son dependientes para las actividades básicas de la vida diaria, tales como el control de esfínteres, movilidad 
funcional, vestirse, alimentarse… Recayendo estas tareas en sus cuidadores principales (habitualmente sus 
progenitores). Siendo así todas las actividades co-ocupaciones entre paciente y cuidador, suponiendo una gran 

carga para estos. Las co-ocupaciones abarcan aquellas actividades de la vida diaria que para su realización necesita 
de la interacción de dos o más personas, habitualmente la diada persona dependiente-cuidador (9). Los trastornos 
discinéticos y el resto de complicaciones clínicas que presentan los pacientes afectados por el síndrome FOXG1 
dificultan mucho las tareas del cuidado tales como: cambiar el pañal o alimentarse (muchos de ellos con 

alimentación parenteral). 
 
Las enfermedades raras son un conjunto heterogéneo de condiciones de salud que se caracterizan, entre otras, 

por la dificultad en acceder a diagnóstico, tratamiento y recursos adecuados que garanticen su calidad de vida y 
que en su gran mayoría son de carácter crónico, invalidante y con numerosas repercusiones para la persona 
afectada y su entorno próximo en ámbitos sanitarios, sociales, educativos, etc. Se consideran raras cuando afectan 
a 5 o menos personas de cada 10.000, y se estima que al menos 30 millones de personas están afectadas en 

Europa y más de 3 millones en España. La Terapia ocupacional puede ofrecer el apoyo necesario para la 
rehabilitación, adaptación y entrenamiento en las actividades de la vida diaria ya que suelen tener una participación 
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difícil de estas debido a toda la sintomatología asociada y poco estudiada garantizado así una mejora en su calidad 
de vida y bienestar ocupacional tanto de la persona afectada como de su entorno. 
 

Objetivos 
Objetivo principal: analizar el desempeño de las co-ocupaciones entre pacientes con diagnóstico de síndrome de 

FOXG1 y sus cuidadores principales. 
 
Objetivos secundarios: 

1. Describir las actividades de la vida diaria en las que las familias encuentran mayor dificultad. 
2. Analizar las habilidades ocupacionales y sus componentes en el desempeño del paciente y 

cuidador principal. 
3. Plantear las bases de posibles intervenciones desde terapia ocupacional. 

La hipótesis que se plantea que la asistencia adecuada desde la terapia ocupacional mejora el desempeño de las 
co-ocupaciones diarias en las familias con hijos diagnosticados de síndrome de FOXG1, reduciendo la dificultad 
percibida por los cuidadores. 

 

MÉTODOS 
 

 Tipo de investigación y diseño  
La metodología seguida ha sido un estudio a través de un diseño descriptivo exploratorio transversal. 
 

Procedimiento  
La investigadora contactó con la Asociación FOXG1 España (foxg1espana.wordpress.com) y remitió la hoja de 

información del estudio, una vez distribuido entre las familias se remitió en cuestionario. La recogida de datos se 
realizó por medio de una encuesta que se distribuyó de manera virtual a las familias miembro de la Asociación de 
FOXG1 España, así como en el grupo de Facebook de apoyo que tienen a nivel mundial. Se han recibido un total 

de 23 respuestas de las que se han excluido cuatro por no haber completado la encuesta entera siendo nuestra 
N final de 19. 
 

Criterios de selección 
Los criterios de inclusión a seguir han sido tener una persona a cargo diagnosticadas de FOXG1 y 
completar la encuesta entera, así como la aceptación del consentimiento informado. Los criterios de 

exclusión han sido no haber completado la encuesta entera o no ser el cuidador principal de una persona 
con diagnóstico de FOXG1. 
 

Variables 
Las variables estudiadas han sido: 

• variables sociodemográficas, para conocer la situación familiar: Edad, edad madre y padre, sexo; país de 

residencia, situación de los padres (juntos o separados), accesibilidad a los recursos, número de hijos, 
cuidadores externos, grado de dependencia reconocido y escolarización. 

• variables clínicas, para conocer el estado de salud y la afectación de la persona con FOXG1: edad de 

diagnóstico, capacidad comunicativa, diagnóstico de epilepsia, botón gástrico, genotipo, medicaciones, 
cómo es administrársela, profesionales que han tratado al niño/a e intervenciones quirúrgicas. 

• variables de desempeño ocupacional de actividades de la vida diaria, para conocer cómo se realizan y las 

dificultades que encuentran: si tienen rutinas, para cada ocupación (alimentación, sueño, cambio de pañal, 
lavado de dientes, baño, movilidad y vestido) grado de dificultad, cómo lo ejecutan, dificultades que 

encuentran. Y si otra persona fuera de los cuidadores principales puede participar de la ocupación. 
Además, se ha preguntado por el juego con una pregunta abierta. 

La encuesta presenta preguntas cerradas para obtener datos numéricos y también preguntas abiertas para captar 
los aspectos subjetivos y personales de cada caso, así como las dinámicas familiares. Los datos obtenidos a partir 

de las encuestas fueron registrados y organizados en una hoja de cálculo de Excel. Las preguntas con respuestas 
numéricas, que medían la dificultad percibida en las actividades de la vida diaria en una escala de 1 (sin dificultad) 
a 5 (gran dificultad), fueron analizadas mediante el cálculo de la media para cada actividad. Las respuestas 
cualitativas proporcionadas por las familias fueron categorizadas en grupos temáticos con el objetivo de identificar 

patrones y tendencias en las experiencias compartidas. Posteriormente, estos comentarios fueron utilizados para 
contextualizar los resultados cuantitativos y enriquecer el análisis de las dificultades reportadas. 
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Consideraciones éticas 
El protocolo fue aprobado por el Comité Ético de la Universidad Complutense de Madrid con número de registro 
CE_20240509_03_SAL.  

 

RESULTADOS 
 Contestaron un total de 23 familias de España (9), Italia(3), Estados Unidos (2), Colombia(1), Honduras (1), Chile 

(2), República Dominicana (1) ,Argentina (3) y Ecuador (1). Siendo anuladas cuatro respuestas por no cumplir los 

criterios de inclusión. 
 

 Respecto a las variables 
sociodemográficas se ha encontrado que, 

los y las participantes tienen una edad 
comprendida entre los 2 y 22 años de 
edad; el 63,16% son mujeres y el 36,84% 
son hombres. La edad media de las 

madres que respondieron la encuesta es 
de 42 años y la de los padres es de 45 años 
. El 89,47% de los progenitores viven 

juntos, mientras que el 10,53% viven 
separados. El 63,16% de las familias viven 
cerca de los recursos (a menos de 30 
minutos en coche del colegio, hospital…) y 

el 36,84% lejos de estos.  El 42,10% son 
los hermanos pequeños de sus familias, el 
26,32% tienen hermanos más pequeños, 

el 26,32% son hijos únicos además hay 
una que es melliza. El 47,37% de las 
familias no cuentan con ayuda nunca para 
cuidar a sus hijos; el 36,84% cuentan con 

ayuda regular todas las semanas; y el 
15,79% cuentan con ayuda esporádica. El 
78,95% tienen un grado de dependencia 

reconocido por la administración y el 
21,05% no. 12 de ellos acuden a escuelas 
adaptadas a sus necesidades, 3 a escuelas 
que no están adaptadas, 3 no están 

escolarizados (5, 3 y 2 años) y 1 a un 
Centro de Día. 
 

Respecto a las variables clínicas; el 
26,31% habían sido diagnosticados antes 
del año, otro 26,31% entre el año y antes 
de los tres, el 31,56% entre los 3 y antes 

de los 6 años; y el 15,79% con más de seis 
años. El 63,16% de los participantes no 
tiene ninguna manera de comunicación 
formal, mientras que el 36,84% sí. 

 

 
sin dificultad  gran dificultad 

Figura 1. grado de dificultad de las ocupaciones. Nota: Elaboración propia. 
 

Figura 2. dificultad en el desempeño de las AVD según se recibe o no terapia 

ocupacional. Nota: Elaboración propia. 

 El 47,38% tiene diagnosticada epilepsia, pero esto no tiene un gran impacto en su día a día; el 26,31% tiene 
epilepsia y les limita en su vida diaria y otro 26,31% no tiene epilepsia diagnosticada. El 78,95% se alimenta por 

vía oral; mientras que el 21,05% usa botón gástrico o yeyunal, siendo sencillo su uso para las familias. El 87,47% 
de las familias conoce el genotipo de su hijo/hija; y tan sólo el 12,53% no lo sabe. Respecto a la medicación, el 
68,42% toma antiepilépticos o anticonvulsivantes; 36,84% toma medicación para conciliar el sueño; el 26,32% 
toma suplementos alimenticios (vitaminas, hierro…); 21,05% toman para alteraciones conductuales 

(hiperactividad, atención…); 15,79% para el estreñimiento, y otro 15,79% toma para el reflujo; además algunos 
casos aislados toman para cortar el ciclo menstrual, pulmones, dolor, antihistamínicos… Sólo un participante no 
toma ninguna medicación. Al 73,68%de los cuidadores les resulta sencillo administrar la medicación (dos de ellos 

gracias al botón gástrico), mientras que al 26,32% les es complicado. Respecto al seguimiento por parte de 
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profesionales, el 100% de los participantes visitan al neurólogo, el 68,42% de los participantes van al médico 
rehabilitador, así mismo el 68,42% han ido a logopedia (por más de tres meses) y también el 68,42 % a fisioterapia 
(por más de tres meses); el 52,63% han acudido a terapia ocupacional (por más de tres meses); el 52,63% han 

acudido a otros médicos especialistas (gastroenterología, oftalmología, neuropsiquiatra…), el 36,84% han ido a 
psicología, y el 36,84% han contado con ayuda de trabajadores sociales, y el 31,58% de las familias con diagnóstico 
de FOXG1 han acudido a psicología. El 68,42% han sido sometidos a cirugías (de botón gástrico, corrección de 

estrabismo, traumatológicas, bucales…) , mientras que el 31,58% no se ha sometido a ninguna intervención. 
 
Respecto a las variables de desempeño ocupacional, el 100% de las familias lleva una rutina establecida. Las 
actividades de la vida diaria que se han analizado son alimentación, dormir, cambio de pañal, lavado de dientes, 

aseo, vestido, movilidad y juego (este último de manera cualitativa y no cuantitativa como el resto), y sus 
resultados quedan reflejados en la gráfica 1, la cual refleja los datos aportados por las familias en una escala del 
0, sin dificultad, al 3, gran dificultad, y obteniendo la media para cada co-ocupación (figura 1) 

 
Alimentación 
Tal y como indica la figura 1, la media de dificultad en la alimentación es de 2,47, ocupando el quinto puesto de 
dificultad. Respecto a la ejecución el 21,05% de los participantes come de forma autónoma (se lleva cubiertos a 

la boca); el 47,37% hay que darle de comer, y traga sin dificultad; el 15, 79% hay que darle de comer y brindar 
ayuda postural para tragar; así mismo otro 15,79% no se alimenta por vía oral sino con botón gástrico o bomba 
nutricional. 9 de las 19 familias (47,37%) describen esta ocupación como de gran dificultad (han puntuado 3 o 

más). Las dificultades con las que se encuentran son la disfagia, la selectividad alimentaria y la necesidad de una 
correcta postura para que pueda comer. El 84,21% tolera que otra persona les dé de comer, aunque esta necesita 
ser entrenada en muchas ocasiones previamente por los padres. La mayoría de ellos y ellas realizan cinco comidas 
al día. 

 
Dormir 
Tal como indica la gráfica 1, la media de dificultad en dormir es de 2,95; ocupando el primer puesto en dificultad. 
El 57,89% de los participantes, no consiguen conciliar el sueño de forma autónoma y necesitan ayuda de 

medicación (melatonina) y de la compañía de un adulto (meciendo o estando a su lado tumbado). 11 de las 19 
familias (57,89%) describen esta ocupación como de gran dificultad (han puntuado 3 o más). El 78,95% puede 
conciliar el sueño con otras personas que no sean el cuidador principal. El 31,58% de los y las niñas duerme 

normalmente 4 horas o menos seguidas. Las dificultades que encuentras es la irritabilidad a la hora de conciliar el 
sueño, manifestándose en llanos desesperados, movimientos involuntarios y una descompensación generalizada 
de su comportamiento (algunos relatan ataques de risa involuntarios y sin motivo). 
 

Cambio de pañal 
Tal como se muestra en la gráfica 1, la media es de 1,89, ocupando el sexto y último puesto en dificultad. 
 

Respecto al cambio de pañal el 68,42% no colabora en el proceso, el 21,05% colabora y el 10,53% no usa pañal. 
8 de las 19 (42,11%) describen esta ocupación como de gran dificultad (han puntuado 3 o más). El 42,11% debe 
realizar más de cinco cambios de pañal al día. Las dificultades que encuentran son los movimientos constantes e 
involuntarios que realizan así como su rigidez. El 94,12% de los participantes que hacen uso de pañal, permiten 

que les cambie el pañal alguien que no sea su cuidador principal. 
 
Baño 

Como queda reflejado en la gráfica 1, la media de dificultad para el baño es de 2,53; ocupando el cuarto puesto. 
 
El 68,42% de los y las participantes no colabora en nada en el proceso del aseo. 11 de las 19 familias (57,89%) 
describen esta ocupación como de gran dificultad (han puntuado 3 o más). El 78,95% de las familias asean a sus 

hijos 3 o más veces por semana. El 57,89% tolera que les bañe una persona ajena a sus cuidadores principales. 
Las dificultades con las que se encuentran las familias son el tamaño y el peso, así como el poco control del cuerpo 
(movimientos constantes) y equilibrio. 

 
Vestido 
Según la gráfica 1, el vestido tiene una media de 2,74, ocupando el segundo puesto en la escala de dificultad. 
 

El 63,16% de los participantes no colabora nada en el vestido, el 31, 58% colabora activamente y el 5,26% se 
viste de manera autónoma. El 31,58% de las familias deja de vestirle con la ropa con la que le gustaría porque 
ponérselo será difícil o no tolera las texturas, etc. 12 de las 19 familias (63,16%) describen esta ocupación como 
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de gran dificultad (han puntuado 3 o más). Al 47,37% hay que cambiarles de ropa más de una vez al día. El 
73,68% tolera que les vista alguien que no sea el cuidador principal. Las dificultades que encuentran son los 
movimientos continuos incontrolados, la falta de equilibrio y la poca tolerancia a ciertas texturas de tejidos. 

 
Lavado de dientes 
Como se aprecia en la gráfica 1, la media de dificultad para la ejecución del lavado de dientes es de 2,68, ocupando 

el tercer puesto. El 57,89% no colabora nada en el proceso de lavarse los dientes (no abren la boca) .12 de 19 
familias (63,16%) describen esta ocupación como de gran dificultad (han puntuado 3 o más). El 57,89% tolera 
que otra persona fuera del cuidador principal le lave los dientes. El 78,95% de los participantes, se lava los dientes 
2 o menos veces al día. Las dificultades que encuentran las familias son que cierran la boca, que no soportan la 

textura del cepillo, y llegan a tener arcadas. Las familias destacan además este problema ya que trae consigo 
problemas bucodentales, como caries, de difícil manejo en las consultas de odontología normales.  
 

Movilidad 
Tal y como se ve en la gráfica 1, la movilidad tiene una media de dificultad de 2,68 ocupando junto con el lavado 
de dientes el puesto 3. Respecto a la movilidad funcional el 63,16% usan silla de ruedas propulsada por otra 
persona (algunos de ellos son capaces de reptar, gatear o dar algunos pasos sujetados por otra persona); el 

21,05% son capaces de caminar de manera autónoma o de la mano; el 10,53% son capaces de caminar con ayuda 
de productos de apoyo (andadores, férulas…) y tan solo uno solo va en brazos (con 3 años). 11 de las 19 familias 
(57,89%) describen esta ocupación como de gran dificultad (han puntuado 3 o más).Al 52,63% la movilidad de 

sus hijos les limita en su día a día y a la hora de elegir planes. Las dificultades que encuentran las familias son la 
poca accesibilidad urbana para acceder en silla de ruedas, así como tener que empujar el peso de las sillas y la 
falta de adaptación de los automóviles familiares. 
 

Juego 
Respecto al juego se ha preguntado de manera cualitativa qué juegos eran los predilectos, el nivel de interacción, 
etc. Las respuestas han sido muy variadas, ya que hay participantes que, si interaccionan tanto con conocidos 
como con desconocidos, otros que tan solo con quien sabe cómo tratarlos y algunos que no interaccionan. Muchos 

coinciden en que les gusta la música, los juguetes con cuerdas para poder tirar de ellos, las luces y los otros niños, 
aunque tienden a abrumarse con el ruido que puedan hacer. 

 

DISCUSIÓN 
 

 Los resultados obtenidos en este estudio, en el que se compararon las percepciones de dificultad para realizar las 

actividades de la vida diaria entre familias de niños con síndrome de FOXG1 que recibieron o no terapia 
ocupacional, muestran diferencias claras. En aquellos que recibieron terapia ocupacional, la media de dificultad 
fue de 2,6, mientras que en los que no la recibieron fue de 3,17 como queda reflejado en la figura 2 . Aunque 
esta diferencia no puede atribuirse exclusivamente a la intervención de terapia ocupacional, ya que otros factores, 

como la gravedad del diagnóstico, pueden influir, es notable la relación entre la asistencia a terapia ocupacional 
y la percepción de menor dificultad en el desempeño de las actividades de la vida diaria. La ocupación que las 
familias reportaron como más difícil fue dormir, seguida del vestido, el lavado de dientes, la movilidad, el baño, 

la alimentación y el cambio de pañal. Esta lista coincide con la sintomatología típica del síndrome de FOXG1, que 
incluye alteraciones en el control motor, el equilibrio y la integración sensorial, dificultando tareas cotidianas que 
otras personas realizan sin mayores complicaciones.  
 

Desde la terapia ocupacional, es importante reflexionar sobre cómo estas dificultades impactan en la vida de los 
cuidadores principales, quienes se ven expuestos a un alto nivel de sobrecarga física y emocional. La literatura 
sobre el impacto del cuidado de personas con discapacidades graves sugiere que los cuidadores experimentan 

niveles elevados de estrés, ansiedad y agotamiento, lo que puede llevar a una disminución significativa en su 
bienestar general (10). Además, las dificultades en el desempeño de las actividades de la vida diaria pueden limitar 
la participación de la familia en actividades recreativas y sociales, lo que puede afectar su calidad de vida de 
manera considerable.   

 
A través de la terapia ocupacional, se pueden ofrecer adaptaciones físicas y ortopédicas tanto en el hogar como 
en la escuela para facilitar la participación en actividades cotidianas. Además, es esencial entrenar a los cuidadores 

en el uso de herramientas de accesibilidad cognitiva, como la comunicación alternativa y aumentativa, en 
colaboración con logopedia. Estas intervenciones no solo mejoran el bienestar de la infancia con síndrome de 
FOXG1, sino también la carga que enfrentan los cuidadores, permitiendo una mejor participación en la vida familiar 
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y social. Varios estudios han mostrado que la implementación de estrategias de comunicación aumentativa puede 
mejorar la autonomía y la calidad de vida de los y las niñas con discapacidades graves (11).   
 

En cuanto a la integración sensorial, muchos participantes en este estudio reportaron dificultades relacionadas 
con la tolerancia a texturas, sonidos, movimientos y olores. Esta sensibilidad sensorial puede contribuir a un estado 
constante de hiperalerta, lo que puede interferir con la participación en las actividades cotidianas. La teoría de la 

Integración Sensorial de Ayres, que postula que los trastornos en la modulación sensorial afectan directamente la 
capacidad para participar en las actividades de la vida diaria, es un marco valioso para abordar estas dificultades 
(12). Estudios previos han demostrado la efectividad de la intervención en Integración Sensorial en niños con 
autismo, mejorando significativamente su desempeño ocupacional (13-15). Dado que el síndrome de FOXG1 

comparte muchas similitudes con el autismo en términos de síntomas, la integración sensorial podría ser una 
intervención prometedora que merecería ser explorada más a fondo.   
 

Por otro lado, algunos participantes mostraron dificultades relacionadas con la motricidad gruesa, como la falta 
de equilibrio y coordinación, lo que dificulta la realización de tareas simples como vestirse o ir al baño. Desde la 
terapia ocupacional, la implementación de enfoques que promuevan la neuro plasticidad y el desarrollo motor, 
como la terapia basada en el enfoque Bobath o el modelo de control motor, podrían ser estrategias valiosas para 

mejorar estos aspectos (16). Aunque estos enfoques pueden resultar más difíciles de aplicar debido a la severidad 
de la discapacidad intelectual, la investigación en este campo ha demostrado que la intervención temprana puede 
tener un impacto positivo en el desarrollo motor en niños con discapacidades neurológicas graves (17).   
 

Limitaciones del estudio 

El principal desafío en este estudio fue el bajo número de respuestas obtenidas. La encuesta fue distribuida de 
manera online y sin un control estricto sobre la participación de las familias, lo que limitó la cantidad de datos. 
Además, al ser una encuesta en español, se excluyó a familias de habla inglesa, italiana, francesa, entre otras, lo 

que limita la generalización de los resultados a nivel internacional, y la obtención de una mayor muestra. Otra 
limitación importante fue que el estudio se centró exclusivamente en la población infantil, sin considerar a los 
adultos con síndrome de FOXG1. Este es un área que ha sido históricamente desatendida, dado que en muchas 
ocasiones los estudios en enfermedades raras se enfocan en la infancia y dejan de lado a los pacientes adultos, 

lo que subraya la necesidad de ampliar la investigación hacia este grupo. Otra gran limitación del estudio, era la 
escasa literatura previa respecto al síndrome, y que esta no hace apenas mención a la funcionalidad de las 
personas, y familias, afectadas.   
 

Futuras líneas de la investigación  
Una de las principales líneas de investigación futura que se sugiere es la de encontrar una correlación entre los 
diferentes genotipos que se han descrito hasta ahora (7) y que diferentes enfoques terapéuticos tienen mejores 
resultados en cada uno de ellos en la participación familiar de las actividades de la vida diaria. Un marco de trabajo 
que puede ser prometedor de investigar es la eficacia de la intervención en Integración Sensorial de Ayres en 

niños con síndrome de FOXG1. Dado que este estudio se centró exclusivamente en la población infantil, se 
recomienda ampliar la investigación hacia los adultos con síndrome de FOXG1, para explorar las intervenciones 
más adecuadas a lo largo del ciclo de vida de estas personas.   
 

Aplicabilidad 

Los resultados de este estudio resaltan la importancia de incluir la terapia ocupacional en el tratamiento de la 
infancia con síndrome de FOXG1, ya que puede mejorar significativamente el desempeño en las actividades de la 
vida diaria y reducir la carga sobre los cuidadores. Este estudio subraya la necesidad de fomentar la derivación a 

terapia ocupacional para niños con este síndrome, dada la prometedora relación positiva entre la intervención y 
la mejora en el desempeño ocupacional. Así mismo, es útil para las y los terapeutas ocupacionales a quienes les 
lleguen pacientes con diagnóstico de síndrome de FOXG1, ya que, al tratarse de una enfermedad rara, poder 
contar con una base sobre la que comenzar el tratamiento es útil para la planificación de la intervención.  

 

CONCLUSIÓN 
 

 Las actividades de la vida diaria, como dormir, vestirse, el lavado de dientes y la movilidad, son las que mayor 
dificultad presentan los y las niñas con síndrome de FOXG1 debido a las alteraciones en el control postural, el 

equilibrio, trastornos de la integración sensorial y falta de accesibilidad del entorno.  Las familias reportaron que, 
con el tiempo, desarrollaron sus propias estrategias para realizar estas tareas mediante ensayo y error, lo que 
sugiere que la intervención temprana de terapia ocupacional podría haber reducido significativamente la carga y 
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el esfuerzo invertido. La dificultad para delegar los cuidados también se identificó como un obstáculo para la 
participación social de los cuidadores.   
 

Este estudio resalta la necesidad de implementar diferentes enfoques de terapia ocupacional para mejorar la 
participación en las actividades de la vida diaria, adaptando las intervenciones a las necesidades específicas de 
cada familia. Además, se destaca la importancia de trabajar con la familia para mejorar su calidad de vida y reducir 

el estrés y la fatiga derivados del cuidado. Este es el primer estudio que explora la relación entre las actividades 
de la vida diaria y el síndrome de FOXG1, abriendo la puerta para futuras investigaciones que fortalezcan la base 
científica en la que se apoya la práctica de la terapia ocupacional en este contexto.   
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