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RESUMEN Y PALABRAS CLAVE

Se presenta el estudio de un caso clinico de la delecion terminal del brazo largo del
cromosoma 18, también llamado Sindrome de Grouchy, en una nifia de siete afos
de edad. Estd clasificada como una enfermedad rara por tener una tasa de
incidencia menor o igual a 1 de cada 2000 habitantes de la poblacion. Se analizan
los principales problemas que refieren las familias con algdn miembro con una
enfermedad rara, siendo el mas relevante la falta de informacion y de medios por
parte de los sistemas sanitarios publico y privado. Se proponen iniciativas para la
mejora de la coordinacion interdisciplinar y se facilita informacion atil a

fisioterapeutas y otros profesionales que traten a estos pacientes.

Palabras clave: aberraciones cromosOmicas, trastornos de los cromosomas,

delecion cromosomica, cromosomas humanos par 18.

ABSTRACT AND KEY WORDS

A research about a clinical case of a seven-year-old child with chromosome 18 long
arm terminal deletion, also called de Grouchy syndrome, is presented. It is classified
as a rare disease for having a rate less than or equal to 1 of every 2000 thousand
habitants of the population. The main problems the families with a member with a
rare disease refer to are analyzed, being especially relevant the lack of information
and media by the public and private health systems. Initiatives regarding the better
interdisciplinary coordination and useful information for physical therapists and other

professionals that treat these patients are proposed.

Key words: chromosome aberrations, chromosome disorders, chromosome

deletion, human chromosomes pair 18.
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1.- INTRODUCCION

Las enfermedades raras son aquellas que afectan a menos de uno de cada 2.000
habitantes de la poblacién. En la Unidn Europea 230.000 individuos estan afectados
por una de estas patologias. Se estima que hoy existen entre 5000 y 8000
enfermedades raras diferentes, que afectan entre el 6% y 8% de la poblacion total,

es decir, entre 24 y 36 millones de personas de la Unién Europea.

Existe una falta de conocimiento médico y cientifico sobre las enfermedades raras.
Menos de 1000 enfermedades disponen de un minimo conocimiento cientifico. Son
aguellas enfermedades raras que se dan con mayor frecuencia en la poblacion,
como el “sindrome de Down” o el “sindrome del maullido del gato”. La adquisicion y
difusién de conocimientos cientificos es la base indispensable para identificar las
enfermedades y adn mas importante, para la investigacion sobre nuevos

procedimientos de diagndstico y tratamiento.

Las enfermedades raras que han atraido la atencion publica se benefician de una
politica de investigacion y cobertura sanitaria, lo que ha permitido a los enfermos
vivir mejor y mas tiempo, consiguiendo a su vez una mayor concienciacién social. @
Existen varios ejemplos de apariciones de casos sobre la enfermedad objeto de este
estudio en periédicos online: -articulos de “Express” ®, “The Mission” ©, “Time” @y
“Wired Magazine” ®-, aunque esto es insuficiente para causar impacto en la

sociedad.

Como se ha podido comprobar al investigar el caso del presente proyecto, casi todas
las personas con enfermedades raras encuentran las mismas dificultades: retraso o
fallo en el diagnostico, en la informacion y orientacion hacia profesionales
competentes, en el acceso a una atencion sanitaria de calidad y beneficios sociales,
pobre coordinacion de atencion hospitalaria y externa, autonomia reducida y

dificultad de integracion en el entorno laboral, social y familiar. ¥

La percepcidon del paciente sobre su calidad de vida esta relacionada mas con la

atencion que recibe que con la gravedad de su patologia. Muchas familias



denuncian la forma insensible y desinformada con que se les proporciona el
diagndstico inicial y que, tras dicho diagndstico, reciben una atencién inadecuada, -
como es el caso de la familia objeto del presente trabajo. No existe protocolo para la
buena practica clinica en estos casos de enfermedades raras, y cuando existe, no es

divulgado. El trabajo interdisciplinar es inexistente o muy deficiente.

Las familias no son informadas de los tramites burocraticos para recibir beneficios
sociales o lo son de forma deficiente. Existen grandes diferencias entre los paises e
incluso entre las regiones de un pais, en cuanto al apoyo econémico o reembolso

del coste médico, siendo la mayor parte de los gastos costeados por la familia. @

Las investigaciones cualitativas y cuantitativas, asi como un adecuado enfoque
clinico, son necesarios para conocer y sortear todos estos obstaculos que impiden a

estos pacientes gozar de sus derechos como seres humanos.

Debido a su sentimiento de exclusion del sistema de salud y ante la necesidad de
solventar los problemas que se van encontrando, las familias que cuentan con algun
miembro con enfermedades raras se asocian para tratar de cubrir todas las
carencias que los sanitarios son incapaces de atender. Sin embargo, dichas

necesidades deberian ser cubiertas por el sistema sanitario espafiol.

Con este trabajo se pretende mostrar las carencias que percibe la familia, asi como
la importancia de establecer un buen equipo interdisciplinar para dar una atencion
adecuada a los pacientes con enfermedades raras y a sus familiares, y el crucial

papel del fisioterapeuta en esta funcion.



2.- CARACTERISTICAS DE LA DELECION DEL BRAZO LARGO DEL
CROMOSOMA 18: 46 XX DEL (18) (Q21.3)

Sinbnimos de la enfermedad: monosomia del cromosoma 18, monosomia 18q,

sindrome cromosoma 18qg-, sindrome delecion del brazo largo del cromosoma 18,

sindrome del (18q), sindrome delecién 18q, sindrome de Grouchy 7% 24,

Figura 2-1: Delecién terminal del cromosoma 18 “%.
El sindrome 18g- suele tener lugar de forma esporadica y espontanea en las
primeras etapas del desarrollo embrionario y suele afectar mas a hombres que a

mujeres (relacion 3/2). Ocurre en 1 de cada 40.000 nacimientos .

Se pueden realizar test para saber si el feto tiene esta enfermedad a través de
ultrasonografia (se ven ciertos rasgos fisicos), una amniocentesis (analisis
cromosomico del liquido amniético), muestra del villus coridnico (CVS) (extraccion
de tejidos del feto para su analisis genético) o realizando una resonancia magnética
(RMN) (ademas de diagnosticar la patologia se puede evaluar la severidad del déficit

de mielina) ©, aunque casi siempre se diagnostica la patologia en la etapa postnatal
(7. 8)

No siempre se produce la transmision de la enfermedad de padres a hijos. Si uno de
los padres tiene la alteracion, las probabilidades de tener un hijo con la alteracion
son del 50%. También existe una elevada probabilidad de transmision en el caso de
que los padres tengan una traslocacién equilibrada, en la que ellos no tienen

sintomas pero pueden transmitir alteraciones cromosomicas a sus hijos, o en el caso



de cualquier otra reorganizacién cromosomica no sintomatica de los padres, por lo
gue es muy recomendable que los padres se hagan un estudio de su cariotipo. Sin
embargo, en la mayoria de los casos los padres no tienen ninguna alteracion

cromosémica & 10 1% 12.13),

Segln diversos estudios % 14 15 16.17)

, los individuos con rasgos caracteristicos de
esta patologia tienen deleciones de las bandas 18921 (Ej.: 18921.3) o 18922 (Ej.:
18922.2) que pueden extenderse hasta el final (denominado “"terminal”) del
cromosoma 18. En algunos casos la delecién puede ser intersticial, o puede afectar
a tan solo un porcentaje de las células del individuo (llamado “mosaicismo
cromosomico”). La severidad de la afectacion depende del tamafio especifico de la
delecidon (en la que se pueden perder hasta 500 genes) y el porcentaje de células
con la alteraciobn cromosémica. Los estudios sugieren que los individuos con

mosaicismo 18g- suelen tener una clinica menos grave ¢3 415 16.17)

Los signos y sintomas asociados varian mucho entre los distintos casos, sin
embargo existen algunos que se repiten con frecuencia: talla corta (bajo peso al
nacer y problemas de crecimiento producidos por déficit de la hormona de
crecimiento debido a alteracion de la glandula pituitaria) @® 8 19 20 2L 22 " ratraso
mental ®®, retraso madurativo (del sistema nervioso) ), leucodistrofia (disminucién
de la materia blanca del sistema nervioso central por una alteraciéon en la produccion

de mielina) ©®

, alteraciones del comportamiento (hiperactividad, agresividad),
hipotonia, malformacion de manos y pies (pies varo-equinos...), malformaciones
craneo-faciales ®® (dismorfismo craneofacial, microcefalia, boca “con forma de
carpa”, ojos hundidos y separados, orejas prominentes y/o inusualmente aplanadas,
hipoplasia hemifacial, prognatismo mandibular, ensanchamiento del tabique nasal,
labio leporino...) ", bajos niveles de inmunoglobulina A (Ig A) (suele manifestarse
con infecciones, alergia y/o asma) “®2® o hipotiroidismo ¢

En algunos casos se producen alteraciones visuales (nistagmos, microftalmia...) ¢,
sordera, malformaciones genitales (hipoplasia labial, micropene...), reflujo
gastroesofagico, manifestaciones dérmicas, epilepsia o episodios epilépticos @V,
alteraciones renales, defectos cardiacos estructurales ©? y/u otras alteraciones

fisicas (en rodillas, caderas, costillas...) ¢+ 19,



Al igual que la variedad de signos y sintomas que pueden estar presentes en
pacientes con esta patologia, el prondstico es muy variable. Los expertos en
genética estan estudiando los genes que pueden estar involucrados en esta

patologia (de los que los pacientes carecen) 3 34 3536

, Y también se estan llevando
a cabo investigaciones sobre la afectacién de esta alteracién en el sistema nervioso
®: cuando obtengan esta informacién se podra establecer con mayor precision el
alcance de la alteracion y asi poder realizar un diagnaostico, tratamiento y prondstico

MA&s precisos.

El tratamiento consta de reconstruccion quirdrgica de las deformidades, tratamiento
ortopédico o quirargico (en casos graves) para las alteraciones cardiacas, visuales y
auditivas, tratamiento farmacolégico para el hipotiroidismo, el déficit de Ig A, reflujo
gastroesofagico, convulsiones, alteraciones renales y cardiacas, ademas de
tratamiento en diferentes especialidades: fisioterapia, terapia ocupacional, logopedia,
audicion y lenguaje. También se esta probando la hormona de crecimiento como
tratamiento de la corta estatura, con lo que se estan obteniendo muy buenos

resultados .



3.- DESCRIPCION DEL CASO

Se trata de una nifia de 7 afios de edad que nacié con el Sindrome de Grouchy
(iniciales de su nombre y apellidos: MGC). No hubo incidentes durante el embarazo,
el cual fue a término, y el parto fue natural y sin complicaciones. Tras las sospechas
postparto de una alteracion cromosomica, a los cuatro meses de edad se le realizd

la prueba del cariotipo en la que se confirmé el diagndstico.

Segun si historia médica inicial nacié con bajo peso, hipotono central y espasticidad
en las extremidades, rasgos dismorficos (microcefalia), boca con forma de “carpa”,
ojos hundidos y separados, orejas bajas y aplanadas, pabellones auriculares
displasicos, nistagmos, malformaciones cardiacas (comunicacién interauricular,
ostium secundum moderado, insuficiencia tricuspidea moderada y septum primum
multiperforado), pies zambos, dedos afilados, desviacion cubital de las manos y
miembros superiores (MMSS) extremadamente largos. Obtuvo una puntuacion de
7/8 en el test de Apgar 719 31,

f o T

Figura 3-1: La nifia MGC varios dias tras su nacimiento. Puede observarse que presenta hipotono
central, espasticidad en las extremidades, microcefalia, boca con forma de “carpa”, ojos hundidos y
separados, orejas bajas y aplanadas, pies zambos, dedos afilados, desviacion cubital de las manos y

MMSS extremadamente largos. Fotografia facilitada por su madre.

Historia médica hasta el momento actual: Durante su primer afio de edad tuvo varios

ingresos hospitalarios por bronquitis recurrentes, que posteriormente se fueron
controlando con aerosoles, sin necesidad de ingreso, hasta reducirse en la
actualidad a dos bronquitis por cada invierno. Con 6 afios comenzaron a salirle los

dientes permanentes, sin embargo los dientes deciduos todavia no se han caido 7%



%2 En el afio 2009 comenzé con mareos y episodios convulsivos ocasionales a
través de los cuales se descubri6 que tenia hipoglucemia. Actualmente esta
pendiente de los resultados meédicos sobre la hormona de crecimiento, ya que los
meédicos de la nifila sospechan que pueda estar influyendo en el crecimiento

deficitario, y de una revision de la vista.

Figura 3-2: MGC tiene los dientes permanentes sin haberse caido los dientes deciduos.

Intervenciones quirurgicas: Con 3 afios fue intervenida del pie derecho (correccion

quirtrgica del pié zambo), quedando el pié en buen estado y no ha requerido
posteriores intervenciones. Antes de los 4 afios fue intervenida del pié izquierdo
(estiramiento quirargico del tenddn del triceps sural). Con 4 afios de edad tuvo que
ser intervenida de nuevo del pié izquierdo (fijacion quirargica con dos agujas).
Debido al deficiente crecimiento de los pabellones auriculares requirié dos drenajes
(uno de ellos retirado en el afio 2009).

Historia del desarrollo: Con 2 meses inicié la sonrisa social y el reconocimiento de

sus cuidadores. Con un afio de edad inici6 el control cefélico, todavia inestable,
dirigia las manos para coger los objetos, realizaba pataleo bilateral y comenz6 a
pronunciar silabas sueltas. Con un afio y medio obtuvo la sedestacion relajada e
inicid desplazamientos usando esta posicion (no llegd a gatear). Con 3 afios se
mantenia sin ayuda en bipedestacion y comenz4 a pronunciar sus primeras
palabras. Con 4 afios comenzd a caminar sujeta por una mano, pero hasta los 4
afos y medio no comenz6 a caminar sin ayuda. Con 6 afios de edad comenz6 a

hablar formando frases sencillas y usando palabras sueltas.

Historia de atencién fisioterapéutica y otros profesionales: Inici6 el tratamiento

fisioterapico a los 7 meses de edad en la Asociacion Madrilefia de Espina Bifida



(AMEB) ®Y, donde también recibié tratamiento de otras especialidades (logopedia,
audiciéon y lenguaje, terapia ocupacional). Ademas del tratamiento en AMEB acudi6
a clases de natacion y recibio tratamiento de fisioterapia en un gimnasio y
posteriormente con el mismo fisioterapeuta en una clinica privada. A los 4 afos
ingres6 en un colegio de integracién, donde recibié apoyo pedagdgico y terapéutico
(fisioterapia, logopedia, audicién y lenguaje y pedagogia terapéutica), centro en el
que continda actualmente. Alli tiene un documento individual de adaptacion
curricular (DIAC) donde se marcan los objetivos adaptados a sus capacidades y

tiene un desfase de un curso menos desde su ingreso.

Cambié de asociacion al cambiar de domicilio e inicié el tratamiento de fisioterapia
en la Asociacion de Padres de Disminuidos Psiquicos de San Sebastian de los
Reyes (APADIS) ®? y dej6 dicha asociacién al iniciarse los mareos y episodios

convulsivos.



4.- MATERIAL Y METODOS

Antes de iniciar la recogida de datos del caso se han utilizado los buscadores
Medline, Pedro, Cochrane Library, Psycinfo y WHOLIS, OMIM, de los que se han
obtenido los articulos que han servido para fundamentar la introduccién y las

caracteristicas de la alteracion cromosomica.

También se ha utilizado el buscador Google para encontrar asociaciones,
fundaciones y organizaciones de enfermedades raras, tales como: National
Organization for Rare Disorders (NORD) ©”, Genetic Alliance ©® Syndromes
Without a Name ©9 European Organization for Rare Disorders (EURORDIS) “,
Chromosome 18 Registry & Research Society “Y, Unique “?, United
Leukodystrophy Foundation - You are Not Alone “?, Orphanet “¥, Federacién
Espafiola de Enfermedades Raras (FEDER) “®, Sistema de Informacién sobre
Enfermedades Raras en Espafiol (SIERE) “®, Orbus Morba — Asociacién solidaria
para las enfermedades raras “”, Asociacién Espafiola para el Registro y Estudio de
las Malformaciones Congénitas (ASEREMAC) “® Fundacién 1000 para la

Investigacion de los Defectos Congénitos “9.

Se pretende conocer el estado de aceptacién familiar de la alteracion de la nifia,
como ha afectado ello en su vida, qué dificultades e impedimentos han tenido que
solventar y como lo han conseguido, asi como sus propuestas para mejorar la
situacion de otras familias de casos similares. También se pretende conocer el grado
de informacion de cada uno de los componentes del equipo interdisciplinar, ademas

su coordinacion entre los miembros y con la familia.

Para recoger estos datos se han utilizado algunas técnicas de investigacion
cualitativa: técnicas conversacionales, observacionales y documentales. Se ha
hecho entrega de hojas informativas y consentimientos informados a la madre y los
diversos participantes de la investigacion. Todo el material seleccionado para la
elaboracion de este trabajo esta disponible en el apartado de anexos, salvo los
informes, que estaran a disposicion del tribunal de evaluacion y no se incluirdn en

los anexos para mantener la confidencialidad de la nifia.



Se han llevado a cabo dos entrevistas a la madre (varios dias de una misma semana
en los que la autora y la madre han tenido disponibilidad), una a la profesora, una a
la especialista en audicién y lenguaje y una a la fisioterapeuta del colegio. Asi
mismo, se ha llevado a cabo diversas sesiones de observacién del paciente en el
aula, el patio, las sesiones de audicidon y lenguaje, pedagogia terapéutica y
fisioterapia. Para anotar las observaciones se ha realizado un guién con las
diferentes habilidades a observar clasificadas y especificadas, utilizando apuntes de
recopilados durante el desarrollo de la diplomatura universitaria (en especial los de
la asignatura de “Fisioterapia Infantil”), informacion obtenida durante las tutorias del
trabajo, correos electronicos enviados a especialistas, sugerencias de la profesora
de la nifia, informacion obtenida en las diferentes webs de las organizaciones de
enfermedades raras e informacién obtenida del libro “Terapia Ocupacional en

pediatria: proceso de evaluacion” (37, 38, 39, 40, 41, 42, 43, 44, 45, 46, 47, 48, 49, 50).

Se han obtenido diversos informes de la historia clinica y escolar de la nifia. Se han
recogido y analizado los informes de neurologia, del equipo de apoyo: -logopeda,
especialista en audicién y leguaje, pedagogo terapeuta- y del fisioterapeuta. Estos
informes corresponden a la primera evaluacion y la primera revision neurologicas y a

las evaluaciones cuatrimestrales del equipo de apoyo y del fisioterapeuta del colegio.

Con la finalidad de analizar las posturas, los movimientos y la relacién de la nifia con
su entorno, se han realizado fotografias y videos durante la jornada completa de la
nifia en el colegio (incluyendo la clase, el recreo y las diferentes terapias que se
llevan a cabo en el centro). Ademas la familia ha aportado fotografias de diferentes
etapas de desarrollo de la nifia para complementar la informacién del trabajo y se
han incluido fotografias de la primera sesion de equinoterapia de la nifia, que tuvo

lugar durante la investigacion.
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5.- RESULTADOS

Existe falta de informacién y orientacién  a la familia. Ademas esta familia recibio el
diagnéstico de forma insensible y desinformada, como explica la madre de la nifia en
su entrevista: -Se la llevaron nada mas nacer sin decirme nada-; -Lloré y estaba muy
angustiada, me vino a la cabeza el caso de mi hermano.- (su cufiada perdié un hijo
por falta de oxigeno del feto en el parto); -Mi marido me dijo en la habitacion que
tenia sindrome de Down. Yo dije que me daba igual, que la queria ver, pero no me
dejaron verla. Al dia siguiente dejaron que mi marido la viera. Los médicos no
vinieron a verme, yo pedi hablar con un neurélogo. El neurélogo que nos asignaron
no me explico nada, solo que iba a tener un retraso, y le dio el alta. Un dia después
de que mi marido pudiera ver a la nifia me dejaron bajar a verla.-; -Siempre ha ido
avanzando, pero a los 10 meses de edad se pard. Yo pensé que ya no iba a mejorar
y me entré una depresion. (...) Con 1 afio de edad volvi6 a avanzar, y desde

entonces ha seguido asi, progresando a saltos.-

Los pacientes suelen buscar informacion por su cuenta, especialmente usando
internet (ya que es la mayor fuente mundial de informacion). Los principales
problemas que suelen darse son hallazgos de informacion errénea y ausencia de
informacion, dado que se trata de casos de enfermedades raras. De forma indirecta
la madre uso internet para obtener informacion que, cotejada con la bibliografia que
se ha consultado para este estudio, no es correcta: -No quise buscar informacién por
mi cuenta, ya que mi hermana se conectdé en cuanto nos dijeron el nombre de la
alteracion y encontré6 que muchos morian en el primer afio, asi que me dijo que no
me conectara para no asustarme.- Recurren a otros medios, como son asociaciones,
organizaciones o fundaciones no lucrativas, para conseguir una atencién adecuada,
ya que la que reciben del sistema sanitario publico es insuficiente o inexistente,
como ocurrid en este caso: -Los especialistas deberian dar la informacién. En mi

caso fueron las asociaciones AMEB y APADIS las que me dieron informacion...-

La informacién debe ser proporcionada por los profesionales sanitarios con
sinceridad y con delicadeza. Convendria proporcionar el diagnéstico lo antes
posible para permitir que la familia asimile cuanto antes la noticia, y deben explicarse



las posibles consecuencias de la enfermedad, ya que los familiares deben estar
preparados para anticiparse a los acontecimientos, aunque debe evitarse el tono
alarmista. La madre propone estas ideas en su entrevista: -Las familias no estan
informadas, y deberian estarlo desde el nacimiento de sus hijos. Debe explicarse a
los familiares qué puede llegar a pasar para estar preparados, que no deben
preocuparse y todas las medidas que deben tomar (especialistas que deben
consultar...).-; -Que los médicos den informacion y se ayude a las familiar, que no
sean los familiares quienes lo tengan que buscar.- La fisioterapeuta también lo
menciona en su entrevista, y aflade la importancia que tiene la sanidad publica en
proporcionar los recursos necesarios del paciente y sus familiares: -¢ Qué cambiaria
para mejorar la situacion de este tipo de pacientes y sus familiares? Informacion mas
detallada de la enfermedad desde los sistemas de salud. Recursos humanos para

poder tratar estos pacientes.-

Otro de los principales problemas de la sanidad publica que se ha detectado en este
caso es el retraso en el diagnostico y en la realizacion de las pruebas necesarias,
como afirma la madre de la nifia: -A los 4 meses le hicieron la prueba del cariotipo y
me dijeron que tenia <deleccion del brazo largo del cromosoma 18>.-; -¢ Cuando se
inicié el tratamiento de su hija? A los 7 meses de edad, después de que la valoraran
en AMEB. Las pruebas eran muy lentas y tardaron mucho en hacerlas (...) El
tratamiento fue adecuado, se empez6 muy tarde pero fue correcto.-; -Aldn faltan
algunos resultados por obtenerse: he llevado a mi hija a que la revisen la vista (creo
gue no ve bien, se pega mucho a las hojas) y le van a hacer la prueba de la
hormona de crecimiento (creen que puede estar influyendo en que crezca tan
poco).- Un buen diagnostico precoz y la pronta realizacion de las pruebas
pertinentes puede ser crucial para la evolucién del nifio, pues se puede establecer

un tratamiento precoz.

Respecto al propio tratamiento , es importante que sea llevado a cabo por
terapeutas especializados y a ser posible que sean éstos los que traten al nifio
durante todo su crecimiento, pues de lo contrario es mas dificil establecer una
calidad y homogeneidad adecuadas. En este caso se han dado estos dos factores: -
¢, Cuantos fisioterapeutas han tratado a su hija? 1 en AMEB (no cambié mientras

estuvimos en la asociacion), 2 fisioterapeutas a los que pagué yo, 3 fisioterapeutas
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que han pasado en el tiempo que lleva en el colegio de San Agustin y 1 que hemos
contratado los padres que formamos la asociacion <Todos Podemos>.-; -Con la
primera fisioterapeuta es con quien avanzé mas, porque estaba bien formada, era

especialista en neurologia.-

Un aspecto muy positivo a tener en cuenta es el equipo interdisciplinar , que debe
estar en constante comunicacion y muy coordinado, como afirma la profesora de la
nifia: -Con mis compafieros también hablo todos los dias... También nos juntamos
para marcarnos pautas en las distintas especialidades, cobmo mejorar algunos
aspectos etc.- Se debe conocer y compartir la informacion de cada caso de forma
individual, pues, como dice la profesora, cada caso es diferente y por tanto debe
tratarse de forma diferente: -Puedo contar mi experiencia pero nunca recomendatr,
ya que cada nifio es un mundo distinto y no con todos funciona lo mismo.- Deben
establecerse propuestas y poner informacibn en comun para ofrecer el mejor
tratamiento posible: -A todos les diria que utilicen un método un poco mas ludico
para el proceso de aprendizaje de MGC, y que tengan en cuenta la curva de fatiga
de la alumna.- (especialista en audicion y lenguaje); -Ergonomia en la postura. Creo
que esto es lo mas importante dentro del trabajo en casa. Realizacion de ejercicio

fisico.- (fisioterapeuta).

Es fundamental poner a disposicibn de los médicos, terapeutas y profesores
informacion util  de cada caso, de modo que puedan saber qué aspectos pueden
interesarles a ellos y a los familiares del nifio. Esto es especialmente importante en

casos en los que los profesionales carecen de experiencia en el campo.

-Bajos niveles de inmunoglobulina A (I A), asma, alergia u otros sintomas
respiratorios: Tiene bronquiolitis recurrentes, pero no le han hecho esas pruebas, es

la primera vez que oigo hablar de esa sustancia.- (madre).

Se hicieron las siguientes preguntas:

-¢,Como podria mejorar el dia a dia de MGC y su familia? No sabria contestar.-
(profesora).

-¢,Qué cree que se puede hacer algo a nivel institucional para mejorar la situacion

de este tipo de pacientes y sus familiares? No lo sé.- (profesora).
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-¢ Habia tratado previamente a algun nifio con una alteracion cromosomica? Si es
asi, ¢cuanta experiencia tiene en este campo? No, es el primer caso que me
encuentro.- (profesora).

-¢ Habia tratado previamente a algun nifio con una alteracién cromosémica? Si es
asi, ¢cuanta experiencia tiene en este campo? No.- (especialista en audicion y

lenguaje / fisioterapeuta).

La autonomia de estos pacientes esta reducida debido al entorno hostil en el que se
desenvuelven, muy dificil de evitar, y al rechazo social que sufren: -¢Qué problemas
principales, relacionados con la enfermedad de su hija, se ha encontrado hasta
ahora? Falta de informacion, sobretodo al nacer. El rechazo de la gente en Madrid,
gue miraba a mi hija como si le fuera a pegar la enfermedad por acercarse, ni
siquiera los vecinos se acercaban, incluso con uno casi llegamos a juicio (la nifia
lloraba mucho por la noche). Al llegar a San Agustin la gente se volcaba, todos la
conocen y nos saludan, los nifios juegan con ella en el parque y la ayudan.- (madre);
-Aqui no necesitamos el coche para desplazarnos a todas partes, por eso al llegar
agui se solté a andar.- (madre); -... la clase no es muy grande y tiene que esquivar
las sillas de los compafieros y andar con cuidado.- (profesora); -... muestra ese
miedo cuando hay aglomeraciones de nifios, cuando hay que formar una fila etc.
sabe que la pueden tirar o hacer dafo.- (profesora); -¢,Qué cambiaria en el colegio
para mejorar la situacion de MGC? Pediria mas materiales adaptados, como sillas
especiales para que se siente correctamente.- (profesora). Sin embargo la
positividad del paciente es imprescindible para superar este obstaculo: -MGC es
muy alegre. Tiene ganas de realizar cosas por si sola, no pide mucha ayuda y eso
es muy importante para superar sus dificultades.- (fisioterapeuta).

Otro factor importante para la buena integracidon social del nifio es su comunicacion
con el entorno, a menudo dificultado por la propia alteracion o por factores externos
(comportamientos perjudiciales de las personas de su entorno). En este caso la nifia
ha tenido gran dificultad para comunicarse con el entorno, sin embargo actualmente
este aspecto ha progresado mucho y apenas supone un impedimento para su
integracion social: -En ocasiones pienso que su falta de lenguaje o comunicacion la
hace pegar a sus compafieros en momentos de agobio.- (profesora); -... es

consciente de que la trato igual que a sus compaferos, si tengo que castigarla o
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regafarla lo hago como lo haria con cualquier otro nifio. Con otros profesores o
adultos es distinto ya que en ocasiones tienden a pasarlo por alto (...) ella eso lo
nota y sabe como actuar perfectamente con cada adulto.- (profesora); -Balbuceaba
con casi 2 anos y las primeras palabras con 3 afos. Su primera palabra real, con
buena pronunciacion, no la ha dicho hasta el afio pasado. Fue gracias a una
logopeda muy buena del colegio, que ya no esta, que la ayudd ensefiandole signos

de sordos.- (madre).

La inclusién en un colegio de integracion ha sido fundamental para su desarrollo y
su integracion social, como manifiesta la profesora: -... estd muy integrada en el
grupo, y gracias a ellos evoluciona dia a dia...-; -... ahora que son mas mayores
comprenden su situacién e intentan tratarla como al resto, es decir, si les pega se
enfadan con ella (antes se lo permitian), le dicen que esta mal etc.- No supone un
aspecto negativo para el resto de alumnos de la clase, sino mas bien al contrario: -
¢ Existen aspectos negativos para sus compafieros? Si es asi ¢cuales? Ninguno.-; -
Les beneficia porque les hace madurar y reflexionar.- Sin embargo fue precisamente
la madre la que tuvo que buscar informacion por su cuenta y, de nuevo, no recibié
ninguna ayuda orientativa beneficiosa para su hija por parte de los servicios
sociales: -Fue mi cuflada quien nos hablé de este colegio, nos contd que lo habian
abierto hacia poco y que estaba adaptado para nifios con problemas motoricos,
echamos la solicitud y entré. Los primeros meses aun viviamos en Madrid, pero
luego nos vinimos a vivir aqui y estamos encantados.-; -Integrarlos en los colegios.
Cuando nos dijeron que debiamos escolarizar a MGC nos obligaban a hacerlo en un
colegio especial. Miramos todos los colegios de educacion especial de Madrid y solo
nos gusté uno, pero afortunadamente pudimos meterla en el que esta ahora porque
yo me negué a llevarle a uno de educacion especial. Lo ideal es que la familia tenga
complicidad con las personas que estan todo el dia con su hija. Hacer que el entorno
sea favorable para el nifio, que los profesores estén concienciados (y no les tengan
apartados en una esquina, como ocurria en algunos colegios que visitamos antes de

meterla en este) y los alumnos les consideren un compariero mas.-

En el colegio al que acude la nifia de este estudio existe muy buena comunicacion
de los terapeutas y profesores con la familia, algo muy necesario para su evolucion:

-Con la familia hablo todos los dias...- (profesora); -En este colegio hay mucha
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comunicaciéon con la familia de MGC y hay muy buena colaboracién. No encuentro
nada que cambiar.- (especialista en audicion y lenguaje); -Lo primero que les diria es
gue acepten que su hijo/a no es como los demas. Si uno no lo acepta no puedes
ayudar a ese nifio/a. Luego les diria que la clave esta en la motivacion de los nifios
pero que para motivar a un nifio también lo tiene que estar el adulto.-
(recomendaciones de la profesora a los familiares); -Que fomenten con juegos la
movilidad de la boca.- (recomendaciones de la especialista en audicién y lenguaje a

los familiares).

La buena disposicién de la familia es el principal factor que puede determinar una
buena evolucion en el nifio. MGC ha recibido todo el apoyo esperado y mas por
parte de su familia, quienes han estimulado a la nifia desde su nacimiento y han
creado un ambiente propicio para su progreso: -El Dr. Tendero se involucré mucho y
fue quien nos derivé al Dr. Olsen (traumatélogo). También nos explico que tendria
un retraso mayor o menor segun el crecimiento del cerebro (por eso estuve
obsesionada los primeros meses midiéndole la cabeza) y me recomendd que la
estimulara mucho, que la llevara a todos los sitios (por eso compré todo tipo de
aparatos, como una pelota grande, gusanitos y pinchos, pelotas de goma, mi cuifiado
construy6 unas barras paralelas de su altura y monté una especie de gimnasio de
estimulacidén en casa).-; -Durante la semana la llevaba a natacion para estimularla y
la llevaba a otro fisioterapeuta fuera del colegio (me aseguraba que no estuviera ni
un dia sin tratamiento)...-; -... lo acepté rapido y decidi que le iba a ayudar como
pudiera...-; -Todo con mi hija ha sido bueno. No era una hija esperada, nos pill6 de
sorpresa (mi hijo ya tenia 13 afios), pero fue muy bien recibida y es la alegria de la

casa.-

Incluso varios padres se han unido para formar una asociacion y asi poder cubrir
todas las necesidades que puedan requerir sus hijos: -... nuestros hijos deberian
poder hacer algo después de clase, pero algo que fuera tratamiento a la vez que
actividad extraescolar pero en el colegio. La direccion del colegio nos recomendo
que formaramos una asociacion, ya que las ayudas que recibiriamos para
organizarlo serian mayores. Lo expusimos en el ayuntamiento y ellos nos dieron las

ayudas pertinentes.-
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6.- CONCLUSIONES

Para una evolucién favorable de los niflos con enfermedades raras, existen varios

factores de gran relevancia que se deben tener en cuenta:

* Los profesionales sanitarios deben informar y orientar a la familia desde el primer
momento, dandoles la informacién con la mayor delicadeza posible. De esta
forma los familiares no obtienen informacion errénea, son capaces de asimilarlo

pronto y estan preparados para lo que pueda ocurrir mas adelante.

» Un diagndstico precoz y la realizacion de las pruebas pertinentes lo antes posible
permiten que el nifio tenga acceso a un tratamiento especifico y por tanto mas
eficaz, ademas de disminuir la ansiedad de los familiares provocada por la

incertidumbre durante la espera.

» EIl tratamiento debe ser llevado a cabo por terapeutas especializados y éstos
deben variar lo menos posible a lo largo del crecimiento del nifio, ya que de esa

forma se aseguran una homogeneidad, calidad y seguimiento adecuados.

* Es imprescindible el establecimiento de un equipo interdisciplinar que tenga
buena comunicacion y trabaje de forma coordinada, siendo recomendable el
establecimiento de una sesion evaluativa semanal de cada caso del centro. En
este equipo deben estar incluidos los médicos del nifio, con los que se debe

mantener un continuo flujo de informacion reciproca de los progresos de éste.

* Deben realizarse las adaptaciones necesarias en el entorno del nifio para facilitar

su autonomia (adaptacion de los bafios, las sillas, espacios mas amplios...).

* Los adultos deben mantener su autoridad sin necesidad de ser desagradable,
pues es imprescindible que adquiera nociones de respeto y ello no implica un

menor afecto del nifio hacia el adulto en cuestién.



* Un colegio de integracion es la mejor opcién si el nifio en cuestion no tiene una
alteracion cognitiva grave, ya que permite al nifio evolucionar a mayor velocidad y
proporciona al resto de alumnos unos valores morales importantisimos

(solidaridad, comparierismo...).

» Debe existir una buena comunicacién de los terapeutas, profesores y demas
profesionales con la familia, ya que es imprescindible para la coordinacién de los

objetivos y el refuerzo del tratamiento.

» El factor mas relevante de todos es la buena disposicion de la familia, que debe
aceptar a su hijo tal y como es para poder ayudarle, ya que para favorecer el
progreso del nifio es imprescindible el refuerzo de las diferentes terapias con una
adecuada estimulacion (la familia debe estar preparada para asumir esa

responsabilidad).
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7.- DISCUSION

MGC comparte varios signos y sintomas descritos en los estudios utilizados como

referencia bibliografica, aunque tiene algunos signos y sintomas que no coinciden y

sobre los que no se ha encontrado relacibn ninguna con esta alteracion

cromosomica. Seria interesante realizar futuras investigaciones sobre otros casos

con la misma alteracion y contrastarlos con este estudio.

Los signos y sintomas comunes a otros casos con la misma alteracion son los

siguientes:

Nacié con bajo peso y tiene un crecimiento proporcional pero lento (talla corta),
aunque, debido a que aun no se han obtenido los resultados de la prueba de la
hormona de crecimiento, se desconoce si se debe a un déficit de la hormona de

crecimiento debido a alteracion de la glandula pituitaria. ¢ 8 19.20.21.22)

Segun el informe del neuropsicélogo el retraso cognitivo que tiene la nifia es
minimo, a diferencia de la mayoria de los casos ?®, y tiene un retraso madurativo

@4 pero se desconoce que tenga leucodistrofia .

del sistema nervioso
Manifiesta alteraciones de la conducta como respuesta a situaciones
desagradables o frustracién por la dificultad que tiene para comunicarse (pega a

sus comparieros o a los terapeutas si se dan estas situaciones).

Nacié con hipotonia central, malformacién de manos (desviacion cubital y dedos

afilados) y pies (pies varo-equinos), asi como con microcefalia ©®

, boca “con
forma de carpa”, ojos hundidos y separados, orejas inusualmente aplanadas ¢” 'y
se desconoce que tenga bajos niveles de inmunoglobulina A (Ig A) (aunque es

posible, ya que tiene tendencia a desarrollar bronquitis) 8 2,

Estan pendientes de realizarse pruebas visuales, ya que parece acercar
demasiado la vista al realizar tareas manuales, nacié con nistagmos ©% y con

alteraciones cardiacas estructurales (comunicacion interauricular, ostium



secundum moderado, insuficiencia tricuspidea y septum primum multiperforado)
32)

Los signos y sintomas que no coinciden con otros casos con la misma alteracion son

los siguientes:

* Ademas de la hipotonia central ya mencionada, nacié con espasticidad moderada
de las extremidades, y las orejas, en lugar de ser prominentes, son pequefas y

bajas.

» Con seis afios comenzo a tener episodios convulsivos y mareos, que en un primer
momento atribuyeron a “vértigos” y que, tras mudltiples pruebas meédicas,

descubrieron que se debian a que tenia crisis hipoglucémicas.

* Le han salido los dientes permanentes pero los dientes deciduos aun no se han

caido

Para finalizar este trabajo hubiera sido interesante aportar informacion relativa al
conocimiento y las opiniones de la sociedad en este tipo de enfermedades raras. Asi
mismo hubiera sido deseable abarcarlo en las personas que conforman la

asociacion creada (sus motivaciones, dificultades, etc.).
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9.- ANEXOS

9.1.- Hoja de Informacién al Participante

Titulo del estudio: Intervencion del fisioterapeuta en un caso de sindrome del
cromosoma 18q-.

Investigador principal: Tamara Bajo Gonzalez (fisioterapeuta con numero de
colegiado 7877).

Centro: Universidad de Alcala de Henares.

INTRODUCCION

Me dirijo a usted para informarle sobre un estudio de investigacion en el que se le
invita a participar. Mi intencién es tan solo que usted reciba la informacion correcta y
suficiente para que pueda evaluar y juzgar si quiere 0 no participar en este estudio.
Para ello lea esta hoja informativa con atencion y le aclararé las dudas que le
puedan surgir después de la explicacion. Ademas, puede consultar con las personas

que considere oportuno.

PARTICIPACION VOLUNTARIA

Debe saber que la participacion de usted en este estudio es voluntaria y que puede
decidir no participar o cambiar su decision y retirar el consentimiento en cualquier
momento.

DESCRIPCION GENERAL DEL ESTUDIO

La investigacion pretende reflejar la importancia de la intervencion del fisioterapeuta

en pacientes con alteraciones del cromosoma 18. Pretendo obtener informacion

sobre los problemas que han tenido que superar y a los que se estan enfrentando



actualmente, tanto la nifia como los familiares. De este modo se podran identificar
las necesidades y asi proponer el tipo de informacion que se les puede facilitar a los

familiares o afectados por esta alteracion cromosomica.

Con esta investigacién pretendo ofrecer una nueva perspectiva de enfoque ante
estos problemas, que pueda cubrir todas las necesidades del paciente y su familia,
en especial orientar a los fisioterapeutas sobre como tratar a pacientes con esta
alteracion y qué aspectos se deben tener en cuenta (orientacion a la familia,

comunicacién con otros terapeutas, adaptaciones de nuestras técnicas).

BENEFICIOS DERIVADOS DE SU PARTICIPACION EN EL ESTUDIO

La mejor manera de conocer los problemas en una alteracion es consultar a las
personas implicadas en primera mano, por lo tanto considero de vital importancia su
participacion en esta investigacion. Con sus respuestas y la informacion que pueda
recoger de los informes y mis observaciones podré aproximarme a los problemas,
las medidas tomadas, y buscar soluciones o bien mejorar las que se han llevado a
cabo.

CONFIDENCIALIDAD

El tratamiento, la comunicacion y la cesion de los datos de caracter personal de
todos los sujetos participantes se ajustard a lo dispuesto en la Ley Orgéanica
15/1999, de 13 de diciembre de proteccion de datos de caracter personal. De
acuerdo a lo que establece la legislacion mencionada, usted puede ejercer los
derechos de acceso, modificacién, oposicién y cancelacion de datos, para lo cual
debera dirigirse a su médico del estudio.

Su identidad no sera revelada a persona alguna. Soélo se transmitiran a terceros y a
otros paises los datos recogidos para el estudio que en ningln caso contendran
informacion que le pueda identificar directamente (sin su consentimiento previo),
como nombre y apellidos, iniciales, direccion, DNI, etc. En el caso de que se

produzca esta cesion, sera para los mismos fines del estudio descrito y garantizando
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la confidencialidad como minimo con el nivel de proteccion de la legislacion vigente

en nuestro pais.

El acceso a su informacion personal quedara restringido al fisioterapeuta del
estudio/colaboradores, autoridades sanitarias y al Comité Etico de Investigacion
Clinica (si llegara a publicarse un articulo), cuando lo precisen para comprobar los
datos y procedimientos del estudio, pero siempre manteniendo la confidencialidad de

los mismos de acuerdo a la legislacién vigente.

OTRA INFORMACION RELEVANTE

Si usted decide retirar el consentimiento para participar en este estudio, ningun dato
nuevo sera afladido a la base de datos y puede exigir la destruccion de todas las
muestras identificables previamente retenidas para evitar la realizacion de nuevos

estudios.
Si llegara a suspenderse el estudio, por cualquier acontecimiento adverso que se
produzca, usted recibira una explicacion adecuada del motivo que ha ocasionado la

retirada del estudio

Al firmar la hoja de consentimiento adjunta, se compromete a cumplir con los

procedimientos del estudio que se le han expuesto.
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9.2.- Consentimiento Informado del Participante

Yo (nombre 'y @pellidos)......c.ouuuuiiiiiiiiiiiiiee e con

He leido la hoja de informacion que se me ha entregado.

He podido hacer preguntas sobre el estudio.

He recibido suficiente informacion sobre el estudio.

He hablado con:

(nombre del investigador)

Comprendo que mi participacion es voluntaria.

Comprendo que puedo retirarme del estudio:

1° Cuando quiera.

2° Sin tener que dar explicaciones.

3° Sin que esto tenga ninguna repercusion.

- Presto libremente mi conformidad para participar en el estudio y doy mi
consentimiento para el acceso y utilizacion de mis datos en las condiciones

detalladas en la hoja de informacion.

Firma del participante: Firma del investigador:
Nombre: Nombre:
Fecha: Fecha:
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9.3.- Entrevista a la Madre

¢,Puedo usar el nombre de su hija en el estudio o pr  efiere que me refiera a ella
con un pseudénimo? Por supuesto en la primera opcion omitiriamos el
apellido. Puede utilizar su nombre completo, aunque si lo prefiere puede referirse a
ella como M (en la entrevista original la madre especifica el nombre, aunque para
garantizar la confidencialidad se ha omitido este dato).

Nombre de la nifia: MGC (uso de siglas para garantizar la confidencialidad).
Nombre se su madre: MCS.

Nombre de su padre: LGU.

Nombre de su hermano/a/os/as: LGU.

Fecha de nacimiento de la nifia: 10/06/2003.

Edad de sus familiares directos: madre de 41 afos (21/09/1968), padre de 42
afos de edad (29/01/1967), hermano de 19 afios (13/09/1990).

Numero de teléfono/mdévil/e-mail (¢,cual es la mejor forma de contactar con
usted?): La forma mas comoda y rapida es el mévil (no incluido para mantener la
confidencialidad).

Ocupantes de la casa: 4 (los padres y los dos hijos).

Médico de cabecera: Dra. Urgel (pediatra del centro de atencidon primaria San
Agustin).

Otros meédicos especialistas:  Dr. Tendero (neurdlogo del hospital La Paz de

Madrid), Dr. Olsen (traumatologo), Dr. Rabanal (otorrinolaring6logo).
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ANTECEDENTES PRENATALES, PERINATALES, POSTNATALES Y FAMILIARES

¢,Con qué edad concibio a su hija? Con 34 afios.

¢Estuvo expuesta a usted o su marido a alguna enfer medad, farmaco o
sustancia de riesgo (tabaco, alcohol...) antes, duran te o después del
embarazo? No, ninguno de los dos ya que ninguno fumamos ni bebemos (yo dejé
de fumar un afo antes de concebir a mi hija, fumaba unos 4 cigarros al dia) y
afortunadamente no estuvimos enfermos salvo leves resfriados (tan solo tomé

ibuprofeno prescrito estrictamente por mi médico).

¢ Tuvo algan problema o detectaron algo fuera de lo normal durante el
embarazo? Ninguno. A los dos meses de estar embarazada lo descubri en una
consulta al ginecologo (hacia demasiado que no tenia la regla). Todo fue normal, no

tuve molestias (con mi hijo si tuve muchas nauseas durante el embarazo).

¢ El embarazo fue a término?  Si.

¢ Fue un parto natural, por cesarea o tuvo algan tip o de complicacion? Fue un
parto natural, con epidural (el de mi hijo fue por ceséarea, ya que después de nueve

horas con contracciones no dilataba).

¢ Tras el parto requirié su hija cuidados intensivos o algun tipo de cuidado

especial en el hospital? Si es asi, ¢ cuanto tiempo estuvo en el hospital? Estuvo
entre 15 y 20 dias en la incubadora, mientras le hacian las pruebas pertinentes.
Nacié con muy poco peso, Yy el crecimiento siempre ha sido proporcional pero muy

lento.

¢A qué edad aprendidé su hija sonreir?  Casi nada mas nacer. Usaba la sonrisa

para mostrar que reconocia a su familia.

¢ A coger objetos y jugar con ellos?  Con 1 afio.

A sentarse? Con 1 afio y medio (pero curvada, no recta).
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¢ A gatear? No gated, empezd a desplazarse sentada con 1 afio y medio.

¢ A reconocer a sus cuidadores?  Desde el principio (los primeros meses de vida).

¢A decir sus primeras palabras?  Balbuceaba con casi 2 afios y las primeras
palabras con 3 afios. Su primera palabra real, con buena pronunciacion, no la ha
dicho hasta el afio pasado. Fue gracias a una logopeda muy buena del colegio, que

ya no esta, que la ayudod ensefiandole signos de sordos.

¢A caminar? Con 1 afio doblaba y estiraba las dos piernas, a los 3 afos se
mantenia de pié, casi con 4 afios caminaba si la agarrabas de una mano, pero no
camind sola hasta que se recuperd de las intervenciones en los pies, con casi 4

afios y medio.

¢Ha tenido su hija enfermedades severas (ademas de su alteracion) u

hospitalizaciones? Si es asi, ¢puede contarme loqu e paso en cada caso? Tuvo
gastroenteritis con 1 semana, bronquitis recurrentes (en las que fue hospitalizada)
durante su primer afio, luego ha seguido teniendo bronquitis pero sin necesidad de

hospitalizarse (resueltas con aerosoles).

¢ Tiene antecedentes de alergias o infecciones de oi do o de las vias
respiratorias? Este invierno ha tenido 2 bronquitis y otros inviernos 1 bronquitis al

mes.

¢, Cudles han sido los resultados de los exdmenes de la vista y audicion? Con 1
mes valoraron su vista y no tenia ningun problema. Los oidos no le crecian lo
suficiente y le han tenido que poner dos drenajes, aunque el derecho se lo han

quitado ya.

¢ Existen antecedentes en su familia o la de su mari do de consanguinidad,
abortos recurrentes, infertilidad, nacimientos de n ifios con alguna
alteracion...? (3 ultimas generaciones) Un primo mio tuvo una paralisis cerebral

infantil a los 9 meses y un hijo de mi hermano murié en el parto por falta de oxigeno.
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¢Hay algun otro dato de su historia médica o condic i6n actual que yo deba

saber? Por ahora no se me ocurre ninguno.

DESCUBRIENDO LA ALTERACION CROMOSOMICA

¢,Cuando detectaron que su hija tenia una alteracion  ? Al nacer. Se la llevaron
nada mas nacer sin decirme nada. Creyeron que tenia sindrome de Down. Nacio
con hipotono y rasgos dismorficos (creyeron que era porque hubiera bebido liquido
amniético). Tenia los brazos muy largos, las orejas hacia abajo, los ojos muy
abiertos y curvados hacia abajo, los pies hacia dentro, especialmente el derecho
(creyeron que fue por la forma fetal) y la cabeza era demasiado pequefia y alargada,
pensaron que era por el parto, pero luego le hicieron una resonancia magnética y
vieron como un pequefio tumor, dijeron que tenia una “cavidad con liquido” y que
tenia microcefalia. A los 4 meses le hicieron la prueba del cariotipo y me dijeron que

tenia “delecion del brazo largo del cromosoma 18”.

¢Habia notado usted algo que le pudiera llevar a pe nsar que su hija podria
tener algun tipo de alteracion?  Noté que algo iba mal cuando me quitaron a la nifia
al nacer. Ademas vi que tenia algo raro en la cara, los pocos segundos que me

ensefaron a la nifla antes de llevarsela.

¢,Cual fue su primera reaccion? Lloré y estaba muy angustiada, me vino a la

cabeza el caso de mi hermano.

¢, Qué informacion le dieron de la alteracion de su h  ija? Mi marido me dijo en la
habitacién que tenia sindrome de Down. Yo dije que me daba igual, que la queria
ver, pero no me dejaron verla. Al dia siguiente dejaron que mi marido la viera. Los
meédicos no vinieron a verme, yo pedi hablar con un neurdlogo. El neurélogo que nos
asignaron no me explicé nada, solo que iba a tener un retraso, y le dio el alta. Un dia

después de que mi marido pudiera ver a la nifia me dejaron bajar a verla.

¢, Qué carencias tuvo esa informacion? A los 4 meses, después de hacerla lo del

cariotipo, que necesitaba un neurdlogo. Le expliqgué al médico de genética lo que
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habia pasado con el otro neurdlogo y elegimos otro (el Dr. Tendero), ya que
estdbamos muy descontentos con el primero. El Dr. Tendero se involucré6 mucho y
fue quien nos derivo al Dr. Olsen (traumatologo). También nos explicoO que tendria
un retraso mayor o menor segun el crecimiento del cerebro (por eso estuve
obsesionada los primeros meses midiéndole la cabeza) y me recomendd que la
estimulara mucho, que la llevara a todos los sitios (por eso compré todo tipo de
aparatos, como una pelota grande, gusanitos y pinchos, pelotas de goma, mi cufiado
construy0 unas barras paralelas de su altura y monté una especie de gimnasio de
estimulacién en casa). El pediatra de Madrid detectd que tenia nistagmos y también

se involucré mucho.

¢,De qué otras formas obtuvo informacion? No quise buscar informacion por mi
cuenta, ya que mi hermana se conectd en cuanto nos dijeron el nombre de la
alteracion y encontr6 que muchos morian en el primer afio, asi que me dijo que no
me conectara para no asustarme. Ademas de lo que nos dijeron, buscamos mas de
una opinion de cada especialidad, pero todos nos dijeron lo mismo que nos habian

dicho los doctores Tendero y Olsen y nos hablaron muy bien de ellos.

¢,Considera que la informacion de internet es import  ante, veridica, o por el
contrario cree que tiene errores o carencias import  antes? No, engafia mucho,

no te puedes fiar.

¢, Qué informacion cree que sigue haciendo mucha falt a y aun no ha
conseguido encontrar? Las familias no estan informadas, y deberian estarlo desde
el nacimiento de sus hijos. Debe explicarse a los familiares qué puede llegar a pasar,
para estar preparados, que no deben preocuparse y todas las medidas que deben

tomar (especialistas que deben consultar...).

¢,COmo cree que podria encontrarla y quién cree que deberia proporcionarla?

Los especialistas deberian dar la informacion. En mi caso fueron las asociaciones
AMEB y APADIS las que me dieron informaciéon de las especialidades y me
recomendaron los mejores médicos especialistas. También me hablaron de como

tratar la hipotonia, la falta de equilibrio y fuerza y la deformidad de los pies.
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SOBRE LA ALTERACION CROMOSOMICA Y EL TRATAMIENTO

¢, Qué problemas médicos detectaron en su hija? El sindrome del cromosoma 18,
microcefalia, deformidades de los pies, hipotono, falta de fuerza y de equilibrio,
nistagmos en los ojos, tendencia a tener bronquitis y recientemente, desde hace un
afio, han descubierto que tiene hipoglucemia. Al principio pensaron que eran
vértigos, porque le daban como mareos, se le iban los ojos y se desmayaba. Yo
comprobé gue le pasaba los sabados o cuando estaba agotada. Durante la semana
la llevaba a natacion para estimularla y la llevaba a otro fisioterapeuta fuera del
colegio (me aseguraba que no estuviera ni un dia sin tratamiento), y tuve que
quitarle esas actividades. Dej6 de pasarle tan a menudo, y al final le hicieron

pruebas y descubrieron la hipoglucemia.

¢, Tuvo que buscar ayuda por su cuenta o los servicio S sanitarios y de asuntos
sociales se ocuparon de todo? No, nadie me ayudd, solo la gente de las
asociaciones (descubrimos al Dr. Tendero a través de AMEB y €l nos recomendo el
Dr. Olsen).

¢,Cuando se inicio el tratamiento de su hija? A los 7 meses de edad, después de
que la valoraran en AMEB. Las pruebas eran muy lentas y tardaron mucho en

hacerlas.

¢, Qué profesionales iniciaron el tratamiento de su h ija? Logopedas, pedagogos
terapeutas, fisioterapeutas, terapeutas ocupacionales, especialistas en audicion y

lenguaje y no sé cuantos mas profesionales de la asociacion AMEB.

¢, Qué carencias consideras que hubo en el tratamient o0 inicial? El tratamiento

fue adecuado, se empez6 muy tarde pero fue correcto.

¢ Con qué frecuencia se realizaba el tratamiento?  La fisioterapia diariamente y las

demas especialidades 3 dias a la semana o mas.

¢, Cuantos fisioterapeutas han tratado a su hija? 1 en AMEB (no cambié mientras

estuvimos en la asociacion), 2 fisioterapeutas a los que pagué yo, 3 fisioterapeutas
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gue han pasado en el tiempo que lleva en el colegio de San Agustin y 1 que hemos
contratado los padres que formamos la asociacion “Todos Podemos”. Llevé a la nifia
a natacion desde muy pequefia y el centro de la piscina se informo para tratarla,
luego la llevé a una fisioterapeuta del gimnasio “Bodyfactory” recomendada por el
centro de natacién y estuvo con el fisioterapeuta en el gimnasio y cuando cre6 su
propia clinica (tuvo que dejarlo cuando le empezaron a dar los “vértigos”, que luego

descubrimos que eran bajadas de azucar).

¢,Ha notado mejoria al variar de fisioterapeuta? Con la primera fisioterapeuta es

con quien avanz6é mas, porgue estaba bien formada, era especialista en neurologia.

¢ Han variado también el resto terapeutas, educadore  s...? Sies asi, ¢ha notado

mejoria? No, siempre ha tenido los mismos médicos, salvo el primer neurélogo
(como te he explicado antes). Los Unicos que cambian son los especialistas del
colegio, que cada afio van variando. Ahora estamos buscando un logopeda para la

asociacion, pero de momento solo tenemos una fisioterapeuta.

¢ Como han afectado los cambios en el tratamiento de su hija a las relaciones

econdmicas, sociales y familiares?  Antes me dedicaba por completo a mi trabajo
durante el dia, ahora tengo el mismo horario de trabajo que el colegio, el resto del
tiempo estoy con mi hija. No hemos tenido problemas econémicos, porque hemos
adaptado los gastos. No solemos salir demasiado, y cuando lo hacemos salimos
juntos (vamos al cine, al parque...), asi que no hemos cambiado nuestras

costumbres.

A la hora de mandar a nuestra hija a un colegio privado o publico barajamos ambas
posibilidades. Mi hijo habia estado yendo a un colegio privado, sin embargo le
tuvimos que cambiar a uno publico porque en el privado suspendia mucho y no le
ayudaban, “le invitaron a irse del colegio”, pero eso fue antes de que naciera mi hija.
Visitamos todos los colegios privados y publicos de Madrid, pero mirando lo que nos
ofrecian unos y otros elegimos colegios publicos. Fue mi cufiada quien nos hablé de
este colegio, nos conté que lo habian abierto hacia poco y que estaba adaptado

para nifios con problemas motrices, echamos la solicitud y entr6. Los primeros
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meses adn viviamos en Madrid, pero luego nos vinimos a vivir aqui y estamos

encantados.

EVOLUCION Y CONSECUENCIAS DE LA ALTERACION

¢, Con cuanta frecuencia ha tenido que ser ingresada su hija? ¢Por qué
motivos? Durante el primer afio por las bronquiolitis, después de eso hemos tenido
que ir alguna vez a urgencias (recientemente por lo de la hipoglucemia), pero no ha

vuelto a ser ingresada.

¢,Como ha afectado esto a su vida familiar? No nos ha afectado, seguimos
saliendo como antes (al cine, al parque o por el campo, que lo tenemos al lado),
pero lo hacemos en familia, como siempre o hemos hecho. Somos muy caseros, por
lo que no lo hemos notado. Mi hijo tuvo algunos problemas en los estudios por el

nacimiento de su hermana, al final dejé de estudiar y trabaja en el negocio familiar.

¢Podria describir brevemente las intervenciones qui rargicas que le han

realizado a su hija? Con 3 afos tuvo la primera intervencion del pie derecho (lo
colocaron bien), antes de los 4 afios (2007) le estiraron el tendon del pie izquierdo y
al principio quedo bien, pero se fue torciendo de nuevo y tuvieron que operarla de
nuevo, a los 4 afios (2008), poniéndole dos agujas. Le han tenido que poner dos
drenajes en los oidos, porque los oidos no crecian lo suficiente y para quitarle uno

de ellos le han operado (el izquierdo aun esta pendiente de operacion).

¢, Cual ha sido el mejor momento de la alteracion de su hija? ¢Por qué? Todo
con mi hija ha sido bueno. No era una hija esperada, nos pill6 de sorpresa (mi hijo ya
tenia 13 afios), pero fue muy bien recibida y es la alegria de la casa. Cuando no esta

se la echa mucho se menos, solemos estar todos mas apaticos.

¢, Cudl ha sido el peor momento en la alteracion de s u hija? ¢Por qué? Siempre
ha ido avanzando, pero a los 10 meses de edad se pard. Yo pensé que ya no iba a
mejorar y me entré6 una depresion. Estuve con tratamiento médico y psicologico

(hicieron que tomara el tratamiento durante un afio porque no se podia quitar de
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golpe, pero a los 6 meses ya estaba bien). Con 1 afio de edad volvié a avanzar, y
desde entonces ha seguido asi, progresando a saltos.

Otro momento muy malo fue al nacer, porque no me informaban de nada y tenia
mucha ansiedad. Pero solo fueron los primeros momentos, luego lo acepté rapido y
decidi que le iba a ayudar como pudiera (quizas me obsesioné por estimularla, por lo

que me dijo el médico).

ORGANISMOS DE AYUDA

Opiniones personales basadas en la experiencia, el fisioterapeuta no se hace

responsable de las mismas:

¢A qué asociacion/es o fundacién/es pertenece? Empezamos perteneciendo a
AMEB, donde nos informaron de los mejores especialistas y nos dieron la mejor
terapia (fisioterapeutas...), todo lo que pudiera necesitar la nifia. Al mudarnos a San
Agustin cambiamos a APADIS, donde tenia logopeda y pedagogo terapeuta dos
veces a la semana, ademas de fisioterapia diaria. Cambiaban demasiado de
terapeutas y el tratamiento era muy flojo en comparacion con AMEB, pero no nos iba

mal.

¢Ha tenido que abandonar alguna asociacién/fundaci6  n? Si es asi, ¢por qué?

Nos fuimos de AMEB porque nos fuimos a vivir fuera de Madrid. En APADIS no
estdbamos mal, pero mi hija empezd con los vértigos y tuve que quitarle de todas las
actividades fuera del colegio (natacion, el fisioterapeuta privado de Madrid al que la

seguia llevando y las terapias de APADIS).

¢, Qué asociacion es la que le ha ofrecido mejor ayud a? ¢En qué consistia?
AMEB, porque nos daba todo el tratamiento que necesitaba MGC y nos orientaron

para tener los mejores meédicos.

¢ Qué carencias ha encontrado en la ayuda que le han ofrecido las
asociaciones? En APADIS que era un tratamiento demasiado flojo, no estimulaba

lo suficiente a mi hija para que mejorara al maximo.
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¢, Qué aspectos positivos valora en esas asociaciones ? Ofrecian ayuda de todas
las terapias y especialidades. Te daban la informacion, la orientacion y la terapia a la

vez.

Segun me ha contado la profesora de su hija, preten  de crear una asociacion:

¢, Qué motivos le han llevado a esa idea? En el colegio habia dos madres y otra en
el pueblo que, al igual que yo, querian actividades extraescolares que estuvieran
adaptadas a nuestros hijos. Igual que otros nifios hacen futbol o baile nuestros hijos
deberian poder hacer algo después de clase, pero algo que fuera tratamiento a la
vez que actividad extraescolar pero en el colegio. La direccion del colegio nos
recomend6é que formaramos una asociacion, ya que las ayudas que recibiriamos
para organizarlo serian mayores. Lo expusimos en el ayuntamiento y ellos nos

dieron las ayudas pertinentes.

¢A quién va a dirigirse? A los nifios del colegio y a otros nifios que necesiten
ayuda. De momento estd formada por cuatro nifios (dos del cole y dos de fuera),
aunque ahora se va a incorporar otra nifla del colegio. No solo queremos que sea
para nifos, porque nuestros nifios creceran. Queremos que sea para aquellos que
tengan alteraciones como mi hija o los demas nifios y necesiten ayuda, por eso le

hemos cambiado el nombre a “Asociacion Todos Podemos”.

¢, Qué tipo de ayuda piensan ofrecer? Queremos que se cubran todas las terapias.
Por ahora solo tenemos fisioterapeuta, pero estamos buscando logopeda y otros
terapeutas. Hemos acordado que vayan una vez a la semana a terapia con caballos
en una finca cerca del pueblo, con dos fisioterapeutas especializados en esa terapia.

¢, Qué aspectos va a incluir que no haya encontrado e  n asociaciones a las que

pertenece/ha pertenecido? A través de otras asociaciones mas grandes
ayudaremos en lo qgue demanden los que pasen a formar parte de la asociacion. Nos
vamos a federar en COCEMFE-FAMA (Federacién Provincial de Discapacitados

Fisicos) para que sea mas accesible.
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SITUACION ACTUAL Y PERSPECTIVAS DE FUTURO

La nifia recibe tratamiento fisioterapico en el cole  gio, asi como apoyo de
audicion y lenguaje y pedagogia terapéutica. ¢ Recib e otro tipo de tratamientos
fuera del colegio? Pues ahora mismo recibe tratamiento de la fisioterapeuta de la
asociacion a diario y una vez a la semana la terapia con caballos, pero esperamos

poder ampliar los terapeutas lo antes posible.

¢ Toma su hija algun medicamento? Pues de forma habitual no, solo medicacion

puntual (sobretodo aerosoles para las bronquiolitis).

¢,COmo se desempeiia su hija en su entorno? No tiene problemas con las
personas. No bajaba escaleras hasta hace unos 4 meses, y solo baja las del colegio
(que son muy pegquefias), ni era capaz de pasar por encima de los obstaculos, se
guedaba quieta, sin avanzar (pero incluso ahora intenta rodearlos en vez de

sortearlos). Le da mucho miedo que la empujen porque no tiene mucha estabilidad.

¢,COmo ocupa su tiempo habitualmente? Ahora ya no va a natacién ni a
fisioterapia privada por la hipoglucemia, pero después del colegio tiene fisioterapia
de la asociacion y los viernes terapia con caballos. Los fines de semana vamos al
parque y a veces vamos al cine o algun otro sitio en familia. Si vamos al cine nos
aseguramos que le vaya a gustar la pelicula. Hace tiempo pensamos que se iba a

aburrir en el cine y por eso no la llevabamos, pero probamos un dia y le encanté.

¢, Qué es lo que mas le gusta hacer? ¢Es lo que se le  da mejor? Si no es asi,
¢qué se le da mejor? Le gusta hacer puzles o pintar. Lo que se le da mejor es
pintar o usar el ordenador (sobretodo el “memory”, es un juego de buscar la pareja

destapando de dos en dos las piezas, y se le da genial).

¢, Qué es lo que menos le gusta hacer? ¢Es lo que se  le da peor? Si no es asi,
¢qué se le da peor? No le gusta comer precisamente porgue le cuesta mucho.

¢ Tiene algun tipo de miedo o fobia? Tiene miedo a los ruidos fuertes o

desconocidos.
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¢, Hace algun tipo de actividad extracurricular? Si, la terapia de la asociacion.

¢, Qué tipo de actividades hacen en familia?  Pues ir al cine, al parque, al campo...

¢, Qué responsabilidades tiene su hija en casa? Colabora en todas las tareas de
casa, como poner la mesa, descargar la compra (tiene un carrito pequefo propio en
el que lleva una parte pequefia de la compra, siempre le hace ilusién ayudar). Es

muy solidaria, recoge la habitacion de su hermano para que yo no le regafie.

¢, Como se desenvuelven con los cuidados diarios de s u hija? Ella se lava los
dientes sola, aunque yo luego los repaso a fondo. Se viste y desviste sola (o que

mas le cuesta son las camisetas y los leotardos), aunque si vamos tarde le ayudo.

¢Las necesidades de su hija interfieren de algin mo  do en su trabajo o el de su

esposo? Tenemos una empresa familiar de transporte, por lo que no tengo
demasiados problemas. A media mafiana voy al colegio, ya que la empresa esta en
un poligono muy cercano al colegio, para mirarle el azicar. Unicamente ha afectado
en que antes dedicaba la jornada completa a la empresa y ahora solo voy durante el
horario escolar, pero al tratarse de una empresa familiar no tengo problemas con
gue me puedan despedir. A mi esposo apenas le ha afectado, tan solo tiene que
hacer algunos encargos mas para poder pagar los gastos extra que MGC necesita

por sus cuidados.

¢ Tiene algun familiar, vecino, amigo a quien pueda acudir en caso de necesitar
ayuda? Mi cuilada vive en una casa al lado de la nuestra. A veces le dejo la nifia a

mi suegra, pero casi siempre recurro mas a mi cuiiada.

¢, Qué es importante para ustedes en relacidon con su programa escolar? Que
vaya al mismo nivel que sus compafieros, aunque sea con un afio de desfase (esta
con niflos un aflo menor que ella). Que aprenda a leer y a escribir (por ahora solo

reconoce y escribe letras sueltas, salvo su nombre que lo escribe entero).
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¢, Qué obijetivos pretende conseguir con el tratamient 0 de su hija? Que sepa

valerse por si sola.

¢,Qué problemas principales, relacionados con la enf  ermedad de su hija, se ha

encontrado hasta ahora? Falta de informacion, sobretodo al nacer. El rechazo de
la gente en Madrid, que miraba a mi hija como si le fuera a pegar la enfermedad por
acercarse, ni siquiera los vecinos se acercaban, incluso con uno casi llegamos a
juicio (la nifa lloraba mucho por la noche). Al llegar a San Agustin la gente se
volcaba, todos la conocen y nos saludan, los niflos juegan con ella en el parque y la
ayudan. Aqui no necesitamos el coche para desplazarnos a todas partes, por eso al

llegar aqui se solt6 a andar.

¢, Cudl/es de ellos le ha costado mas resolver?  Ninguno, el primero lo resolvimos
con la asociaciéon AMEB, y el segundo al venirnos a vivir a San Agustin, que es lo

mejor que hemos podido hacer (no solo por MGC, sino también por nosotros).

PROBLEMAS NO RESUELTOS Y SOLUCIONES

¢, Qué problemas no ha conseguido resolver aun? Lo Unico que nos queda por
conseguir es que la asociacion se configure del todo. Queremos que la nifia siga
como va, porque el colegio es estupendo, especialmente su profesora y los nifios de
su clase (se vuelcan todos mucho), y también la gente del pueblo. Si controlamos la
hipoglucemia creo que tendremos mas o menos todo bajo control. Aun faltan
algunos resultados por obtenerse: he llevado a mi hija a que la revisen la vista (creo
que no ve bien, se pega mucho a las hojas) y le van a hacer la prueba de la

hormona de crecimiento (creen que puede estar influyendo en que crezca tan poco).

¢,Cree gque se podrian solucionar? Si es asi, ¢coOmo?  Si, es cuestion de tiempo (lo

de las pruebas) y de que nos vayan concediendo las ayudas para la asociacion.

¢Qué cree que se podria hacer que no se hace todavi a con nifilos con
alteraciones similares a la de su hija? Integrarlos en los colegios. Cuando nos
dijeron que debiamos escolarizar a MGC nos obligaban a hacerlo en un colegio

especial. Miramos todos los colegios de educacién especial de Madrid y solo nos
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gustdé uno, pero afortunadamente pudimos meterla en el que esta ahora porque yo
me negué a llevarle a uno de educacion especial. Lo ideal es que la familia tenga
complicidad con las personas que estan todo el dia con su hija. Hacer que el entorno
sea favorable para el nifio, que los profesores estén concienciados (y no les tengan
apartados en una esquina, como ocurria en algunos colegios que visitamos antes de
meterla en este) y los alumnos les consideren un compafiero mas. Que los médicos
den informacién y se ayude a las familiar, que no sean los familiares quienes lo

tengan que buscar.

SIGNOS Y SINTOMAS

He encontrado articulos sobre el sindrome de su hij a. Para finalizar la
entrevista me gustaria contrastar la informacion en contrada con lo que
realmente tiene su hija. Digame si su hija tiene al guna de las siguientes

caracteristicas:

1. Corta estatura (bajo peso al nacer, déficit de la h  ormona del crecimiento o
alteracion de la pituitaria): Es algo mas pequefia que los nifios de su edad y
nacio con el peso mas bajo de lo normal. Las pruebas de la hormona de
crecimiento se las han hecho pero ain no nos han dado los resultados.

2. Retraso mental (deterioro cognitivo, emocional, de otras areas): Tan solo
tiene un minimo retraso cognitivo.

3. Alteraciones del comportamiento (hiperactividad, ag resividad): No tiene
hiperactividad ni es agresiva, aunque usa la “torta” para pedir que la dejen o
cuando no le gusta algo.

4. Hipotonia: Si.

Malformacion de manos, pies, rodillas u otras artic ulaciones: Tiene las
manos desviadas hacia los dedos meiiiques, los pies hacia adentro (aunque con
las operaciones estd mucho mejor) y los brazos demasiado largos.

6. Microcefalia o dismorfismos craneofaciales (tamafo anormal del craneo o
la cara): Tiene microcefalia.

7. Boca “con forma de carpa”  Minimo.

8. 0Ojos hundidos y separados: Si los tiene, y curvados hacia abajo.
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10.
11.

12.
13.

14.
15.

16.

17.
18.
19.

20.
21.

22.

Orejas prominentes y/o inusualmente aplanadas: No las tiene prominentes,
sino pequefas y bajas, aunque si son aplanadas.

Hipoplasia hemifacial (media cara aplanada):  No.

Bajos niveles de inmunoglobulina A (Ig A), asma, al  ergia u otros sintomas
respiratorios:  Tiene bronquiolitis recurrentes, pero no le han hecho esas
pruebas, es la primera vez que oigo hablar de esa sustancia.

Hipotiroidismo: No.

Alteraciones visuales o auditivas:  Nacié con nistagmos (estan controlados) y
le molesta la luz solar (le produce lagrimeo). Le han puesto dos drenajes (uno en
cada oido), aunque le han quitado uno de ellos (le queda el izquierdo por quitar).
Malformaciones genitales: No.

Defectos cardiacos estructurales: He traido algunos informes. (...) Tiene,
segun esto “CIA, ostium secundum, IT moderada y septum primum
multiperforado.

Defectos en la boca (paladar leporino...):  El esmalte dental se le deshace,
tiene mucho dolor y se le forman muchas caries. Le estan saliendo los dientes
definitivos sin que se le hayan caido aun los otros. Tiene la lengua grande. Sigue
teniendo el reflejo de succion positivo.

Manifestaciones dérmicas: No.

Autismo: No.

Epilepsia o episodios epilépticos:  No. Tuvo crisis convulsivas, pero eran por la
hipoglucemia.

Reflujo gastroesofagico: No (su hermano si lo tuvo de pequeiio).

Disminucion de la mielina del sistema nervioso cent ral (SNC): Nunca se la
han mirado.

Alteraciones renales: No.

Muchas gracias por su colaboracion. Por el momento no tengo mas preguntas.

Estoy a su disposicion en mi teléfono movil o mi e- mail. En cuanto tenga el

primer borrador de la investigacion se la haré lleg ar. Espero que todo le vaya

bien a usted, su hija y su familia y que consigan t erminar de formar la

asociacion.
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9.4.- Entrevista a la Profesora

¢,Cuanto tiempo lleva siendo profesora de MGC? 2 afos, el curso del 2008/2009
y el curso 2009/2010.

¢Habia tenido previamente a algun nifio con una alte  racion cromosomica u
otra alteracidbn neuromotora? Si es asi, ¢cuanta exp eriencia tiene en este

campo? No, es el primer caso que me encuentro.

¢, Qué atenciones diferentes a las de sus compafieros requiere MGC? Requiere
un especialista en pedagogia terapéutica, un especialista en audicién y lenguaje, un
fisioterapeuta y un técnico especialista Ill que se encarga de ayudarla en los

desplazamientos y autonomia.

A la hora de la realizacion de las tareas requiere una atencion constante por parte de
la profesora para ayudarla o para que no se distraiga con otras cosas.

¢, Son los objetivos iguales a los de sus comparieros? ¢Por qué? Los objetivos
son completamente distintos ya que posee una adaptacion curricular significativa. La
alumna tiene un DIAC, documento individual de adaptaciéon curricular, donde se

marcan unos objetivos adaptados a sus capacidades.

¢.Como se desenvuelve en clase? Se desenvuelve como el resto de los nifios,
recoge sus cosas, va a por sus libros, juegos. La Unica dificultad que encuentra es
gue la clase no es muy grande y tiene que esquivar las sillas de los comparfieros y

andar con cuidado.

¢, Cual es su relacién con los compafieros? ¢ Y con ust ed? ¢Y con otros niflos y

profesores? La relaciébn con sus compafieros es muy buena, esta muy integrada en
el grupo, y gracias a ellos evoluciona dia a dia. El grupo tira de ella. En ocasiones
pienso que su falta de lenguaje o comunicacién la hace pegar a sus compafieros en

momentos de agobio.
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La relacion conmigo es muy buena y sobretodo me respeta, es consciente de que la
trato igual que a sus compafieros, si tengo que castigarla o regafarla lo hago como
lo haria con cualquier otro nifio. Con otros profesores o adultos es distinto ya que en
ocasiones tienden a pasarlo por alto, no utilizan un todo en el que demuestren que
de verdad estas enfadado por lo que ha hecho etc. y ella eso lo nota y sabe como
actuar perfectamente con cada adulto. Sé de casos de compafieros mios en los que
la nifia les ha levantado la mano o les ha intentado escupir. Pienso que es muy lista

y se da cuenta de todo.

En cuanto a su relaciéon con otros nifios que no son de la clase pienso que también
es buena cuando se da la ocasion, ya que no suele relacionarse con ellos a no ser

gue sea necesario.

¢, Como se desenvuelve en el patio? En el patio se desenvuelve muy bien, este
afio no tiene ningun problema, se desplaza sola, corre, juega con sus comparieros...
no necesita al adulto para nada. En cambio el curso pasado tenia mucha
inseguridad, siempre estaba cerca del adulto, siempre jugaba en el arenero y no se
movia de ahi en todo el recreo. Creo que era por miedo a que la empujaran y la
tiraran al suelo. Hoy por hoy también muestra ese miedo cuando hay
aglomeraciones de nifios, cuando hay que formar una fila etc. sabe que la pueden

tirar o hacer dano.

¢, Qué es lo que se le da mejor de todas las activida  des que hacéis en clase? ¢Y
lo que se le da peor? Lo peor es la lectoescritura, ya que requiere un buen control
de la motricidad fina. Y lo que mejor se le da es hacer puzles, los juegos de memoria

y la plastica.

¢,Como se distribuye el dia a dia de MGC en el coleg i0? Todo son rutinas,
primero hacemos la asamblea donde nombramos al encargado, pasamos lista,
vemos que dia es, contamos nuestras cosas y las tareas que se van a realizar a lo
largo del dia. Luego nos vamos a nuestros equipos a trabajar y las tareas se
distribuyen por rincones: trabajo personal (fichas), lectoescritura, plastica, l6gica

matematica, informatica etc. dependiendo del dia se hacen unos rincones u otros.
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Ella tiene menos actividades ya que 3 dias a la semana tiene A.L. y fisioterapeuta. El

resto del dia es como el de sus compafieros.

¢,Cree gque beneficia a MGC estar en un colegio de in  tegracion? ¢Por qué? Creo
gue le beneficia mucho porque gracias a sus compareros es empujada a progresar
dia a dia. Ellos la cuidan pero también la ayudan a seguir avanzando, es un grupo
que tira de ella y ella hace todo lo posible por seguirles. Y ahora que son mas
mayores comprenden su situacion e intentan tratarla como al resto, es decir, si les

pega se enfadan con ella (antes se lo permitian), le dicen que esta mal etc.

¢ Y a sus companeros? ¢De qué modo? Les beneficia porque les hace madurar y
reflexionar. Se dan cuenta de que hay problemas en la vida que desgraciadamente
te tocan y hay que superar. Y ellos saben que todo lo que hacen le sirve a MGC para
avanzar paso a paso. Son conscientes de los progresos de MGC y se ponen muy
contentos y la animan cuando hace algo bien o supera uno de los muchos

obstaculos que tiene.

¢Existen aspectos negativos para sus compafieros? Si es asi ¢cuéles?

Ninguno.

¢, Como ha evolucionado MGC en el tiempo que lleva si  endo su profesora? Su
evolucion es sorprendente, hace un afio no hablaba y ahora se comunica y se la
entiende. Conoce los numeros, las letras en mayuscula y minuscula, corre, salta,

controla esfinteres cuando hace un afio casi no hacia ninguna de estas cosas.

¢, Cuales diria que son sus principales necesidades (  tanto en clase como en su
dia a dia)? Tiene que evolucionar mas en el lenguaje, para ello debe comunicarse,
hay que obligarla a hablar, que nos cuente cosas, hacer ejercicios con la boca y con

la lengua para vocalizar.
¢ Esta usted coordinada con el resto de terapeutas? ¢Y con la familia? Si es

asi, expliqgue brevemente como es esa coordinacion e  n ambos casos. Con la

familia hablo todos los dias brevemente para que me cuenten que tal se ha
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levantado, cémo tiene el azucar(es hipoglucémica), cdmo pasé la tarde del dia

anterior etc.

Con mis compafieros también hablo todos los dias para que me cuenten que tal en
clase, qué han hecho, cdmo se ha portado etc. También nos juntamos para
marcarnos pautas en las distintas especialidades, como mejorar algunos aspectos

etc.

¢, Qué cambiaria en el colegio para mejorar la situac  i6n de MGC? Pediria mas
materiales adaptados, como sillas especiales para que se siente correctamente.

¢, Como podria mejorar el dia a dia de MGC y su famil ia? No sabria contestar.

¢, Qué recomendaciones daria a las familias de person as con esta alteracion

cromosomica? Lo primero que les diria es que acepten que su hijo/a no es como
los demas. Si uno no lo acepta no puedes ayudar a ese nifio/a. Luego les diria que
la clave esta en la motivacion de los nifios pero que para motivar a un nifio también

lo tiene que estar el adulto.

¢,Cuales son sus recomendaciones a otros profesional es que puedan tratar a
personas con esta alteracion? (Especificar para: fi sioterapeutas, pedagogos
terapeutas, especialistas en audicion y lenguaje, ¢ uidadores, técnicos, otros
profesores). No puedo recomendarles nada ya que no soy fisioterapeuta ni
pedagoga... Puedo contar mi experiencia pero nunca recomendar, ya que cada nifio

es un mundo distinto y no con todos funciona lo mismo.

¢ Qué cree que se puede hacer algo a nivel instituci onal para mejorar la

situacion de este tipo de pacientes y sus familiare  s? No lo sé.
Muchas gracias por su colaboracion. Por el momento no tengo mas preguntas.

Estoy a su disposicion en mi teléfono mévil o mi e- mail. En cuanto tenga el

primer borrador de la investigacion se la haré lleg  ar.
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9.5.- Entrevista a la Especialista en Audicion y Le  nguaje

¢,Cuanto tiempo lleva tratando a MGC? Durante este curso escolar 2009-2010.

¢Habia tratado previamente a algun nifio con una alt  eracién cromosOmica? Si

es asi, ¢cuanta experiencia tiene en este campo?  No.

¢,Cudles eran las necesidades al inicio del tratamie  nto de MGC? Estimulacion de
los 6rganos bucofonatorios, para una posterior intervencion en el punto y modo

articulatorio de cada fonema.
¢En qué consistié el tratamiento inicial y como se ha ido modificando?
(Especificar técnicas utilizadas segun las necesida  des y por qué ha escogido
esas en concreto)

» Realizaciéon de praxias ante el espejo.

» Repeticion de palabras dadas.

» Aprendizaje de canciones.

Todo ello para fomentar el lenguaje tanto dirigido como espontaneo.

¢,Cuales son las necesidades actuales de MGC?  Segquir trabajando los 6rganos

bucofonatorios.

¢, Cudles son sus aspectos mas positivos?  Suele trabajar muy bien.

¢ Qué aspectos necesitan mayor refuerzo?  Lenguaje y motricidad fina.

¢Qué objetivos se plante6 con MGC el primer dia? ¢S e han ido cumpliendo
esos objetivos? ¢ Ha necesitado modificarlos? (Espec ificar objetivos y motivo

de modificaciones)

» Mejorar la inteligibilidad del habla.
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A MGC cada vez se la entiende mejor, por lo que ha mejorado mucho.

Observando la evolucion de MGC hasta ahora, ¢qué cr ee que va a poder
conseguir/mejorar con el tratamiento? Llegara a tener un habla bastante clara en

el futuro.

¢, Qué recomendaciones daria a las familias de person as con esta alteracion

cromosdomica? Que fomenten con juegos la movilidad de la boca.

¢,Cuales son sus recomendaciones a otros profesional es que puedan tratar a
personas con esta alteracion? (Especificar para: pr  ofesores/ cuidadores/
técnicos, fisioterapeutas, pedagogos terapeutas, ot ros especialistas en
audiciéon y lenguaje) A todos les diria que utilicen un método un poco mas ludico
para el proceso de aprendizaje de MGC, y que tengan en cuenta la curva de fatiga

de la alumna.

¢ Qué cambiaria para mejorar la situacion de este ti po de pacientes y sus
familiares? En este colegio hay mucha comunicacion con la familia de MGC y hay

muy buena colaboracién. No encuentro nada que cambiar.
Muchas gracias por su colaboracion. Por el momento no tengo mas preguntas.

Estoy a su disposicion en mi teléfono moévil o mi e- mail. En cuanto tenga el

primer borrador de la investigacion se la haré lleg  ar.

49



9.6.- Entrevista a la Fisioterapeuta

¢,Cuanto tiempo lleva tratando a MGC? Desde Septiembre de 2009. Realizo tres
sesiones semanales.

¢ Habia tratado previamente a algun nifio con una alt  eracién cromosOmica? Si

es asi, ¢cuanta experiencia tiene en este campo?  No.

¢,Cuales eran las necesidades al inicio del tratamie  nto de MGC?

» Desde el principio las méximas del tratamiento han estado dirigidas a su
hipotonia , sus problemas de estabilidad y equilibrio

» Su postura en bipedestacion es en flexion anterior de tronco con inclinacion a
la derecha, las caderas y rodilla las lleva en flexion, Todo debido a la
hipotonia, falta de equilibrio y las secuelas de las operaciones en los tobillos
(operada de ambos tobillos, ambos tiene limitado la flexion dorsal, pero el
derecho esta mas limitado la flexion dorsal ademas de la eversion).

» La marcha esta alterada por lo anteriormente nombrado.

¢En qué consistié el tratamiento inicial y como se ha ido modificando?
(Especificar técnicas utilizadas segun las necesida  des y por qué ha escogido

esas en concreto)

Al principio se trabaja con técnicas globales de equilibrio y Bobath.

Se incorporan técnicas de trabajo muscular (activos, asistidos y resistidos).
Ejercicios en movimiento: Bobath, FNP.

Manipulaciones de los tobillos (osteopatia)

Se ha ido modificando el tratamiento segun los objetivos:

Ejercicios de la zona bucofaringea. (Control de babeo).

Ejercicios para el reflejo de paracaidas.

YV V. V V V V V V

Trabajo de la postura.
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¢, Cudles son las necesidades actuales de MGC?  Actualmente hay que seguir con
los mismos objetivos. Ya que la hipotonia, la falta de equilibrio,
coordinacion...conlleva que MGC siga teniendo problemas en la marcha, estabilidad,

reflejos de paracaidas, motricidad fina...

¢, Cuales son sus aspectos mas positivos? MGC es muy alegre. Tiene ganas de
realizar cosas por si sola, no pide mucha ayuda y eso es muy importante para

superar sus dificultades.

¢Qué aspectos necesitan mayor refuerzo? Tono, equilibrio, estabilidad vy

motricidad fina.

¢, Qué objetivos se plante6 con MGC el primer dia? ¢S e han ido cumpliendo

esos objetivos? ¢ Ha necesitado modificarlos? (Espec ificar objetivos y motivo

de modificaciones) Siguiendo con las maximas del tratamiento: hipotdnica , sus
problemas de estabilidad y equilibrio. Los objetivos principales es mejorar estos
aspectos, pero estos objetivos no se pierden de vista durante todo el curso. Ya que
tratando estos aspectos mejora la postura, marcha, reflejo de paracaidas... Ademas
durante el curso se han ido sumando otros objetivos como son: El control de la zona

bucofaringea.

Observando la evolucion de MGC hasta ahora, ¢qué cr ee que va a poder
conseguir/mejorar con el tratamiento? MGC durante este curso ha mejorado

notablemente. Por eso creo que el trabajo con MGC es positivo y efectivo.

¢, Qué recomendaciones daria a las familias de person as con esta alteracion

cromosémica?

» Ergonomia en la postura. Creo que esto es lo mas importante dentro del
trabajo en casa.
» Realizacién de ejercicio fisico.

¢,Cuales son sus recomendaciones a otros profesional es que puedan tratar a

personas con esta alteracion? (Especificar para: pr  ofesores/ cuidadores/
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técnicos, pedagogos terapeutas, especialistas en au  dicién y lenguaje, otros
fisioterapeutas) Ergonomia postural.

¢, Qué cambiaria para mejorar la situacion de este ti po de pacientes y sus

familiares? Informacion mas detallada de la enfermedad desde los sistemas de

salud. Recursos humanos para poder tratar estos pacientes.
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9.7.- Observacion durante una jornada de colegio

1.

Habilidades motoras gruesas:

> Sedestacion:

0 Sobre una silla con respaldo y sin reposabrazos, apoyando los pies en el
suelo: mantiene la sedestacion erguida unos segundos, aunque no es capaz
de mantenerla al realizar actividades manuales. Tiende a flexionar las
rodillas mas alla de los 90°, perdiendo el contacto de toda la planta del pie

excepto el extremo més distal del antepié.

o Paso de sedestacion en silla a bipedestacion: lo realiza apoyando el peso en

ambos antepiés y ambas manos (una mesa u otra persona de apoyo).

o0 Sobre el suelo: realiza una sedestaciéon relajada con rodillas flexionadas y
caderas en abduccion y rotacion externa (postura del “indio”), sin apoyo de
isquiones aunque sin apoyo de las manos, durante varios minutos (luego
necesita el apoyo de las manos para mantener la postura). Si extiende las
rodillas requiere el apoyo de los miembros superiores (MMSS) para

mantener la postura.

o Paso de sedestacion sobre el suelo a bipedestacion: pasa de sedestacion a
cuadrupedia rotando sobre un lado, pasa a apoyo en ambos pies y ambas
manos (rodillas casi extendidas y codos extendidos), va flexionando las
rodillas y trasladando el peso hacia los pies hasta que es capaz de quitar el

apoyo de las manos y poco a poco ir enderezandose.

» Bipedestacion: es capaz de mantener una bipedestaciéon sin ninguna ayuda

mas de 10 minutos, aunque el tronco cae en flexion, la pelvis en retroversion y
la cabeza no estd completamente enderezada, las caderas y rodillas estan

semiflexionadas y los hombros estan anteriorizados y rotados internamente.
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o Traslados laterales de peso: son escasos y siempre manteniendo una amplia
base de sustentacion.

o Rotaciones de tronco: realiza rotaciones en bloque, sin disociar cinturas
escapular y pélvica. A menudo recurre a un tercer apoyo de una mano para

aumentar la base de sustentacion y mejorar la estabilidad.

o Alcance y manejo de objetos: para alcanzar objetos elevados requiere el
apoyo de una de las manos y durante el manejo de objetos aumenta la

flexion del tronco, cabeza y la retroversion de pelvis.

» Marcha: mantiene la misma postura anteriorizada descrita en el apartado
anterior. Es muy inestable, por lo que busca una base de sustentacion muy
amplia separando mucho los pies. La fase des oscilacion de ambos miembros
inferiores (MMII) es muy corta y el apoyo se inicia con el antepié, seguido del
resto de la planta. Busca la estabilidad, por lo que lanza adelante el Mi para

recuperar el apoyo bipodal lo antes posible, y los pasos son muy cortos.

» Vestirse/desvestirse: es capaz de vestirse y desvestirse sin ayuda (salvo al

abrocharse la cremallera y los botones, que ocasionalmente necesita la ayuda
de otra persona), aunque lo hace a una velocidad muy lenta. Para estas
actividades busca mayor base de sustentacion (apoyo en la pared, apoyo de

rodillas en “W”).

» Subir/bajar escaleras: es capaz de subir y bajar escalones pequefios sin ayuda,

aunque para subir y bajar escalones de mas de 10 centimetros requiere el
apoyo de una mano (barandilla, mano de otra persona).

» Por la clase: tiene especial problema al sortear objetos, tales como sillas,

cables, cajas... Esto se debe a que tiene miedo a caerse (por falta de
estabilidad).

» Por el patio: No se sube a los columpios por miedo a que la empujen y se

caiga, aunque si se sube a los triciclos.
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» En _los juegos sociales: corre, salta, juega con el balén y realiza otras

actividades de forma moderada, aunque lo que mas le gusta es permanecer
apoyada en la pared haciendo “juegos de manos” (tiene buena coordinacion

Oculo-manual pero poco equilibrio).

» Nivel de dependencia: es capaz de hacer todas las tareas sin ayuda, aunque

requiere supervision y ayuda esporadica de otra persona.

Habilidades motoras finas:

» Alimentarse: es capaz de utilizar la cuchara y el tenedor ella sola, de beber
agua de un vaso y limpiarse con la servilleta sin ayuda. Necesita ayuda para

cortar los alimentos y llenar el vaso con agua

» Vestirse: necesita ayuda para abrocharse los botones, la cremallera,

abrocharse los cordones.

» Asearse: necesita ayuda para peinarse (se puede peinar sola pero no quitarse
los enredos ni colocarse coleteros), lavarse los dientes (se los lava sola, incluso
se echa la pasta de dientes en el cepillo, pero no se los cepilla en profundidad)
y lavarse el pelo. Es capaz de lavarse la cara y las manos (aunque si el grifo
estd muy duro no es capaz de abrirlo ni cerrarlo), lavarse los dientes (de
manera superficial). Es capaz de hacer sus necesidades en el water y limpiarse
con el papel higiénico (aunque necesita que alguien supervise si lo ha hecho
correctamente), asi como subirse y bajarse la ropa antes y después de
sentarse en la taza y tirar de la cadena (si esta muy fuerte necesita que tiren de

la cadena por ella).

» Ordenador: se maneja bien con un ordenador tactil adaptado.

» Manualidades: es capaz de utilizar cualquier utensilio (incluidas las tijeras),

aunqgue no realiza las actividades con la misma precision que sus compaferos.

Requiere la supervisidn de otra persona para asegurarse de que realiza la
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manualidad como debe (le encanta usar las tijeras y a menudo recorta mas de

lo que debe).

Tareas de clase: realiza las mismas tareas que sus compaferos, aunque el

ritmo es menor y la exigencia en la precision también (tiene otras tareas
especiales solo para ella para reforzar los objetivos del curso, en especial la
escritura). Tiene especial dificultad al escribir letras minusculas (los trazos son
mas complejos y mas pequeiios, por lo que requieren mayor precision en el

movimiento).

Integracion visomotora (calcar, copiar, coordinacion 0jo-mano): no es capaz de

copiar muchos trazos (depende de la complejidad de lo que se copia), calcar es
mas facil para ella (al tener referencias los movimientos que debe hacer tienen
una guia y eso permite hacerlos con la longitud y la direccion mucho mas
parejas a lo que esta calcando). Tiene buena coordinacion ojo-mano, son la
precision de los movimientos de la mano los que necesitan mayor trabajo. Al
realizar tareas de integracion visomotora acerca mucho los ojos al objeto de la

tarea (papel, pantalla...), lo que hace sospechar de una alteracion de la vista.

Destreza y coordinacion: ambas son bastante buenas, aunque la coordinacion

al realizar tareas de escritura u otras tareas de mucha precisién aun no estan al

nivel del resto de la clase.

Planificacion motora (con juguetes nuevos, sin 0o  tros nifios, sin

creatividad):

No tiene ningun problema en este campo. La planificacion motora con juguetes
nuevos es normal. Es capaz de jugar con otros nifios o ella sola sin ningun
problema. Tiene mucha creatividad (crea dibujos inventados o inventa

historias).
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4. Evaluaciéon de habilidades motoras orales:

» Deglucién: es capaz de masticar sin dificultad, incluyendo la carne, y de tragar
el bolo alimenticio también sin dificultad. Sin embargo, no le gusta comer
(probablemente debido al esfuerzo que requiere la actividad), por lo que tras

varios minutos empieza a rechazar el alimento.

» Respiracion: respira sin dificultad, incluso tras una actividad que requiera un

gran esfuerzo. Al comer también respira sin dificultad.

» Habla: su habla es inteligible, sin embargo le cuesta pronunciar algunas silabas
(todas aquellas que llevan incluida la letra “r”, las que llevan una consonante al
final de la silaba) y pronuncia las palabras con el menor niumero de letras
posible (aunque sea capaz de pronunciarlas bien si lo hace lentamente). A
menudo repite las palabras o frases que oye (aunque si son largas las acorta a
varias palabras), probablemente esté ensayando el habla (comenz6 a hablar

con palabras mas inteligibles y a realizar frases el curso pasado).

» Gesticulacion (mimica, expresion, sonrisa...): utiliza mucho la sonrisa para

expresarse. A pesar de ello la expresion es pobre, el tono facial es insuficiente
y casi siempre mantiene la boca con forma de “carpa”, propio de su alteracién
cromosdmica. Gesticula con las manos, sobretodo aplaudiendo cuando esta
contenta o sabe que ha hecho una tarea bien. A menudo introduce el pulgar en
la boca o mete las manos dentro del pantalon, aunque lo corrige con una orden

verbal.

5. Funciones sensoriales:

» Procesamiento visual: existe sospecha de alteracion visual, ya que acerca

mucho la cabeza al papel o pantalla.

» Procesamiento auditivo: no existe ningun indicio de alteracion en el

procesamiento auditivo.
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» Procesamiento vestibular (equilibrio): el equilibrio es deficitario, aunque puede

deberse a una falta de estabilidad central debido a la falta de tono a nivel

proximal (tronco, cinturas y cabeza).

» Procesamiento propioceptivo (control postural): tiene alteracién del control

postural, sin embargo probablemente no se deba a una alteracién

propioceptiva, sino a la falta de estabilidad y tono central.

Funciones musculo-esqueléticas y de movimientos:

» Amplitud articular: tiene alteracion en la amplitud articulas de los tobillos, ya

que tenia ambos pies equino-varos al nacer y ha sido operada de ambos pies

(dos veces del pié izquierdo).

» Fuerza muscular: tiene falta de tono, pero no manifiesta falta de fuerza en

ningun musculo.

» Patrones de movimiento: tiende a realizar las funciones de alcance o manejo

de objetos con aduccién y rotacion interna de hombro.

» Tono muscular: tiene hipotonia leve-moderada central (tronco, cinturas

escapular y pélvica) y facial.

» Control postural y alineacion: la alineacion de MMII no es correcta, ya que

mantiene siempre las rodillas y caderas semiflexionadas y los hombros en
antepursion y rotacion interna. El control postural es deficitario, principalmente

debido a la falta de tono y estabilidad central.

» Transferencias de peso: realiza pequefas transferencias de peso laterales y

antero-posteriores en sedestacidon. En bipedestacion realiza pocas
transferencias de peso, especialmente en el caso de las transferencias
laterales, y mantiene muy amplia la base de sustentacion (si necesita realizar
una transferencia de peso algo mayor recurre a un tercer apoyo con una de las

manos para aumentar la base y mejorar la estabilidad).
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» Cargas de peso: la carga de peso, tanto en sedestacion como en bipedestacion

» Reflejos: los reflejos no estan alterados.

» Coordinacién: la coordinacién de movimientos precisos es deficitaria, aunque

en movimientos mas gruesos no manifiesta ninguna alteracion.

» Equilibrio: el equilibrio esta alterado, especialmente en bipedestacion, aunque
es capaz de sortear obstaculos pequefios sin dificultad o con ligera dificultad.

Habilidades de procesamiento:

» Mantener un esfuerzo: es capaz de mantener esfuerzos moderados (repartir las

piezas de un puzle por el suelo y luego colocarlas), aunque ante esfuerzos
intensos no aguanta mas de medio minuto (mantener una postura que requiere

mucho tono, como en cualquier postura sobre un balén Bobath).

» Seleccionar, usar y adquirir conocimiento: esta un curso por debajo del que le

corresponde, aunque con refuerzo es capaz de seguir el ritmo de su clase sin
problemas (aun no lee frases, aunque si palabras sueltas y escribe todas las
letras mayusculas y minusculas y algunas palabras, como por ejemplo su

nombre).

> Organizacion temporal v capacidad secuencial: esta habilidad no esta alterada,

aunqgue la realizaciéon de las tareas es lenta (organiza con rapidez las tareas y

realiza correctamente las secuencias de movimientos).

» Organizacion del espacio y los objetos: esta actividad no esta alterada, ya que

dispone correctamente todos los objetos y calcula correctamente las distancias
y la disposicion de su entorno.

> Adaptaciéon del comportamiento (anticipacion vy retroalimentacion): utiliza

principalmente la retroalimentacion y ocasionalmente la anticipacién (a veces
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sugiere cambios, como la utilizacion de otros colores o el cambio de tarea).
Necesita mucho reconocimiento positivo de la ejecucién de las tareas por parte
del adulto para continuar realizandolas.

Funciones mentales globales:

» Exploracion del ambiente (apatia...): se manifiesta muy curiosa ante las

novedades del ambiente y lo explora sin dificultad, no manifiesta apatia ni limita
sus actividades a su espacio asignado. A menudo se mueve por la clase
buscando objetos o juegos que necesita u observando lo que sus comparferos

hacen (intenta imitar a sus compaferos y al adulto).

» Suefo (ciclos suefo-vigilia y suefio en si): no estan alterados.

> Reqgulaciéon emocional (calma tardia, llanto excesivo...): reacciona con un

pequefio desfase temporal a las situaciones (llora, aplaude, se rie... pasados

unos segundos).

» Preferencias sensoriales: le gustan mucho las actividades visuales y tactiles,

pero no soporta los ruidos extrafios (tanto si son fuertes como si son suaves).

» Conducta alimentaria: come con autonomia pero se cansa con facilidad,

llegando a rechazar la comida, enfadarse e incluso llorar.

» Temperamento: tiene comportamientos adecuados a su edad, como enfado

cuando algo no le gusta, alegria cuando se emociona con algo positivo...
aunque recurre a la agresividad con relativa frecuencia cuando se frustra
(habiendo manifestado previamente su rechazo a lo que no le gusta pero sin
que se haya tenido en cuenta su sentimiento hacia dicha situacion,
especialmente cuando sus companeros la agobian o la fisioterapeuta le obliga
a realizar actividades que requieren mucha estabilidad y equilibrio).

> QOrientacion: se orienta sin dificultad.
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» Atencion: es capaz de mantener la atencion en la actividad, aunque si es
demasiado compleja se aburre y la desvia a algo cercano, mas facil y/o
divertido.

Funciones mentales especificas:

» Comportamientos autorrequlados (adaptacion): se adapta sin dificultad a

cualquier adversidad en la tarea o actividad.

» Afecto, interés y participacidon (interaccion social): se integra perfectamente en

su entorno (aunque probablemente el buen ambiente en clase creado por la
buena disposicion de sus comparieros y la calidad de la ensefianza favorezcan
dicha integracion). Manifiesta afecto por otros nifios de su edad y adultos de su
entorno. Muestra interés en todas las actividades de clase y las realizadas en
sus terapias y participa en todos los juegos y actividades grupales (salvo las
que la pongan en situaciones de inestabilidad, como por ejemplo los juegos en

los columpios).

> Comportamientos de apego saludables (padres/cuidadores): tiene

comportamientos de apego saludables hacia sus familiares cercanos,
comparferos de clase (en especial hacia aquellos con los que mas se
relaciona), su profesora y otros adultos de su entorno con los que estd mas

tiempo a lo largo de la semana.

» Autoexpresion y desarrollo de autoconcepto: este aspecto no esta alterado.

» Reconocimiento de personas: reconoce perfectamente a las personas de su

entorno y tiene muy buena memoria, por lo que reconoce también a personas a
las que ve con poca frecuencia o incluso a las que ha visto una o dos veces
(como es mi caso, dado que he estado con ella varias veces y me reconoce,

aungue no manifiesta ni afecto ni rechazo).
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» Resolucién _de problemas: necesita ligera ayuda para realizar tareas muy

complejas (como puzles en los que apenas se diferencian unas piezas de

otras).

» Causa-efecto simple: comprende que determinadas acciones conllevan

determinadas consecuencias, como el hecho de que portarse mal implica un
castigo, y que eso es algo malo, negativo. Hasta hace poco, practicamente un
afio, no entendia esta conexion, ya que cuando se comportaba mal y
amenazaban con castigarla sonreia y decia “si”, sin embargo ahora se pone

triste y corrige su comportamiento cuando la reganan.

» Conceptos especiales: entiende los conceptos correspondientes a un curso

menos al de su edad cronoldgica (curso en el que se encuentra escolarizada),

por lo que el desfase en el colegio ha solucionado ese problema.

» Permanencia del objeto: sabe que un objeto esta presente a pesar de estar

oculto y lo busca si lo necesita o lo quiere.

Habilidades de comunicacion e interaccion:

> Area fisica y comunicacién no verbal: recurre a gestos manuales y expresiones

faciales con frecuencia, aunque la comunicacién no verbal es algo deficitaria,

ya que los gestos y expresiones no son muy variables.

> Intercambio de informacion (lenquaje: emisidn y recepcion, articulacion,

extensién y funcionalidad): hasta hace un afio su habla era escasa y poco

inteligible, aunque era capaz de hacerse entender por parte de las personas
que compartian su dia a dia (sus padres y hermano, sus comparfieros y su
profesora), sin embargo actualmente es capaz de expresarse con mayor
facilidad y, aunque su articulacién de las palabras no es del todo correcta, es
facil comprenderla. La extension de sus frases es corta, pero es capaz de
recurrir a todo tipo de recursos para hacerse entender (expresiones faciales,

gestos, sonidos...), por lo que puede considerarse una comunicacion funcional.
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> Relaciones apropiadas (relaciones sociales): mantiene relaciones acordes a

cada situacion, es decir, distingue perfectamente entre sus relaciones
familiares, de amistad, apego a cuidadores y a otras personas que conoce bien

(monitoras de la ludoteca...).
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