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Enfrentando los retos

Traduccion de Raquel Garcia Brewer 24 de agosto, 2010

Introduccién

El propésito de este libro es apoyar con informacion bien fundamentada a quienes se
enfrentan al reto de cuidar a personas con el sindrome de Cornelia de Lange (CdLS).

Hasta comienzos de los afios noventa era muy escasa la informacion que tenian disponible
familiares, amigos y profesionales que se enfrentaban a la enorme tarea de planear la vida y
proveer alimento y atencién a una persona con CdLS. “Enfrentando los retos” es un esfuerzo
colaborativo de familias, profesionales y personas a cargo del cuidado que quieren compartir sus
experiencias.

Durante los ultimos 25 afios, los miembros de la Fundacion han expresado qué ha significado
para ellos la diagnosis de CdLS y cémo ésta ha afectado sus vidas. En reuniones de la
Fundacion, en cartas y en conversaciones telefénicas, personas que cotidianamente viven con
alguien con CdLS han venido compartiendo informacién que antes sé6lo guardaban en sus
corazones y mentes. Este libro intenta combinar, en una guia practica y de facil lectura, dichas
experiencias y los resultados de las investigaciones clinicas sobre este sindrome.

Los familiares no son los Unicos que tienen escasa informaciéon. También, muchos profesionales
y personas a cargo del cuidado han notado el vacio de informacién publicada, y por esta razén
han compartido con nuestra fundacidon sus observaciones e investigaciones. Alguna de la
informacién incluida este libro no ha sido publicada antes en tratados académicos profesionales
y ahora se puede encontrar en la pagina de Internet de la Fundaciéon, www.CdLSusa.org, y en
otras publicaciones de nuestra organizacion. Los datos incluidos no son todos pertinentes a
cada persona con CdLS. Lo que tratamos de lograr con este libro es diseminar informacion
informal que la Fundacion ha recibido durante afios.

Animamos a los lectores a que cuestionen lo que lean en este libro. Sugerimos que ensayen los
consejos que ofrecemos y que nos digan si les son Gtiles. Sobre todo, los animamos a que se
unan a la Fundacion CdLS.

“Tenemos mucho que aprender todavia acerca de CdLS y para beneficio de todos un
buen comienzo es compartir lo que sabemos.”

— Sue Anthony, redactora desde el comienzo de la publicacion periddica de la
Fundacion, “Reaching Out”, la cuél se ha publicado sin cesar seis veces por afio desde
su inicio en 1977.

302 West Main Street, #100 » Avon = CT = 06001-3681

800-753-2357 » www.CdLSusa.org




T

o"’,?@

il

R

O

CdLS Foundation

Cornelia de Lange Syndrome Foundation, Inc.
Reaching Out, Providing Help, Giving Hope

Observacion: Hemos cambiado los nombres de las personas en los casos citados y los hemos omitido en las
fotos para proteger su confidencialidad. Los casos citados no estan relacionados de ninguna forma con
las fotos incluidas. Cuando decimos “personas a cargo del cuidado” nos referimos a todas las personas
que estan a cargo de cuidar a quienes tienen CdLS, incluso a los padres.

¢;Donde se origina el nombre de este sindrome?

El nombre proviene de la doctora Cornelia de Lange, pediatra holandesa quien en una ponencia
en 1933 describié a dos nifios con caracteristicas semejantes. Nacida en Alkmaar, Holanda, en
1871, fue pionera de la medicina y se formé en esta profesion contra las objeciones de su padre.
Llegdé a ser académica clasica y célebre autoridad en la pediatria durante la primera mitad del
siglo XX.

Se recibi6 de la facultad de medicina en Amsterdam en 1897 y ejerci6 la medicina general antes
de especializarse en pediatria. Se la recuerda como mujer tranquila y amigable quien reconoci6
que la pediatria merecia estudiarse como especialidad. Escribi6 un libro (The Mental and
Physical Education of the Child) sobre medicina infantil que sirvié de norma para los padres a
comienzos del siglo XX. Corond su éxito como pediatra cuando fue nombrada como primera
Profesora de Pediatria de la Universidad de Amsterdam.

Durante la Segunda Guerra Mundial, la doctora de Lange tuvo que soportar la ocupacién
alemana y se mantuvo fiel a sus pacientes a pesar de enfermarse. Murié en 1950. Por los logros
de su vida el gobierno holandés la honré con el Titulo de Caballeria.

Algunos historiadores y algunas publicaciones médicas llaman a este sindrome “Sindrome
Brachmann de Lange”, por el doctor W. Brachmann quien describié a un paciente semejante en
1916. La Fundacion usa el nombre de la doctora de Lange porque cuando se establecié
legalmente la corporacién en 1981 las personas a cargo del cuidado usaban la sigla “CdLS,” y no
la sigla “BdLS” para referirse a esta diagnosis.

La diagnosis

Es importante recordar que la persona que recibe la diagnosis esta en un primer plano y que la
diagnosis esta en un plano secundario. Este sindrome presenta una amplia variabilidad y no hay
una caracteristica singular que confirme la diagnosis, por lo tanto, para comprender el desarrollo
de un nifio con este sindrome puede ser tanto Util como inutil caracterizarlo bajo el sindrome de
Cornelia de Lange (CdLS). Cada individuo es singular y las decisiones sobre su cuidado deben
fundamentarse en lo que mas conviene a ese individuo en particular.

La diagnosis del sindrome de Cornelia de Lange puede contribuir alguna informacién sobre cémo
crecera y se desarrollara la persona diagnosticada. La diagnosis puede ayudar para que
quienes cuiden al nifio comprendan el por qué de su retraso, su necesidad de terapia, o cuando
consultar a un médico. Una vez confirmada la diagnosis, también se pueden obtener servicios
de intervencion pronta. La diagnosis correcta y pronta es importante para tomar decisiones bien
fundamentadas que ayuden a la persona con CdLS.
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Ya sea que ocurra al momento de nacer, o aflos mas tarde, recibir la diagnosis del sindrome de
Cornelia de Lange puede ser abrumador. Después de la diagnosis, el nifio deja de ser
simplemente “Maria” o “Roberto,” y asume una nueva nomenclatura que es larga, dificil de
pronunciar, e inicialmente, ocasiona mucha confusion.

Al recibir esta diagnosis la reaccion de cada persona a cargo del cuidado es singular. La
diagnosis inicia un cuestionamiento que suele durar toda la vida, creando duda e incertidumbre
sobre nuestros sentimientos, pensamientos, acciones y creencias. Los recién iniciados suelen
hallar solaz hablando con los coordinadores de servicios para familias de la Fundacién, quienes
los pueden remitir a especialistas en el sindrome o a otras personas a cargo del cuidado de
personas con CdLS que estan dispuestas a servir de apoyo.

El sentimiento de dolor

Es importante recordar que cuando nace un nifio con discapacidades los familiares suelen pasar
por un proceso de duelo que es normal. Sin embargo, a pesar del enojo, culpabilidad,
incredulidad o tristeza que los padres o familiares suelen sentir, estos sentimientos no interfieren
necesariamente con su habilidad de amar a la persona que tiene el sindrome. El proceso de
duelo correra su curso, ya sea que pongamos resistencia o no. No suele desaparecer
rapidamente y con frecuencia es un proceso doloroso, pero el dolor con tiempo disminuira. A
medida que el nifio crece y cambia, también crecera y cambiara la familia. Auque los suefios
preconcebidos no puedan cumplirse, nuevos suefios los reemplazaran.

Algunos miembros del Consejo Asesor Clinico han descrito en detalle las respuestas
emocionales y dolorosas que los padres o los familiares suelen experimentar cuando reciben
aviso de la diagnosis.

La primera reaccion puede ser de shock. Nadie estd preparado para la noticia de que su hijo
tiene una discapacidad —no importa la manera en que reciba la noticia. Suele significar la
confirmacion del peor temor que tiene todo padre: "¢ Tendra alglin problema mi bebé?" EIl shock
sirve de proteccion contra el trauma que la persona suele sufrir al enterarse de la discapacidad
de su bebé. El shock también ayuda a aislar el dolor inicial.

Otra emocién que los padres suelen sentir cominmente es la negacién. Al igual que el shock, la
negacion contrarresta el impacto inicial de la noticia y da tiempo a la persona para reorganizar
sus pensamientos. Es comun que los padres digan que no creen en la diagnosis, 0 que se
esperancen en que algun médico pueda “lograr que su bebé regrese a ser normal". Algunas
familias buscan mudltiples opiniones médicas para tratar de desacreditar la discapacidad de su
bebé.

También suelen ser comunes los sentimientos de ira, contrariedad, fastidio y desilusion.
Pueden surgir a consecuencia de sentir desamparo, frustracion y descontrol. Todos estos
sentimientos forman parte normal del proceso de duelo, junto con la culpabilidad que surge
porque de alguna manera los familiares se sienten responsables por la discapacidad del bebé.
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Para disipar los sentimientos de culpabilidad y de ira es conveniente hablar con otras personas.
Los familiares deben recordar que nada que ellos hagan o no hagan ocasiona el sindrome.

También es comun que la tristeza se manifieste con episodios de llanto, falta de suefio, cambios
en el apetito o desinterés en actividades. Los padres cuyos hijos sufren discapacidades
frecuentemente suelen aislarse emocionalmente el uno del otro, de otros familiares y de sus
amigos. Algunas personas se entristecen por el resto de sus vidas debido al nacimiento de un
hijo con discapacidades. A esto se le llama “tristeza crénica”.

Los hombres y las mujeres sufren las penas de diferentes maneras. Por esta razon, algunas
veces el padre no puede servir de apoyo a la madre o vice versa, lo que suele aumentar su
tristeza y aislamiento. Es conveniente que cada uno respete la manera diferente de sufrir la
pena del otro. Ademas de tristeza también hay espacio para alegria y aceptacién. Muchas
seran las decisiones dificiles que tendran que tomar, pero no sera necesario tomarlas sin ayuda.
Frecuentemente, cuando nace un nifio con necesidades especiales, los miembros de la familia
tienden a formar un circulo de amor y cooperacién que surge sélo después del nacimiento del
nifio. En la Fundaciéon CdLS existen muchas familias y profesionales dispuestos a ofrecer
informacién, apoyo y animo a quienes soliciten ayuda.

. Qué es CdLS?

Antes del nacimiento, a padres y madres les suele preocupar (por lo menos un poco) la
apariencia y salud del bebé. Al nacer se examinan a todos los bebés para determinar si estan
saludables. Se miden, se pesan, se observa tono muscular, reflejos, funcionamiento cardiaco,
otros signos vitales y el nimero de dedos de manos y pies. Algunas veces los médicos se
inquietan por la apariencia fisica de un recién nacido que aunque parezca “normal”, podria
indicar algun problema médico subyacente. Para determinar si es prudente efectuar otras
evaluaciones, es posible consultar pediatras especializados en genética clinica, neurologia,
cardiologia y/o gastroenterologia.

¢Es CdLS una enfermedad, un trastorno o un sindrome?

La mayoria de las personas que hablan de CdLS no saben si considerarlo un sindrome, una
enfermedad o un trastorno. La palabra “sindrome” significa “elementos mutuamente atados.”
Cuando los profesionales usan la palabra “sindrome” se refieren a dos o mas caracteristicas o
problemas médicos que regularmente suelen ocurrir juntos. Suman todas las sefiales, por
ejemplo, pestafias largas, nariz corta y respingada, cabeza pequefia, reflujo gastroesofagico
(RGE) al efectuar una diagnosis.

CdLS no es de por si una enfermedad, pero es un sindrome que puede resultar en
“enfermedades” o “trastornos”, que son anormalidades especificas de una parte del cuerpo, de
algiin 6érgano o de algun sistema organico. Por ejemplo, por tener el sindrome, una persona con
CdLS podria sufrir neumonia (inflamacién de los tejidos pulmonares) que es una enfermedad o
trastorno.
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En la actualidad, la diagnosis de CdLS se efectia sélo mediante un estudio clinico. Es decir que
aunque por otros métodos se puede identificar el gene mutado que ocasiona CdLS, el método
principal para confirmar la diagnosis es mediante una evaluacion genética. Las pruebas
moleculares que se hacen hoy en dia sélo identifican mutaciones en la mitad de los pacientes; es
decir que no se descarta la presencia del sindrome CdLS aun si el resultado de la prueba es
negativo. En los casos de CdLS hay ciertas caracteristicas fisicas, médicas y de desarrollo que
suelen aparecer juntas, sin embargo, no todas las personas que tienen el sindrome
muestran todas esas caracteristicas. La diagnosis depende de que exista una combinacion
de caracteristicas (véase la siguiente seccidén sobre estas caracteristicas) que aparecen en
diversos grados. En algunos casos suelen faltar las caracteristicas o suelen ser leves al punto
de ser irreconocibles excepto por los genetistas u otros profesionales especialmente capacitados
para reconocer el sindrome.

Cuando a la vista de familiares y amigos las caracteristicas son leves y poco obvias, a los
padres les suele ser dificil creer que una condicion potencialmente tan grave pueda afectar
al bebé que parece tan saludable. Para agregar a la confusibn, muchas de las
caracteristicas que se encuentran en nifios con CdLS también se encuentran en nifios que
no tienen el sindrome. La presencia del sindrome es revelada por la combinacién de
caracteristicas.

CdLS no discrimina contra ninguna poblacion, es decir que los nifios con CdLS nacen por
todas partes del mundo, sin importar raza, edad de los padres, religion o nivel
socioecondmico. El sindrome no tiene un patron predecible, afecta a nifios en diverso orden
de nacimiento (primero, Gltimo o intermedio) y a nifios de ambos sexos por igual.

Incidencia de CdLS

En este momento, se calcula que la incidencia de CdLS es aproximadamente uno por diez
mil nacimientos vivos.

La Fundacion sirve a mas de dos mil quinientas personas con CdLS y considera que hay
mas de diez mil personas mas que viven sin haber recibido la diagnosis y/o no estan
informados de los servicios que podrian recibir. La misibn de nuestra organizacién es
alcanzar al mayor numero posible de personas y expandir nuestros programas para
satisfacer sus necesidades.

¢Como se llega a la diagnosis?

CdLS es un sindrome congénito, es decir que esta presente al momento de nacer y que la
mayoria de sefiales y sintomas se pueden reconocer en ese momento 0 poco tiempo
después. Sin embargo, es posible que no se efectle la diagnosis en el momento de nacer si
a la vista de familiares, amigos o profesionales médicos las caracteristicas son leves o poco
aparentes. Hay tanta variacion en las caracteristicas que la diagnosis es un reto, excepto
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para los genetistas familiarizados con este sindrome. Aunque la mayoria de las veces la
diagnosis suele efectuarse durante los primeros dias o meses de vida, algunas veces no se
confirma sino cuando el nifio tiene tres afios o mas.

Algunos nifios tienden a “semejar las caracteristicas a medida que van creciendo”, lo cual
dificulta la diagnosis. La mayoria de los nifios con CdLS se parecen entre si, pero es
importante tener en cuenta que aunque se parezcan entre si, también puede parecerse
a otros miembros de su familia. Ademas, los médicos deben prestar atenta consideracion
para no diagnosticar errbneamente porque hay otros sindromes que tienen caracteristicas
semejantes a CdLS. Hay que recordar que no es necesario que un nifio tenga todas las
sefales y sintomas para que se le diagnostique CdLS.

En las dos ultimas décadas, los profesionales del Consejo Asesor Clinico de la Fundacion
han reunido historiales médicos e informacién de cientos de personas que tienen CdLS,
desde recién nacidos hasta personas de 70 afios de edad. Los miembros del Consejo
Asesor Clinico contindian investigando las causas y las manifestaciones del sindrome. La
informaciéon cientifica que publicamos en este libro ha resultado principalmente de los
esfuerzos del Consejo Asesor Clinico y de otros profesionales que trabajan con personas
con CdLS.

PRINCIPALES CARACTERISTICAS DE CdLS:

Una persona con CdLS puede tener muchas de las siguientes caracteristicas o solamente
algunas. Los genetistas establecen la diagnosis después de evaluar todos los criterios.

1) Peso al nacer, crecimiento y tamafio de la cabeza. El peso promedio de los bebés
con CdLS es de cinco libras y una onza. Se han reportado pesos de nacimiento desde una
libra y dos onzas hasta diez libras. La longitud promedio de nacimiento es
aproximadamente 18 pulgadas.

Las personas con CdLS suelen ser de baja estatura y bajo peso en comparacion con otras
de su misma edad. Tener cabeza pequefia (microcefalia) es una caracteristica comudn
asociada con este sindrome.

Aunque parece que los bebés que nacen con menos de cinco libras tienen “mayor incidencia
de malformaciones” y comienzan a caminar mas tarde, no existe en la actualidad ningun
dato cientifico que indique que todos los bebés de bajo peso al nacer estén
mayormente afectados. Asi mismo, los bebés que pesan mas de cinco libras al nacer no
estan menormente afectados que los que pesan menos de cinco libras. En otras palabras,
no se ha comprobado que el peso al momento de nacer sea la Unica indicacion de la
prognosis del bebé.

2) Retardo de desarrollo (Retardo mental). La gran mayoria de nifios diagnosticados con
CdLS sufren retardo mental, desde moderado hasta severo, con cocientes de inteligencia
entre 30 y 85. El cociente de inteligencia promedio es 53. *Estas deficiencias cognitivas
resultan en discapacidades de aprendizaje y frecuentemente, en retardos severos de
lenguaje. Aungue el retardo mental se considera por lo general esencial para la diagnosis
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de CdLS, en algunos casos raros, hay personas con CdLS con inteligencia marginal o
normal.

*Muchos nifios nacidos después de 1980 han sido reportados con coeficientes de
inteligencia mas altos; las razones para este aumento todavia estan estudiandose. Es muy
probable que los servicios de pronta intervencién y el mayor nimero de diagnosis correctas
de niflos levemente afectados, pudieran explicar este resultado.

3) Enfermedad de reflujo gastroesofagico (ERGE, reflujo) Se calcula que el 85% de
personas con CdLS sufren algun tipo de reflujo. El dolor que produce el reflujo es incémodo
y puede ocasionar multiples comportamientos problematicos.

4) Problemas de comportamiento. Las personas con CdLS suelen mostrar varios
comportamientos problematicos, por ejemplo, lesiones autoinfligidas (golpearse la cabeza,
morderse las manos, etc.) repeticion compulsiva, y otros comportamientos semejantes a los
autisticos. También se ha notado déficit de atencidn e hiperactividad. Los nifios limitados al
expresarse oralmente utilizan su comportamiento para comunicarse. Las lesiones
autoinfligidas suelen estar relacionadas con alguna condicién fisica dolorosa. Cuando la
condicién dolorosa se resuelve, el comportamiento autoinfligido suele desaparecer.

CARACTERISTICAS SECUNDARIAS:

1) Caracteristicas faciales. Cejas delgadas que suelen estar unidas en el centro
(sinofrisia), pestafias largas, nariz corta y respingada, labios delgados apuntando hacia
abajo, orejas bajas y paladar de arco alto o paladar hendido.

2) Hirsutismo. Excesivo vello corporal.

3) Diferencias en las extremidades. Manos y pies pequefios, quintos dedos curvados
hacia adentro (clinodactilia), conexion parcial de segundo y tercer dedo de los pies, pulgares
con ubicacién proximal, anomalias de extremidades, incluso carencias de extremidades o
partes, por lo general dedos, manos o antebrazos.

4) Anormalidades del sistema neurosensorial. Pérdida auditiva y afecciones en los ojos
como blefaritis (inflamacion del parpado), ductos lagrimales deficientes o carentes, ptosis
(parpados caidos) y miopia.

Otros problemas médicos suelen ser: retardo de destrezas de comunicacion, problemas de
alimentacion, convulsiones, defectos de corazon y de oidos y problemas en la garganta,

anormalidades intestinales, testiculos sin descender, y color purpureo de la piel (cutis
marmorata).

¢, Qué ocasiona CdLS?
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Después de que nace un nifio con CdLS, los padres (y otras personas) naturalmente
piensan en el embarazo y tratan de buscar causas del sindrome. En la actualidad todavia
se estan investigando las causas de CdLS. Muchos padres voluntariamente han donando
su sangre y la de sus hijos para que se utilicen para andlisis, almacenamiento e
investigacion. Es muy poco factible que el sindrome de un nifio resulte de algo que se haya
0 no se haya hecho durante el embarazo. Segln las investigaciones, no hay relacién entre
el sindrome CdLS y la exposicién a sustancias como alcohol, cigarrillos, aspirina, cafeina,
radiografias o pesticidas.

En 2004, los investigadores del Hospital Infantil de Filadelfia reportaron que habian
identificado un gene (llamado NIPBL) sobre el cromosoma 5 que ocasiona CdLS cuando
estd mutado. Es muy importante que se haya encontrado este gene NIPBL porque esto
permite que las familias confirmen la diagnosis, ayuda a mejorar la terapia para las personas
con CdLS y mejoran los servicios de orientacion para futuros embarazos. Los
investigadores esperan comprender mejor por qué hay tantas variaciones en este sindrome
entre un individuo y otro y como mejorar la calidad de vida de las personas que lo tienen. A
medida que continde la investigacion y tengamos informacion adicional sobre este gene, la
Fundacion CdLS actualizara las publicaciones y la pagina de Internet en www.CdLSusa.org.

Recurrenciay pruebas prenatales

Puesto que las personas con CdLS raramente tienen hijos, este gene casi nunca se pasa de
una generacion a otra. Sin embargo, algunas personas afectadas levemente por el
sindrome han tenido hijos también afectados por el sindrome. También se han dado casos
de padres aparentemente no afectados por el sindrome que han tenido mas de un hijo
afectado por CdLS.

A pesar de estos ejemplos, es muy raro que en una familia recurra CdLS. La investigacion
indica que la maxima tasa de recurrencia de CdLS en una familia es menos del uno por
ciento (seis décimas del uno por ciento).

Recomendamos que los padres de un nifio con CdLS que estén considerando tener otro
hijo, pero tengan incertidumbre, busquen orientacion y asesoria genética. Existen
herramientas que pueden ayudar a resolver parte de la incertidumbre que los padres suelen
sentir durante el embarazo. Una de estas herramientas es la prueba de proteina de plasma
asociada (prueba PAPP-A), que es una prueba de sangre durante el embarazo que puede
indicar cuando hay mayor o menor riesgo de que el feto tenga CdLS. La prueba PAPP-A se
puede efectuar sobre el suero sanguineo de la madre en varias etapas del embarazo. Esta
no es una prueba prenatal que suela efectuarse, hay que solicitarla especificamente.

Es importante comprender que la prueba PAPP-A calcula si hay mayor o menor riesgo y
no es una prueba para diagnosticar el sindrome. Si la prueba sugiere un aumento del
riesgo, suele efectuarse una prueba mas definitiva, por ejemplo, un analisis preciso y
enfocado con ultrasonido de las caracteristicas del feto que pueda confirmar o descartar la
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diagnosis. Para las familias que experimenten ansiedad durante embarazos sucesivos
después de tener un hijo con CdLS, esta prueba podria aliviar su incertidumbre. Si los
padres consideran pruebas prenatales, es importante que hablen de los beneficios y los
riesgos de todos los procedimientos con un asesor sobre genética que tenga la informacién
MAas reciente respecto a todas las pruebas.

Para cuando los lectores estén leyendo esta publicacion, es posible que ya exista una
prueba de CdLS para antes y después del nacimiento. Si llega a estar disponible dicha
prueba, se cree que no todas las personas que ya han sido diagnosticadas con CdLS van a
tener la marca genética. Sin embargo, la Fundacion ha ampliado su misién para incluir a
personas con "caracteristicas semejantes" para que ninguna persona quede excluida si su
diagnosis no es confirmada por la prueba genética.

Cooperacion de las personas a cargo del cuidado

Las personas que estan a cargo del cuidado de una persona con CdLS o con otras
caracteristicas semejantes se enfrentan a un dificil reto que es como proporcionarles el
mejor cuidado posible. El reto implica esfuerzo y dedicacién para aprender informacion util.
La informacién que una persona recibe sobre CdLS suele variar dependiendo de donde
nazca el nifio, ya sea en un hospital grande, en un hospital comunitario pequefio, en el
hogar, o en otros sitios. La publicacion bimensual de la Fundacion, Reaching Out, y la
pagina de Internet (www.CdLSusa.org) reportan los resultados siempre actualizados de
investigaciones y mejores practicas para tratamientos.

En junio de 1987, la Fundacién CdLS convocé el primer “Dia Clinico” en coordinacion con la
institucion Jefferson Medical College de Filadelfia, donde muchos médicos de renombre
examinan a cada uno de los 85 participantes que tienen CdLS. EIl Dia Clinico fue una
oportunidad singular que sirvié para intercambiar informacion entre quienes estan a cargo
del cuidado y quieren dar el mejor cuidado posible a sus seres queridos y los médicos que
guieren aprender mas sobre CdLS.

La informacion que se recopilé ese dia ha dado lugar a varios articulos en revistas médicas
y ha servido de fundamento a mucha investigacion y datos nuevos sobre el sindrome.
Después de ese evento, en todas las reuniones de la Fundacion, los profesionales han
ofrecido consultas gratis a personas con CdLS y a quienes estan a cargo de su cuidado.
Los miembros del Consejo Asesor Clinico de la Fundacion proporcionan ahora un flujo
constante de informacion a las personas a cargo del cuidado, de acuerdo a lo que han
observado en las personas con el sindrome.

La informacion que publicamos aqui reune datos obtenidos durante Dias Clinicos,
reuniones, consultas con la Fundacion y reuniones dedicadas a investigacion. También
refleja el esfuerzo continuo de los dedicados miembros del Consejo Asesor Clinico quienes
cotidianamente trabajan, informan y apoyan a personas a cargo del cuidado.

Antes o después de recibir la diagnosis de CdLS, es muy probable que se remita al nifio a
varias evaluaciones profesionales. Algunas de estas evaluaciones, por ejemplo la de
cardiologia, quizads solo sea necesario efectuarlas una vez. Otras, por ejemplo la de
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gastroenterologia, quizds deban repetirse varias veces a medida que la persona crece. El
primer paso necesario es encontrar a un médico principal, ya sea pediatra o internista, que
coordine las evaluaciones. Lo ideal es formar equipo con un médico principal dispuesto a
escuchar y que esté interesado en organizar los servicios necesarios.

Los médicos son fuentes valiosas de apoyo e informacién. También es muy beneficioso a
largo plazo que las personas a cargo del cuidado intercambien entre si informacién, en
particular considerando la poca que se ha publicado en revistas médicas sobre CdLS.
Quienes estan a cargo del cuidado pasan gran parte de sus vidas observando y viviendo
con quienes tienen el sindrome, por lo tanto, pueden dar informacion a los profesionales que
estan batallando para encontrar respuestas. Dentro de lo posible, es conveniente que tanto
el padre como la madre asistan a las consultas médicas porque por lo general cada uno
tiende a ver al nifio con diferente perspectiva. Es importante encontrar a un médico
dispuesto a escuchar, respetar y trabajar con las personas que estan a cargo del cuidado y
con los familiares.

Expectativa de vida

Es dificil predecir la expectativa de vida de las personas con CdLS porque cada individuo es
anico. Muchos padres reciben predicciones pesimistas cuando el nifio nace debido al bajo
peso de nacimiento y los otros problemas fisicos. Suelen oir que es posible que el bebé
nunca salga del hospital o de que viva poco tiempo después de salir.

Hoy en dia, es posible que la mayoria de personas con CdLS vivan mas afios que sus
padres. Es importante hacer planes para el presente y para el futuro teniendo en cuenta
este dato. Las personas con CdLS continlan aprendiendo durante toda la vida. Los
programas ofrecidos por el sistema educativo tienen mayor impacto durante los primeros
afios de aprendizaje de un individuo, sin embargo, muchos adultos desarrollan nuevas
habilidades participando en programas para adultos que apoyan su necesidad de aprender
durante toda la vida.

Causas de muerte

CdLS es un sindrome que implica efectos graves para el desarrollo de una persona, pero la
mayoria de estos efectos no acortan su expectativa de vida. Se ha podido comprobar
clinicamente que la expectativa de vida de una persona con CdLS estad directamente
correlacionada a la severidad de su sindrome, a los medicamentos que consume, a su
namero de cirugias y a los problemas médicos que tenga al nacer. Cada persona con CdLS
debe ser valuada de manera singular. No hay correlaciéon entre edad y causa de muerte.
Los adultos con CdLS pueden vivir hasta los 70 afios y aun mas.

Teniendo en cuenta estos factores, las siguientes condiciones médicas suelen causar la
muerte a las personas afectadas con el sindrome Cornelia de Lange.

Torcimiento intestinal / Obstruccidn intestinal / Mal rotacién: Este problema, frecuentemente
denominado “vélvulo”, parece ocurrir con mayor frecuencia en personas con CdLS. Los
sintomas suelen ser vagos y episddicos, a la persona le queda dificil comunicarlos y al
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médico le queda dificil interpretarlos. Es importante que el médico conozca la alta
posibilidad de que una persona con CdLS tenga esta condicidon porque detectar los sintomas
temprano puede evitar consecuencias fatales.

Neumonia: No es inusual que la neumonia, acompafiada de otras enfermedades o fallas
organicas, cause la muerte. La neumonia puede ser ocasionada por el reflujo, si el
contenido del estomago es aspirado por los pulmones. El reflujo es un problema muy
comun y suele ser dificil diagnosticarlo si no se sospecha y se hacen las pruebas
apropiadas. Mediante pruebas se puede controlar razonablemente bien y evitar
complicaciones, como por ejemplo la neumonia quimica ocasionada por aspiracion.

Defectos del corazén: Después del nacimiento (cuando el nifio es recién nacido), los
defectos congénitos de coraz6n podrian ser causa de muerte. Los defectos congénitos de
corazdén suelen detectarse inmediatamente al nacer o durante la nifiez temprana. Si se
manejan correctamente, no suelen surgir mas tarde. La mayoria son corregibles, aunque
algunos son complejos e inoperables ya sea debido a la malformacion misma, al bajo peso
de nacimiento o a insuficiente crecimiento.

Otras causas de muerte suelen ser: desarrollo insuficiente de los pulmones por retardo de
crecimiento intrauterino y falta de madurez, hernia diafragmatica congénita (dificil de corregir
mediante cirugia y que ocurre con mayor frecuencia en recién nacidos con CdLS que en la
poblacion general de recién nacidos) y los accidentes en el hogar.

Observacion: El tema de las causas de muerte es obviamente sensible y a este tema se le
dio mucha consideracion antes de incluirlo en esta publicacién. Sin embargo, muchos de
guienes estan a cargo del cuidado han recomendado que se traten temas dificiles como este
en las publicaciones de la Fundacién para que las familias puedan considerar todas las
facetas del sindrome cuando tomen decisiones.

Para algunas personas con CdLS que son médicamente fragiles, la promesa de una vida
larga no es clara. Sin embargo, la experiencia general indica que si su ambiente es seguro
y su salud general es buena, muchas personas con CdLS viven hasta edad adulta
avanzada.

Retardo de desarrollo / Retardo mental

Una pregunta que los padres suelen hacer sobre sus hijos con CdLS es: "¢ Qué podra hacer
mi hijo?" En 1992, durante la Conferencia Internacional de la Fundacion CdLS efectuada en
Boston, la doctora Antonie Kline, miembro del Consejo Asesor Clinico, respondié esta y
otras preguntas de acuerdo a su investigacion. Contradiciendo publicaciones previas que
revelaban situaciones particularmente deprimentes, la investigacion de la doctora revel6
resultados mas optimistas para los recién nacidos diagnosticados con CdLS. Por ejemplo,
el cociente intelectual promedio de las personas con CdLS es 53. Este promedio indica un
retardo leve a moderado, en vez del moderado a grave reportado previamente para muchas
personas con CdLS.
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La gran mayoria de los niflos con CdLS también tienen retardo de desarrollo. Segun la
investigacion, el 25 por ciento de nifios con CdLS participantes caminaron a los 18 meses de
edad, el 50 por ciento, a los dos afos, el 75 por ciento, a los tres afios y medio, y el 95 por
ciento caminaron a los 10 afios de edad. Los retardos principales aparecen en la
comprension y expresion de lenguaje, mientras que las areas fuertes aparecen en la
memoria visual y espacial y en la organizacion por percepcion. Por lo tanto, es
recomendable hacer énfasis en el uso de computadores e imagenes, en lugar de utilizar
instrucciones orales.

Es importante saber que todas las personas con CdLS aprenden a comunicarse y contindan
progresando durante toda su vida. Algunas personas con CdLS se comunican con palabras;
otros usan idioma de sefias, dibujos, objetos y gestos para comunicarse con otras personas.
A medida que se hacen los diagndsticos, los investigadores podran encontrar con mayor
precision los factores correctos para predecir lo que estas personas podran hacer en el
futuro.

Crecimiento, alimentacion y nutricion

Muchos nifios con CdLS son incorrectamente diagnosticados como “individuos con
discapacidad para desarrollarse,” condicidon que principalmente trata el bajo peso del nifio.
Aunque los nifios con CdLS ganan peso lentamente, su crecimiento por lo general es
proporcionado a su estatura durante toda su vida.

Los nifios con CdLS frecuentemente sufren problemas de alimentacion, dificultad para
tragar, dificultad para digerir alimentos y para ganar peso. Quienes estan a cargo de su
cuidado suelen inquietarse por su manera lenta de ganar peso y quieren poner al nifio en
una dieta de altas calorias, suplementos alimenticios y/o aumentar el nimero de comidas
diarias para estimular su crecimiento. En la actualidad, no hay prueba clara que indique que
suplementar la alimentacion diaria del nifio sea benéfico a largo plazo. Segun parece, las
personas con CdLS ganan peso a su propio ritmo. Crecen paulatinamente en estatura y
peso, pero la mayoria son pequefios toda su vida. Aun antes de su nacimiento, su
crecimiento es lento, pero sorprendentemente, durante la pubertad suele notarseles una
racha acelerada de crecimiento. Por lo general, los varones tienden a ser mas altos y pesar
mas que las hembras.

Los padres se preocupan por la cantidad y calidad de comida que comen sus hijos, pero
también deben tener en cuenta la coordinaciéon entre mover labios y mejillas, tragar y
respirar, que requiere el proceso de comer. Si los padres se sienten culpables porque el
nifio no come todo lo que se le ofrece, la comida y el tiempo de familia pueden convertirse
en una experiencia desagradable y negativa. También hay que tener en cuenta que algunos
nifos al acercarse a la adolescencia suelen aumentar de peso repentinamente. En esa
época, si no se le ofrecen alternativas de alimentos saludables y de bajas calorias, el antes
diminuto, puede convertirse en un nifio con exceso de peso.
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Se deben hacer evaluaciones y pruebas adicionales si el crecimiento, el peso o el
tamafio de la cabeza del nifio son desproporcionados. Los médicos deben tener a su
disposicion tablas de crecimiento correspondientes a personas con este sindrome
(disponibles en nuestra pagina de Internet: www.CdLSusa.org) para estar atentos en caso
de que el nifio tenga problemas de crecimiento.

Terapia con hormonas de crecimiento

Para las personas con insuficiencia documentada y establecida mediante pruebas
apropiadas, suele recomendarse terapia de reemplazo de hormonas de crecimiento. Las
hormonas de crecimiento son muy importantes para el organismo, no soOlo para el
crecimiento, sino también para su funcionamiento normal total. Existen varios informes
publicados sobre personas con CdLS cuyo crecimiento es deficiente por carencia hormonal
gue han tenido éxito con tratamiento.

La terapia con hormonas de crecimiento es larga, costosa e incluye efectos secundarios
riesgosos. Ademads, algunas investigaciones limitadas indican que este tratamiento es
ineficiente para personas con niveles normales de hormonas de crecimiento. Por lo tanto,
no suele recomendarse para estos casos. En los casos de problemas de comportamiento
no es aconsejable la terapia con hormonas de crecimiento puesto que es mucho mas dificil
cuidar a una persona con CdLS de mayor tamafio.

Problemas alimenticios

Ademas del alimento recibido, el momento de comer es muy importante para el desarrollo
social y del lenguaje. Varios miembros del Consejo Asesor Clinico han sugerido soluciones
para problemas al momento de comer.

Lo primero que hay que hacer es organizar un equipo de profesionales (médico general,
especialistas médicos si es necesario, patélogos de lenguaje, terapeutas, nutricionistas,
dentistas, maestros, etc.) para elaborar un plan que responda a los diversos problemas de
alimentacién de la persona. Luego, el equipo debe determinar cuales son estos problemas y
desarrollar estrategias para resolverlos.

Algunos problemas suelen surgir por sensibilidad a temperatura, textura o sabor de la
comida. Otros suelen surgir por sensibilidad al ambiente, iluminacion, ruidos, temperatura
ambiental, o por aspectos sociales, por ejemplo, quiénes estén presentes en el momento de
comer, o quién dé de comer al nifio. Otro factor que suele causar problemas al comer o al
alimentar por sonda es el reflujo gastroesofagico (véase la siguiente seccion).

Se debe evaluar la manera de comer y tragar de toda persona con CdLS, de cualquier edad,
que tenga dificultades para comer. Una vez hecha la evaluacion, los patélogos de lenguaje
entrenados especificamente en este campo podrdn recomendar estrategias para la
alimentacién. También un nutricionista capacitado podria ayudar a encontrar una dieta
equilibrada y nutritiva que supla sus necesidades de crecimiento y desarrollo. Ademas, para
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resolver problemas comunes de estrefiimiento, diarrea o malestar estomacal, es
recomendable obtener informacion sobre substitucion de alimentos, ejercicio y vitaminas.

Alergias alimenticias

Existen algunos estudios sobre alergias alimenticias en personas con CdLS y los efectos en
su crecimiento y comportamiento. Como resultado de esos estudios, se sabe que las
personas con CdLS suelen ser alérgicas a la leche y beneficiarse de una dieta libre de
productos lacteos. De manera semejante, algunas personas parecen tener fuertes
reacciones a los productos que contienen cafeina, como las colas o el chocolate, y si se
eliminan estos productos de la dieta, los resultados suelen ser muy benéficos en su vida
cotidiana.

Es posible que las personas con CdLS tengan intolerancia a la lactosa (incapacidad para
digerir el azlcar de la leche de vaca) y que algunas personas no toleren la proteina de la
leche (caseina). La leche y los productos lacteos suelen ocasionarles gas excesivo,
dilatacion del estdbmago y calambres. La solucion obvia es alterar la dieta para excluir
productos con lactosa o proteina de leche de vaca. Esta tarea suele ser dificil debido a los
numerosos productos en las estanterias de los mercados que contienen leche o algun
derivado en sus ingredientes. A toda costa se deben evitar las diversas formas de la leche;
incluso el queso, el yogurt, el helado, la mantequilla y los productos horneados que utilicen
leche en su preparacion. Ademas, suele ser dificil asegurar que una dieta libre de productos
lacteos tenga suficiente proteina, calorias y calcio para un buen crecimiento. Un
nutricionista podria ayudar a elaborar un dieta libre de productos lacteos aunque con los
suficientes nutrientes requeridos.

También es algo comun que los nifios con CdLS sean alérgicos al gluten, la proteina que se
encuentra en granos de trigo, centeno, cebada y avena. Las personas que padecen de
enfermedad celiaca se benefician de consumir una dieta libre de gluten. En esta dieta se
pueden consumir almidones provenientes de maiz, arroz, soya, harina de papa, sorgo o
linaza. Deben evitarse otras fuentes de gluten en aditivos, estabilizadores, preservativos
para alimentos, medicamentos, dentifricos y enjuagues bucales. Para obtener mayor
informacién sobre algun producto es conveniente llamar al fabricante del producto
especifico. La Fundacién también puede proporcionar recursos adicionales sobre este tema
para quienes los soliciten.

Problemas gastrointestinales

Muchas personas con CdLS padecen problemas del sistema gastrointestinal. En ellos son
comunes las dificultades de la parte superior del ducto gastrointestinal, incluyendo el
esofago, el estomago y la parte superior del intestino delgado. Las sefiales leves a
moderadas de estos problemas suelen incluir vomito ocasional, eructos, acidez estomacal,
mal apetito intermitente 0 cambios de comportamiento. Desafortunadamente, muchas
personas con este sindrome no pueden comunicar su malestar e incomodidad, a menos que
"se comporten mal" 0, en algunos casos, que comiencen a autolesionarse. Quienes estan a
cargo de su cuidado deben estar atentos a los cambios de comportamiento y a las sefiales
tradicionales del reflujo.
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Las dolencias pueden ocurrir también en la parte inferior del ducto gastrointestinal;
especificamente en el intestino grueso, el recto y el ano. Son comunes los problemas de
estrefiimiento, diarrea y distensién por gases con calambres, pero suelen ser leves y
manejables. Los sintomas de estas condiciones suelen controlarse con medicamentos y
cambios de dieta. Pero, si los sintomas son mas severos, persistentes o debilitantes, tal vez
requieran la evaluacion de un médico con especializacion en el sistema gastrointestinal.
Los estudios que se hacen comUnmente para problemas gastrointestinales en la parte
superior y en la parte inferior suelen ser: andlisis de sangre, pruebas coprolégicas,
radiografias y estudios endoscopicos.

Enfermedad de reflujo gastroesofagico (ERGE)

El reflujo gastroesofagico (ERGE) es una de las condiciones médicas mas comunes
asociada con CdLS. En efecto se calcula que el 85% de las personas con CdLS padecen
de algun tipo de reflujo. La Fundacién recomienda que se hagan pruebas a todas las
personas por lo menos una vez, aunque carezcan de sintomas, para descartar el reflujo. A
pesar de ser tan comun, manejar con éxito esta condicion continta siendo un reto para los
médicos y para quienes estan a cargo del cuidado.

El reflujo es el retorno o curso inverso del contenido del estbmago hacia el eséfago, de
manera semejante a lo que comunmente se llama “acidez estomacal”. El Consejo Asesor
Clinico recomienda que se hagan pruebas a las personas cuando exista sospecha de
reflujo. Es muy importante el reconocimiento y tratamiento temprano para ayudar a la
persona con CdLS a lograr su potencial. Recalcamos que recomendar una evaluacion de
reflujo suele ser el mejor consejo cuando se buscan respuestas en los casos de cambios de
comportamiento.

Condiciones relacionadas con el reflujo

En la actualidad se considera que muchas dificultades de alimentacion y enfermedades de
pulmén, oido, nariz y garganta son atribuibles al reflujo. Enfermedad de reflujo
gastroesofagico (ERGE) es el término que se usa para describir la condicion en la que de
manera crénica el reflujo causa esta enfermedad. Las personas con CdLS que pueden
comunicar sus sintomas gastrointestinales, reportan severa acidez estomacal, vémito y dolor
de estobmago. El dolor suele impedir el apetito, la participacion en actividades deseadas y el
suefio tranquilo. Suele ser especialmente doloroso acostarse después de una comida
debido a la acidez del reflujo. Como hemos mencionado anteriormente, las personas con
CdLS que no pueden comunicarse directamente, suelen hacerlo indirectamente con
cambios de comportamiento, irritabilidad, hiperactividad o autolesiones.

El reflujo no solo es irritante debido al retorno acido e incomodidad, sino que también
representa un peligro real. La materia del estbmago retornada puede ser aspirada por el
sistema respiratorio y causar neumonia que potencialmente puede ser letal. El reflujo
algunas veces se “esconde”, es decir que la persona no vomita o eructa. El'reflujo
silencioso” o escondido suele ocurrir si los acidos estomacales sélo suben hasta la parte
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baja del es6fago y regresan al estbmago. Con frecuencia, las personas que padecen de
“reflujo silencioso” no sienten el mismo dolor e incomodidad que los que padecen ERGE.
Esta condicion es peligrosa puesto que esta materia contiene jugos gastricos que son acidos
y pueden dafiar las paredes del es6fago.

Si no te trata, el reflujo conduce a complicaciones tales como hernia del hiato (cuando parte
de la unién entre eséfago y estbmago se desplaza hacia el pecho), esofaguitis (inflamacién
dolorosa del es6fago), angostura de esofago (producida por cicatrices), es6fago de Barrett's
(reflujo avanzado con cambios en las paredes del es6fago) o sindrome de Sandifer (véase
seccion insertada).

Tratamiento del sistema gastrointestinal

Para tratar el reflujo gastroesofagico podria administrarsele al nifio comida mas gruesa,
mantenérselo elevado después de comer para permitir que la gravedad desempefie su
labor, y usar dietas especiales y medicamentos. Los medicamentos que se usan son para
ayudar a evacuar el estbmago con mayor rapidez, hacer mas fécil tragar los alimentos e
inhibir las secreciones acidas. Si estos tratamientos son insuficientes, tal vez sea necesaria
la cirugia.

Cirugia gastrointestinal - Fundoplicacién/Gastrostomia

Muchas personas requieren y responden bien a las intervenciones quirargicas del sistema
gastrointestinal. Si se presenta un problema gastrointestinal complejo, la decision sobre el
mejor tratamiento podra tomarse con la ayuda de un pediatra, un gastroenterélogo pediatra
0 un cirujano que preste su apoyo. Si después de atenta consideracion, los padres llegan a
la decisién de que la cirugia es la mejor opcion, también podran consultar con especialistas
en gastroenterologia miembros del Consejo Asesor Clinico y hablar con otros padres cuyos
hijos hayan sido intervenidos quirdrgicamente. La Fundacién con gusto conectard a los
padres con otros que estén dispuestos a compartir sus experiencias.

Las intervenciones quirdrgicas gastrointestinales mas comunes son la fundoplicacion y la
gastrostomia. La fundoplicacién tiene por objeto proteger la parte baja del eséfago
envolviendo el fondo del estbmago alrededor del es6fago. De esta manera se angosta la
parte baja del es6fago y se reduce el reflujo. Como resultado, es posible que los nifios no
vomiten o eructen bien después de esta operacion. También podrian sufrir incomodidad
abdominal.

La gastrostomia es una cirugia en la que se hace un agujero en el estébmago, y
frecuentemente se efectla junto con la fundoplicacion. El agujero permite la alimentacion
mediante una sonda de gastrostomia, también conocida como sonda de alimentacion.
Aunque suene poco placentero, la mayoria de quienes estan a cargo del cuidado consideran
gue esta sonda es un alivio porque permite alimentar al ser querido con mayor facilidad y
disminuye dolorosos gases estomacales. Si el eséfago se recupera suficientemente y la
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enfermedad de reflujo responde al tratamiento, la persona puede llegar a ingerir alimentos
por via bucal nuevamente.

Cada situacion es diferente y debe evaluarse de manera singular. La mayoria de personas
a quienes se les hace fundoplicacion para curar reflujo pierden la posibilidad de vomitar.
Esta informacion debe pasarse a los médicos que atiendan a la persona porque el vomito
suele ser un indicador importante de muchas condiciones o enfermedades.

Aun si la cirugia tiene éxito, se pueden presentar complicaciones como adhesiones y
obstrucciones. Las personas gque estan a cargo del cuidado deben estar alertas a medida
gue su ser querido crece porque existe la posibilidad de que la cirugia tenga que repetirse.
Para las personas que tienen problemas gastrointestinales se recomiendan las evaluaciones
anuales.

Las opciones de sondas o botones de gastrostomia

Para las personas que necesiten sonda de alimentacién durante largo tiempo los cirujanos
suelen usar botones de gastrostomia. Un botdén permite que el agujero del estobmago
permanezca abierto y elimina la necesidad de tener una sonda larga insertada todo el
tiempo. Los botones nuevos (por lo general, moldeables, hechos de silicona) no resaltan
sobre la superficie de la piel, por lo tanto los nifios no los halan o desinstalan con facilidad.
El botén se puede utilizar para insertar la sonda de alimentacion y para cerrar la apertura
nuevamente una vez que haya concluido la alimentacién. Los botones tienen valvulas
contra el reflujo que evitan escapes hacia la sonda. Debe limpiarse todos los dias y puede
hacerse a la hora de tomar un bafio o una ducha. La mayor diferencia entre un modelo de
boton y otro es con qué facilidad se puede cambiar. Algunos modelos requieren ir donde un
médico para cambiarlos o reemplazarlos, otras marcas se pueden reemplazar en casa.
Puesto que algunas marcas de botones se prestan mas para cambiarse con frecuencia,
antes de escoger la marca, la familia debe considerar durante cuanto tiempo el nifio
necesitara el boton. Para tomar este tipo de decisiones, recomendamos que las personas a
cargo del cuidado conversen con el especialista que ve al nifio por asuntos
gastrointestinales para estar informados sobre los Ultimos avances médicos en este tema.

Labio y paladar hendido

Las personas con CdLS frecuentemente tienen el labio y paladar hendido o el paladar alto y
arqueado. La separacion interna del labio por lo general también separa externamente la
piel. Puede comprometer solo el labio superior, 0 puede llegar también hasta el orificio
nasal. Estas condiciones deben repararse tan pronto como sea posible puesto que pueden
afectar la habilidad de comer de la persona, causar infecciones de oido y hasta dafiar la
audicion.

El paladar hendido puede comprometer solamente la parte blanda del paladar hacia la
garganta, o puede comprometer también el paladar duro. La separacién en el paladar hace
que al bebé le quede dificil succionar, la comida suele salir por la nariz y producir ahogo. No
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es inusual encontrar paladar alto y arqueado entre las personas que no tienen paladar
hendido

El tratamiento por lo general implica cirugia, terapia de lenguaje y correccién de los dientes y
puede empezarse desde los tres meses de edad, dependiendo de la condicién médica del
nifio. Antes de corregirse este problema, al nifio le quedara muy dificil alimentarse y es
recomendable consultar a un especialista de alimentacion.

Oido, nariz y garganta

Durante muchas de las clinicas convocadas desde 1987, otolaring6logos han examinado a
docenas de personas con CdLS, desde recién nacidos hasta adultos. Casi todas han
mostrado pérdida de audicion y por consiguiente, impedimentos de desarrollo de lenguaje.
El retardo de desarrollo de lenguaje también suele relacionarse con el paladar hendido y con
otras anormalidades de desarrollo mediofacial. Puesto que las personas con mejor audicion
desarrollan mejor lenguaje, es recomendable hacer pruebas tempranas y comprensivas para
empezar el uso de dispositivos de audicion antes de los tres afios, que es una época critica
para el desarrollo del lenguaje de todos los nifios.

Audicion

Muchos nifios con CdLS parecen tener pérdida de audicion entre leve y moderada. Algunos
padres informan que las pruebas del otolaringélogo son particularmente dificiles debido a los
angostos canales del oido de los nifios y a su dificultoso comportamiento durante el examen.
Considerando el alto riesgo de pérdida de audicion de los nifios con CdLS, recomendamos
enfaticamente que se les evalle alun a los dos meses de edad.

Para los recién nacidos y otros nifios que no pueden cooperar durante la prueba, se puede
utilizar la prueba auditiva evocada potencial del tronco del encéfalo (pruebas BAER, VER,
ABR o0 BSER, por las siglas de sus nombres en inglés). Este procedimiento relativamente
indoloro consiste en colocar electrodos en la cabeza del nifio que envian sonidos por medio
de audifonos para poder hacer un seguimiento desde el nervio auditivo hasta el encéfalo.

Si se detecta pérdida de audicion, se podria recomendar el uso de dispositivos de audicién.
Por lo general, si la persona esti interesada en comunicarse en su hogar, y si los
dispositivos de audicion le benefician, es facil que la persona los use. La primera inquietud
es la posibilidad de que los dispositivos no aumenten adecuadamente la audicion. En caso
de que se presente esa dificultad, se podria considerar una evaluacién en un centro
familiarizado con niflos con necesidades especiales.

Las infecciones de oido son comunes, y muchas personas que estan a cargo del cuidado
nos informan que son dificiles de diagnosticar. Es posible que el nifio carezca de las
sefales que indiquen problemas o que al médico le quede dificil ver claramente dentro del
oido debido a la estrechez del canal auditivo. Un cambio de comportamiento, por ejemplo
la falta de suefio, podria ser el primer indicio de una infeccién de oido u otro problema
médico que requiera tratamiento.
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Los padres y los profesionales deben saber que, por razones todavia desconocidas, algunos
nifilos con CdLS tienen resultados muy bajos en estos examenes cuando son muy jévenes.
Algunas veces hasta se les diagnostica como sordos. No es inusual que a los padres se les
informe poco tiempo después del nacimiento que su hijo es sordo, que tenga impedimento
moderado de audicién a los 12 meses, y que tenga impedimento leve o carezca de
impedimento a los 18 o 24 meses. Esta aparente mejoria de la audicion es inusual y no
tiene explicacion. Recomendamos y animamos a quienes estan a cargo del cuidado de los
nifos que se comuniquen con ellos verbalmente y de otras formas, aun si las pruebas
indican pérdida auditiva.

Problemas de la nariz

Pocos y limitados estudios se han efectuado sobre problemas de los senos nasales en nifios
con CdLS, sin embargo, estos problemas parecen ser bastante frecuentes. Asumimos que
los problemas se originan en las estructuras anormales de estos nifios que suelen incluir
paladar hendido, paladar con arco alto, nariz de tamafio pequefio o quizas anormalidades de
las mucosas, problemas asociados también con otitis (inflamacion del canal auditivo).

Otros problemas menos comunes asociados con este sindrome son pélipos nasales e
infecciones nasales. Algunos nifios comunican su incomodidad por estos problemas con
comportamientos inusuales como tirandose la nariz o golpeandose la cabeza.

La sinusitis cronica podria estar acompariada de pélipos y alergias. Como ocurre en los casos
de efusion (liquido) en el oido medio, no hay tratamientos preventivos eficientes antes del primer
incidente. Si el nifio tiene sinusitis frecuente, seria recomendable tratarlo con medicamentos
como esteroides y antibidticos para infecciones activas. En casos graves, podria indicarse la
cirugia nasal (endoscoépica funcional, por lo general).

Habla y lenguaje

Las personas con CdLS cominmente tienen problemas de comunicacién. Segun los miembros
del Consejo Clinico Asesor, se deben considerar cinco factores para predecir la posibilidad de
gue un nifio con CdLS adquiera lenguaje y hable. Los factores son peso de nacimiento, retardo
social, impedimento auditivo, malformaciéon de extremidades superiores y desarrollo motriz
(sentarse y caminar). La habilidad de lenguaje y habla de todo nifio con CdLS debe evaluarse
temprano. Esto puede hacerse aun a los dos meses de edad. No hay que esperar a que el
nifo comience a hablar parainiciar la terapia.

Puesto que la habilidad de oir es un factor critico para el desarrollo de lenguaje y habla, es
recomendable efectuar pruebas tempranas y frecuentes. Si hay impedimento auditivo, se deben
utilizar dispositivos de audiciéon del tamafio correcto. Para los nifios con reflujo, es recomendable
evitar dafios e irritaciones de boca, faringe y laringe y de la trompa de Eustaquio. Un tratamiento
también puede mejorar la calidad de la voz y la audicion.
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Aun si se cree que el bebé no oye, debe hablarsele como si se esperara que respondiera.
Las pruebas auditivas son inconstantes para medir la habilidad auditiva de los nifios con CdLS.
Por lo tanto, un resultado deficiente de una prueba auditiva no significa que la audicién del nifio
no pueda mejorar mas tarde.

Las familias bilinglies deben tratar de comunicarse en ambos idiomas; no se recomienda limitar
la comunicacion a s6lo uno. Se puede usar idioma de sefias para ayudar a facilitar el lenguaje,
pero es importante continuar esperando también el lenguaje oral.

Como en muchos otros aspectos de este sindrome, la gama de habilidades de habla y audicion
es muy amplia. Algunas personas, aunque reciban la mejor terapia posible, sélo podran
desarrollar habla limitada o no desarrollar nunca el habla. Puesto que tratar de ayudar a
aprender lenguaje es un proceso muy frustrante para todos, es conveniente también considerar
otros métodos de comunicacion, por ejemplo, idioma de sefias y tableros de comunicacion.
Hacer gestos es una manera MENOS FORMAL DE IDIOMA DE SENAS y podria ser una
manera practica para comunicar las necesidades mas sencillas. Cualquiera que sea el método
de comunicacién de la persona, lo importante es que quienes estén a cargo del cuidado
aprendan el sistema de comunicacion que su ser querido haya escogido para reducir su
ansiedad y para ayudarle a expresar lo que necesita.

Muchos terapeutas ahora recomiendan que quienes estén a cargo del cuidado usen desde un
comienzo idioma de sefias y lenguaje oral. Por ejemplo, es recomendable decir al mismo tiempo
“te quiero”, “mas, por favor” o “si” con palabras y con idioma de sefias. Puesto que el lenguaje
oral es mucho mas rapido que el de sefias, la mayoria de los padres informan que las sefias van

rezagandose a medida que el nifio aprende nuevas palabras orales.
Comportamiento

Los problemas de comportamiento de las personas con CdLS no son inevitables. En efecto,
segun los miembros del Consejo Clinico Asesor, algunas personas con CdLS no tienen ningln
problema de comportamiento, mientras que otras tienen sélo problemas leves o temporales. Los
problemas que surgen, por lo general responden bien a tratamiento. Sin embargo, no puede
negarse la gravedad de los problemas de comportamiento que tienen que manejar los que estan
a cargo del cuidado de personas que se infligen lesiones o que hacen dafio a otros.

Muchos de los problemas de comportamiento asociados con CdLS son reactivos (algo ocurre en
el cuerpo o entorno de la persona que inicia el comportamiento) o son ciclicos (surgen y
desaparecen). Hay dos periodos tipicos para cambios de comportamiento. Temprano en la
nifiez y en la adolescencia. Como la mayoria de personas, las afectadas con CdLS desarrollan
problemas de comportamiento por razones especificas y es importante tratar las causas
subyacentes del comportamiento (autoinfligido y/o agresivo). Si se identifica la fuente del
problema, se debe reconocer y evitar que ocurra.

La mejor manera de ayudar a quienes toman las decisiones sobre tratamientos es
documentando los patrones de comportamiento. Si el comportamiento tiene un patrén constante
(es decir que sea siempre en ciertos momentos, lugares o con ciertas personas) el tratamiento
debe comenzarse analizando la manera de cambiar la situacion. Si el entorno no tiene suficiente
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estructura, o si no es apropiado el programa educativo o recreativo, estas insuficiencias deberian
resolverse. Descubrir las razones del comportamiento es la parte mas dificil del tratamiento. La
informacién anecddtica (las impresiones) por lo general s6lo muestra imprecisamente lo que esté
ocurriendo. Por lo tanto, las decisiones sobre tratamiento deben fundamentarse solamente en
informacidn recogida durante un periodo constante y suficiente de tiempo.

Algunas técnicas de manejo de comportamiento tienen éxito, desde guiar a la persona a otras
actividades hasta usar ropa protectora. Se han visto pruebas dramaticas de que las lesiones
autoinfligidas aumentan cuando SE LES PRESTA MUCHA ATENCION.

Si recoger informacidn (documentar el comportamiento) no da respuestas claras, otro aspecto
que se debe explorar es la existencia de un problema médico. Malestares gastrointestinales,
dolores musculares, infecciones de oido, caries dentales y hasta convulsiones pueden resultar
en irritabilidad, lesiones autoinfligidas o agresién. Aun las personas levemente afectadas y que
pueden comunicarse bien a veces no reconocen la fuente de su incomodidad. Dos de las mas
comunes razones de cambios de comportamiento son la enfermedad de reflujo gastroesofagico y
las caries dentales.

El uso de medicamentos podria ser recomendable después de cautelosa evaluacién. Primero se
recetan los que tengan menos efectos secundarios. Lo principal es “no ocasionar ningdn
perjuicio” y luego asegurar que sirva para la causa subyacente. jLa mejor herramienta es la
paciencia!

Algunos investigadores creen que CdLS tiene que ver con un trastorno bioquimico y que este
factor hace mas factibles las lesiones autoinfligidas. Sin embargo, no existe ningln tratamiento
gue sirva para todos los casos. El uso de medicamentos es complejo en todas las personas.
Requiere especial conocimiento y cuidadoso monitoreo. Quienes estén a cargo del cuidado e
interesados en informacion sobre problemas de comportamiento y estrategias de tratamiento
pueden contactarse con la Fundacién para recibir informacion sobre cuales tratamientos han
tenido éxito y cuales no.

Neurologia

Los informes de quienes estan a cargo del cuidado de personas con CdLS y de los profesionales
gue los tratan sugieren que estas personas podrian padecer de impedimentos neurol6gicos.
Varios individuos con CdLS sufren convulsiones. Se ha observado que algunos tienen un limite
inusualmente alto para aguantar dolor y posiblemente mayor sensibilidad al tacto o a la
temperatura.

Convulsiones

Los estudios muestran que cerca del 25% de las personas con CdLS sufren convulsiones, o sea
descargas anormales de actividad eléctrica en el cerebro. No hay edad tipica para el comienzo
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de las convulsiones. La mayor parte de la actividad de convulsiones puede controlarse con
medicamentos recetados por un neurdlogo pediatra. Sin embargo, es muy dificil controlar
algunas convulsiones sin “equilibrar” el control de las convulsiones con fuertes efectos
secundarios de medicamentos.

Cuando las personas con CdLS muestran cambios de comportamiento, frecuentemente se
sospecha actividad relacionada con convulsiones. Puesto que no todos los trastornos de
convulsiones son aparentes un electroencefalograma (procedimiento médico que vigila la
actividad del cerebro) es muy importante para observar lo que ocurre en el momento del cambio
de comportamiento. Si no hay actividad de convulsiones en el momento de la prueba, el
electroencefalograma no revelara actividad de convulsiones.

Aumento / Disminucién de sensibilidad

Hay que tener cautela si se usa el dolor como criterio para evaluar la gravedad de una lesién u
otros problemas médicos porque es posible que las personas con CdLS tengan un limite mas
alto para soportar dolor de lo esperado. Por ejemplo, es posible que la persona no responda de
la manera obvia al dolor fisico si se le expone a temperaturas extremas.

Ortopedia

Los problemas ortopédicos pueden ser congénitos (presentes y reconocibles al nacer) o surgir
en el desarrollo (surgir durante la infancia). Entre los nifilos menos afectados frecuentemente se
ven manos pequefas, curvatura del quinto dedo (clinodactilia), pulgar corto mas cerca de la
mufieca de lo usual y alguna limitacion de movilidad del codo. La presencia de una o mas
membranas entre los dedos (sindactilia) es menos comun. Algunas veces la parte superior del
radio (hueso del antebrazo) estd dislocada en el codo, pero esto no causa dolor. Algunas
anormalidades de los huesos no suelen notarse en los examenes fisicos y para reconocerlas son
necesarias las radiografias.

El nacimiento de un nifio con problemas fisicos evidentes puede ser intimidante. Ya sea que el
nifio carezca de un dedo, una mano, o de un brazo, la primera reaccién es de shock. Puesto
que la diferencia se nota a la vista, con frecuencia se reconoce antes de que se efectle la
diagnosis. Muchos padres dicen que pasan por el proceso de duelo dos veces, la primera
cuando notan la discapacidad fisica del nifio y la segunda cuando el médico les da la diagnosis
de CdLS. Para los padres y las otras personas que estan a cargo del cuidado de un nifio con
diferencias fisicas obvias, una salida con el nifio al consultorio médico o de compras a la tienda
puede ser una experiencia dificil. Cuando a un nifio le falta una extremidad o se ve mucho mas
pequefio de lo correspondiente a su edad, la gente suele hacer preguntas que los padres a
veces no saben cémo responder.

Si el nifio nace con un problema ortopédico, el médico suele hacer arreglos para consulta en los
primeros meses de vida. Sin embargo, algunos problemas ortopédicos, por ejemplo, tension del
tenddn del talén, suelen reconocerse mucho mas tarde, cuando el nifio comienza a caminar.

En casos mas severos, los nifios carecen de dedos, de secciones metacarpianas o huesos
largos del brazo. A pesar de diferencias considerables de extremidades superiores, muchos
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nifios con este sindrome utilizan muy bien sus brazos y manos. Ademas, aunque muchas
personas rechacen las protesis (extremidades artificiales) para mejorar sus funciones, algunas
personas que estdn a cargo del cuidado nos informan que las prétesis han tenido éxito y
sugieren que podrian ser una muy buena inversion de tiempo y dinero.

Las malformaciones congénitas de piernas y pies son menos comunes y suelen ser menos
severas que las de las extremidades superiores. Los nifios con CdLS tienen pies muy pequefios
y frecuentemente tienen membranas entre el segundo y tercer dedo de los pies. Para el nifio
esto no representa ningun problema. De vez en cuando, hay deformaciones severas del pie o
carencia de una parte del pie o de la pierna. Las deformaciones del pie pueden corregirse por
medio de cirugia con muy buenos resultados. A pesar de que el éxito de las protesis para las
extremidades artificiales es limitado, para las extremidades inferiores la aceptacidon suele ser
mucho mayor.

Las anomalias de los pies pueden presentarse mas tarde durante la infancia. A medida que el
nifio crece y su tono muscular es mayor, los tendones de los talones suelen tensionarse,
causando que los pies se tuerzan hacia abajo y hacia adentro. Es importante corregir la tension
del tendén de talén para dar al nifio una base estable de apoyo para caminar y sostenerse de
pie. El tratamiento suele incluir ejercicios de estiramiento, yeso, o cirugia para corregir y alargar
los tendones de los talones y/u otros tendones.

Las contracturas de las rodillas (rodillas dobladas) también suelen ser comunes y responden
bien a tratamientos sin cirugia. Aunque la mayoria de los nifios con CdLS caminan a los tres
afios de edad, otros logran caminar independientemente mucho mas tarde en la nifiez, por lo
cual los tratamientos de extremidades inferiores son muy importantes.

Los juanetes, desviaciones de la articulacion basica del dedo grande del pie, ocurren algunas
veces y es recomendable buscar evaluacion médica si se sospecha esta condicién. Su
severidad suele variar. Las opciones de tratamiento suelen incluir, entre otras, calzado
ortopédico y cirugia. Lo mas apropiado es consultar a un ortopedista sobre este tema.

Las dislocaciones congénitas de la cadera son raras. Sin embargo, durante el crecimiento y
desarrollo, suelen ocurrir anormalidades progresivas en la cadera en el cinco al diez por ciento
de los nifios con CdLS. Se caracteriza por falta de profundidad en la cavidad de la articulacion
gue normalmente suele tener forma de taza. El extremo superior del fémur que tiene forma de
bola corre el riesgo de dislocacion, y esto impide la habilidad del nifio para caminar. La manera
mas eficiente de diagnosticar esta condicién es mediante un ultrasonido en los primeros seis
meses de vida. Puesto que es dificil detectarla mediante observacion fisica, seria conveniente
hacer tomas de rayos X de las caderas cada pocos afios durante el crecimiento. Si se detecta
una anormalidad, el uso de soportes casi siempre falla, pero la cirugia suele tener mucho mas
éxito.

La escoliosis (curvatura de la columna vertebral) algunas veces se desarrolla en la infancia, pero
aunque si ha ocurrido, no suele ser comdn en nifios con CdLS. Cuando las curvaturas son
pequefias, se revisan periddicamente, pero no suelen tratarse activamente. Cuando son
moderadas, pueden tratarse con un soporte hasta que el nifio termine de crecer. El soporte
suele parar, pero no endereza una curvatura creciente y no suele tener efecto en todos los
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casos. Es posible que los nifios con comportamiento impredecible no toleren el uso de un
soporte. Para corregir las curvaturas grandes es necesaria la cirugia. Las técnicas quirdrgicas
modernas para la columna son muy seguras y eficientes, no requieren yesos ni soportes
postoperatorios, y no suelen requerir mas de cinco o seis dias de hospitalizacion.

Oftalmologia

Todos los nifios con CdLS deben ser evaluados por un oftalmélogo pediatra. Hay métodos
especiales para examinar a nifilos con habilidad limitada de cooperacién. Si al nifio se le va a
efectuar otro procedimiento que requiera anestesia general (por ejemplo, odontologia o sondas
en los oidos), el oftalmogolo podria efectuar el examen de los ojos a la misma vez.

Los problemas de ojos mas comunes asociados con CdLS suelen ser miopia, conjuntivitis
repetida, drenaje o lagrimeo, y parpados caidos (ptosis). A quienes tengan problemas de vision,
podrian recetarseles lentes y/o parches, y suelen responder bien a terapia. Las personas
naturalmente querran usar sus lentes si con ellos pueden ver el mundo mejor. Si se resisten
fuertemente a usarlos, a pesar de que la receta sea la correcta, con esa resistencia podrian estar
tratando de comunicar que los lentes no les ayudan a ver un mundo interesante para su nivel de
desarrollo particular. Entre mas retardo tenga la persona, mas limitada sera su atencion
visual a los objetos que le rodeen.

Otros problemas de ojos, como la conjuntivitis o la blefaritis (inflamacion de pestafia y parpado),
se pueden tratar lavando y frotando la pestafia con champu para bebés. La mayoria de los nifios
gue padecen de lagrimeo y drenaje suelen mejorarse sin intervencién quirdrgica, pero algunos
tienen anomalias anatémicas del conducto lacrimal.

Una ptosis considerable podria limitar la visién y hacer que la persona levante la quijada y
arquee la espalda para tratar de ver por debajo de sus parpados caidos. Existen posibilidades
quirdrgicas correctivas si esta condiciéon es avanzada a tal punto que impida el equilibrio, la
habilidad para caminar, la vision o la habilidad de accién dentro del entorno. A pesar de que los
beneficios suelen ser mayores que los riesgos, es necesario recalcar que después de este tipo
de cirugia, la persona podria tener dificultad para cerrar los ojos firmemente. Ademas, es posible
que la cirugia tenga que repetirse para corregir los parpados caidos otra vez.

Aspectos dentales de CdLS

El buen cuidado de los dientes es importante para todo el mundo y se recomienda empezarlo
desde la infancia. Por esta razén, en el paquete inicial que la Fundacion envia a las familias se
incluye informacién sobre cuidado dental. Quienes estan a cargo del cuidado deben estar
atentos a los siguientes problemas: Subdesarrollo de la quijada, insuficiente espacio para los
dientes, dientes adicionales o carentes, insuficiente higiene oral debido a que el nifio no tiene la
habilidad de limpiarse los dientes, caries, enfermedad de encias, dientes pequefios y erosion de
dientes por los acidos estomacales del reflujo.
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Por lo general, el cuidado de los dientes se atiende en el consultorio dental, pero a veces es
necesario efectuarlo bajo anestesia en una sala quirdrgica. Al seleccionar un dentista, es
conveniente buscar a un especialista en odontologia pediatrica o general que haya aprendido a
atender pacientes con necesidades especiales.

Sugerimos comenzar los controles dentales después de uno o dos afios de edad y continuarlos
cada seis meses a no ser que sean necesarias las limpiezas mas frecuentes. Se deben hacer
tratamientos con fluoruro, sistémicos o topicales, segun sea necesario. Para evitar las caries se
puede aplicar un sellador plastico sobre las muelas.

Los dientes se deben cepillar por lo menos dos veces al dia con muy poco dentifrico, utilizando
depresores de lengua y/o gasa para sostener la boca en posicion abierta. Algunas personas
encuentran que es mas facil cepillar los dientes del nifio acostado sobre un sofa o sobre una
cama. De esta manera también se puede aplicar la solucion de fluoruro con un cepillo de dientes
0 un hisopo de algoddén. Lo mas importante es que quienes estén a cargo del cuidado de los
nifios sepan el contenido de azucar de los cereales y de los otros alimentos que consume el
nifio. Para ayudar a combatir las caries también es bueno dar al nifilo comidas livianas y
saludables.

Entre los problemas dentales que son comunes en personas con CdLS, los mas serios son los
relacionados con el reflujo. El reflujo y el acido que entra en la boca pueden deteriorar
gravemente el esmalte que cubre los dientes.

Una vez alterado el esmalte protector de los dientes, las caries suelen destruir los dientes en
poco tiempo. Frecuentemente, es muy dificil mantener higiene oral adecuada debido a las
acciones protectoras y rechazantes de estas personas, que impiden acceso a su boca. Suele
ser un dificil reto cepillar la parte interior de la boca donde el 4cido tiene los efectos mas fuertes.
Por lo tanto, en una situacion en la que la higiene oral es dificil y/o los dientes de manera crénica
estan en contacto con los acidos estomacales, se pueden esperar caries dentales y la posibilidad
de infecciones y abscesos.

Ortodoncia

Carecer de algunos dientes o tener dientes adicionales también es frecuente entre quienes
tienen CdLS. No hay uniformidad, pero CdLS presenta anomalias en el nimero de dientes de
estas personas.

El Unico factor de consideracion respecto al tratamiento del nifio tiene que ver con su inhabilidad
para cooperar. Si es imposible obtener rayos X e impresiones para moldes de ortodoncia,
también puede ser muy dificil colocar frenillos o retenedores en la boca. Los frenillos y
retenedores también afectan la higiene dental y podrian comprometer la salud de los dientes
existentes si no se pueden cepillar constantemente.

Otros problemas médicos

Defectos del corazén
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Los nifios con sindromes con frecuencia tienen problemas congénitos del corazén y cerca del
veinticinco por ciento de nifios con CdLS nacen con algun tipo de condicién cardiaca. Con un
examen minucioso el pediatra del nifio podra detectar sefiales de trastornos cardiacos, los que
suelen reconocerse por un murmullo del corazén. Entre los defectos mas comunes del corazén
se encuentran los siguientes: defecto septal ventricular (VSD), defecto septal atrial, ducto
arterioso patente y tetralogia de Fallot. Si se encuentra algin problema, sera necesario que un
cardidlogo pediatra evalle al nifio. Puesto que estas condiciones se detectan en los primeros
tres meses de vida, las personas a cargo del cuidado de nifios de mas edad no deben
preocuparse innecesariamente por problemas de corazén mas tarde.

Por lo general, la cirugia no es necesaria para la mayoria de problemas congénitos del corazén
en nifios con CdLS. Sin embargo, algunas malformaciones severas de corazén (incluyendo las
anomalias septales, valvulares y de grandes vasos) son de gran riesgo para el nifio y suelen
necesitar cirugia.

Testiculos sin descender

Entre la poblacion masculina general, los testiculos sin descender son un defecto de nacimiento
relativamente comin. Cuando estd presente el sindrome CdLS, frecuentemente los dos
testiculos no descienden. Esto se llama criptorquidismo bilateral. Casi siempre, los testiculos
estan presentes, pero no descienden del abdomen o del canal entre el abdomen y el escroto. Se
corren ciertos riesgos si no se hacen descender: Infertilidad (lo cual puede ser o no ser un factor
de consideracion dependiendo del nivel de CdLS), riesgo de cancer testicular (lo cual es diez
veces mayor si se dejan los testiculos en el abdomen y mucho menor si se hacen descender),
hernias y retorceduras de los testiculos que cortan el abastecimiento sanguineo a la zona
genital.

Por lo tanto, por lo general es recomendable hacer descender los testiculos. Esto se hace con
una intervencién quirdrgica, preferiblemente entre los nueve y los quince meses de edad.
Después de la cirugia se debe vigilar que no vuelvan a ascender hacia el abdomen. Si s6lo
suben hasta el canal, pero se pueden palpar, no hay aumento de riesgo.

Si no se pueden palpar los testiculos inicialmente, el cirujano puede recomendar entrar al
abdomen con un laparoscopio para buscar el testiculo. Si al encontrar el testiculo, éste parece
anormal (demasiado pequefio, arrugado o disminuido) el cirujano suele extraerlo para que no
aumente el riesgo de cancer del paciente.

Problemas femeninos en la pubertad

Quienes estén a cargo del cuidado deben considerar atentamente los problemas femeninos de la
pubertad. A medida que madura una joven con CdLS hay que pensar en su higiene personal y
las alternativas de tratamientos médicos. Suele ser necesario explicarle su menstruacion y sus
otros cambios fisicos. Al igual que cuando ocurren problemas médicos, las jévenes suelen
manifestar con comportamiento la incomodidad que sienten por su menstruacion.
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Como a otras nifias que llegan a la pubertad, se les debe hacer prueba de Papanicolau con
regularidad, y para mayor comodidad conviene que sea bajo sedacion. Si la menstruacion es
muy dolorosa, o si causa otros problemas de salud, podria considerarse una cirugia. Quienes
estan a cargo del cuidado de nifias reportan buenos resultados cuando se ha decidido que el
tratamiento correcto es efectuar una histerectomia (extraccién quirdrgica del Gtero).

Efectos de la edad

La poblacion de personas con CdLS por todo el mundo es una fuente valiosa de informacién
sobre el sindrome y sobre sus efectos durante el proceso de envejecimiento. Segun las
respuestas a cuestionarios de quienes estan a cargo del cuidado y segun las consultas con los
miembros del Consejo Asesor Clinico, parece que las personas con CdLS envejecen mas
rapidamente que otras. Fisicamente parecen de mas edad, y es posible que esto esté conectado
con algunos problemas médicos y de comportamiento.  Algunos ejemplos de aceleracién de
envejecimiento que se han notado incluyen agrandamiento de la prostata en varones desde los
treinta afios, mayor pérdida de memoria tanto en varones como en hembras, y la continua
posibilidad del fenémeno de Raynaud (Véase seccién de neurologia). También parece que en
algunas personas suelen empeorar los problemas relacionados con el comportamiento y con el
suefio. La Fundacion tiene la esperanza de que quienes estén a cargo del cuidado continden
compartiendo sus experiencias entre si y con la Fundacion para aumentar el banco de
conocimientos sobre adultos con CdLS.

Observacion: Aunque ya se sabe mucho sobre este sindrome, los informes recientes sugieren
gue hay mucho mas por aprender. Tanto quienes estan a cargo del cuidado como los
profesionales que atienden a personas con CdLS han escrito y han llamado para contarnos sus
observaciones sobre ciertas condiciones. Sus inquietudes incluyen menor sensibilidad al dolor
y/lo mucha sensibilidad al tacto, problemas para regular la temperatura del cuerpo
(especialmente en dias muy calientes o muy frios), dificultad para extraer sangre por venas
extremadamente pequefias, alergias a alimentos, comportamiento autolesionante y audicion
inconstante. Esperamos que en el futuro nos enfoquemos mas en aprender sobre estos
problemas.

Avances tecnolégicos

Se ha logrado mucho en el campo de dispositivos para adaptacion y ayuda. Muchas de las
personas a cargo del cuidado de seres queridos con discapacidades utilizan estos productos
para ayudarles a ser productivos, independientes y tan seguros como sea posible. En
tecnologias, hay cuatro categorias generales: Adaptadores, auxiliares, dispositivos para
comunicacién e implementos para seguridad.

Los adaptadores (objetos o herramientas modificadas para cumplir una funcién especifica)
pueden ser bastante sencillos o complicados. Los objetos corrientes, por ejemplo, camas,
utensilios para comer o muebles, se modifican para que sean mas Utiles y accesibles. Por
ejemplo, los utensilios para comer se adaptan de tal manera que los puedan usar las personas
gue puedan comer por si solas, pero que no tengan dedos para agarrar los utensilios. Al ayudar
a una persona a utilizar adaptadores se le ayuda a participar mas en su mundo, a ser mas
independiente, a participar en el proceso de tomar decisiones y se fomenta su autoestima.
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En la tecnologia de auxiliares hay nuevos avances todo el tiempo. Los asientos para
automoviles, los caminadores, las sillas de ruedas y mdultiples modos de transporte son soélo
algunos de los ejemplos que muestran la tecnologia disponible para que las personas con CdLS
puedan desplazarse mejor. Ademas, las innovaciones permiten que los auxiliares sean cada vez
mas comodos, durables, flexibles y econémicos.

En el campo de los dispositivos para comunicacion también se han logrado adelantos. Quienes
estan a cargo del cuidado de los que tienen el sindrome recomiendan que antes de comprar
algun dispositivo se prueben diversos modelos. Existen centros para dispositivos tecnoldgicos
que facilitan este proceso. Ahora mas que nunca antes, las personas con discapacidades
tienen mayor acceso a computadoras y a dispositivos electronicos disefiados especificamente
para impedimentos.

En las Ultimas dos décadas la innovacion también ha llegado al campo de la seguridad.
Finalmente se estan desarrollando alarmas para puertas, cascos protectores y arneses de
seguridad para personas que no sean nifios (para quienes se disefiaron estos implementos
originalmente). Para obtener mas informacién sobre productos tecnoldgicos es posible llamar a
la Fundacion, participar en la Fundacién o asistir a ferias de exposicion de productos para
“necesidades especiales”.

Los hermanos de quienes tienen el sindrome

Para los padres, uno de los retos mas dificiles es encontrar un equilibrio entre cumplir con lo que
necesita el hijo con CdLS, sin descuidarse a si mismos 0 a sus otros hijos. La clave del éxito es
fomentar que todos los miembros de la familia trabajen en equipo.

No cabe la menor duda que a los padres no les gusta hablar con sus hijos de asuntos que los
pongan tristes o incobmodos. También es verdad que la imaginacion de un nifio puede elaborar
una situacién mucho mas terrible que la realidad. Explicar el sindrome CdLS a los nifios puede
ser muy dificil, pero es de suma importancia que los padres den a sus hijos amplia informacion y
gue ésta sea correcta, sencilla y apropiada para su edad.

Todos los nifios, especialmente los mas pequefios, deben saber que no pueden “contraer” CdLS
puesto que no es una enfermedad. También deben saber que su hermano, o hermana, se
beneficiara si recibe carifio y atencidén. Los sentimientos, positivos y negativos, son “normales” y
se debe animar a los hermanos a expresar sus sentimientos a los padres o a alguna persona de
su confianza. Todos los hermanos deben tener la confianza de expresarse cuando necesiten
ayuda o necesiten estar solos.

Algunos nifios resienten el tiempo y energia que requiere el cuidado del hermano con CdLS y
suelen sentirse mas valorados e incluidos cuando participan en los arreglos necesarios para
suplir sus necesidades. Otros prefieren no participar. Los sentimientos de cada uno son
personales y singulares. No hay ninguna reaccion que sea correcta o incorrecta. Algunos nifios
suelen tener mas dificultad que otros y podrian beneficiarse si reciben orientacion psicolégica de
un profesional familiarizado con estos temas.
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Tener un hermano, o hermana, con CdLS afectara a sus hermanos por el resto de la vida.
Estardn expuestos a un mundo y a una perspectiva que de otra manera no conocerian jamas.
Aunque la experiencia sea muy dificil, también puede ser enriqguecedora y benéfica, y expone a
los otros nifios a mdltiples, carreras y oportunidades de desarrollo y crecimiento personal.

Los abuelos y los otros familiares

El nacimiento de un nifio con CdLS puede tener profundo efecto sobre todos los familiares.
Todos suelen sentir enorme tristeza, no sélo por el nifio, sino también por los padres. Los
abuelos suelen sentir enojo y tristeza al perder la imagen de la “familia perfecta”.

Por sus propias experiencias, los abuelos y otros parientes adultos suelen reconocer las
diferencias en el bebé aln antes que los padres, particularmente si el nifio es el primogénito.
Los abuelos suelen ser los primeros en urgir a los padres para que pregunten al pediatra, “¢Es
totalmente normal mi hijo?”

Algunas veces, los abuelos y otros familiares deciden por su propia cuenta quién es el
"responsable” del sindrome. Les parece importante asignar culpas. Suele ser dificil para ellos
aceptar que nada podria haber evitado el sindrome. Después de la diagnosis, los abuelos y
otros adultos preocupados suelen hacer el mismo tipo de preguntas a los padres: “;Hablara el
bebé?” “¢;Caminara?” “¢;Como sera cuando sea adulto?” Es importante que todos comprendan
gue aunque criar a un hijo con discapacidades es diferente que criar a otros hijos, muchas de las
necesidades de los nifios son las mismas. Todos los nifios saben instintivamente si las personas
los quieren y los aceptan.

Aungue los abuelos y los otros familiares quieran ayudar, es posible que no sepan cémo ni
donde empezar. Los tios, los primos y posiblemente también los amigos suelen sentirse
abrumados e impotentes. Los padres podrian romper el hielo sugiriéndoles que lleven al nifio a
dar un paseo, que aprendan idioma de sefias, que le lean libros o que lo cuiden de vez en
cuando. Si el nifio requiere atencién médica especial, los padres pueden ensefiar a los otros
adultos como cuidarlo. Los abuelos deben saber que aunque el nifio tenga necesidades
especiales, su responsabilidad hacia el nifio continla siendo la misma: apoyar continuamente a
su hijo, o hija, y a su nieto, o nieta.

Una manera en la que pueden ayudar los abuelos u otros familiares a un nifio con CdLS y a su
familia es ofreciendo regalos considerados, fomentando comunicacidon por teléfono y otra
correspondencia. También pueden ofrecerse voluntariamente a pasar tiempo con la familia. Este
es un regalo que los padres aprecian como un tesoro, ya sea cuidando a los nifios o0 haciendo
labores caseras. Ademas de contribuir tiempo y apoyo, hay otros regalos muy Utiles para un
nifio con CdLS. Por ejemplo, los baberos y la ropa para personas con retrasos de desarrollo son
regalos perfectos, porque frecuentemente una persona con CdLS “desgasta’ la ropa antes de
gue le quede demasiado pequefia. También los regalos de articulos esenciales, como pafiales,
pagos de visitas médicas y gasolina, aunque no sean glamorosos, dan un mensaje de
comprensién y carifio, y suelen ser muy apreciados.

A los adultos y familiares les suele ser dificil hablar a sus amigos sobre su nifio. En particular,
los abuelos disfrutan hablando de sus nietos, probablemente mas de lo que hablaban de sus
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propios hijos. Inicialmente, para proteger a su hijo o hija, es posible que los abuelos nieguen la
condicién de su nieto. Sin embargo, con el transcurso del tiempo, en su mayoria, los familiares
llegan a aceptar al niflo como miembro amoroso y contribuyente a la familia.

Intervencion/Educacion temprana

Lo mas factible es que los nifios diagnosticados con CdLS al nacer cumplan con los requisitos
para participar en programas especiales de agencias estatales que brindan ayuda a personas
con retardos de desarrollo. El personal del hospital o de la oficina del pediatra podria ayudar a la
familia para seguir los procedimientos necesarios para solicitar participacion en estos programas.

Se deben considerar programas de intervencién temprana tan pronto estén comodamente en
casa el nuevo bebé y la persona a cargo de su cuidado. Es muy importante encontrar el apoyo
emocional Yy el conocimiento de profesionales bien informados. Después de las evaluaciones
iniciales, los terapeutas podran ayudar a determinar frecuencia apropiada y duracion de terapias
recomendables. Desde el nacimiento hasta los tres afios se pueden proveer servicios de
intervencion temprana. Se suele preparar un "plan individualizado de servicios para la familia”
(al que nos referimos aqui como plan IFSP, por la sigla del nombre del plan en inglés,
“Individualized Family Service Plan”).

Intervencion temprana significa diferentes cosas para diferentes personas a cargo del cuidado.
Para algunos, podria significar que un profesional venga al hogar a ayudar a cuidar al nifio. Para
otros, podria significar que el nifio vaya a una escuela (o a otro lugar de la comunidad) a jugar y
a aprender con otros nifios. No hay manera de predecir con precision cual sera el potencial de
desarrollo de cada nifio, pero la investigacion indica que los nifios que participan en programas
de intervencién temprana tienen mucha mayor posibilidad de desarrollar sus habilidades al
maximo.

Después de cumplir tres afios, las autoridades escolares locales tienen la labor de educar al nifio
hasta los 21 afios de edad. A medida que crecen los nifios y sus ventajas y limitaciones se hacen
mas evidentes, a las personas a cargo del cuidado se les solicitara que colaboren con los
profesionales para fijar metas educativas apropiadas. Hay que recordar que nadie conoce mejor a
los nifios que las personas que los cuidan primordialmente. Cuando hablen con los educadores
gue desarrollaran las metas, quienes estan a cargo del cuidado primordialmente deben estar
preparados para poner énfasis en sus ventajas y para sugerir programas educativos.

Cuando se hable de las metas y objetivos educativos con los profesionales de la escuela, se
desarrollard un plan educativo individualizado (al que nos referimos aqui como plan IEP, por la
sigla de su nombre en inglés, “Individualized Educational Plan”). Este plan se elaborara por
escrito después del comun acuerdo entre las personas a cargo del cuidado del nifio y el equipo
de profesionales escolares que representen los servicios (ayudantes suplementarios,
modificaciones y terapia) disponibles para el nifio mientras esté en la escuela. El progreso del
nifio se monitorea y todos los afios se evallan nuevamente metas, objetivos y un nuevo plan. El
plan IEP es un documento legal, regido por las leyes federales, y todo el personal escolar que
trabaje con el nifio debera cumplirlo. En colaboracion, las personas a cargo del cuidado y los
maestros podran decidir cual sera el plan de accién mas apropiado para el nifio.
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Puesto que pueden ser considerables las diferencias entre las recomendaciones de los
profesionales y lo que opinan quienes estan a cargo del cuidado, es posible solicitar la
participacion de un administrador profesional del caso o de un defensor del punto de vista de los
padres que ayude a moderar el proceso de preparacion del plan IEP. El administrador del caso
suele hacer las veces de defensor del nifio y servir de apoyo a los padres y a las otras personas
gue estén tratando de tomar la mejor decision.

Inclusién dentro del ambiente escolar reqgular

Durante los Ultimos 25 afios se han dado grandes pasos en la educacion de nifios con
necesidades especiales. En 1997, el congreso aprob¢ la ley sobre educacién para individuos
con discapacidades (la ley IDEA, por la sigla de su nombre en inglés, “Individuals with Disabilities
Education Act”) para asegurar la disponibilidad de oportunidades educativas equitativas para
todos los nifios de edad escolar. Esta ley asegura que los distritos escolares proporcionen para
nifios con discapacidades los mismos servicios y programas disponibles a nifios sin
discapacidades en una comunidad. También afirma que los nifios con discapacidades puedan
participar en servicios y actividades extracurriculares con sus comparfieros sin discapacidades.
La ley IDEA también dice que el estado debe identificar, ubicar y evaluar las necesidades de
todos los nifios con discapacidades. Los distritos escolares deben proporcionar a los nifios con
discapacidades educacion publica gratis y apropiada (educacion FAPE, por la sigla de su
nombre en inglés, “Free and Appropriate Public Education”) desde los tres hasta los 21 afios de
edad. En 2004, el congreso autorizé nuevamente la ley IDEA y afirmé su compromiso hacia las
familias de nifios con necesidades especiales. Todo esto muestra que cada nifio debe tener la
oportunidad de lograr el potencial de sus habilidades, junto con comparieros sin discapacidades,
dentro del entorno menos restringido (entorno LRE, por la sigla de su nombre en inglés, “least
restrictive environment”).

Es muy importante educar a los maestros y ayudantes que trabajen con los nifios, sobre las
necesidades especiales. Desarrollar un programa educativo que dé una experiencia positiva a
todos los estudiantes del aula de clases suele ser dificil, pero no es imposible. Hay muchos
libros y articulos escritos en afios recientes sobre programas exitosos, cuyas copias se pueden
encontrar en bibliotecas publicas, centros de educacién para padres o en la Internet. La
Fundacion tiene multiples publicaciones que pueden ayudar a los equipos escolares a
comprender las necesidades de los nifios con CdLS.

Consideraciones respecto a la educacion

Al contrario de lo que se solia creerse hace décadas, los comportamientos nuevos o dificiles de
una persona con CdLS no indican que la persona sea mala. El comportamiento dificil podria ser
resultado de que el nifio esté tratando de comunicar algo pero que haya agotado otras maneras
de comunicarse. Respecto al entorno donde el nifio aprende, existen multiples razones para
comportamientos cambiantes. Al evaluar causas de comportamientos nuevos o dificiles se
deben considerar los siguientes factores:

1) El entorno fisico
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¢ Ocasiona el entorno tensién a los sentidos? ¢Hay ruido frecuente o inesperado?
¢ Esta el salon organizado visualmente o parece un caleidoscopio virtual que dificulta
enfocar la atencion?

¢Estan los materiales y las estaciones de trabajo en lugares predecibles y
claramente organizados? ¢Le queda facil a la persona tener acceso y sentir
estabilidad y seguridad?

¢Hay sitios tranquilos adonde la persona pueda tomar un descanso? De manera
semejante a otros estudiantes, las personas con CdLS necesitan aprender a tolerar
paulatinamente las exigencias del ambiente educativo.

Si para comunicarse el estudiante utiliza un modo alterno (objetos, imagenes,
simbolos, etc.) estos materiales deben estar a su alcance. El personal escolar y los
estudiantes que trabajen con el nifio también deben tener los materiales a su
alcance y saber usarlos.

2) El plan de estudios

Dentro de las aulas regulares, se espera que los nifios con multiples discapacidades participen
en todas las actividades. Sin embargo, las actividades frecuentemente son demasiado
numerosas, rapidas y estresantes. Estos nifios que prosperan siguiendo una rutina, podrian ser
incapaces de identificar o anticipar otra rutina dentro de un conglomerado de actividades. Si
consideramos que probablemente también tendran problemas motrices, comprenderemos que
para ellos el reto de observar, escuchar y desempefiar actividades simultaneamente podria ser
abrumante. Este tipo de situaciones podrian atemorizar a algunos nifios y ser poco aptas para el
aprendizaje.

Las siguientes sugerencias podrian servir para evaluar un plan de estudios y ayudar a los
educadores profesionales a implementarlo:

Las lecciones deben comenzar con actividades familiares y acogedoras, poco a
poco agregar nuevas actividades, utilizar materiales conocidos inicialmente vy,
paulatinamente, ir agregando los materiales desconocidos y las actividades mas
complicadas.

La presentacion de actividades debe ser apropiada utilizando las ventajas del nifio o
adaptando las actividades si es necesario.

Las instrucciones e indicaciones orales deben seguirse siempre con demostracion,
imagenes o actividades explicativas (en las que el instructor y el estudiante juntos
practiquen la actividad paso por paso).

3) Interaccion social

Ademas de los retos del entorno fisico o del plan de estudios, los nifios con CdLS también tienen
problemas de interaccion social. Debido a sus diferencias en estilos de comunicacion,
habilidades y niveles de interés, les suele ser dificil alternar con sus compafieros de clase. Estas
diferencias requieren que los adultos activamente ayuden a los nifios “tipicos” a aprender a jugar
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con los discapacitados. Para que se desarrollen verdaderos lasos de amistad, las actividades
deben ser significativas tanto para los unos como para los otros. Los educadores profesionales
suelen utilizar multiples técnicas para fomentar que los estudiantes se acomoden a su entorno,
plan de estudios y compafieros nuevos.

Terapia con musica

Las observaciones de los padres y los profesionales indican que muchos nifios con CdLS tienen
mas habilidad receptiva (comprender lo que se dice) que habilidad para hablar. Los
profesionales también creen que los programas terapéuticos que incorporan muasica como parte
del proceso de aprendizaje parecen dar los mejores resultados.

Ademas de ser entretenida, la musica tiene cualidades inherentes que estimulan y relajan el
cuerpo, fomentan el desarrollo cognitivo y aumentan la sensacion de bienestar. El objetivo de la
terapia eficiente con musica es la rehabilitacion enfocada en descubrir y desarrollar habilidades.
No consiste simplemente en oir musica o aprender informacién sobre musica, es un tratamiento
que utiliza la muasica para influir, alterar e inducir cambios de comportamiento. Este tipo de
terapia ayuda aumentar la duracién de la atencion del nifio, la vocalizacién y el desarrollo del
lenguaje, la coordinacién visual-motriz, la creatividad y la habilidad para recordar.

Ademas la terapia con musica puede integrarse en la vida hogarefia, fomentando los gustos
musicales de la familia. La musica suele ser reconfortante para la persona con CdLS y para
todas las otras personas que vivan en su hogar. De esta manera toda la familia puede participar
y reforzar la terapia.

Un ejemplo sencillo de terapia con musica consiste en cantarle al nifio. Al cantar, es bueno
exagerar las inflexiones de la voz (diferencias o cambios). Aunque la exageracién parezca una
tonteria a otras personas, para el nifio con CdLS no lo es. La musica debe ser de ritmo cémodo,
sin tonos demasiado bajos y sin elementos irritantes. Debe ser musica que toda la familia pueda
disfrutar.

Quizas el componente mas importante para una educacién exitosa es que todos los miembros
del equipo a cargo del cuidado del nifio tengan una actitud positiva, flexible y abierta a nuevos
métodos de ensefianza.

Treguas de descanso para las personas a cargo del cuidado

La mayoria de los padres necesitan alejarse periédicamente de las exigencias constantes
relacionadas con el cuidado de sus hijos. Esto es particularmente cierto para padres de nifios
con discapacidades. Aunque suelen sentirse culpables al alejarse de su bebé, es crucial que los
padres tomen descansos para poder continuar proporcionando el mejor cuidado. Muchas veces,
los padres se aislan de los familiares que podrian permitirles descansar ayudando con el cuidado
de los nifios. Este aislamiento hace mas dificil encontrar personas capaces y calificadas para
cuidar a los nifios, especialmente los padres primiparos que no estan seguros de su habilidad.

Es recomendable que los padres y las otras personas a cargo del cuidado primordial de los nifios
tomen treguas de descanso para evitar el “agotamiento” que podria afectar negativamente las
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relaciones entre padres e hijos. Para evitar el agotamiento se deben reconocer sus sefiales,
reducir el estrés, mantener una relacion saludable con el compafiero y crear un sistema de
apoyo que proteja la salud emocional, mental y fisica de la persona a cargo del cuidado del nifio.

Como cuidarnos a nosotros mismos

El estrés de criar a un nifio con discapacidades suele ser abrumador para cualquier persona. En
lugar de preocuparnos, podriamos tratar de resolver problemas, identificando inconvenientes y
buscando soluciones. Conviene recordar que hay asuntos que no podemos controlar. Debemos
planear lo que si podamos controlar, confiar en que los asuntos complejos de la vida se
resuelven solos, dar prioridad a los asuntos importantes y tratar de cambiar lo que si podamos
cambiar.

Las personas bajo el efecto del estrés suelen descuidarse a si mismas: Comen en exceso,
consumen alimentos poco saludables y no hacen ejercicio. Precisamente en los momentos de
estrés es cuando la dieta y el ejercicio son mas importantes. Debemos ir al médico con
regularidad, controlar y prevenir problemas de salud y también reirnos. Manteniendo un buen
sentido del humor ponemos nuestra vida en perspectiva. Para cuidar bien a otras personas
debemos estar saludables.

Las relaciones saludables entre conyuges, compafieros y amigos suelen crear un tipo de tregua
gue nos permite descansar sin cambiar de sitio. Debemos fortalecer nuestras amistades
fomentando intereses comunes. Todas las semanas con regularidad debemos planear
actividades con otras personas. Nuestros planes sélo se convierten en realidad si establecemos
una rutina saludable. Debemos reconocer esfuerzos de familiares y amigos, compartir las
cargas de la vida y reconocer nuestra necesidad de amistad. Debemos celebrar las ocasiones
especiales, sorprender a alguien con flores o con un poco de poesia, o planear algin viaje con
seres queridos.

Circulos de apoyo que nos permiten dar el mejor cuidado

Un tercer componente para que los padres y personas a cargo mantengan buena energia en el
cuidado de los nifios consiste en establecer un circulo de apoyo. Los familiares y amigos suelen
motivarse para ayudar segun sea la iniciativa de la persona que primordialmente esta a cargo del
cuidado del nifio. Suelen distanciarse si tienen la impresién de que la persona a cargo tiene todo
bajo control y rechaza ofertas de ayuda. Las maneras en que los padres reaccionan a ofertas de
ayuda o a expresiones de condolencia suelen variar dependiendo de como estén procesando la
diagnosis que han recibido sobre el nifio. Cuando la persona a cargo del cuidado esté lista para
recibir ayuda de otras personas, debe decir con claridad lo que necesita y mantener una actitud
positiva aun si al solicitar ayuda las otras personas responden de manera tentativa. Las
personas que potencialmente podrian prestar ayuda suelen sentir temor de la fragilidad del nifio
0 de la persona a cargo de su cuidado. Es conveniente dar confianza a los ayudantes
potenciales para que aprendan lo que hay que hacer para ayudar durante la tregua de descanso.
Hay que recordar que las personas a cargo del cuidado suelen aprender a cuidar al nifio sin
haber aprendido previamente como hacerlo y pueden comunicar a otras personas lo que han
aprendido.
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Las personas a cargo del cuidado tienen varias avenidas abiertas para recibir ayuda. En todas
las localidades hay organizaciones que con gusto dan informacidn sobre servicios disponibles
para que personas a cargo del cuidado de otras tomen treguas de descanso. Estos descansos
también pueden ser informales. A continuacion narramos la experiencia de una persona a cargo
del cuidado que muestra que otras personas estan muy dispuestas a ayudar. Estas personas
suelen ayudar a pesar de que inicialmente no sepan como acercarse.

Decisiones sobre como organizar laviday cuidar a una persona con CdLS

Cuidar a una persona con CdLS cotidianamente incluye tomar decisiones sobre lo que mas
conviene a todos los involucrados: la persona con CdLS, los padres, los hermanos y los otros
familiares. Cuando se esta a cargo del cuidado, las circunstancias suelen cambiar y hay que
evaluar y volver a tomar decisiones dificiles. Una de las decisiones mas dificiles es la de
determinar dénde vivira la persona que requiere cuidado, ya sea con padres, abuelos, otros
familiares, o en un centro alternativo de vivienda (casa de crianza, casa adoptiva, hogar de
grupo, hospicio, etc.) Es dificil para cualquier persona a cargo estar preparada para tomar una
decision de esta magnitud. A veces conviene depender de la sabiduria y el apoyo de otras
personas antes de tomar esta decision. No hay soluciones correctas o incorrectas, sino de
preferencias personales. Las personas a cargo del cuidado deberan tomar la mejor decision que
puedan con la informacién que tengan a su alcance.

Muchas personas a cargo del cuidado deciden criar a sus hijos en su propio hogar, buscando
cada vez mayor participacion dentro de sus propias comunidades. Afortunadamente, hoy en dia
la sociedad esta impulsada a crear entornos que aceptan a todas las personas, incluso a
aguellas con discapacidades. La Fundacién espera que en el futuro quienes estén a cargo del
cuidado tengan mas oportunidades de utilizar recursos comunitarios para cuidar a sus hijos en
sus propios hogares con mayor facilidad.

Para algunas personas a cargo del cuidado, la solucién consiste en colocar a su ser querido en
un sitio fuera del hogar, en una escuela como estudiante interno, en un hogar de grupo, en un
hogar comunitario de capacitacion o, cuando el hijo es mayor, en un apartamento bajo
supervision. Dicha colocacién se lleva a cabo s6lo después de un dificil proceso de tomar
decisiones sobre las necesidades médicas y educativas de la persona y de considerar los puntos
fuertes y las limitaciones de la familia. Algunas personas nacen o desarrollan condiciones
médicas que requieren cuidado las 24 horas del dia, mientras otras pueden desarrollar
problemas psicolégicos o conductuales que requieren tratamiento como residentes internos en
centros especializados. Cuando sean adultos, todos los individuos que requieran cuidado
necesitaran un plan de por vida, ya sea que vivan en el hogar de un pariente, en un centro
residencial, en un hogar de grupo, o en vivienda supervisada o independiente.

De todos modos, encontrar una ubicacién aceptable fuera del hogar suele ser dificil porque hoy
en dia hay muy pocas residencias, centros privados de atencién o instituciones estatales que
acepten nuevos residentes. Debido a cambios recientes de politicas y fondos publicos, los
servicios disponibles para personas que requieren cuidado son muy diferentes de los que habia
antes. Muy pocas residencias disponibles hace 20 afios existen hoy en dia y las personas a
cargo del cuidado tienen que dedicar mucha energia para encontrar residencias viables para sus
seres queridos.
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Ayudar a su ser querido a ocupar un sitio apropiado en el mundo nunca es facil para quienes
estan a cargo de su cuidado. Las personas con CdLS viven hasta edad avanzada, y quienes
estan a cargo de su cuidado deben considerar opciones disponibles para cuando ellos
personalmente no puedan proporcionar el cuidado. Aunque sea dificil pensar en estas
decisiones, una parte importante de estar a cargo del cuidado incluye hacer planes para el
presente y el futuro del ser querido.

Enfrentdndose al mundo exterior

A las personas a cargo del cuidado les suele ser dificil hablar con familiares y amigos acerca de
CdLS. Algunas personas prefieran decir las cosas sin rodeos, otras mas privadas quizas
prefieran compartir solo algunos datos. La decisién sobre lo que se ha de compartir sobre CdLS
debe tomarse temprano. Las personas son curiosas por naturaleza y si uno evade o ignora sus
preguntas, tienden a inventar lo que no saben, introduciendo la informacién que "desean"” creer.
Cuando la comunicacion no es abierta y franca suele crear desconfianza y dafiar las relaciones
necesarias para recibir apoyo. Para facilitarnos la comunicacion es conveniente estar
preparados para responder algunas preguntas comunes. Podemos evitar mucha tensién si
estamos preparados para hablar sobre el nifio y sobre el sindrome. A continuacién presentamos
algunas preguntas que suelen surgir y algunas posibles respuestas:

P: ¢QUE LE PASA A TU BEBE?
R: Tiene un defecto de nacimiento inusual que se llama CdLS. PORrR ESTA RAZON ES MUY PEQUENA Y
TIENE RETARDO DE DESARROLLO.

P: ¢ES CONTAGIOSO?
R: No. No ES UN VIRUS.

P: ¢ES UN DEFECTO DE FAMILIA?
R:  NO. ES UNA CONDICION GENETICA QUE OCURRE AL AZAR.

P:  ¢VIVIRA MUCHO TIEMPO TU BEBE?”
R:  PODRIA VIVIR TANTO COMO TU O COMO YO, SI EL SINDROME NO LE CAUSA ALGUNA COMPLICACION DE SALUD,
PERO DE POR SI EL SINDROME NO ACORTA SU VIDA.

P: ;TODOS LOS BEBES CON CDLS SE PARECEN A TU BEBE?

R: S/ v NO. LA MAYORIA DE PERSONAS CON CALS TIENEN APARIENCIA SEMEJANTE, PESTANAS LARGAS, LABIOS
QUE APUNTAN HACIA ABAJO, OREJAS BAJAS Y SUS CEJAS SE UNEN EN EL CENTRO. PERO FUERA DE ESTAS
SEMEJANZAS, HAY MUCHAS DIFERENCIAS ENTRE LAS PERSONAS QUE TIENEN CdLS.

P: /TODOS TUS HIJOS TENDRAN CdLS?
R. LO MAS PROBABLE ES QUE NO. PUESTO QUE CALS ES TAN POCO COMUN, LA POSIBILIDAD DE QUE SE REPITA
EN OTRO HIJO EN EL FUTURO ES DE MENOS DEL UNO POR CIENTO.

P: ES TAN PEQUENA PARA SU EDAD. ¢LE DAS SUFICIENTE COMIDA?

R: EL SINDROME HACE QUE LA BEBE GANE PESO LENTAMENTE. ESTA RECIBIENDO TODA LA ALIMENTACION QUE
NECESITA.

P: ¢PUEDEN HACER LOS MEDICOS ALGO PARA AYUDAR A TU BEBE?
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R.: NO EXISTE CURA, PERO LOS MEDICOS ESTAN INVESTIGANDO DIVERSOS ASPECTOS DEL CdALS v
DESARROLLANDO TRATAMIENTOS QUE LE HAGAN LA VIDA MEJOR.

P:  MI HIJA ESTA EMBARAZADA. ¢DEBO PREOCUPARME QUE ESTO LE OCURRA A ELLA?

R.: UNO DE CADA DIEZ MIL NINOS TIENE CALS. LA POSIBILIDAD DE QUE SU HIJA TENGA UN NINO SALUDABLE ES
MUCHISIMO MAYOR QUE LA POSIBILIDAD DE QUE TENGA ALGUN PROBLEMA.

Para ayudar a las personas a cargo del cuidado a enfrentar este tipo de interrogatorio que es tan
dificil, la Fundacion distribuye materiales Utiles.

Planeacion sobre asuntos financieros y testamentarios

A la mayoria de las familias les inquieta su futuro econémico, y cuando un miembro de la familia
tiene CdLS, esta inquietud tiene un componente adicional. Asegurar el cuidado de los hijos
cuando falten los padres es un proceso complejo pero necesario. Muchas personas postergan
los planes testamentarios porque es dificil enfrentar el tema de la mortalidad, y aiin es mas dificil
hablar de la mortalidad. De todas manera, si no nos preparamos para la muerte forzamos a
nuestros sobrevivientes a pagar impuestos y gastos innecesarios, los sujetamos a demoras en la
sucesion de bienes, y les imponemos enfrentarse a experiencias frustrantes encima del dolor de
nuestra muerte.

Hacer planes testamentarios simplemente consiste en planear la administracion y disposicion
eficiente de nuestros bienes a minimo costo para nuestros sobrevivientes. Todo el mundo debe
elaborar un plan testamentario, no importa cual sea el tamafio del patrimonio. Existen agencias
privadas y publicas que pueden ayudar a preparar un plan para la familia que considere la vida
presente y futura de los hijos.

El primer paso para elaborar un plan testamentario consiste en fijar objetivos. Hay que explorar
asuntos principales, como por ejemplo, identificar quién seria el mejor tutor para el hijo, cémo
prever su seguridad econdémica, y determinar si el hijo cumple con los requisitos para programas
y beneficios ofrecidos por el gobierno. Cada familia es diferente y tiene objetivos diferentes, pero
el establecer metas comunes ayudara a proteger los ingresos de nuestro compariero
sobreviviente, permitira que nuestros hijos reciban educacion, ayudaréa a transferir propiedades a
nuestros herederos y asegurara que reciban buena atencion médica.

Una vez identificadas las metas, es conveniente consultar a un asesor Professional. Lo mas
comun es consultar a un abogado, pero también podria ser un contador, un agente de seguros,
un asesor de finanzas o un agente de fideicomiso. Hacer planes testamentarios es un asunto
muy técnico, por lo tanto, no es un proyecto que una persona pueda hacer sin asesoria. El costo
de la ayuda profesional suele comprar la tranquilidad de recibir la asesoria de un experto.

Después de tomar las decisiones finales, un abogado (preferiblemente especializado en
testamentos, fideicomisos, patrimonios y sucesiones) preparard los documentos legales
necesarios para completar el plan testamentario. Las leyes testamentarias cambian, por lo tanto,
los planes deben revisarse anualmente. El plan debe enmendarse periddicamente para que
siempre esté al dia segun los cambios, por ejemplo, matrimonios, divorcios, otros hijos, o la
muerte de alguien que figure en el plan.

302 West Main Street, #100 » Avon = CT = 06001-3681

800-753-2357 » www.CdLSusa.org




T

o"’,?@

il

R

O

CdLS Foundation

Cornelia de Lange Syndrome Foundation, Inc.
Reaching Out, Providing Help, Giving Hope

Toda decision que tomemos para elaborar el plan testamentario es una decision menos que
tendran que tomar nuestros sobrevivientes en el momento que tal vez sea el mas dificil para
pensar en esos asuntos. Tener en orden nuestros asuntos financieros es un regalo de
inmensurable valor que damos a nuestros sobrevivientes.

Calidad de vida

Uno de los temas mas sensibles para los padres es el de la calidad de vida del hijo. No es
extrafio que no exista una idea comun sobre lo que significa calidad de vida. Cada dia se
incorporan mas personas con discapacidades en mas programas de accién afirmativa en la vida
ciudadana regular. La actitud de la sociedad esta cambiando y también cambia nuestro concepto
sobre calidad de vida.

La madre de una joven fuertemente afectada por CdLS escribié lo siguiente: Las personas a
cargo del cuidado tenemos ahora una nueva perspectiva sobre como batallar.

Historia de la Fundacién CdLS

El 5 de abril de 1965, una nifia llamada Kathy nacid6 en la familia Anthony en Seattle,
Washington. Los médicos detectaron y diagnosticaron que Kathy tenia un trastorno genético
inusual conocido como sindrome de Cornelia de Lange (CdLS). En el momento de la diagnosis
de Kathy, la mayoria de genetistas desconocian el sindrome CdLS. Familias como la de los
Anthony, estaban aisladas y no recibian informacion ni apoyo de otras familias.

En 1977, Sue Anthony, la madre de Kathy, publicd una carta informal, escrita a mano, bajo el
titulo Reaching Out, para compartir sus experiencias de vida e informacion médica con otras
personas a cargo del cuidado de nifios como la suya y con los profesionales interesados en
saber mas sobre CdLS. La distribuciébn de esa publicacion que inicialmente llegd a nueve
familias y a unos pocos médicos, desde entonces ha aumentado a mas de 20 mil familias,
amigos y profesionales por todo el mundo.

Tres afios después de la primera publicacion de Reaching Out, 18 familias y un médico
respondieron a una carta escrita en la revista Exceptional Parent Magazine, en la que se
anunciaba una reunién en Pennsylvania para familias con hijos con CdLS. Este pequefio grupo
generd suficiente energia para concebir y hacer crecer la organizacién singular de apoyo
compuesta por profesionales y miembros que por igual han compartido informacién y apoyo. A
finales del siguiente afio (1981), la Fundacién del Sindrome Cornelia de Lange se establecio
como sociedad legalmente incorporada y se categoriz6 como organizacion sin animo de lucro.

La misién de la Fundacién CdLS es apoyar de manera continua los siguientes programas:

Apoyo a familias — Llevando los recursos de la Fundacion directamente a las familias por medio de
coordinadores y concientizadores voluntarios regionales y por medio de reuniones locales para familias.

Lineas telefénicas de ayuda — Ofreciendo apoyo personal e informacion por medio de lineas telefénicas
gratis manejadas por coordinadores de servicios para familias.
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Educacién — Comunicando valiosa informacion a familias, amigos y profesionales por medio de reuniones
regionales, un boletin bimensual, boletines electronicos, protocolos sobre tratamientos y otras publicaciones.

Reuniones y congresos — Conectando a las personas a cargo del cuidado con los profesionales interesados
en todas partes del mundo, para que intercambien informacion y experiencias. Ofreciendo a las personas a
cargo del cuidado la oportunidad de compartir sus triunfos personales y los retos que enfrentan, en un
entorno en que sientan apoyo. Animando a estas personas a participar en multiples temas tales como el
lenguaje, la educacién, el comportamiento y la genética.

Consejo Clinico Asesor — Impartiendo conocimiento, desarrollando habilidades y, por medio de la Internet,
capacitando a familiares y profesionales, con informacién provista por mas de 40 fuentes principales de
conocimiento sobre CdLS, por medio de la oficina de la Fundacién, congresos y reuniones con las familias.

Difusion de informacion sobre CdLS — Distribuyendo informacién actualizada y correcta y creando
oportunidades para que, por medio de la Internet, otras personas puedan contactar a la Fundacién
(www.CdLSusa.org).

El primer articulo investigativo, que fue una encuesta de 64 familiares de nifios con CdLS, fue
publicado en 1983. Los profesionales contindan participando con dedicacion, ofreciendo
consultas a las familias y publicando los resultados de sus investigaciones en el boletin Reaching
Out y también en otras publicaciones médicas profesionales. En 1993, la revista American
Journal of Medical Genetics publicé un suplemento sobre este sindrome y en 1968, la Divisiéon de
Enfermedades Raras del Instituto Nacional de la Salud financié la reunién cientifica en
Minneapolis de la Fundacion.

La investigacion sobre causas y manifestaciones de este sindrome contintia por todo el mundo.
Las personas a cargo del cuidado han respaldado todos los esfuerzos fomentados por el
Consejo Clinico Asesor. Un grupo internacional de profesionales interesados y muchos
representantes del Consejo Clinico Asesor asisten a reuniones anuales, ofrecen consultas gratis
para personas con CdLS y relinen datos para aumentar su conocimiento sobre este raro defecto
de nacimiento.

Después de cinco afios de concurridas reuniones en un parque estatal, se formalizaron las
reuniones y los congresos. Estos congresos, llenos de energia, significado e inspiracion, han
llegado a ser el distintivo de la Fundacion CdLS. Comités ambiciosos dirigidos por miembros,
ayudan a crear los temas de los congresos, a procurar fondos indispensables, a fomentar la
participacion internacional, a urgir la cooperacion de los profesionales, a respaldar las
investigaciones, a facilitar las consultas con los profesionales, y a invitar a todos los interesados
en las personas con CdLS para que compartan sus valiosas experiencias. Los congresos se
llevan a cabo por todo el pais y los temas de los congresos han explorado temas muy variados.

Lugares y temas de congresos de la Fundacion CdLS

1985, 1986 Con el apoyo de American Legion, se llevan a cabo el primer y el segundo
congreso de la Fundacion en Indianapolis, Indiana.

1987 Se lleva a cabo el congreso en Filadelfia, Pensilvania, y el primer "Dia Clinico”
sobre CdLS en la institucion académica Jefferson Medical College.

1988 Se lleva a cabo el congreso en Chicago, lllinois. El tema es “Abriendo las puertas
para comprender”.

1989 Se lleva a cabo el congreso en San Francisco, California. El tema es “Enfrentando
los retos”.
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1990 Se lleva a cabo el congreso en Atlanta, Georgia. El tema es “Conocimiento y
crecimiento”. En la reunién se establece el Premio Sue Anthony, en honor a la “Madre
fundadora” de la Fundacion.

1991 Se lleva a cabo el congreso en Nueva Orleans, Louisiana. El tema es
“Concientizacion 91”.

1992 Se lleva a cabo el congreso en Boston, Massachusetts. El tema es “Una diferencia
en comun”.

1993 Se lleva a cabo el congreso en Ohio. El tema es “Circulo de carifio”.

1994 Se lleva a cabo el congreso en Tempe, Arizona. El tema es “Crecientes esperanzas

y expectativas”.

1995 Se lleva a cabo el congreso en Orlando, Florida, por primera vez se establece el
programa de hermanos y hermanas. El tema es “Un rayo de esperanza en un mundo de
suefios”.

1996 Se lleva a cabo el congreso en Nashville, Tennessee. El tema es “Una nota de
esperanza para el futuro”.

1997 Se lleva a cabo el primer congreso de CdLS fuera de los Estados Unidos en el
Reino Unido.
1998 Se lleva a cabo el congreso en Minneapolis, Minnesota. El tema es “Miles de lagos,

millones de suefios”.

1999 Se lleva a cabo el congreso en Dallas, Texas. El tema es “Cada persona es una
estrella, en lo profundo del corazén de Texas”.

2001** Se lleva a cabo el congreso en Costa Mesa, California. El tema es “Aprovechando
la ola de la oportunidad”.

2003 El congreso internacional de CdLS es patrocinado por la Asociacién Australiana y
se lleva a cabo en Sydney, Australia.

2004 Se lleva a cabo el congreso en Chicago, Illinois. El tema es “Una ciudad favorable a
CdLS". Este congreso tiene un significado especial porque bajo el patrocinio de la Fundacion se
llevé a cabo el primer Simposio Cientifico sobre CdLS en el que se comunico a los participantes
gue se habia identificado el gene causante del sindrome CdLS.

2005 El congreso internacional de CdLS es patrocinado por la Asociacion Italiana y se
lleva a cabo en Grosetto, Italia.

**En el afio 2000, para poner al alcance de un mayor nimero de afiliados experiencias
semejantes a congresos, el Consejo Directivo de la Fundacion CdLS-USA decidié patrocinar un
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congreso cada dos afios, y en los afios en los que no se efectuaran los congresos, dos
reuniones mas pequefias de “Conexiones”, enfocado temas de interés para los afiliados. La
Fundacion continta ofreciendo reuniones que enfocan aspectos particulares de CdLS para que
un mayor numero de familias puedan beneficiarse de la miriada de experiencias usualmente
asociadas con los congresos.

La Fundacién CdLS respalda una red de mas de 400 voluntarios que viven por todos los Estados
Unidos. Muchos de ellos sirven como Coordinadores Regionales, se mantienen cerca de las
familias, les ayudan a recibir recursos de la Fundacion y facilitan que se contacten mutuamente
familias que tienen intereses y retos comunes. Las preguntas que los coordinadores no puedan
responder se remiten a la oficina principal, y si es necesario, de alli se contactan a los
profesionales apropiados para obtener las respuestas. Impartir educacién, informacién y apoyo
a las familias en todas las regiones sera el enfoque principal de esta década.

La Fundacion tiene también una red muy activa de Coordinadores de Concientizacion que hacen
llegar informacién a sus comunidades y a quienes mas la necesitan que son los profesionales
gue atienden a quienes tienen CdLS y las personas a cargo de su cuidado, quienes con su amor,
aliento y compasioén podran ayudarlos a vivir su vida plenamente. La Fundacién tiene un
Coordinador de Servicios que tiene la funcidn de ofrecer ideas y materiales, solicitar ayuda para
guienes tienen CdLS y hacer conocer la Fundacion y su mision.

Recalcamos que la Fundacion existe no sélo por el tiempo y talento invertido de miles de
personas, sino porque su existencia es necesaria. Manteniéndose presente en la Internet por
medio de el sitio www.CdLSusa.org, la Fundacion estd al alcance de quienes necesitan
informacién pocas horas después del nacimiento de un bebé Hoy en dia las personas obtienen
respuestas a preguntas que las madres fundadoras hicieron sin obtener respuestas. Las
respuestas tal vez no sean las deseadas, pero con conocimiento podemos recorrer el camino del
sindrome CdLS.

Con esperanza y comprension, ninguna familia y ningln nifio que nazca con CdLS, estaran
solos. Existen personas interesadas en su bienestar. La familia CdLS invita a todos a ser parte
de la union familiar. Le invitamos a unirse a nosotros porque si usted esta leyendo este libro,
sabemos que uno de nuestros nifios ha tocado su vida.

Bienvenidos a nuestra familia CdLS.
Reconocimientos

Desde su primera publicaciéon en 1984, Enfrentando los retos ha sido lectura esencial para
guienes estan a cargo del cuidado de alguien con CdLS. Ha impartido informacion a personas
gue repentinamente se han visto a cargo del cuidado, a profesionales que han tenido que
comenzar terapia o tratamiento, y ha dado esperanza a todas aquellas personas que viven con
los retos que conlleva este sindrome. Enfrentandonos a los retos: La guia sobre CdLS refleja la
enorme cantidad de informacién que hemos aprendido sobre CdLS impartida por muchos
profesionales y personas a cargo del cuidado que han ayudado a mejorar las vidas de las
personas a quienes sirve la Fundacién. El conocimiento sobre el sindrome continlla aumentando
en proporcion directa al nUmero de familias, amigos y profesionales que se unen a la Fundacion.
El Consejo Directivo agradece a quienes tuvieron la prevision de comprender la importancia de
proporcionar este recurso.
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La Fundacién agradece a las muchas personas que nos han ayudado a aprender tanto a través
de los afios: Agradecemos a los padres, a las personas a cargo del cuidado, a los familiares, a
los maestros, a los médicos, a los terapeutas y a los amigos, quienes tan generosamente han
compartido sus pensamientos y experiencias con nosotros; y por ultimo, pero no con menos
reconocimiento, agradecemos a las personas con CdLS en todas partes del mundo cuya
fortaleza, valentia, risa y belleza hacen de éste un mundo mejor.

Cornelia de Lange Syndrome Foundation, Inc.
302 West Main Street, #100
Avon, CT 06001

800-223-8355
800-753-2357
860-676-8166
www.CdLSusa.org
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