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Introducción  

El propósito de este libro es apoyar con información bien fundamentada a 
quienes se enfrentan al reto de cuidar a personas con el síndrome de Cornelia de 
Lange (CdLS).  
Hasta comienzos de los años noventa era muy escasa la información que tenían 
disponible familiares, amigos y profesionales que se enfrentaban a la enorme tarea de 
planear la vida y proveer alimento y atención 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 últimos 25 años, los miembros de la Fundación han expresado qué ha 
significado para ellos la diagnosis de CdLS y cómo ésta ha afectado sus vidas. En 
reuniones de la Fundaci—n, en cartas y en conversaciones telef—nicas, personas que 
cotidianamente viven con alguien con CdLS han venido compartiendo informaci—n que 
antes sólo guardaban en sus corazones y mentes. Este libro intenta combinar, en una 
guía práctica y de fácil lectura, dichas experiencias y los resultados de las 
investigaciones clínicas sobre este síndrome.  

Los familiares no son los únicos que tienen escasa información. También, muchos 
profesionales y personas a cargo del cuidado han notado el vacío de información 
publicada, y por esta razón han compartido con nuestra fundación sus observaciones e 
investigaciones. Alguna de la información incluida este libro no ha sido publicada antes 
en tratados académicos profesionales y ahora se puede encontrar en la página de 
Internet de la Fundación, www.CdLSusa.org, y en otras publicaciones de nuestra 
organizaci—n. Los datos incluidos no son todos pertinentes a cada persona con CdLS. 
Lo que tratamos de lograr con este libro es diseminar información informal que la 
Fundaci—n ha recibido durante a–os.  

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 útiles. Sobre todo, los 
animamos a que se unan a la Fundación CdLS.  

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

— Sue Anthony, redactora desde el comienzo de la publicación periódica de la 
Fundación, “Reaching Out”, la cuál se ha publicado sin cesar seis veces por año desde 
su inicio en 1977.  

Observación: 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 están relacionados de ninguna forma con 
las fotos incluidas. Cuando decimos Òpersonas a cargo del cuidadoÓ nos referimos a todas las personas que 
están a cargo de cuidar a quienes tienen CdLS, incluso a los padres.  

¿Dónde se origina el nombre de este síndrome?  
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El nombre proviene de la doctora Cornelia de Lange, pediatra holandesa quien en una 
ponencia en 1933 describi— a dos ni–os con caracter’sticas semejantes. Nacida en 
Alkmaar, Holanda, en 1871, fue pionera de la medicina y se formó en esta profesión 
contra las objeciones de su padre. Llegó a ser académica clásica y célebre autoridad en 
la pediatría durante la primera mitad del siglo XX.  

Se recibió de la facultad de medicina en Ámsterdam en 1897 y ejerció la medicina 
general antes de especializarse en pediatría. Se la recuerda como mujer tranquila y 
amigable quien reconoció que la pediatría merecía estudiarse como especialidad. 
Escribi— un libro (The Mental and Physical Education of the Child) sobre medicina 
infantil que sirvió de norma para los padres a comienzos del siglo XX. Coronó su éxito 
como pediatra cuando fue nombrada como primera Profesora de Pediatr’a de la 
Universidad de Ámsterdam.  

Durante la Segunda Guerra Mundial, la doctora de Lange tuvo que soportar la 
ocupación alemana y se mantuvo fiel a sus pacientes a pesar de enfermarse. Murió en 
1950. Por los logros de su vida el gobierno holandŽs la honr— con el T’tulo de 
Caballer’a.  

Algunos historiadores y algunas publicaciones mŽdicas llaman a este síndrome 
“Síndrome Brachmann de Lange”, por el doctor W. Brachmann quien describió a un 
paciente semejante en 1916. La Fundación usa el nombre de la doctora de Lange 
porque cuando se estableció legalmente la corporación 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 está en un primer plano y 
que la diagnosis está en un plano secundario. Este síndrome presenta una amplia 
variabilidad y no hay una característica singular que confirme la diagnosis, por lo tanto, 
para comprender el desarrollo de un niño con este síndrome puede ser tanto útil como 
inœtil caracterizarlo bajo el s’ndrome de Cornelia de Lange (CdLS). Cada individuo es 
singular y las decisiones sobre su cuidado deben fundamentarse en lo que m‡s 
conviene a ese individuo en particular.  

La diagnosis del síndrome de Cornelia de Lange puede contribuir alguna información 
sobre c—mo crecer‡ y se desarrollar‡ la persona diagnosticada. La diagnosis puede 
ayudar para que quienes cuiden al niño comprendan el por qué de su retraso, su 
necesidad de terapia, o cuándo consultar a un médico. Una vez confirmada la 
diagnosis, también se pueden obtener servicios de intervención pronta. La diagnosis 
correcta y pronta es importante para tomar decisiones bien fundamentadas que ayuden 
a la persona con CdLS.  

Ya sea que ocurra al momento de nacer, o a–os m‡s tarde, recibir la diagnosis del 
s’ndrome de Cornelia de Lange puede ser abrumador. DespuŽs de la diagnosis, el ni–o 
deja de ser simplemente “María” o “Roberto,” y asume una nueva nomenclatura que es 
larga, difícil de pronunciar, e inicialmente, ocasiona mucha confusión.  

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

El sentimiento de dolor  

Es importante recordar que cuando nace un niño 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 síndrome. El proceso de duelo correrá su curso, ya sea que pongamos 
resistencia o no. No suele desaparecer rápidamente y con frecuencia es un proceso 
doloroso, pero el dolor con tiempo disminuirá. A medida que el niño crece y cambia, 
también crecerá y cambiará la familia. Auque los sueños preconcebidos no puedan 
cumplirse, nuevos sueños los reemplazarán.  

Algunos miembros del Consejo Asesor Clínico 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 reacción puede ser de shock. Nadie está preparado para la noticia de que su 
hijo tiene una discapacidad –no importa la manera en que reciba la noticia. Suele 
significar la confirmación del peor temor que tiene todo padre: "¿Tendrá algún problema 
mi bebé?" El shock sirve de protección 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 emoción que los padres suelen sentir comúnmente es la negación. Al igual que el 
shock, la negación contrarresta el impacto inicial de la noticia y da tiempo a la persona 
para reorganizar sus pensamientos. Es común que los padres digan que no creen en la 
diagnosis, o que se esperancen en que algún médico pueda “lograr que su bebé 
regrese a ser normal". Algunas familias buscan múltiples opiniones médicas para tratar 
de desacreditar la discapacidad de su bebé.  

También suelen ser comunes los sentimientos de ira, contrariedad, fastidio y 
desilusi—n.  

Pueden surgir a consecuencia de sentir desamparo, frustración 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 bebŽ.  

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 síndrome.  

TambiŽn es comœn que la tristeza se manifieste con episodios de llanto, falta de sue–o, 
cambios en el apetito o desinterés en actividades. Los padres cuyos hijos sufren 
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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 
crónica”.  

Los hombres y las mujeres sufren las penas de diferentes maneras. Por esta raz—n, 
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. Además de tristeza también hay espacio para alegría 
y aceptación. Muchas serán las decisiones difíciles que tendrán que tomar, pero no será 
necesario tomarlas sin ayuda. Frecuentemente, cuando nace un niño con necesidades 
especiales, los miembros de la familia tienden a formar un c’rculo de amor y 
cooperaci—n que surge s—lo despuŽs del nacimiento del ni–o. En la Fundaci—n CdLS 
existen muchas familias y profesionales dispuestos a ofrecer información, apoyo y 
‡nimo a quienes soliciten ayuda.  

ÀQuŽ es CdLS?  

Antes del nacimiento, a padres y madres les suele preocupar (por lo menos un poco) la 
apariencia y salud del bebŽ. Al nacer se examinan a todos los bebŽs para determinar si 
est‡n saludables. Se miden, se pesan, se observa tono muscular, reflejos, 
funcionamiento card’aco, otros signos vitales y el nœmero de dedos de manos y pies. 
Algunas veces los mŽdicos se inquietan por la apariencia f’sica de un reciŽn nacido que 
aunque parezca ÒnormalÓ, podr’a indicar algœn problema mŽdico subyacente. Para 
determinar si es prudente efectuar otras evaluaciones, es posible consultar pediatras 
especializados en genética clínica, neurología, cardiología y/o gastroenterología.  

¿Es CdLS una enfermedad, un trastorno o un si ́ndrome?  

La mayoría de las personas que hablan de CdLS no saben si considerarlo un síndrome, 
una enfermedad o un trastorno. La palabra “síndrome” significa “elementos mutuamente 
atados.Ó Cuando los profesionales usan la palabra Òs’ndromeÓ se refieren a dos o m‡s 
caracter’sticas o problemas mŽdicos que regularmente suelen ocurrir juntos. Suman 
todas las se–ales, por ejemplo, pestañas largas, nariz corta y respingada, cabeza 
peque–a, reflujo gastroesof‡gico (RGE) al efectuar una diagnosis.  

CdLS no es de por s’ una enfermedad, pero es un s’ndrome que puede resultar en 
“enfermedades” o “trastornos”, que son anormalidades específicas de una parte del 
cuerpo, de algœn —rgano o de algœn sistema org‡nico. Por ejemplo, por tener el 
s’ndrome, una persona con CdLS podr’a sufrir neumon’a (inflamaci—n de los tejidos 
pulmonares) que es una enfermedad o trastorno.  

En la actualidad, la diagnosis de CdLS se efectœa s—lo mediante un estudio cl’nico. Es 
decir que aunque por otros mŽtodos se puede identificar el gene mutado que ocasiona 
CdLS, el método principal para confirmar la diagnosis es mediante una evaluación 
genŽtica. Las pruebas moleculares que se hacen hoy en día sólo identifican mutaciones 
en la mitad de los pacientes; es decir que no se descarta la presencia del síndrome 
CdLS aun si el resultado de la prueba es negativo. En los casos de CdLS hay ciertas 
características físicas, médicas y de desarrollo que suelen aparecer juntas, sin 
embargo, no todas las personas que tienen el síndrome muestran todas esas 
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características. La diagnosis depende de que exista una combinaci—n de 
caracter’sticas (vŽase la siguiente secci—n sobre estas caracter’sticas) que aparecen en 
diversos grados. En algunos casos suelen faltar las características o suelen ser leves al 
punto de ser irreconocibles excepto por los genetistas u otros profesionales 
especialmente capacitados para reconocer el síndrome.  

Cuando a la vista de familiares y amigos las características son leves y poco obvias, a 
los padres les suele ser dif’cil creer que una condici—n potencialmente tan grave pueda 
afectar al bebŽ que parece tan saludable. Para agregar a la confusi—n, muchas de las 
características que se encuentran en niños con CdLS también se encuentran en niños 
que no tienen el síndrome. La presencia del síndrome es revelada por la combinación 
de caracter’sticas.  

CdLS no discrimina contra ninguna poblaci—n, es decir que los ni–os con CdLS nacen 
por todas partes del mundo, sin importar raza, edad de los padres, religi—n o nivel 
socioecon—mico. El s’ndrome no tiene un patr—n predecible, afecta a ni–os en diverso 
orden de nacimiento (primero, œltimo o intermedio) y a ni–os 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 Fundación sirve a más de dos mil quinientas personas con CdLS y considera que 
hay más de diez mil personas más que viven sin haber recibido la diagnosis y/o no 
est‡n informados de los servicios que podr’an recibir. La misi—n de nuestra organizaci—n 
es alcanzar al mayor nœmero posible de personas y expandir nuestros programas para 
satisfacer sus necesidades.  

ÀC—mo se llega a la diagnosis?  

CdLS es un s’ndrome congŽnito, es decir que est‡ presente al momento de nacer y que 
la mayoría de señales y síntomas se pueden reconocer en ese momento o poco tiempo 
despuŽs. Sin embargo, es posible que no se efectœe la diagnosis en el momento de 
nacer si a la vista de familiares, amigos o profesionales mŽdicos las caracter’sticas son 
leves o poco aparentes. Hay tanta variaci—n en las caracter’sticas que la diagnosis es 
un reto, excepto  

para los genetistas familiarizados con este s’ndrome. Aunque la mayor’a de las veces la 
diagnosis suele efectuarse durante los primeros d’as o meses de vida, algunas veces 
no se confirma sino cuando el ni–o tiene tres años o más.  

Algunos ni–os tienden a Òsemejar las caracter’sticas a medida que van creciendoÓ, lo 
cual dificulta la diagnosis. La mayor’a de los ni–os con CdLS se parecen entre s’, 
pero es importante tener en cuenta que aunque se parezcan entre sí, también 
puede parecerse a otros miembros de su familia. Adem‡s, los mŽdicos deben 
prestar atenta consideraci—n para no diagnosticar err—neamente porque hay otros 
s’ndromes que tienen caracter’sticas semejantes a CdLS. Hay que recordar que no es 
necesario que un ni–o tenga todas las se–ales y s’ntomas para que se le diagnostique 
CdLS.  
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En las dos últimas décadas, los profesionales del Consejo Asesor Clínico de la 
Fundaci—n han reunido historiales mŽdicos e informaci—n de cientos de personas que 
tienen CdLS, desde reciŽn nacidos hasta personas de 70 a–os de edad. Los miembros 
del Consejo Asesor Cl’nico continœan investigando las causas y las manifestaciones del 
s’ndrome. La informaci—n cient’fica que publicamos en este libro ha resultado 
principalmente de los esfuerzos del Consejo Asesor Cl’nico y de otros profesionales que 
trabajan con personas con CdLS.  

PRINCIPALES CARACTERêSTICAS DE CdLS:  

Una persona con CdLS puede tener muchas de las siguientes caracter’sticas o 
solamente algunas. Los genetistas establecen la diagnosis despuŽs de evaluar todos 
los criterios.  

1) Peso al nacer, crecimiento y tama–o de la cabeza. El peso promedio de los bebŽs 
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 comparaci—n con 
otras de su misma edad. Tener cabeza peque–a (microcefalia) es una caracter’stica 
comœn asociada con este s’ndrome.  

Aunque parece que los bebŽs que nacen con menos de cinco libras tienen Òmayor 
incidencia de malformacionesÓ y comienzan a caminar m‡s tarde, no existe en la 
actualidad ningœn dato cient’fico  que indique que todos los bebŽs de bajo peso al 
nacer estŽn mayormente afectados. As’ mismo, los bebŽs que pesan m‡s de cinco 
libras al nacer no est‡n 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 
œnica indicaci—n de la prognosis del bebŽ.  

2) Retardo de desarrollo (Retardo mental). La gran mayor’a de ni–os 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. Aunque el retardo mental se considera por lo general 
esencial para la diagnosis  

de CdLS, en algunos casos raros, hay personas con CdLS con inteligencia marginal o 
normal.  

*Muchos ni–os nacidos despuŽs de 1980 han sido reportados con coeficientes de 
inteligencia m‡s altos; las razones para este aumento todav’a est‡n estudi‡ndose. Es 
muy probable que los servicios de pronta intervenci—n y el mayor nœmero de diagnosis 
correctas de ni–os levemente afectados, pudieran explicar este resultado.  

3) Enfermedad de reflujo gastroesof‡gico (ERGE, reflujo) Se calcula que el 85% de 
personas con CdLS sufren algœn tipo de reflujo. El dolor que produce el reflujo es 
inc—modo y puede ocasionar mœltiples comportamientos problem‡ticos.  
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4) Problemas de comportamiento. Las personas con CdLS suelen mostrar varios 
comportamientos problem‡ticos, por ejemplo, lesiones autoinfligidas (golpearse la 
cabeza, morderse las manos, etc.) repetici—n compulsiva, y otros comportamientos 
semejantes a los aut’sticos. TambiŽn se ha notado dŽficit de atenci—n e hiperactividad. 
Los ni–os limitados al expresarse oralmente utilizan su comportamiento para 
comunicarse. Las lesiones autoinfligidas suelen estar relacionadas con alguna condici—n 
f’sica dolorosa. Cuando la condici—n dolorosa se resuelve, el comportamiento 
autoinfligido suele desaparecer.  

CARACTERêSTICAS SECUNDARIAS:  

1) Caracter’sticas faciales. Cejas delgadas que suelen estar unidas en el centro 
(sinofrisia), pesta–as 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 peque–os, quintos dedos curvados 
hacia adentro (clinodactilia), conexi—n parcial de segundo y tercer dedo de los pies, 
pulgares con ubicaci—n proximal, anomal’as de extremidades, incluso carencias de 
extremidades o partes, por lo general dedos, manos o antebrazos.  

4) Anormalidades del sistema neurosensorial. PŽrdida auditiva y afecciones en los 
ojos como blefaritis (inflamaci—n del p‡rpado), ductos lagrimales deficientes o carentes, 
ptosis (p‡rpados ca’dos) y miop’a.  

Otros problemas mŽdicos suelen ser: retardo de destrezas de comunicaci—n, problemas 
de alimentaci—n, convulsiones, defectos de coraz—n y de o’dos y problemas en la 
garganta, anormalidades intestinales, test’culos sin descender, y color purpœreo de la 
piel (cutis marmorata).  

ÀQuŽ ocasiona CdLS?  

Después de que nace un niño con CdLS, los padres (y otras personas) naturalmente 
piensan en el embarazo y tratan de buscar causas del s’ndrome. En la actualidad 
todav’a se est‡n investigando las causas de CdLS. Muchos padres voluntariamente han 
donando su sangre y la de sus hijos para que se utilicen para an‡lisis, almacenamiento 
e investigaci—n. Es muy poco factible que el s’ndrome de un ni–o resulte de algo que se 
haya o no se haya hecho durante el embarazo. Segœn las investigaciones, no hay 
relaci—n entre el s’ndrome CdLS y la exposici—n a sustancias como alcohol, cigarrillos, 
aspirina, cafeína, radiografías o pesticidas.  

En 2004, los investigadores del Hospital Infantil de Filadelfia reportaron que hab’an 
identificado un gene (llamado NIPBL) sobre el cromosoma 5 que ocasiona CdLS 
cuando est‡ 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 orientaci—n para futuros 
embarazos. Los investigadores esperan comprender mejor por quŽ hay tantas 
variaciones en este s’ndrome entre un individuo y otro y c—mo mejorar la calidad de vida 
de las personas que lo tienen. A medida que continœe la investigaci—n y tengamos 
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informaci—n adicional sobre este gene, la Fundaci—n CdLS actualizar‡ las publicaciones 
y la p‡gina de Internet en www.CdLSusa.org.  

Recurrencia y pruebas prenatales  

Puesto que las personas con CdLS raramente tienen hijos, este gene casi nunca se 
pasa de una generaci—n a otra. Sin embargo, algunas personas afectadas levemente 
por el s’ndrome han tenido hijos tambiŽn afectados por el s’ndrome. TambiŽn se han 
dado casos de padres aparentemente no afectados por el s’ndrome que han tenido m‡s 
de un hijo afectado por CdLS.  

A pesar de estos ejemplos, es muy raro que en una familia recurra CdLS. La 
investigaci—n indica que la m‡xima tasa de recurrencia de CdLS en una familia es 
menos del uno por ciento (seis dŽcimas del uno por ciento).  

Recomendamos que los padres de un ni–o con CdLS que estŽn considerando tener otro 
hijo, pero tengan incertidumbre, busquen orientaci—n y asesor’a genŽtica. 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 prote’na 
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 sangu’neo de la madre en 
varias etapas del embarazo. Esta no es una prueba prenatal que suela efectuarse, hay 
que solicitarla espec’ficamente.  

Es importante comprender que la prueba PAPP-A calcula si hay mayor o menor riesgo 
y no es una prueba para diagnosticar el s’ndrome . Si la prueba sugiere un aumento 
del riesgo, suele efectuarse una prueba m‡s definitiva, por ejemplo, un an‡lisis preciso 
y enfocado con ultrasonido de las características del feto que pueda confirmar o 
descartar la  

diagnosis. Para las familias que experimenten ansiedad durante embarazos sucesivos 
despuŽs de tener un hijo con CdLS, esta prueba podr’a 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 genŽtica que tenga la 
informaci—n m‡s reciente respecto a todas las pruebas.  

Para cuando los lectores estén leyendo esta publicación, es posible que ya exista una 
prueba de CdLS para antes y despuŽs 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 genŽtica. Sin embargo, la Fundaci—n ha ampliado su misi—n para 
incluir a personas con "características semejantes" para que ninguna persona quede 
excluida si su diagnosis no es confirmada por la prueba genética.  

Cooperaci—n de las personas a cargo del cuidado  

Las personas que est‡n a cargo del cuidado de una persona con CdLS o con otras 
caracter’sticas semejantes se enfrentan a un dif’cil reto que es c—mo proporcionarles el 
mejor cuidado posible. El reto implica esfuerzo y dedicación para aprender información 
œtil. La informaci—n que una persona recibe sobre CdLS suele variar dependiendo de 
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donde nazca el ni–o, ya sea en un hospital grande, en un hospital comunitario peque–o, 
en el hogar, o en otros sitios. La publicaci—n bimensual de la Fundaci—n, Reaching Out, 
y la p‡gina de Internet (www.CdLSusa.org) reportan los resultados siempre actualizados 
de investigaciones y mejores pr‡cticas para tratamientos.  

En junio de 1987, la Fundaci—n CdLS convoc— el primer ÒD’a Cl’nicoÓ en coordinaci—n 
con la instituci—n Jefferson Medical College de Filadelfia, donde muchos mŽdicos de 
renombre examinan a cada uno de los 85 participantes que tienen CdLS. El D’a Cl’nico 
fue una oportunidad singular que sirvi— para intercambiar informaci—n entre quienes 
est‡n a cargo del cuidado y quieren dar el mejor cuidado posible a sus seres queridos y 
los mŽdicos que quieren aprender m‡s sobre CdLS.  

La informaci—n que se recopil— ese d’a ha dado lugar a varios art’culos en revistas 
mŽdicas y ha servido de fundamento a mucha investigaci—n y datos nuevos sobre el 
síndrome. Después de ese evento, en todas las reuniones de la Fundación, los 
profesionales han ofrecido consultas gratis a personas con CdLS y a quienes est‡n a 
cargo de su cuidado. Los miembros del Consejo Asesor Clínico de la Fundación 
proporcionan ahora un flujo constante de informaci—n a las personas a cargo del 
cuidado, de acuerdo a lo que han observado en las personas con el s’ndrome.  

La informaci—n que publicamos aqu’ reœne datos obtenidos durante D’as Cl’nicos, 
reuniones, consultas con la Fundaci—n y reuniones dedicadas a investigaci—n. TambiŽn 
refleja el esfuerzo continuo de los dedicados miembros del Consejo Asesor Cl’nico 
quienes cotidianamente trabajan, informan y apoyan a personas a cargo del cuidado.  

Antes o despuŽs de recibir la diagnosis de CdLS, es muy probable que se remita al ni–o 
a varias evaluaciones profesionales. Algunas de estas evaluaciones, por ejemplo la de 
cardiolog’a, quiz‡s s—lo sea necesario efectuarlas una vez. Otras, por ejemplo la de  

gastroenterolog’a, quiz‡s deban repetirse varias veces a medida que la persona crece. 
El primer paso necesario es encontrar a un mŽdico principal, ya sea pediatra o 
internista, que coordine las evaluaciones. Lo ideal es formar equipo con un mŽdico 
principal dispuesto a escuchar y que esté interesado en organizar los servicios 
necesarios.  

Los mŽdicos son fuentes valiosas de apoyo e informaci—n. TambiŽn es muy beneficioso 
a largo plazo que las personas a cargo del cuidado intercambien entre s’ informaci—n, 
en particular considerando la poca que se ha publicado en revistas mŽdicas sobre 
CdLS. Quienes est‡n a cargo del cuidado pasan gran parte de sus vidas observando y 
viviendo con quienes tienen el s’ndrome, por lo tanto, pueden dar informaci—n a los 
profesionales que est‡n batallando para encontrar respuestas. Dentro de lo posible, es 
conveniente que tanto el padre como la madre asistan a las consultas mŽdicas porque 
por lo general cada uno tiende a ver al ni–o con diferente perspectiva. Es importante 
encontrar a un mŽdico dispuesto a escuchar, respetar y trabajar con las personas que 
est‡n a cargo del cuidado y con los familiares.  

Expectativa de vida  

Es dif’cil predecir la expectativa de vida de las personas con CdLS porque cada 
individuo es œnico. Muchos padres reciben predicciones pesimistas cuando el ni–o nace 
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debido al bajo peso de nacimiento y los otros problemas f’sicos. Suelen o’r que es 
posible que el bebŽ nunca salga del hospital o de que viva poco tiempo despuŽs de 
salir.  

Hoy en d’a, es posible que la mayor’a de personas con CdLS vivan m‡s a–os que sus 
padres. Es importante hacer planes para el presente y para el futuro teniendo en cuenta 
este dato. Las personas con CdLS continœan aprendiendo durante toda la vida. Los 
programas ofrecidos por el sistema educativo tienen mayor impacto durante los 
primeros años 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 s’ndrome que implica efectos graves para el desarrollo de una persona, 
pero la mayor’a de estos efectos no acortan su expectativa de vida. Se ha podido 
comprobar cl’nicamente que la expectativa de vida de una persona con CdLS est‡ 
directamente correlacionada a la severidad de su s’ndrome, a los medicamentos que 
consume, a su nœmero de cirug’as y a los problemas mŽdicos que tenga al nacer. Cada 
persona con CdLS debe ser valuada de manera singular. No hay correlaci—n entre edad 
y causa de muerte. Los adultos con CdLS pueden vivir hasta los 70 a–os y aœn m‡s.  

Teniendo en cuenta estos factores, las siguientes condiciones mŽdicas suelen causar la 
muerte a las personas afectadas con el s’ndrome Cornelia de Lange.  

Torcimiento intestinal / Obstrucci—n intestinal / Mal rotaci—n: Este problema, 
frecuentemente denominado Òv—lvuloÓ, parece ocurrir con mayor frecuencia en personas 
con CdLS. Los s’ntomas suelen ser vagos y epis—dicos, a la persona le queda dif’cil 
comunicarlos y al  

mŽdico le queda dif’cil interpretarlos. Es importante que el mŽdico conozca la alta 
posibilidad de que una persona con CdLS tenga esta condici—n porque detectar los 
s’ntomas temprano puede evitar consecuencias fatales.  

Neumon’a: No es inusual que la neumon’a, acompa–ada de otras enfermedades o 
fallas org‡nicas, cause la muerte. La neumon’a puede ser ocasionada por el reflujo, si el 
contenido del est—mago es aspirado por los pulmones. El reflujo es un problema muy 
comœn y suele ser dif’cil 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 neumon’a qu’mica ocasionada por aspiraci—n.  

Defectos del coraz—n: DespuŽs del nacimiento (cuando el ni–o es reciŽn nacido), los 
defectos congŽnitos de coraz—n podr’an ser causa de muerte. Los defectos congŽnitos 
de corazón suelen detectarse inmediatamente al nacer o durante la niñez temprana. Si 
se manejan correctamente, no suelen surgir m‡s tarde. La mayor’a son corregibles, 
aunque algunos son complejos e inoperables ya sea debido a la malformaci—n 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 diafragm‡tica congŽnita (dif’cil de 



	
  

	
  

CdLS Foundation    |    302 West Main Street, #100    |    Avon, CT 06001    |    www.CdLSusa.org

REACHING OUT.  PROVIDING HELP.  GIVING HOPE. 

corregir mediante cirug’a y que ocurre con mayor frecuencia en reciŽn nacidos con 
CdLS que en la poblaci—n general de reciŽn nacidos) y los accidentes en el hogar.  

Observación: El tema de las causas de muerte es obviamente sensible y a este tema se 
le dio mucha consideraci—n antes de incluirlo en esta publicaci—n. Sin embargo, muchos 
de quienes est‡n a cargo del cuidado han recomendado que se traten temas dif’ciles 
como este en las publicaciones de la Fundaci—n para que las familias puedan 
considerar todas las facetas del s’ndrome cuando tomen decisiones.  

Para algunas personas con CdLS que son mŽdicamente fr‡giles, 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: "ÀQuŽ podr‡ 
hacer mi hijo?" En 1992, durante la Conferencia Internacional de la Fundaci—n CdLS 
efectuada en Boston, la doctora Antonie Kline, miembro del Consejo Asesor Cl’nico, 
respondi— esta y otras preguntas de acuerdo a su investigaci—n. Contradiciendo 
publicaciones previas que revelaban situaciones particularmente deprimentes, la 
investigaci—n de la doctora revel— resultados m‡s optimistas para los reciŽn 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.  

La gran mayor’a de los ni–os con CdLS tambiŽn tienen retardo de desarrollo. Segœn la 
investigaci—n, el 25 por ciento de ni–os con CdLS participantes caminaron a los 18 
meses de edad, el 50 por ciento, a los dos a–os, el 75 por ciento, a los tres a–os y 
medio, y el 95 por ciento caminaron a los 10 a–os de edad. Los retardos principales 
aparecen en la comprensi—n y expresi—n de lenguaje, mientras que las ‡reas fuertes 
aparecen en la memoria visual y espacial y en la organizaci—n por percepci—n. Por lo 
tanto, es recomendable hacer Žnfasis en el uso de computadores e im‡genes, en lugar 
de utilizar instrucciones orales.  

Es importante saber que todas las personas con CdLS aprenden a comunicarse y 
continœan progresando durante toda su vida. Algunas personas con CdLS se comunican 
con palabras; otros usan idioma de se–as, dibujos, objetos y gestos para comunicarse 
con otras personas. A medida que se hacen los diagn—sticos, los investigadores podr‡n 
encontrar con mayor precisi—n los factores correctos para predecir lo que estas 
personas podrán hacer en el futuro.  

Crecimiento, alimentaci—n y nutrici—n  

Muchos ni–os con CdLS son incorrectamente diagnosticados como Òindividuos con 
discapacidad para desarrollarse,Ó condici—n que principalmente trata el bajo peso del 
ni–o. Aunque los ni–os con CdLS ganan peso lentamente, su crecimiento por lo general 
es proporcionado a su estatura durante toda su vida.  
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Los ni–os con CdLS frecuentemente sufren problemas de alimentaci—n, dificultad para 
tragar, dificultad para digerir alimentos y para ganar peso. Quienes est‡n a cargo de su 
cuidado suelen inquietarse por su manera lenta de ganar peso y quieren poner al ni–o 
en una dieta de altas calor’as, suplementos alimenticios y/o aumentar el nœmero de 
comidas diarias para estimular su crecimiento. En la actualidad, no hay prueba clara 
que indique que suplementar la alimentaci—n diaria del ni–o sea benŽfico a largo plazo. 
Según parece, las personas con CdLS ganan peso a su propio ritmo. Crecen 
paulatinamente en estatura y peso, pero la mayor’a son peque–os toda su vida. Aun 
antes de su nacimiento, su crecimiento es lento, pero sorprendentemente, durante la 
pubertad suele not‡rseles una racha acelerada de crecimiento. Por lo general, los 
varones tienden a ser m‡s altos y pesar m‡s que las hembras.  

Los padres se preocupan por la cantidad y calidad de comida que comen sus hijos, pero 
tambiŽn deben tener en cuenta la coordinaci—n entre mover labios y mejillas, tragar y 
respirar, que requiere el proceso de comer. Si los padres se sienten culpables porque el 
ni–o no come todo lo que se le ofrece, la comida y el tiempo de familia pueden 
convertirse en una experiencia desagradable y negativa. TambiŽn hay que tener en 
cuenta que algunos ni–os al acercarse a la adolescencia suelen aumentar de peso 
repentinamente. En esa Žpoca, si no se le ofrecen alternativas de alimentos saludables 
y de bajas calor’as, el antes diminuto, puede convertirse en un ni–o con exceso de 
peso.  

Se deben hacer  evaluaciones y pruebas adicionales si el crecimiento, el peso o el 
tama–o de la cabeza del ni–o son desproporcionados. Los mŽdicos deben tener a 
su disposici—n tablas de crecimiento correspondientes a personas con este s’ndrome 
(disponibles en nuestra p‡gina de Internet: www.CdLSusa.org) para estar atentos en 
caso de que el ni–o 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 s—lo para el 
crecimiento, sino tambiŽn para su funcionamiento normal total. Existen varios informes 
publicados sobre personas con CdLS cuyo crecimiento es deficiente por carencia 
hormonal que han tenido Žxito con tratamiento.  

La terapia con hormonas de crecimiento es larga, costosa e incluye efectos secundarios 
riesgosos. Adem‡s, 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 m‡s dif’cil cuidar a una persona con CdLS de mayor tama–o.  

Problemas alimenticios  

Adem‡s del alimento recibido, el momento de comer es muy importante para el 
desarrollo social y del lenguaje. Varios miembros del Consejo Asesor Cl’nico han 
sugerido soluciones para problemas al momento de comer.  
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Lo primero que hay que hacer es organizar un equipo de profesionales (mŽdico general, 
especialistas mŽdicos si es necesario, pat—logos de lenguaje, terapeutas, nutricionistas, 
dentistas, maestros, etc.) para elaborar un plan que responda a los diversos problemas 
de alimentaci—n de la persona. Luego, el equipo debe determinar cu‡les 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, iluminación, ruidos, 
temperatura ambiental, o por aspectos sociales, por ejemplo, quiŽnes estŽn presentes 
en el momento de comer, o quiŽn dŽ de comer al ni–o. Otro factor que suele causar 
problemas al comer o al alimentar por sonda es el reflujo gastroesofágico (véase la 
siguiente secci—n).  

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 evaluaci—n, los pat—logos de 
lenguaje entrenados espec’ficamente en este campo podr‡n recomendar estrategias 
para la alimentaci—n. TambiŽn un nutricionista capacitado podr’a ayudar a encontrar una 
dieta equilibrada y nutritiva que supla sus necesidades de crecimiento y desarrollo. 
Además, para  

resolver problemas comunes de estre–imiento, diarrea o malestar estomacal, es 
recomendable obtener informaci—n sobre substituci—n 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 alŽrgicas a la leche y beneficiarse de una dieta 
libre de productos l‡cteos. De manera semejante, algunas personas parecen tener 
fuertes reacciones a los productos que contienen cafe’na, 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 azœcar de la leche de vaca) y que algunas personas no toleren la prote’na 
de la leche (case’na). La leche y los productos l‡cteos suelen ocasionarles gas 
excesivo, dilataci—n del est—mago y calambres. La soluci—n obvia es alterar la dieta para 
excluir productos con lactosa o prote’na de leche de vaca. Esta tarea suele ser dif’cil 
debido a los numerosos productos en las estanter’as de los mercados que contienen 
leche o algœn 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 preparaci—n. Adem‡s, suele ser dif’cil asegurar que 
una dieta libre de productos l‡cteos tenga suficiente prote’na, calor’as y calcio para un 
buen crecimiento. Un nutricionista podr’a ayudar a elaborar un dieta libre de productos 
l‡cteos aunque con los suficientes nutrientes requeridos.  

TambiŽn es algo comœn que los ni–os con CdLS sean alŽrgicos al gluten, la prote’na 
que se encuentra en granos de trigo, centeno, cebada y avena. Las personas que 
padecen de enfermedad cel’aca se benefician de consumir una dieta libre de gluten. En 
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esta dieta se pueden consumir almidones provenientes de ma’z, arroz, soya, harina de 
papa, sorgo o linaza. Deben evitarse otras fuentes de gluten en aditivos, 
estabilizadores, preservativos para alimentos, medicamentos, dent’fricos y enjuagues 
bucales. Para obtener mayor informaci—n sobre algœn producto es conveniente llamar al 
fabricante del producto espec’fico. La Fundaci—n tambiŽn 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 es—fago, el est—mago y la parte superior del intestino delgado. Las se–ales leves a 
moderadas de estos problemas suelen incluir v—mito ocasional, eructos, acidez 
estomacal, mal apetito intermitente o cambios de comportamiento. 
Desafortunadamente, muchas personas con este s’ndrome no pueden comunicar su 
malestar e incomodidad, a menos que "se comporten mal" o, en algunos casos, que 
comiencen a autolesionarse. Quienes est‡n a cargo de su cuidado deben estar atentos 
a los cambios de comportamiento y a las se–ales tradicionales del reflujo.  

Las dolencias pueden ocurrir tambiŽn en la parte inferior del ducto gastrointestinal; 
espec’ficamente en el intestino grueso, el recto y el ano. Son comunes los problemas de 
estreñimiento, diarrea y distensión por gases con calambres, pero suelen ser leves y 
manejables. Los s’ntomas de estas condiciones suelen controlarse con medicamentos y 
cambios de dieta. Pero, si los s’ntomas son m‡s severos, persistentes o debilitantes, tal 
vez requieran la evaluaci—n de un mŽdico con especializaci—n en el sistema 
gastrointestinal. Los estudios que se hacen comœnmente para problemas 
gastrointestinales en la parte superior y en la parte inferior suelen ser: an‡lisis de 
sangre, pruebas coprol—gicas, radiograf’as y estudios endosc—picos.  

Enfermedad de reflujo gastroesofa !gico (ERGE)  

El reflujo gastroesof‡gico (ERGE) es una de las condiciones mŽdicas m‡s comunes 
asociada con CdLS. En efecto se calcula que el 85% de las personas con CdLS 
padecen de algœn tipo de reflujo. La Fundaci—n recomienda que se hagan pruebas a 
todas las personas por lo menos una vez, aunque carezcan de s’ntomas, para descartar 
el reflujo. A pesar de ser tan comœn, manejar con Žxito esta condici—n continœa siendo 
un reto para los mŽdicos y para quienes est‡n a cargo del cuidado.  

El reflujo es el retorno o curso inverso del contenido del est—mago hacia el es—fago, de 
manera semejante a lo que comœnmente se llama Òacidez estomacalÓ. El Consejo 
Asesor Cl’nico 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 
evaluaci—n 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 alimentaci—n y enfermedades 
de pulm—n, o’do, nariz y garganta son atribuibles al reflujo. Enfermedad de reflujo 
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gastroesof‡gico (ERGE) es el tŽrmino que se usa para describir la condici—n en la que 
de manera cr—nica el reflujo causa esta enfermedad. Las personas con CdLS que 
pueden comunicar sus s’ntomas gastrointestinales, reportan severa acidez estomacal, 
v—mito y dolor de est—mago. El dolor suele impedir el apetito, la participaci—n en 
actividades deseadas y el sue–o tranquilo. Suele ser especialmente doloroso acostarse 
despuŽs 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 ‡cido e incomodidad, sino que tambiŽn 
representa un peligro real. La materia del estómago retornada puede ser aspirada por el 
sistema respiratorio y causar neumonía que potencialmente puede ser letal. El reflujo 
algunas veces se “esconde”, es decir que la persona no vomita o eructa. El”reflujo 
si lenciosoÓ o escondido suele ocurrir si los ‡cidos estomacales s—lo suben hasta la 
parte  

baja del es—fago y regresan al est—mago. Con frecuencia, las personas que padecen de 
“reflujo silencioso” no sienten el mismo dolor e incomodidad que los que padecen 
ERGE. Esta condici—n es peligrosa puesto que esta materia contiene jugos g‡stricos 
que son ‡cidos y pueden da–ar las paredes del es—fago.  

Si no te trata, el reflujo conduce a complicaciones tales como hernia del hiato (cuando 
parte de la uni—n entre es—fago y est—mago se desplaza hacia el pecho), esofaguitis 
(inflamaci—n dolorosa del es—fago), angostura de es—fago (producida por cicatrices), 
es—fago de Barrett's (reflujo avanzado con cambios en las paredes del es—fago) o 
s’ndrome de Sandifer (vŽase secci—n insertada).  

Tratamiento del sistema gastrointestinal  

Para tratar el reflujo gastroesof‡gico podr’a administr‡rsele al ni–o comida m‡s gruesa, 
mantenŽrselo elevado despuŽs de comer para permitir que la gravedad desempe–e su 
labor, y usar dietas especiales y medicamentos. Los medicamentos que se usan son 
para ayudar a evacuar el est—mago con mayor rapidez, hacer m‡s f‡cil tragar los 
alimentos e inhibir las secreciones ‡cidas. Si estos tratamientos son insuficientes, tal 
vez sea necesaria la cirug’a.  

Cirugi !a gastrointestinal – Fundoplicacio !n/Gastrostomi!a  

Muchas personas requieren y responden bien a las intervenciones quirœrgicas del 
sistema gastrointestinal. Si se presenta un problema gastrointestinal complejo, la 
decisi—n sobre el mejor tratamiento podr‡ tomarse con la ayuda de un pediatra, un 
gastroenter—logo pediatra o un cirujano que preste su apoyo. Si despuŽs de atenta 
consideraci—n, los padres llegan a la decisi—n de que la cirug’a es la mejor opci—n, 
tambiŽn podr‡n consultar con especialistas en gastroenterolog’a miembros del Consejo 
Asesor Cl’nico y hablar con otros padres cuyos hijos hayan sido intervenidos 
quirúrgicamente. La Fundaci—n con gusto conectar‡ a los padres con otros que estŽn 
dispuestos a compartir sus experiencias.  
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Las intervenciones quirœrgicas gastrointestinales m‡s comunes son la fundoplicaci—n y 
la gastrostomía. La fundoplicación tiene por objeto proteger la parte baja del es—fago 
envolviendo el fondo del est—mago alrededor del es—fago. De esta manera se angosta 
la parte baja del es—fago y se reduce el reflujo. Como resultado, es posible que los 
ni–os no vomiten o eructen bien despuŽs de esta operaci—n. TambiŽn podr’an sufrir 
incomodidad abdominal.  

La gastrostom’a es una cirug’a en la que se hace un agujero en el est—mago, y 
frecuentemente se efectœa junto con la fundoplicaci—n. El agujero permite la 
alimentaci—n mediante una sonda de gastrostom’a, tambiŽn conocida como sonda de 
alimentaci—n. Aunque suene poco placentero, la mayor’a de quienes est‡n a cargo del 
cuidado consideran que esta sonda es un alivio porque permite alimentar al ser querido 
con mayor facilidad y disminuye dolorosos gases estomacales. Si el es—fago se 
recupera suficientemente y la  

enfermedad de reflujo responde al tratamiento, la persona puede llegar a ingerir 
alimentos por v’a bucal nuevamente.  

Cada situaci—n es diferente y debe evaluarse de manera singular. La mayor’a de 
personas a quienes se les hace fundoplicaci—n para curar reflujo pierden la posibilidad 
de vomitar. Esta informaci—n debe pasarse a los mŽdicos que atiendan a la persona 
porque el v—mito suele ser un indicador importante de muchas condiciones o 
enfermedades.  

Aun si la cirug’a tiene Žxito, se pueden presentar complicaciones como adhesiones y 
obstrucciones. Las personas que est‡n a cargo del cuidado deben estar alertas a 
medida que su ser querido crece porque existe la posibilidad de que la cirug’a tenga 
que repetirse. Para las personas que tienen problemas gastrointestinales se 
recomiendan las evaluaciones anuales.  

Las opciones de sondas o botones de gastrostomi !a  

Para las personas que necesiten sonda de alimentaci—n durante largo tiempo los 
cirujanos suelen usar botones de gastrostom’a. Un bot—n permite que el agujero del 
est—mago 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 ni–os no los halan o 
desinstalan con facilidad. El bot—n se puede utilizar para insertar la sonda de 
alimentaci—n y para cerrar la apertura nuevamente una vez que haya concluido la 
alimentaci—n. Los botones tienen v‡lvulas contra el reflujo que evitan escapes hacia la 
sonda. Debe limpiarse todos los d’as y puede hacerse a la hora de tomar un ba–o o una 
ducha. La mayor diferencia entre un modelo de bot—n y otro es con quŽ facilidad se 
puede cambiar. Algunos modelos requieren ir donde un mŽdico para cambiarlos o 
reemplazarlos, otras marcas se pueden reemplazar en casa. Puesto que algunas 
marcas de botones se prestan m‡s para cambiarse con frecuencia, antes de escoger la 
marca, la familia debe considerar durante cu‡nto tiempo el ni–o necesitar‡ el bot—n. 
Para tomar este tipo de decisiones, recomendamos que las personas a cargo del 
cuidado conversen con el especialista que ve al ni–o por asuntos gastrointestinales para 
estar informados sobre los œltimos avances mŽdicos en este tema.  
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Labio y paladar hendido  

Las personas con CdLS frecuentemente tienen el labio y paladar hendido o el paladar 
alto y arqueado. La separaci—n interna del labio por lo general tambiŽn separa 
externamente la piel. Puede comprometer s—lo el labio superior, o puede llegar tambiŽn 
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 
o’do y hasta da–ar la audici—n.  

El paladar hendido puede comprometer solamente la parte blanda del paladar hacia la 
garganta, o puede comprometer tambiŽn el paladar duro. La separaci—n en el paladar 
hace que al bebŽ le quede dif’cil succionar, la comida suele salir por la nariz y producir 
ahogo. No  

es inusual encontrar paladar alto y arqueado entre las personas que no tienen paladar 
hendido  

El tratamiento por lo general implica cirug’a, terapia de lenguaje y correcci—n de los 
dientes y puede empezarse desde los tres meses de edad, dependiendo de la condici—n 
médica del niño. Antes de corregirse este problema, al niño le quedará muy difícil 
alimentarse y es recomendable consultar a un especialista de alimentaci—n.  

O’do, nariz y gar ganta  

Durante muchas de las cl’nicas convocadas desde 1987, otolaring—logos han 
examinado a docenas de personas con CdLS, desde reciŽn nacidos hasta adultos. Casi 
todas han mostrado pŽrdida de audici—n 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 audici—n desarrollan mejor lenguaje, es recomendable hacer 
pruebas tempranas y comprensivas para empezar el uso de dispositivos de audici—n 
antes de los tres a–os, que es una Žpoca cr’tica para el desarrollo del lenguaje de todos 
los ni–os.  

Audicio !n  

Muchos ni–os con CdLS parecen tener pŽrdida de audici—n entre leve y moderada. 
Algunos padres informan que las pruebas del otolaring—logo son particularmente 
dif’ciles debido a los angostos canales del o’do de los ni–os y a su dificultoso 
comportamiento durante el examen. Considerando el alto riesgo de pŽrdida de audici—n 
de los ni–os con CdLS, recomendamos enf‡ticamente que se les evalœe aœn a los dos 
meses de edad.  

Para los reciŽn nacidos y otros ni–os que no pueden cooperar durante la prueba, se 
puede utilizar la prueba auditiva evocada potencial del tronco del encéfalo (pruebas 
BAER, VER, ABR o BSER, por las siglas de sus nombres en inglŽs). Este 
procedimiento relativamente indoloro consiste en colocar electrodos en la cabeza del 
ni–o que env’an sonidos por medio de aud’fonos para poder hacer un seguimiento 
desde el nervio auditivo hasta el encŽfalo.  
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Si se detecta pérdida de audición, se podría recomendar el uso de dispositivos de 
audici—n. Por lo general, si la persona est‡ interesada en comunicarse en su hogar, y si 
los dispositivos de audici—n le benefician, es f‡cil que la persona los use. La primera 
inquietud es la posibilidad de que los dispositivos no aumenten adecuadamente la 
audici—n. En caso de que se presente esa dificultad, se podr’a considerar una 
evaluaci—n en un centro familiarizado con ni–os con necesidades especiales.  

Las infecciones de o’do son comunes, y muchas personas que est‡n a cargo del 
cuidado nos informan que son dif’ciles de diagnosticar. Es posible que el ni–o carezca 
de las se–ales que indiquen problemas o que al mŽdico le quede dif’cil ver claramente 
dentro del o’do debido a la estrechez del canal auditivo. Un cambio de comportamiento, 
por ejemplo la falta de sue–o, podr’a ser el primer indicio de una infecci—n de o’do u otro 
problema mŽdico que requiera tratamiento.  

Los padres y los profesionales deben saber que, por razones todav’a desconocidas, 
algunos niños con CdLS tienen resultados muy bajos en estos exámenes cuando son 
muy j—venes. Algunas veces hasta se les diagnostica como sordos. No es inusual que a 
los padres se les informe poco tiempo despuŽs del nacimiento que su hijo es sordo, que 
tenga impedimento moderado de audici—n a los 12 meses, y que tenga impedimento 
leve o carezca de impedimento a los 18 o 24 meses. Esta aparente mejor’a de la 
audici—n es inusual y no tiene explicaci—n. Recomendamos y animamos a quienes est‡n 
a cargo del cuidado de los ni–os que se comuniquen con ellos verbalmente y de otras 
formas, aun si las pruebas indican pŽrdida auditiva.  

Problemas de la nariz  

Pocos y limitados estudios se han efectuado sobre problemas de los senos nasales en 
ni–os con CdLS, sin embargo, estos problemas parecen ser bastante frecuentes. 
Asumimos que los problemas se originan en las estructuras anormales de estos ni–os 
que suelen incluir paladar hendido, paladar con arco alto, nariz de tama–o peque–o o 
quiz‡s anormalidades de las mucosas, problemas asociados tambiŽn con otitis 
(inflamaci—n del canal auditivo).  

Otros problemas menos comunes asociados con este s’ndrome son p—lipos nasales e 
infecciones nasales. Algunos ni–os comunican su incomodidad por estos problemas con 
comportamientos inusuales como tir‡ndose la nariz o golpe‡ndose la cabeza.  

La sinusitis cr—nica podr’a estar acompa–ada de p—lipos y alergias. Como ocurre en los 
casos de efusi—n (l’quido) en el o’do medio, no hay tratamientos preventivos eficientes 
antes del primer incidente. Si el ni–o tiene sinusitis frecuente, ser’a recomendable 
tratarlo con medicamentos como esteroides y antibi—ticos para infecciones activas. En 
casos graves, podr’a indicarse la cirug’a nasal (endosc—pica funcional, por lo general).  

Habla y lenguaje  

Las personas con CdLS comœnmente tienen problemas de comunicaci—n. Segœn los 
miembros del Consejo Cl’nico Asesor, se deben considerar cinco factores para predecir 
la posibilidad de que un ni–o con CdLS adquiera lenguaje y hable. Los factores son 
peso de nacimiento, retardo social, impedimento auditivo, malformaci—n de 
extremidades superiores y desarrollo motriz (sentarse y caminar). La habilidad de 
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lenguaje y habla de todo ni–o con CdLS debe evaluarse temprano. Esto puede hacerse 
aœn a los dos meses de edad. No hay que esperar a que el ni–o comience a hablar 
para iniciar la terapia.  

Puesto que la habilidad de o’r es un factor cr’tico para el desarrollo de lenguaje y habla, 
es recomendable efectuar pruebas tempranas y frecuentes. Si hay impedimento 
auditivo, se deben utilizar dispositivos de audici—n del tama–o correcto. Para los ni–os 
con reflujo, es recomendable evitar da–os e irritaciones de boca, faringe y laringe y de la 
trompa de Eustaquio. Un tratamiento tambiŽn puede mejorar la calidad de la voz y la 
audici—n.  

Aun si se cree que el bebé no oye, debe habl‡rsele como si se esperara que 
respondiera.  

Las pruebas auditivas son inconstantes para medir la habilidad auditiva de los ni–os con 
CdLS. Por lo tanto, un resultado deficiente de una prueba auditiva no significa que la 
audici—n del ni–o no pueda mejorar más tarde.  

Las familias bilingŸes deben tratar de comunicarse en ambos idiomas; no se 
recomienda limitar la comunicaci—n a s—lo uno. Se puede usar idioma de se–as para 
ayudar a facilitar el lenguaje, pero es importante continuar esperando también el 
lenguaje oral.  

Como en muchos otros aspectos de este s’ndrome, la gama de habilidades de habla y 
audici—n es muy amplia. Algunas personas, aunque reciban la mejor terapia posible, 
s—lo podr‡n 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 
tambiŽn considerar otros mŽtodos de comunicaci—n, por ejemplo, idioma de se–as y 
tableros de comunicaci—n. Hacer gestos es una manera MENOS FORMAL DE IDIOMA 
DE SE„AS y podr’a ser una manera pr‡ctica para comunicar las necesidades m‡s 
sencillas. Cualquiera que sea el método de comunicación de la persona, lo importante 
es que quienes estŽn a cargo del cuidado aprendan el sistema de comunicaci—n 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 se–as y lenguaje oral. Por ejemplo, es recomendable 
decir al mismo tiempo Òte quieroÓ, Òm‡s, por favorÓ o Òs’Ó con palabras y con idioma de 
se–as. Puesto que el lenguaje oral es mucho m‡s r‡pido que el de se–as, la mayor’a de 
los padres informan que las se–as van rezag‡ndose a medida que el ni–o aprende 
nuevas palabras orales.  

Comportamiento  

Los problemas de comportamiento de las personas con CdLS no son inevitables. En 
efecto, segœn los miembros del Consejo Cl’nico Asesor, algunas personas con CdLS no 
tienen ningœn problema de comportamiento, mientras que otras tienen s—lo 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 
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comportamiento que tienen que manejar los que est‡n a cargo del cuidado de personas 
que se infligen lesiones o que hacen da–o 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 c’clicos 
(surgen y desaparecen). Hay dos per’odos t’picos para cambios de comportamiento. 
Temprano en la ni–ez y en la adolescencia. Como la mayor’a de personas, las 
afectadas con CdLS desarrollan problemas de comportamiento por razones espec’ficas 
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 patr—n 
constante (es decir que sea siempre en ciertos momentos, lugares o con ciertas 
personas) el tratamiento debe comenzarse analizando la manera de cambiar la 
situaci—n. Si el entorno no tiene suficiente  

estructura, o si no es apropiado el programa educativo o recreativo, estas insuficiencias 
deberían resolverse. Descubrir las razones del comportamiento es la parte más difícil 
del tratamiento. La informaci—n anecd—tica (las impresiones) por lo general s—lo muestra 
imprecisamente lo que estŽ ocurriendo. Por lo tanto, las decisiones sobre tratamiento 
deben fundamentarse solamente en informaci—n recogida durante un per’odo constante 
y suficiente de tiempo.  

Algunas tŽcnicas de manejo de comportamiento tienen Žxito, desde guiar a la persona a 
otras actividades hasta usar ropa protectora. Se han visto pruebas dram‡ticas de que 
las lesiones autoinfligidas aumentan cuando SE LES PRESTA MUCHA ATENCIîN.  

Si recoger informaci—n (documentar el comportamiento) no da respuestas claras, otro 
aspecto que se debe explorar es la existencia de un problema mŽdico. Malestares 
gastrointestinales, dolores musculares, infecciones de o’do, caries dentales y hasta 
convulsiones pueden resultar en irritabilidad, lesiones autoinfligidas o agresi—n. Aun las 
personas levemente afectadas y que pueden comunicarse bien a veces no reconocen la 
fuente de su incomodidad. Dos de las m‡s comunes razones de cambios de 
comportamiento son la enfermedad de reflujo gastroesof‡gico y las caries dentales.  

El uso de medicamentos podr’a ser recomendable despuŽs de cautelosa evaluaci—n. 
Primero se recetan los que tengan menos efectos secundarios. Lo principal es Òno 
ocasionar ningœn perjuicio” y luego asegurar que sirva para la causa subyacente. ¡La 
mejor herramienta es la paciencia!  

Algunos investigadores creen que CdLS tiene que ver con un trastorno bioqu’mico y que 
este factor hace m‡s factibles las lesiones autoinfligidas. Sin embargo, no existe ningœn 
tratamiento que sirva para todos los casos. El uso de medicamentos es complejo en 
todas las personas. Requiere especial conocimiento y cuidadoso monitoreo. Quienes 
estŽn a cargo del cuidado e interesados en informaci—n sobre problemas de 
comportamiento y estrategias de tratamiento pueden contactarse con la Fundaci—n para 
recibir informaci—n sobre cu‡les tratamientos han tenido Žxito y cu‡les no.  

Neurolog’a  
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Los informes de quienes est‡n a cargo del cuidado de personas con CdLS y de los 
profesionales que los tratan sugieren que estas personas podr’an padecer de 
impedimentos neurol—gicos. Varios individuos con CdLS sufren convulsiones. Se ha 
observado que algunos tienen un l’mite 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 elŽctrica en el cerebro. No hay 
edad t’pica para el comienzo  

de las convulsiones. La mayor parte de la actividad de convulsiones puede controlarse 
con medicamentos recetados por un neur—logo pediatra. Sin embargo, es muy dif’cil 
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 mŽdico 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 revelar‡ actividad de 
convulsiones.  

Aumento / Disminucio ́n de sensibilidad  

Hay que tener cautela si se usa el dolor como criterio para evaluar la gravedad de una 
lesi—n u otros problemas mŽdicos porque es posible que las personas con CdLS tengan 
un límite más alto para soportar dolor de lo esperado. Por ejemplo, es posible que la 
persona no responda de la manera obvia al dolor f’sico si se le expone a temperaturas 
extremas.  

Ortope dia  

Los problemas ortopédicos pueden ser congénitos (presentes y reconocibles al nacer) o 
surgir en el desarrollo (surgir durante la infancia). Entre los ni–os menos afectados 
frecuentemente se ven manos peque–as, curvatura del quinto dedo (clinodactilia), 
pulgar corto m‡s cerca de la mu–eca de lo usual y alguna limitaci—n de movilidad del 
codo. La presencia de una o m‡s membranas entre los dedos (sindactilia) es menos 
comœn. Algunas veces la parte superior del radio (hueso del antebrazo) est‡ dislocada 
en el codo, pero esto no causa dolor. Algunas anormalidades de los huesos no suelen 
notarse en los ex‡menes f’sicos y para reconocerlas son necesarias las radiograf’as.  

El nacimiento de un ni–o con problemas f’sicos evidentes puede ser intimidante. Ya sea 
que el ni–o carezca de un dedo, una mano, o de un brazo, la primera reacci—n es de 
shock. Puesto que la diferencia se nota a la vista, con frecuencia se reconoce antes de 
que se efectœe la diagnosis. Muchos padres dicen que pasan por el proceso de duelo 
dos veces, la primera cuando notan la discapacidad f’sica del ni–o y la segunda cuando 
el mŽdico les da la diagnosis de CdLS. Para los padres y las otras personas que est‡n a 
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cargo del cuidado de un niño con diferencias físicas obvias, una salida con el ni–o al 
consultorio mŽdico o de compras a la tienda puede ser una experiencia dif’cil. Cuando a 
un ni–o le falta una extremidad o se ve mucho m‡s peque–o de lo correspondiente a su 
edad, la gente suele hacer preguntas que los padres a veces no saben c—mo responder.  

Si el ni–o nace con un problema ortopŽdico, el mŽdico suele hacer arreglos para 
consulta en los primeros meses de vida. Sin embargo, algunos problemas ortopŽdicos, 
por ejemplo, tensi—n del tend—n del tal—n, suelen reconocerse mucho m‡s tarde, cuando 
el ni–o comienza a caminar.  

En casos m‡s severos, los ni–os carecen de dedos, de secciones metacarpianas o 
huesos largos del brazo. A pesar de diferencias considerables de extremidades 
superiores, muchos  

ni–os con este s’ndrome utilizan muy bien sus brazos y manos. Adem‡s, aunque 
muchas personas rechacen las pr—tesis (extremidades artificiales) para mejorar sus 
funciones, algunas personas que est‡n a cargo del cuidado nos informan que las 
pr—tesis han tenido Žxito y sugieren que podr’an ser una muy buena inversi—n de tiempo 
y dinero.  

Las malformaciones congŽnitas de piernas y pies son menos comunes y suelen ser 
menos severas que las de las extremidades superiores. Los ni–os con CdLS tienen pies 
muy peque–os y frecuentemente tienen membranas entre el segundo y tercer dedo de 
los pies. Para el ni–o esto no representa ningœn 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 cirug’a con muy buenos 
resultados. A pesar de que el Žxito de las pr—tesis para las extremidades artificiales es 
limitado, para las extremidades inferiores la aceptaci—n suele ser mucho mayor.  

Las anomal’as de los pies pueden presentarse m‡s tarde durante la infancia. A medida 
que el ni–o 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 tensi—n del tend—n de tal—n para dar al ni–o una base estable de 
apoyo para caminar y sostenerse de pie. El tratamiento suele incluir ejercicios de 
estiramiento, yeso, o cirug’a para corregir y alargar los tendones de los talones y/u otros 
tendones.  

Las contracturas de las rodillas (rodillas dobladas) tambiŽn suelen ser comunes y 
responden bien a tratamientos sin cirugía. Aunque la mayoría de los niños con CdLS 
caminan a los tres a–os de edad, otros logran caminar independientemente mucho m‡s 
tarde en la ni–ez, por lo cual los tratamientos de extremidades inferiores son muy 
importantes.  

Los juanetes, desviaciones de la articulaci—n b‡sica del dedo grande del pie, ocurren 
algunas veces y es recomendable buscar evaluaci—n mŽdica si se sospecha esta 
condici—n. Su severidad suele variar. Las opciones de tratamiento suelen incluir, entre 
otras, calzado ortopŽdico y cirug’a. Lo m‡s apropiado es consultar a un ortopedista 
sobre este tema.  
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Las dislocaciones congŽnitas 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 ni–os con CdLS. Se caracteriza por falta de profundidad 
en la cavidad de la articulaci—n que normalmente suele tener forma de taza. El extremo 
superior del fŽmur que tiene forma de bola corre el riesgo de dislocaci—n, y esto impide 
la habilidad del ni–o para caminar. La manera m‡s eficiente de diagnosticar esta 
condición es mediante un ultrasonido en los primeros seis meses de vida. Puesto que 
es dif’cil detectarla mediante observaci—n f’sica, ser’a conveniente hacer tomas de 
rayos X de las caderas cada pocos a–os durante el crecimiento. Si se detecta una 
anormalidad, el uso de soportes casi siempre falla, pero la cirug’a suele tener mucho 
m‡s Žxito.  

La escoliosis (curvatura de la columna vertebral) algunas veces se desarrolla en la 
infancia, pero aunque si ha ocurrido, no suele ser comœn en ni–os con CdLS. Cuando 
las curvaturas son peque–as, se revisan peri—dicamente, pero no suelen tratarse 
activamente. Cuando son moderadas, pueden tratarse con un soporte hasta que el ni–o 
termine de crecer. El soporte suele parar, pero no endereza una curvatura creciente y 
no suele tener efecto en todos los  

casos. Es posible que los ni–os con comportamiento impredecible no toleren el uso de 
un soporte. Para corregir las curvaturas grandes es necesaria la cirug’a. Las tŽcnicas 
quirœrgicas modernas para la columna son muy seguras y eficientes, no requieren yesos 
ni soportes postoperatorios, y no suelen requerir m‡s de cinco o seis d’as de 
hospitalizaci—n.  

Oftalmolog’a  

Todos los ni–os con CdLS deben ser evaluados por un oftalm—logo pediatra. Hay 
mŽtodos especiales para examinar a ni–os con habilidad limitada de cooperaci—n. Si al 
ni–o se le va a efectuar otro procedimiento que requiera anestesia general (por ejemplo, 
odontolog’a o sondas en los o’dos), el oftalm—golo podr’a efectuar el examen de los 
ojos a la misma vez.  

Los problemas de ojos m‡s comunes asociados con CdLS suelen ser miop’a, 
conjuntivitis repetida, drenaje o lagrimeo, y p‡rpados ca’dos (ptosis). A quienes tengan 
problemas de visi—n, podr’an recet‡rseles lentes y/o parches, y suelen responder bien a 
terapia. Las personas naturalmente querr‡n 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 podr’an estar tratando de comunicar que los lentes no les 
ayudan a ver un mundo interesante para su nivel de desarrollo particular. Entre m‡s 
retardo tenga la persona, m‡s limitada ser‡ su atenci—n visual a los objetos que le 
rodeen.  

Otros problemas de ojos, como la conjuntivitis o la blefaritis (inflamación de pestaña y 
p‡rpado), se pueden tratar lavando y frotando la pesta–a con champœ para bebŽs. La 
mayor’a de los ni–os que padecen de lagrimeo y drenaje suelen mejorarse sin 
intervenci—n quirœrgica, pero algunos tienen anomal’as anat—micas del conducto 
lacrimal.  
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Una ptosis considerable podr’a limitar la visi—n y hacer que la persona levante la quijada 
y arquee la espalda para tratar de ver por debajo de sus p‡rpados ca’dos. Existen 
posibilidades quirœrgicas correctivas si esta condici—n es avanzada a tal punto que 
impida el equilibrio, la habilidad para caminar, la visi—n o la habilidad de acci—n dentro 
del entorno. A pesar de que los beneficios suelen ser mayores que los riesgos, es 
necesario recalcar que despuŽs de este tipo de cirug’a, la persona podr’a tener 
dificultad para cerrar los ojos firmemente. Adem‡s, es posible que la cirug’a tenga que 
repetirse para corregir los p‡rpados ca’dos 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 raz—n, en el paquete inicial que la Fundaci—n 
env’a a las familias se incluye informaci—n sobre cuidado dental. Quienes est‡n 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 ni–o no tiene la habilidad de limpiarse los 
dientes, caries, enfermedad de enc’as, dientes peque–os y erosi—n de dientes por los 
‡cidos estomacales del reflujo.  

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 quirœrgica. Al seleccionar un 
dentista, es conveniente buscar a un especialista en odontolog’a pedi‡trica o general 
que haya aprendido a atender pacientes con necesidades especiales.  

Sugerimos comenzar los controles dentales despuŽs de uno o dos a–os de edad y 
continuarlos cada seis meses a no ser que sean necesarias las limpiezas m‡s 
frecuentes. Se deben hacer tratamientos con fluoruro, sistŽmicos o topicales, segœn sea 
necesario. Para evitar las caries se puede aplicar un sellador pl‡stico sobre las muelas.  

Los dientes se deben cepillar por lo menos dos veces al d’a con muy poco dent’frico, 
utilizando depresores de lengua y/o gasa para sostener la boca en posición abierta. 
Algunas personas encuentran que es m‡s f‡cil cepillar los dientes del ni–o acostado 
sobre un sof‡ o sobre una cama. De esta manera tambiŽn se puede aplicar la soluci—n 
de fluoruro con un cepillo de dientes o un hisopo de algod—n. Lo m‡s importante es que 
quienes estŽn a cargo del cuidado de los ni–os sepan el contenido de azœcar de los 
cereales y de los otros alimentos que consume el ni–o. Para ayudar a combatir las 
caries tambiŽn es bueno dar al ni–o comidas livianas y saludables.  

Entre los problemas dentales que son comunes en personas con CdLS, los m‡s serios 
son los relacionados con el reflujo. El reflujo y el ‡cido 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 dif’cil mantener higiene oral adecuada 
debido a las acciones protectoras y rechazantes de estas personas, que impiden 
acceso a su boca. Suele ser un dif’cil reto cepillar la parte interior de la boca donde el 
‡cido tiene los efectos m‡s fuertes. Por lo tanto, en una situaci—n en la que la higiene 
oral es dif’cil y/o los dientes de manera cr—nica est‡n en contacto con los ‡cidos 
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estomacales, se pueden esperar caries dentales y la posibilidad de infecciones y 
abscesos.  

Ortodoncia  

Carecer de algunos dientes o tener dientes adicionales tambiŽn es frecuente entre 
quienes tienen CdLS. No hay uniformidad, pero CdLS presenta anomal’as en el nœmero 
de dientes de estas personas.  

El œnico factor de consideraci—n respecto al tratamiento del ni–o tiene que ver con su 
inhabilidad para cooperar. Si es imposible obtener rayos X e impresiones para moldes 
de ortodoncia, tambiŽn puede ser muy dif’cil colocar frenillos o retenedores en la boca. 
Los frenillos y retenedores también afectan la higiene dental y podr’an comprometer la 
salud de los dientes existentes si no se pueden cepillar constantemente.  

Otros problemas mŽdicos  

Defectos del corazo !n  

Los ni–os con s’ndromes con frecuencia tienen problemas congŽnitos del coraz—n y 
cerca del veinticinco por ciento de ni–os con CdLS nacen con algœn tipo de condici—n 
card’aca. Con un examen minucioso el pediatra del ni–o podr‡ detectar se–ales de 
trastornos card’acos, los que suelen reconocerse por un murmullo del coraz—n. Entre 
los defectos m‡s comunes del coraz—n se encuentran los siguientes: defecto septal 
ventricular (VSD), defecto septal atrial, ducto arterioso patente y tetralog’a de Fallot. Si 
se encuentra algœn problema, ser‡ necesario que un cardi—logo pediatra evalœe al ni–o. 
Puesto que estas condiciones se detectan en los primeros tres meses de vida, las 
personas a cargo del cuidado de ni–os de m‡s edad no deben preocuparse 
innecesariamente por problemas de coraz—n m‡s tarde.  

Por lo general, la cirug’a no es necesaria para la mayor’a de problemas congŽnitos del 
coraz—n en ni–os con CdLS. Sin embargo, algunas malformaciones severas de coraz—n 
(incluyendo las anomal’as septales, valvulares y de grandes vasos) son de gran riesgo 
para el ni–o y suelen necesitar cirug’a.  

Testi !culos sin descender  

Entre la poblaci—n masculina general, los test’culos sin descender son un defecto de 
nacimiento relativamente comœn. Cuando est‡ presente el s’ndrome CdLS, 
frecuentemente los dos test’culos no descienden. Esto se llama criptorquidismo 
bilateral. Casi siempre, los test’culos est‡n 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 consideraci—n 
dependiendo del nivel de CdLS), riesgo de c‡ncer testicular (lo cual es diez veces 
mayor si se dejan los test’culos en el abdomen y mucho menor si se hacen descender), 
hernias y retorceduras de los test’culos que cortan el abastecimiento sangu’neo a la 
zona genital.  

Por lo tanto, por lo general es recomendable hacer descender los test’culos. Esto se 
hace con una intervenci—n quirœrgica, preferiblemente entre los nueve y los quince 
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meses de edad. Después de la cirugía se debe vigilar que no vuelvan a ascender hacia 
el abdomen. Si s—lo suben hasta el canal, pero se pueden palpar, no hay aumento de 
riesgo.  

Si no se pueden palpar los test’culos inicialmente, el cirujano puede recomendar entrar 
al abdomen con un laparoscopio para buscar el test’culo. Si al encontrar el test’culo, 
Žste parece anormal (demasiado peque–o, arrugado o disminuido) el cirujano suele 
extraerlo para que no aumente el riesgo de c‡ncer del paciente.  

Problemas femeninos en la pubertad  

Quienes estŽn 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 mŽdicos. Suele ser necesario 
explicarle su menstruaci—n y sus otros cambios f’sicos. Al igual que cuando ocurren 
problemas mŽdicos, las j—venes suelen manifestar con comportamiento la incomodidad 
que sienten por su menstruaci—n.  

Como a otras ni–as que llegan a la pubertad, se les debe hacer prueba de Papanicolau 
con regularidad, y para mayor comodidad conviene que sea bajo sedaci—n. Si la 
menstruaci—n es muy dolorosa, o si causa otros problemas de salud, podr’a 
considerarse una cirug’a. Quienes est‡n a cargo del cuidado de ni–as reportan buenos 
resultados cuando se ha decidido que el tratamiento correcto es efectuar una 
histerectom’a (extracci—n quirœrgica del œtero).  

Efectos de la edad  

La poblaci—n de personas con CdLS por todo el mundo es una fuente valiosa de 
información sobre el síndrome y sobre sus efectos durante el proceso de 
envejecimiento. Segœn las respuestas a cuestionarios de quienes est‡n a cargo del 
cuidado y segœn las consultas con los miembros del Consejo Asesor Cl’nico, parece 
que las personas con CdLS envejecen m‡s r‡pidamente que otras. F’sicamente 
parecen de m‡s edad, y es posible que esto estŽ conectado con algunos problemas 
mŽdicos y de comportamiento. Algunos ejemplos de aceleraci—n de envejecimiento que 
se han notado incluyen agrandamiento de la pr—stata en varones desde los treinta a–os, 
mayor pŽrdida de memoria tanto en varones como en hembras, y la continua posibilidad 
del fen—meno de Raynaud (VŽase secci—n de neurolog’a). TambiŽn parece que en 
algunas personas suelen empeorar los problemas relacionados con el comportamiento 
y con el sue–o. La Fundaci—n tiene la esperanza de que quienes estŽn a cargo del 
cuidado continœen compartiendo sus experiencias entre s’ y con la Fundaci—n para 
aumentar el banco de conocimientos sobre adultos con CdLS.  

Observaci—n: Aunque ya se sabe mucho sobre este s’ndrome, los informes recientes 
sugieren que hay mucho m‡s por aprender. Tanto quienes est‡n 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/o mucha sensibilidad al tacto, problemas para regular la 
temperatura del cuerpo (especialmente en d’as muy calientes o muy fr’os), dificultad 
para extraer sangre por venas extremadamente peque–as, alergias a alimentos, 
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comportamiento autolesionante y audición inconstante. Esperamos que en el futuro nos 
enfoquemos m‡s en aprender sobre estos problemas.  

Avances tecnol—gicos  

Se ha logrado mucho en el campo de dispositivos para adaptaci—n 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 tecnolog’as, hay cuatro categor’as generales: Adaptadores, auxiliares, 
dispositivos para comunicaci—n e implementos para seguridad.  

Los adaptadores (objetos o herramientas modificadas para cumplir una funci—n 
espec’fica) pueden ser bastante sencillos o complicados. Los objetos corrientes, por 
ejemplo, camas, utensilios para comer o muebles, se modifican para que sean m‡s 
œtiles y accesibles. Por ejemplo, los utensilios para comer se adaptan de tal manera que 
los puedan usar las personas que puedan comer por s’ solas, pero que no tengan 
dedos para agarrar los utensilios. Al ayudar a una persona a utilizar adaptadores se le 
ayuda a participar m‡s en su mundo, a ser m‡s independiente, a participar en el 
proceso de tomar decisiones y se fomenta su autoestima.  

En la tecnolog’a de auxiliares hay nuevos avances todo el tiempo. Los asientos para 
autom—viles, los caminadores, las sillas de ruedas y mœltiples modos de transporte son 
s—lo algunos de los ejemplos que muestran la tecnolog’a disponible para que las 
personas con CdLS puedan desplazarse mejor. Adem‡s, las innovaciones permiten que 
los auxiliares sean cada vez m‡s c—modos, durables, flexibles y econ—micos.  

En el campo de los dispositivos para comunicaci—n tambiŽn se han logrado adelantos. Quienes 
est‡n a cargo del cuidado de los que tienen el s’ndrome recomiendan que antes de 
comprar algœn dispositivo se prueben diversos modelos. Existen centros para 
dispositivos tecnol—gicos que facilitan este proceso. Ahora m‡s que nunca antes, las 
personas con discapacidades tienen mayor acceso a computadoras y a dispositivos 
electr—nicos dise–ados espec’ficamente para impedimentos.  

En las œltimas dos dŽcadas la innovaci—n tambiŽn ha llegado al campo de la seguridad. 
Finalmente se est‡n desarrollando alarmas para puertas, cascos protectores y arneses 
de seguridad para personas que no sean ni–os (para quienes se dise–aron estos 
implementos originalmente). Para obtener m‡s informaci—n sobre productos 
tecnol—gicos es posible llamar a la Fundaci—n, participar en la Fundaci—n o asistir a 
ferias de exposici—n de productos para Ònecesidades especialesÓ.  

Los hermanos de quienes tienen el s’ndrome  

Para los padres, uno de los retos m‡s dif’ciles es encontrar un equilibrio entre cumplir 
con lo que necesita el hijo con CdLS, sin descuidarse a s’ mismos o a sus otros hijos. 
La clave del Žxito 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 inc—modos. TambiŽn es verdad que la imaginaci—n de un ni–o 
puede elaborar una situaci—n mucho m‡s terrible que la realidad. Explicar el s’ndrome 
CdLS a los ni–os puede ser muy dif’cil, pero es de suma importancia que los padres den 
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a sus hijos amplia informaci—n y que Žsta sea correcta, sencilla y apropiada para su 
edad.  

Todos los niños, especialmente los más pequeños, deben saber que no pueden 
ÒcontraerÓ CdLS puesto que no es una enfermedad. TambiŽn deben saber que su 
hermano, o hermana, se beneficiar‡ si recibe cari–o y atenci—n. 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 ni–os resienten el tiempo y energ’a que requiere el cuidado del hermano con 
CdLS y suelen sentirse m‡s 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 reacci—n que sea correcta o 
incorrecta. Algunos ni–os suelen tener m‡s dificultad que otros y podr’an beneficiarse si 
reciben orientaci—n psicol—gica de un profesional familiarizado con estos temas.  

Tener un hermano, o hermana, con CdLS afectar‡ a sus hermanos por el resto de la 
vida. Estar‡n expuestos a un mundo y a una perspectiva que de otra manera no 
conocer’an jam‡s. Aunque la experiencia sea muy dif’cil, tambiŽn puede ser 
enriquecedora y benŽfica, y expone a los otros ni–os a mœltiples, carreras y 
oportunidades de desarrollo y crecimiento personal.  

Los abuelos y los otros familiares  

El nacimiento de un ni–o con CdLS puede tener profundo efecto sobre todos los 
familiares. Todos suelen sentir enorme tristeza, no s—lo por el ni–o, sino tambiŽn 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 bebŽ aœn antes que los padres, particularmente si el ni–o es el 
primogŽnito. 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 quiŽn es el 
"responsable" del s’ndrome. Les parece importante asignar culpas. Suele ser dif’cil 
para ellos aceptar que nada podr’a haber evitado el s’ndrome. DespuŽs de la 
diagnosis, los abuelos y otros adultos preocupados suelen hacer el mismo tipo de 
preguntas a los padres: ÒÀHablar‡ el bebŽ?Ó ÒÀCaminar‡?Ó ÒÀC—mo ser‡ cuando sea 
adulto?” Es importante que todos comprendan que aunque criar a un hijo con 
discapacidades es diferente que criar a otros hijos, muchas de las necesidades de los 
ni–os son las mismas. Todos los ni–os saben instintivamente si las personas los quieren 
y los aceptan.  

Aunque los abuelos y los otros familiares quieran ayudar, es posible que no sepan c—mo 
ni d—nde empezar. Los t’os, los primos y posiblemente tambiŽn los amigos suelen 
sentirse abrumados e impotentes. Los padres podr’an romper el hielo sugiriŽndoles que 
lleven al ni–o a dar un paseo, que aprendan idioma de se–as, que le lean libros o que lo 
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cuiden de vez en cuando. Si el ni–o requiere atenci—n mŽdica especial, los padres 
pueden ense–ar a los otros adultos c—mo cuidarlo. Los abuelos deben saber que 
aunque el ni–o tenga necesidades especiales, su responsabilidad hacia el ni–o continœa 
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 ni–o con CdLS 
y a su familia es ofreciendo regalos considerados, fomentando comunicaci—n por 
telŽfono y otra correspondencia. TambiŽn 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 niños o haciendo labores caseras. Además de contribuir tiempo y apoyo, 
hay otros regalos muy œtiles para un ni–o con CdLS. Por ejemplo, los baberos y la ropa 
para personas con retrasos de desarrollo son regalos perfectos, porque frecuentemente 
una persona con CdLS ÒdesgastaÓ la ropa antes de que le quede demasiado peque–a. 
TambiŽn los regalos de art’culos esenciales, como pa–ales, pagos de visitas mŽdicas y 
gasolina, aunque no sean glamorosos, dan un mensaje de comprensión y cariño, y 
suelen ser muy apreciados.  

A los adultos y familiares les suele ser dif’cil hablar a sus amigos sobre su ni–o. En 
particular, los abuelos disfrutan hablando de sus nietos, probablemente m‡s de lo que 
hablaban de sus  

propios hijos. Inicialmente, para proteger a su hijo o hija, es posible que los abuelos 
nieguen la condici—n de su nieto. Sin embargo, con el transcurso del tiempo, en su 
mayor’a, los familiares llegan a aceptar al ni–o como miembro amoroso y contribuyente 
a la familia.  

Intervenci—n/Educaci—n temprana  

Lo m‡s factible es que los ni–os 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 podr’a ayudar a la familia para seguir los procedimientos necesarios para 
solicitar participaci—n en estos programas.  

Se deben considerar programas de intervenci—n temprana tan pronto estŽn 
c—modamente en casa el nuevo bebŽ y la persona a cargo de su cuidado. Es muy 
importante encontrar el apoyo emocional y el conocimiento de profesionales bien 
informados. DespuŽs de las evaluaciones iniciales, los terapeutas podr‡n ayudar a 
determinar frecuencia apropiada y duraci—n de terapias recomendables. Desde el 
nacimiento hasta los tres a–os se pueden proveer servicios de intervenci—n temprana. 
Se suele preparar un "plan individualizado de servicios para la familiaÓ (al que nos 
referimos aqu’ como plan IFSP, por la sigla del nombre del plan en inglŽs, 
“Individualized Family Service Plan”).  

Intervenci—n temprana significa diferentes cosas para diferentes personas a cargo del 
cuidado. Para algunos, podr’a significar que un profesional venga al hogar a ayudar a 
cuidar al ni–o. Para otros, podr’a significar que el ni–o vaya a una escuela (o a otro 
lugar de la comunidad) a jugar y a aprender con otros ni–os. No hay manera de predecir 
con precisi—n cu‡l ser‡ el potencial de desarrollo de cada ni–o, pero la investigaci—n 
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indica que los ni–os que participan en programas de intervenci—n temprana tienen 
mucha mayor posibilidad de desarrollar sus habilidades al m‡ximo.  

DespuŽs de cumplir tres a–os, las autoridades escolares locales tienen la labor de 
educar al ni–o hasta los 21 a–os de edad. A medida que crecen los ni–os y sus ventajas 
y limitaciones se hacen m‡s evidentes, a las personas a cargo del cuidado se les 
solicitar‡ que colaboren con los profesionales para fijar metas educativas apropiadas. 
Hay que recordar que nadie conoce mejor a los ni–os que las personas que los cuidan 
primordialmente. Cuando hablen con los educadores que desarrollar‡n las metas, 
quienes est‡n a cargo del cuidado primordialmente deben estar preparados para poner 
Žnfasis en sus ventajas y para sugerir programas educativos.  

Cuando se hable de las metas y objetivos educativos con los profesionales de la 
escuela, se desarrollará un plan educativo individualizado (al que nos referimos aquí 
como plan IEP, por la sigla de su nombre en inglŽs, ÒIndividualized Educational PlanÓ). 
Este plan se elaborar‡ por escrito despuŽs del comœn acuerdo entre las personas a 
cargo del cuidado del ni–o y el equipo de profesionales escolares que representen los 
servicios (ayudantes suplementarios, modificaciones y terapia) disponibles para el ni–o 
mientras estŽ en la escuela. El progreso del ni–o se monitorea y todos los a–os se 
evalœan 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 ni–o 
deberá cumplirlo. En colaboraci—n, las personas a cargo del cuidado y los maestros 
podr‡n decidir cu‡l ser‡ el plan de acci—n m‡s apropiado para el ni–o.  

Puesto que pueden ser considerables las diferencias entre las recomendaciones de los 
profesionales y lo que opinan quienes est‡n a cargo del cuidado, es posible solicitar la 
participación de un administrador profesional del caso o de un defensor del punto de 
vista de los padres que ayude a moderar el proceso de preparaci—n del plan IEP. El 
administrador del caso suele hacer las veces de defensor del ni–o y servir de apoyo a 
los padres y a las otras personas que estŽn tratando de tomar la mejor decisi—n.  

Inclusio ́n dentro del ambiente escolar regular  

Durante los œltimos 25 a–os se han dado grandes pasos en la educaci—n de ni–os con 
necesidades especiales. En 1997, el congreso aprob— la ley sobre educaci—n para 
individuos con discapacidades (la ley IDEA, por la sigla de su nombre en inglŽs, 
“Individuals with Disabilities Education Act”) para asegurar la disponibilidad de 
oportunidades educativas equitativas para todos los ni–os de edad escolar. Esta ley 
asegura que los distritos escolares proporcionen para niños con discapacidades los 
mismos servicios y programas disponibles a ni–os sin discapacidades en una 
comunidad. TambiŽn afirma que los ni–os con discapacidades puedan participar en 
servicios y actividades extracurriculares con sus compa–eros sin discapacidades. La ley 
IDEA tambiŽn dice que el estado debe identificar, ubicar y evaluar las necesidades de 
todos los ni–os con discapacidades. Los distritos escolares deben proporcionar a los 
ni–os con discapacidades educaci—n pœblica gratis y apropiada (educaci—n FAPE, por la 
sigla de su nombre en inglŽs, ÒFree and Appropriate Public EducationÓ) desde los tres 
hasta los 21 a–os de edad. En 2004, el congreso autoriz— nuevamente la ley IDEA y 
afirm— su compromiso hacia las familias de ni–os con necesidades especiales. Todo 
esto muestra que cada ni–o debe tener la oportunidad de lograr el potencial de sus 
habilidades, junto con compa–eros sin discapacidades, dentro del entorno menos 
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restringido (entorno LRE, por la sigla de su nombre en inglŽs, Òleast restrictive 
environment”).  

Es muy importante educar a los maestros y ayudantes que trabajen con los ni–os, sobre 
las necesidades especiales. Desarrollar un programa educativo que dŽ una experiencia 
positiva a todos los estudiantes del aula de clases suele ser dif’cil, pero no es imposible. 
Hay muchos libros y art’culos escritos en a–os recientes sobre programas exitosos, 
cuyas copias se pueden encontrar en bibliotecas pœblicas, centros de educaci—n para 
padres o en la Internet. La Fundaci—n tiene mœltiples publicaciones que pueden ayudar 
a los equipos escolares a comprender las necesidades de los ni–os con CdLS.  

Consideraciones respecto a la educacio !n  

Al contrario de lo que se sol’a creerse hace dŽcadas, los comportamientos nuevos o 
dif’ciles de una persona con CdLS no indican que la persona sea mala. El 
comportamiento dif’cil podr’a ser resultado de que el ni–o estŽ tratando de comunicar 
algo pero que haya agotado otras maneras de comunicarse. Respecto al entorno donde 
el ni–o aprende, existen mœltiples razones para comportamientos cambiantes. Al 
evaluar causas de comportamientos nuevos o dif’ciles se deben considerar los 
siguientes factores:  

1) El entorno f’sico  

• ·  ÀOcasiona el entorno tensi—n a los sentidos? ÀHay ruido frecuente o 
inesperado? ¿Está el salón organizado visualmente o parece un caleidoscopio 
virtual que dificulta enfocar la atenci—n?  

• !  ÀEst‡n los materiales y las estaciones de trabajo en lugares predecibles y 
claramente organizados? ÀLe queda f‡cil 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, im‡genes, 
s’mbolos, etc.) estos materiales deben estar a su alcance. El personal escolar y 
los estudiantes que trabajen con el ni–o tambiŽn deben tener los materiales a su 
alcance y saber usarlos.  

2) El plan de estudios  

Dentro de las aulas regulares, se espera que los ni–os con mœltiples 
discapacidades participen en todas las actividades. Sin embargo, las actividades 
frecuentemente son demasiado numerosas, r‡pidas y estresantes. Estos ni–os 
que prosperan siguiendo una rutina, podr’an ser incapaces de identificar o 
anticipar otra rutina dentro de un conglomerado de actividades. Si consideramos 
que probablemente tambiŽn tendr‡n problemas motrices, comprenderemos que 
para ellos el reto de observar, escuchar y desempe–ar actividades 
simult‡neamente podr’a ser abrumante. Este tipo de situaciones podrían 
atemorizar a algunos ni–os y ser poco aptas para el aprendizaje.  
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Las siguientes sugerencias podr’an 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 y, 
paulatinamente, ir agregando los materiales desconocidos y las actividades m‡s 
complicadas.  

• ·  La presentaci—n de actividades debe ser apropiada utilizando las ventajas del 
ni–o o adaptando las actividades si es necesario.  

• !  Las instrucciones e indicaciones orales deben seguirse siempre con 
demostraci—n, im‡genes o actividades explicativas (en las que el instructor y el 
estudiante juntos practiquen la actividad paso por paso).  

3) Interacci—n social  

Adem‡s de los retos del entorno f’sico o del plan de estudios, los ni–os con 
CdLS tambiŽn tienen problemas de interacci—n social. Debido a sus diferencias 
en estilos de comunicaci—n, habilidades y niveles de interŽs, les suele ser dif’cil 
alternar con sus compa–eros de clase. Estas diferencias requieren que los 
adultos activamente ayuden a los ni–os Òt’picosÓ a aprender a jugar  

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 mœltiples tŽcnicas para fomentar que los 
estudiantes se acomoden a su entorno, plan de estudios y compa–eros nuevos.  

Terapia con mu !sica  

Las observaciones de los padres y los profesionales indican que muchos ni–os con 
CdLS tienen m‡s habilidad receptiva (comprender lo que se dice) que habilidad para 
hablar. Los profesionales tambiŽn creen que los programas terapŽuticos que incorporan 
mœsica como parte del proceso de aprendizaje parecen dar los mejores resultados.  

Adem‡s de ser entretenida, la mœsica tiene cualidades inherentes que estimulan y 
relajan el cuerpo, fomentan el desarrollo cognitivo y aumentan la sensación de 
bienestar. El objetivo de la terapia eficiente con mœsica es la rehabilitaci—n enfocada en 
descubrir y desarrollar habilidades. No consiste simplemente en o’r mœsica o aprender 
informaci—n sobre mœsica, es un tratamiento que utiliza la mœsica para influir, alterar e 
inducir cambios de comportamiento. Este tipo de terapia ayuda aumentar la duraci—n de 
la atenci—n del ni–o, la vocalizaci—n y el desarrollo del lenguaje, la coordinaci—n visual-
motriz, la creatividad y la habilidad para recordar.  

Adem‡s la terapia con mœsica puede integrarse en la vida hogare–a, fomentando los 
gustos musicales de la familia. La mœsica 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 mœsica consiste en cantarle al ni–o. Al cantar, es 
bueno exagerar las inflexiones de la voz (diferencias o cambios). Aunque la exageración 
parezca una tonter’a a otras personas, para el ni–o con CdLS no lo es. La mœsica debe 
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ser de ritmo c—modo, sin tonos demasiado bajos y sin elementos irritantes. Debe ser 
mœsica que toda la familia pueda disfrutar.  

Quiz‡s el componente m‡s importante para una educaci—n exitosa es que todos los 
miembros del equipo a cargo del cuidado del ni–o tengan una actitud positiva, flexible y 
abierta a nuevos mŽtodos de ense–anza.  

Treguas de descanso para las personas a car go del cuidado  

La mayor’a de los padres necesitan alejarse peri—dicamente de las exigencias 
constantes relacionadas con el cuidado de sus hijos. Esto es particularmente cierto para 
padres de ni–os con discapacidades. Aunque suelen sentirse culpables al alejarse de su 
bebŽ, es crucial que los padres tomen descansos para poder continuar proporcionando 
el mejor cuidado. Muchas veces, los padres se aíslan de los familiares que podrían 
permitirles descansar ayudando con el cuidado de los ni–os. Este aislamiento hace m‡s 
dif’cil encontrar personas capaces y calificadas para cuidar a los ni–os, especialmente 
los padres prim’paros que no est‡n seguros de su habilidad.  

Es recomendable que los padres y las otras personas a cargo del cuidado primordial de 
los ni–os tomen treguas de descanso para evitar el ÒagotamientoÓ que podr’a afectar 
negativamente las  

relaciones entre padres e hijos. Para evitar el agotamiento se deben reconocer sus 
se–ales, reducir el estrŽs, mantener una relaci—n saludable con el compa–ero y crear un 
sistema de apoyo que proteja la salud emocional, mental y f’sica de la persona a cargo 
del cuidado del ni–o.  

Co!mo cuidarnos a nosotros mismos  

El estrŽs de criar a un ni–o con discapacidades suele ser abrumador para cualquier 
persona. En lugar de preocuparnos, podr’amos tratar de resolver problemas, 
identificando inconvenientes y buscando soluciones. Conviene recordar que hay 
asuntos que no podemos controlar. Debemos planear lo que s’ 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 s’ podamos cambiar.  

Las personas bajo el efecto del estrŽs suelen descuidarse a s’ mismas: Comen en 
exceso, consumen alimentos poco saludables y no hacen ejercicio. Precisamente en los 
momentos de estrŽs es cuando la dieta y el ejercicio son m‡s importantes. Debemos ir 
al mŽdico con regularidad, controlar y prevenir problemas de salud y tambiŽn re’rnos. 
Manteniendo un buen sentido del humor ponemos nuestra vida en perspectiva. Para 
cuidar bien a otras personas debemos estar saludables.  

Las relaciones saludables entre c—nyuges, compa–eros y amigos suelen crear un tipo 
de tregua que 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 s—lo 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 



	
  

	
  

CdLS Foundation    |    302 West Main Street, #100    |    Avon, CT 06001    |    www.CdLSusa.org

REACHING OUT.  PROVIDING HELP.  GIVING HOPE. 

amistad. Debemos celebrar las ocasiones especiales, sorprender a alguien con flores o 
con un poco de poes’a, o planear algœn viaje con seres queridos.  

C’rculos de apoyo que nos permiten dar el mejor cuidado  

Un tercer componente para que los padres y personas a cargo mantengan buena 
energ’a en el cuidado de los ni–os consiste en establecer un c’rculo de apoyo. Los 
familiares y amigos suelen motivarse para ayudar segœn sea la iniciativa de la persona 
que primordialmente est‡ a cargo del cuidado del ni–o. Suelen distanciarse si tienen la 
impresi—n 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 c—mo estŽn procesando la diagnosis que han 
recibido sobre el ni–o. Cuando la persona a cargo del cuidado estŽ 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 podr’an prestar ayuda suelen sentir temor 
de la fragilidad del ni–o o 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 ni–o sin haber aprendido previamente c—mo hacerlo 
y pueden comunicar a otras personas lo que han aprendido.  

Las personas a cargo del cuidado tienen varias avenidas abiertas para recibir ayuda. En 
todas las localidades hay organizaciones que con gusto dan informaci—n sobre servicios 
disponibles para que personas a cargo del cuidado de otras tomen treguas de 
descanso. Estos descansos tambiŽn pueden ser informales. A continuaci—n narramos la 
experiencia de una persona a cargo del cuidado que muestra que otras personas est‡n 
muy dispuestas a ayudar. Estas personas suelen ayudar a pesar de que inicialmente no 
sepan c—mo acercarse.  

Decisiones sobre c—mo organizar la vida y cuidar a una perso na con CdLS  

Cuidar a una persona con CdLS cotidianamente incluye tomar decisiones sobre lo que 
m‡s conviene a todos los involucrados: la persona con CdLS, los padres, los hermanos 
y los otros familiares. Cuando se est‡ a cargo del cuidado, las circunstancias suelen 
cambiar y hay que evaluar y volver a tomar decisiones dif’ciles. Una de las decisiones 
m‡s dif’ciles es la de determinar d—nde vivir‡ 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 dif’cil para cualquier persona 
a cargo estar preparada para tomar una decisi—n de esta magnitud. A veces conviene 
depender de la sabidur’a y el apoyo de otras personas antes de tomar esta decisi—n. No 
hay soluciones correctas o incorrectas, sino de preferencias personales. Las personas a 
cargo del cuidado deber‡n tomar la mejor decisi—n que puedan con la informaci—n que 
tengan a su alcance.  

Muchas personas a cargo del cuidado deciden criar a sus hijos en su propio hogar, 
buscando cada vez mayor participaci—n dentro de sus propias comunidades. 
Afortunadamente, hoy en d’a la sociedad est‡ impulsada a crear entornos que aceptan 
a todas las personas, incluso a aquellas con discapacidades. La Fundación espera que 
en el futuro quienes estŽn a cargo del cuidado tengan m‡s oportunidades de utilizar 
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recursos comunitarios para cuidar a sus hijos en sus propios hogares con mayor 
facilidad.  

Para algunas personas a cargo del cuidado, la soluci—n 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 capacitaci—n o, cuando el hijo es mayor, en 
un apartamento bajo supervisi—n. Dicha colocaci—n se lleva a cabo s—lo despuŽs de un 
dif’cil proceso de tomar decisiones sobre las necesidades mŽdicas y educativas de la 
persona y de considerar los puntos fuertes y las limitaciones de la familia. Algunas 
personas nacen o desarrollan condiciones mŽdicas que requieren cuidado las 24 horas 
del d’a, mientras otras pueden desarrollar problemas psicol—gicos o conductuales que 
requieren tratamiento como residentes internos en centros especializados. Cuando sean 
adultos, todos los individuos que requieran cuidado necesitar‡n 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 ubicaci—n aceptable fuera del hogar suele ser dif’cil 
porque hoy en d’a hay muy pocas residencias, centros privados de atenci—n o 
instituciones estatales que acepten nuevos residentes. Debido a cambios recientes de 
pol’ticas y fondos pœblicos, los servicios disponibles para personas que requieren 
cuidado son muy diferentes de los que hab’a antes. Muy pocas residencias disponibles 
hace 20 a–os existen hoy en d’a y las personas a cargo del cuidado tienen que dedicar 
mucha energ’a para encontrar residencias viables para sus seres queridos.  

Ayudar a su ser querido a ocupar un sitio apropiado en el mundo nunca es f‡cil para 
quienes est‡n a cargo de su cuidado. Las personas con CdLS viven hasta edad 
avanzada, y quienes est‡n a cargo de su cuidado deben considerar opciones 
disponibles para cuando ellos personalmente no puedan proporcionar el cuidado. 
Aunque sea dif’cil 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.  

Enfrent‡ndose al mundo exterior  

A las personas a cargo del cuidado les suele ser dif’cil hablar con familiares y amigos 
acerca de CdLS. Algunas personas prefieran decir las cosas sin rodeos, otras m‡s 
privadas quiz‡s prefieran compartir solo algunos datos. La decisi—n 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 informaci—n que "desean" creer. Cuando la comunicaci—n no es abierta 
y franca suele crear desconfianza y da–ar las relaciones necesarias para recibir apoyo. 
Para facilitarnos la comunicación es conveniente estar preparados para responder 
algunas preguntas comunes. Podemos evitar mucha tensi—n si estamos preparados 
para hablar sobre el ni–o y sobre el s’ndrome. A continuaci—n 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. POR ESTA RAZO!N ES MUY PEQUEN!A Y  

TIENE RETARDO DE DESARROLLO.  
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P: ¿ES CONTAGIOSO? R: NO. NO ES UN VIRUS.  

P: ¿ES UN DEFECTO DE FAMILIA? 
R: NO. ES UNA CONDICIO!N GENE!TICA QUE OCURRE AL AZAR.  

P: ¿VIVIRA! MUCHO TIEMPO TU BEBE!?” 
R: PODRI!A VIVIR TANTO COMO TU! O COMO YO, SI EL SI!NDROME NO LE CAUSA ALGUNA COMPLICACIO!N DE SALUD,  

PERO DE POR SI! EL SI!NDROME NO ACORTA SU VIDA.  

P: ¿TODOS LOS BEBE!S CON CDLS SE PARECEN A TU BEBE!? 
R: SI ́ Y NO. LA MAYORI!A DE PERSONAS CON CdLS TIENEN APARIENCIA SEMEJANTE, PESTAÑAS 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 TENDRA!N CdLS? 
R: LO MA!S PROBABLE ES QUE NO. PUESTO QUE CdLS ES TAN POCO COMU!N, LA POSIBILIDAD DE QUE SE REPITA  

EN OTRO HIJO EN EL FUTURO ES DE MENOS DEL UNO POR CIENTO.  

P: ES TAN PEQUEN!A PARA SU EDAD. ¿LE DAS SUFICIENTE COMIDA? 
R: EL SI!NDROME HACE QUE LA BEBE! GANE PESO LENTAMENTE. ESTA! RECIBIENDO TODA LA ALIMENTACIO!N QUE  

NECESITA. 
P: ¿PUEDEN HACER LOS ME!DICOS ALGO PARA AYUDAR A TU BEBE!?  

R: NO EXISTE CURA, PERO LOS MÉDICOS ESTA!N INVESTIGANDO DIVERSOS ASPECTOS DEL CdLS Y 

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 NIN!OS TIENE CdLS. LA POSIBILIDAD DE QUE SU HIJA TENGA UN NIN!O SALUDABLE ES  

MUCHI!SIMO MAYOR QUE LA POSIBILIDAD DE QUE TENGA ALGU!N PROBLEMA.  

Para ayudar a las personas a cargo del cuidado a enfrentar este tipo de interrogatorio 
que es tan dif’cil, la Fundaci—n distribuye materiales œtiles.  

Planeaci—n sobre asuntos financieros y testamentarios  

A la mayor’a de las familias les inquieta su futuro econ—mico, 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 dif’cil enfrentar el tema de la 
mortalidad, y aœn es m‡s dif’cil 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 sucesi—n de bienes, y les 
imponemos enfrentarse a experiencias frustrantes encima del dolor de nuestra muerte.  
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Hacer planes testamentarios simplemente consiste en planear la administraci—n y 
disposición eficiente de nuestros bienes a m’nimo costo para nuestros sobrevivientes. 
Todo el mundo debe elaborar un plan testamentario, no importa cu‡l sea el tama–o del 
patrimonio. Existen agencias privadas y pœblicas 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 quiŽn ser’a el mejor tutor 
para el hijo, c—mo prever su seguridad econ—mica, 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 ayudar‡ a 
proteger los ingresos de nuestro compa–ero sobreviviente, permitir‡ que nuestros hijos 
reciban educaci—n, ayudar‡ a transferir propiedades a nuestros herederos y asegurar‡ 
que reciban buena atenci—n mŽdica.  

Una vez identificadas las metas, es conveniente consultar a un asesor Professional. Lo 
m‡s comœn es consultar a un abogado, pero tambiŽn podr’a ser un contador, un agente 
de seguros, un asesor de finanzas o un agente de fideicomiso. Hacer planes 
testamentarios es un asunto muy tŽcnico, por lo tanto, no es un proyecto que una 
persona pueda hacer sin asesor’a. El costo de la ayuda profesional suele comprar la 
tranquilidad de recibir la asesor’a de un experto.  

DespuŽs de tomar las decisiones finales, un abogado (preferiblemente especializado en 
testamentos, fideicomisos, patrimonios y sucesiones) preparar‡ 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 
peri—dicamente para que siempre estŽ al d’a segœn los cambios, por ejemplo, 
matrimonios, divorcios, otros hijos, o la muerte de alguien que figure en el plan.  

Toda decisi—n que tomemos para elaborar el plan testamentario es una decisi—n menos 
que tendr‡n que tomar nuestros sobrevivientes en el momento que tal vez sea el m‡s 
dif’cil 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 m‡s sensibles para los padres es el de la calidad de vida del hijo. No 
es extra–o que no exista una idea comœn sobre lo que significa calidad de vida. Cada 
d’a se incorporan m‡s personas con discapacidades en m‡s programas de acci—n 
afirmativa en la vida ciudadana regular. La actitud de la sociedad est‡ cambiando y 
tambiŽn cambia nuestro concepto sobre calidad de vida.  

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

Historia de la Fundaci—n CdLS  

El 5 de abril de 1965, una ni–a llamada Kathy naci— en la familia Anthony en Seattle, 
Washington. Los mŽdicos detectaron y diagnosticaron que Kathy ten’a un trastorno 
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genŽtico inusual conocido como s’ndrome de Cornelia de Lange (CdLS). En el momento 
de la diagnosis de Kathy, la mayor’a de genetistas desconoc’an el s’ndrome CdLS. 
Familias como la de los Anthony, estaban aisladas y no recib’an informaci—n ni apoyo 
de otras familias.  

En 1977, Sue Anthony, la madre de Kathy, public— una carta informal, escrita a mano, 
bajo el t’tulo Reaching Out, para compartir sus experiencias de vida e informaci—n 
mŽdica con otras personas a cargo del cuidado de ni–os como la suya y con los 
profesionales interesados en saber m‡s sobre CdLS. La distribuci—n de esa publicaci—n 
que inicialmente lleg— a nueve familias y a unos pocos mŽdicos, desde entonces ha 
aumentado a m‡s de 20 mil familias, amigos y profesionales por todo el mundo.  

Tres a–os despuŽs de la primera publicaci—n de Reaching Out, 18 familias y un mŽdico 
respondieron a una carta escrita en la revista Exceptional Parent Magazine, en la que 
se anunciaba una reuni—n en Pennsylvania para familias con hijos con CdLS. Este 
peque–o grupo gener— suficiente energ’a para concebir y hacer crecer la organizaci—n 
singular de apoyo compuesta por profesionales y miembros que por igual han 
compartido informaci—n y apoyo. A finales del siguiente a–o (1981), la Fundaci—n del 
S’ndrome Cornelia de Lange se estableci— como sociedad legalmente incorporada y se 
categoriz— como organizaci—n sin ‡nimo de lucro.  

La misio!n de la Fundacio!n CdLS es apoyar de manera continua los siguientes programas:  

Apoyo a familias Ð Llevando los recursos de la Fundacio!n directamente a las familias por medio de 
coordinadores y concientizadores voluntarios regionales y por medio de reuniones locales para familias.  

Li ́neas telefo !nicas de ayuda Ð Ofreciendo apoyo personal e informacio!n por medio de li ́neas telefo!nicas 
gratis manejadas por coordinadores de servicios para familias.  

Educacio !n Ð Comunicando valiosa informacio!n a familias, amigos y profesionales por medio de reuniones 
regionales, un boleti!n bimensual, boletines electro!nicos, protocolos sobre tratamientos y otras publicaciones.  

Reuniones y congresos Ð Conectando a las personas a cargo del cuidado con los profesionales 
interesados en todas partes del mundo, para que intercambien informacio!n 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 mu!ltiples temas tales como 
el lenguaje, la educacio!n, el comportamiento y la gene!tica.  

Consejo Cli !nico Asesor Ð Impartiendo conocimiento, desarrollando habilidades y, por medio de la 
Internet, capacitando a familiares y profesionales, con informacio!n provista por ma!s de 40 fuentes 
principales de conocimiento sobre CdLS, por medio de la oficina de la Fundacio!n, congresos y reuniones con 
las familias.  

Difusio !n de informacio !n sobre CdLS Ð Distribuyendo informacio!n actualizada y correcta y creando 
oportunidades para que, por medio de la Internet, otras personas puedan contactar a la Fundacio!n 
(www.CdLSusa.org).  

El primer art’culo investigativo, que fue una encuesta de 64 familiares de ni–os con 
CdLS, fue publicado en 1983. Los profesionales continœan participando con dedicaci—n, 
ofreciendo consultas a las familias y publicando los resultados de sus investigaciones 
en el bolet’n Reaching Out y tambiŽn en otras publicaciones mŽdicas profesionales. En 
1993, la revista American Journal of Medical Genetics public— un suplemento sobre este 
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s’ndrome y en 1968, la Divisi—n de Enfermedades Raras del Instituto Nacional de la 
Salud financi— la reuni—n cient’fica en Minneapolis de la Fundaci—n.  

La investigaci—n sobre causas y manifestaciones de este s’ndrome continœa por todo el 
mundo. Las personas a cargo del cuidado han respaldado todos los esfuerzos 
fomentados por el Consejo Cl’nico Asesor. Un grupo internacional de profesionales 
interesados y muchos representantes del Consejo Cl’nico Asesor asisten a reuniones 
anuales, ofrecen consultas gratis para personas con CdLS y reœnen datos para 
aumentar su conocimiento sobre este raro defecto de nacimiento.  

DespuŽs de cinco a–os de concurridas reuniones en un parque estatal, se formalizaron 
las reuniones y los congresos. Estos congresos, llenos de energ’a, significado e 
inspiraci—n, han llegado a ser el distintivo de la Fundaci—n CdLS. ComitŽs ambiciosos 
dirigidos por miembros, ayudan a crear los temas de los congresos, a procurar fondos 
indispensables, a fomentar la participaci—n internacional, a urgir la cooperaci—n 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 pa’s y 
los temas de los congresos han explorado temas muy variados.  

Lugares y temas de congresos de la Fundaci—n CdLS  

1985, 1986 Con el apoyo de American Legion, se llevan a cabo el primer y el segundo 
congreso de la Fundaci—n en Indian‡polis, Indiana.  

1987 Se lleva a cabo el congreso en Filadelfia, Pensilvania, y el primer "D’a Cl’nicoÓ 
sobre CdLS en la instituci—n acadŽmica Jefferson Medical College.  

1988 Se lleva a cabo el congreso en Chicago, Illinois. 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”.  

1990 Se lleva a cabo el congreso en Atlanta, Georgia. El tema es ÒConocimiento y 
crecimientoÓ. En la reuni—n se establece el Premio Sue Anthony, en honor a la ÒMadre 
fundadoraÓ de la Fundaci—n.  

1991 Se lleva a cabo el congreso en Nueva Orleans, Louisiana. El tema es 
ÒConcientizaci—n 91Ó.  

1992 Se lleva a cabo el congreso en Boston, Massachusetts. El tema es ÒUna diferencia 
en comœnÓ.  

1993. 1993  Se lleva a cabo el congreso en Ohio. El tema es ÒC’rculo de 
cari–oÓ.  

1994. 1994  Se lleva a cabo el congreso en Tempe, Arizona. El tema es 
“Crecientes esperanzas  
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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 ÒUn rayo de esperanza en un mundo de 
sue–osÓ.  

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 ÒMiles de 
lagos, millones de sue–osÓ.  

1999 Se lleva a cabo el congreso en Dallas, Texas. El tema es ÒCada persona es una 
estrella, en lo profundo del coraz—n de TexasÓ.  

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 Asociaci—n Australiana y 
se lleva a cabo en Sydney, Australia.  

2004 Se lleva a cabo el congreso en Chicago, Illinois. El tema es ÒUna ciudad favorable 
a CdLSÓ. Este congreso tiene un significado especial porque bajo el patrocinio de la 
Fundaci—n se llev— a cabo el primer Simposio Cient’fico sobre CdLS en el que se 
comunic— a los participantes que se hab’a identificado el gene causante del s’ndrome 
CdLS.  

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

**En el a–o 2000, para poner al alcance de un mayor nœmero de afiliados experiencias 
semejantes a congresos, el Consejo Directivo de la Fundaci—n CdLS-USA decidi— 
patrocinar un  

congreso cada dos a–os, y en los a–os en los que no se efectuaran los congresos, dos 
reuniones m‡s peque–as de ÒConexionesÓ, enfocado temas de interŽs para los afiliados. 
La Fundaci—n continœa ofreciendo reuniones que enfocan aspectos particulares de 
CdLS para que un mayor nœmero de familias puedan beneficiarse de la mir’ada de 
experiencias usualmente asociadas con los congresos.  

La Fundaci—n CdLS respalda una red de m‡s 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 Fundaci—n 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 all’ se contactan a los profesionales apropiados para obtener las 
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respuestas. Impartir educaci—n, informaci—n y apoyo a las familias en todas las regiones 
ser‡ el enfoque principal de esta dŽcada.  

La Fundaci—n tiene tambiŽn una red muy activa de Coordinadores de Concientizaci—n 
que hacen llegar informaci—n a sus comunidades y a quienes m‡s la necesitan que son 
los profesionales que atienden a quienes tienen CdLS y las personas a cargo de su 
cuidado, quienes con su amor, aliento y compasi—n podr‡n ayudarlos a vivir su vida 
plenamente. La Fundaci—n tiene un Coordinador de Servicios que tiene la funci—n de 
ofrecer ideas y materiales, solicitar ayuda para quienes tienen CdLS y hacer conocer la 
Fundaci—n y su misi—n.  

Recalcamos que la Fundaci—n existe no s—lo por el tiempo y talento invertido de miles 
de personas, sino porque su existencia es necesaria. ManteniŽndose presente en la 
Internet por medio de el sitio www.CdLSusa.org , la Fundaci—n est‡ al alcance de 
quienes necesitan informaci—n pocas horas despuŽs del nacimiento de un bebŽ Hoy en 
d’a 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 s’ndrome CdLS.  

Con esperanza y comprensi—n, ninguna familia y ningœn ni–o que nazca con CdLS, 
estar‡n solos. Existen personas interesadas en su bienestar. La familia CdLS invita a 
todos a ser parte de la uni—n familiar. Le invitamos a unirse a nosotros porque si usted 
est‡ leyendo este libro, sabemos que uno de nuestros ni–os ha tocado su vida.  

Bienvenidos a nuestra familia CdLS.  

Reconocimientos  

Desde su primera publicaci—n en 1984, Enfrentando los retos ha sido lectura esencial 
para quienes est‡n a cargo del cuidado de alguien con CdLS. Ha impartido informaci—n 
a personas que 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 s’ndrome. Enfrent‡ndonos a los 
retos: La gu’a sobre CdLS refleja la enorme cantidad de informaci—n 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 
Fundaci—n. El conocimiento sobre el s’ndrome continœa aumentando en proporci—n 
directa al nœmero de familias, amigos y profesionales que se unen a la Fundaci—n. El 
Consejo Directivo agradece a quienes tuvieron la previsi—n de comprender la 
importancia de proporcionar este recurso.  

La Fundaci—n agradece a las muchas personas que nos han ayudado a aprender tanto 
a travŽs de los a–os: Agradecemos a los padres, a las personas a cargo del cuidado, a 
los familiares, a los maestros, a los mŽdicos, 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, valent’a, risa y belleza hacen de Žste un 
mundo mejor.  
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