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INTRODUCCION

El sindrome de CHARGE es un trastorno autosémico dominante
caracterizado por asociar multiples anomalias que aparecen de manera

esporadica.

Fue descrita por primera vez en 1979 por Hall y Hittner, dando a
conocer estudios realizados en pacientes con coloboma y atresia de coanas,
que presentaban caracteristicas similares. Posteriormente, en 1981, Roberta
Pagon denomino CHARGE a la asociacién de dichas caracteristicas, y de3
esta manera fue conocida como Asociacibon CHARGE. En fechas mas
recientes, en el 2004, se encontr6 que la mayoria de los casos eran
producidos por la mutacion del gen CHD7 o el gen SEMASE, y de esta
manera dejo de ser considerada Asociacion CHARGE para ser nombrado
como Sindrome de CHARGE.

El Sindrome de CHARGE es considerado como uno de los sindromes
mas complejos para su diagnédstico, debido a que no existen pruebas como
tales para determinar su presencia. De igual manera, dependiendo de las
variables y grados de las manifestaciones que se presenten en un paciente,
sera la calidad de vida y el diagnostico preciso para este, ya que varia de
paciente en paciente.

Ademas de una serie de otras condiciones, la mayoria de las personas
tienen problemas relacionados con la comunicacion, la respiracion, la
deglucion, la audicién, el equilibrio, el habla; y esto a su vez dificulta su

desarrollo en general, aunado a las enfermedades sistémicas que presenten.
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1. DEFINICION

El Sindrome de CHARGE, es un trastorno autosémico dominante con
multiples malformaciones congénitas, causadas generalmente en los

individuos analizados por mutaciones del gen CHD7. (Imagen 1)

Imagen 1. Nifia con Sindrome de CHARGE

! Thompson M., Nussbaum R., Thompson J, Mclnnes R., Williard H. Genética en medicina. 72 edicion.
Editorial Elsevier Masson. 2008. pp 244
% Imagen extraida de http:/www.chargesyndrome.org/index.asp
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2. ANTECEDENTES

El Sindrome de CHARGE es un desorden pleomérfico, representado por un

acrénimo del cual derivan las caracteristicas que lo conforman. 3

Se considera uno de los sindromes mas complejos para diagnosticar,
debido a que no existe ninguna prueba que determine su presencia en el

producto antes del nacimiento o después de él.

Cada aspecto de la enfermedad es considerado de manera individual,
ya que poseen diferentes variables o grados y a su vez son diferentes en
cada paciente que lo presenta, por lo que se dificulta establecer un
diagnéstico preciso.

El Dr Bryan Hall, fue el primero que reconoci6 algunos de los rasgos
que actualmente caracterizan al Sindrome de CHARGE, a partir de la
recoleccion de informacién desde 1968, acerca de la atresia coanal y las
anomalias relacionadas, al estudiar a 17 nifios con anomalias congénitas

maltiples.*,

En forma independiente Helen Mintz Hittner estudio las anomalias
congénitas multiples pero en 10 pacientes con coloboma.®

8 Lépez L, Ortiz C, Guzman M, Ruz M, Estrada M. Atresia traqueal y sindrome de Charge. Reporte de
caso. Rev CES Med 2007; 21 (1) pp 121

4 Hefner Meg. Diagnostico, genética y diagnoéstico prenatal en CHARGE. CHARGE Syndrome:A
Management Manual for Parents ©2002 - Edited by Meg Hefner, M.S. & Sandra Davenport, M.D.

5 Sanlaville Damien, Verloes Alain. CHARGE syndrome: an update. European Journal of Human
Genetics. 2007. 15. Pp 389.

6 Ib.
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Fue hasta 1979, cuando Hall y Hittner describieron de manera
independiente sus estudios como una asociacién no aleatoria de mdltiples
anomalias congénitas con la atresia de coanas y el coloboma, como
principales caracteristicas, respectivamente. Y de esta manera se le empezé

a designar a esta enfermedad el término de asociacién.’(Imagen 2 y 3)

'|

i "': l uf

Imagen 2y 3. Helen Mintz Hittner y Bryan Hall ®

Roberta Pagon en 1981, realizé una nueva revisién de 21
pacientes con atresia de coanas y/o coloboma, acufié el término "CHARGE"

como un modo f&cil de recordar la condicién. ®(Imagen 4)

Imagen 4. Roberta Pagon'®

7 Lobete C, Llano |, Fernandez J, Madero P. El sindrome CHARGE. Arch Argent Pediatr
2010;108(1). Pp 10
Imagenes tomadas de http://www.pediatrix.com/body_university.cfm?id=261
® Sanlaville D. Art. Cit.. CHARGE SYNDROME: AN UPDATE. Pp 389.
'% Imagen tomada de http://rarediseases.info.nih.gov/cettprogram/about.aspx?id=4
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El término CHARGE es un acrénimo en inglés, que resume seis
caracteristicas clinicas principales que estan presentes en los pacientes
afectados:

C oloboma ocular

H eart defects (defectos del corazén de cualquier tipo)
A tresia de las coanas

R etardation of growth and/or of development

(retraso de crecimiento y/o de desarrollo)

G enital anomalies (anomalias genitales)

E ar anomalies (anormalidades del oido)

Durante varios anos, el Sindrome de CHARGE era conocida como
Asociacion CHARGE, y no fue hasta el 2004 que se descubrié que la
mayoria de casos era producidos por mutaciones de la proteina 7 de unién al
cromodominio de la DNA helicasa (CHD7) o por mutaciones en el gen de la
semaforina 3E (SEMASE), de esta manera dejo de ser una Asociacion para
convertirse en Sindrome: el Sindrome de CHARGE o también conocido como

Sindrome de Hall-Hittner.""'>™®

Atendiendo a la especificidad del patron de malformaciones, se
sugirié que esta afeccidén representa un sindrome diferenciado, por lo que
recientemente ya se ha identificado una etiologia genética, que apoya este
concepto.'

' Martinez y Martinez Roberto.D. Salud y enfermedad del nifio y del adolescente. 6° edicion. Editorial
Manual Moderno. 2009. Pp 541.
12 Sanlavnle D. Art. Cit. CHARGE SYNDROME: AN UPDATE. Pp 389.

® Lopez L. Art. Cit Atresia traqueal .pp 121
1 Lyons K. Smith patrones reconocibles de malformaciones humanas. 62 edicion. Editorial Elsevier
Masson. Pp 276
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En algunos casos, la intensidad de los defectos presentes en los
pacientes con Sindrome de CHARGE, ha sido tal que se ha producido la
muerte durante el periodo perinatal, como consecuencia de insuficiencia

respiratoria, hipocalcemia resistente al tratamiento o cardiopatia congénita.’

La mayoria de los pacientes han tenido el tamafio apropiado para la
edad gestacional, con una alteracién de crecimiento longitudinal, que puede
llegar a estar por debajo del tercer percentil durante los seis primeros meses
de vida, aunque en algunos pacientes ha habido deficiencia en el crecimiento

prenatal.’

También muchos de de los pacientes han mostrado un cierto grado de
deficiencia mental o de defectos del SNC, y las minusvalias visuales o

auditivas pueden comprometer aun mas la funcién cognitiva.'’

Las anomalias en varios pares craneales, pueden ser mas comunes
de lo que previamente se habia apreciado y pueden ser responsables de
paralisis facial, dificultades en la toma de alimentos e hipoacusia
neurosensitiva. (Imagen 5y 6)

Imagen 5y 6. Pacientes con Sindrome de CHARGE'®

'® Lyons Jones Kenneth. Atlas de malformaciones congénitas. Cuarta Edicién. Editorial Interamericana
McGraw-HiII. México 1990. pp 680

17

8 http://www.chargesyndrome.org/contact.asp
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3. ETIOLOGIA

Inicialmente y de la misma manera por el desconocimiento de su etiologia, el
Sindrome de CHARGE era considerado como una asociacién, simplemente
porque se tomaban en cuenta el conjunto de defectos que presentaban al
nacimiento, posteriormente a través de investigaciones y estudios a estos
pacientes se encontré que la participacion de una mutacion genética era lo

que generaba este tipo de manifestaciones.

Aunque por varios anos la causa del Sindrome de CHARGE se
consideraba desconocida, a lo largo del tiempo y a través de mas
investigaciones, se han encontrado algunos principios que segun autores son

las causas que desarrollan el sindrome. Entre estas presentamos:

e Trastornos de la cresta neural (Siebert et al, 1985; Wright et al, 1986,
Guyot et al, 1987, Lin et al, 1990).

e Delecion de novo micro superposicidén en el cromosoma 8qg12.

e Mutaciones en gen CHD7.

e Gen semaforina 3E (SEMASE).

e Agentes teratdgenos.

De este modo clasificamos las etiologias de acuerdo a:

o Desarrollo embriol6gico
o Alteracién genética
o Causas teratogénicas
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3.1. Desarrollo embriologico

De acuerdo al primero y segundo mes de desarrollo, se pueden manifestar

eventos anormales producidos en el Sindrome de CHARGE, en el que decia

derivaban de una morfogénesis alterada durante este tiempo. De esta manera

se mencionan que:

Las coanas se forman entre los 35 y 38 dias de la gestacién, al
momento que la membrana buconasal se rompe y entran en contacto

el tejido epitelial de la cavidad oral y nasal. *°

Los colobomas se derivan al no cerrarse la fisura fetal, durante la

quinta semana de gestacion. %°

La separacién cardiaca comienza con la aparicion del septum primum,
a partir de la linea media de un atrio comun, aproximadamente en el
dia 32, continua a través de la fusion del canal atrioventricular medio
cerca del dia 38 y se completa alrededor del dia 45, cuando los tractos
de flujo o salida, vélvulas y tabique o septum ventricular membranoso,
se han formado.?’

Las variantes de la holoprosencefalia, pueden reflejar morfogénesis
alterada durante la cuarta o quinta semana de gestacion y pueden
causar hipogonadismo hipogonadotréfico, deficiencia del crecimiento y

retraso mental. %

;3 Lyons K. Op. Cit .Atlas de malformaciones congénitas. pp 681

21

22 |p,
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e La morfogénesis del oido externo ocurre durante la sexta semana de
gestacion, poco después de que la céclea empieza a formarse en el
dia 37 (su longitud total se establece alrededor del dia 75 de
gestacion).

Por lo tanto, se considera que los defectos observados en el
Sindrome de CHARGE podrian atribuirse a una interrupcion del desarrollo
entre los dias 35 y 45, después de la concepcidn.

3.2. Alteracién genética

En la actualidad, ya se sabe que el Sindrome de CHARGE se produce
debido a una alteracién de los genes. La mayoria de las personas que
presentan este sindrome tienen una alteracién aislada, una mutacion en el
gen CHD7 vy el Gen semaforina 3E (SEMA3E), que hasta la fecha son los

mencionados por la literatura.®

- Gen CHDY7 (de la proteina 7 de enlace cromodominio helicasa DNA):

o Es un gen que pertenece a la superfamilia de los genes del crodominio
de la helicasa, con el enlace del DNA (CHD).

o Se localiza en el brazo largo del cromosoma 8 (8g12.1) y el producto
génico forma parte de un grupo de proteinas que actiuan sobre la
estructura de la cromatina, regulando la expresion de genes durante el

desarrollo embrionario temprano (el ciclo celular). ** (Imagen 7)

% E| Sindrome de CHARGE. Asociacion Espariola de Padres de Sordociegos. APASCIDE.
http://www.apascide.org/
2 Lobete C. Art. Cit .El sindrome CHARGE.Pp 11
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o Se observa primariamente en el neuroepitelio y mesénquima de las
crestas neurales, y mas tarde en las raices de ganglios dorsales,
nervios craneales, tejidos nasales, auditivos, pituitarios y retina.

o Se manifiesta en los ojos, la céclea, el cerebro, el sistema nervioso
central, el estdmago, el intestino, el esqueleto, el corazén, los rifiones,
los pulmones y el higado. #°

o Se han verificado mutaciones heterocigotas sin sentido y de cambio
de sentido en el gen CHD7, al igual que las deleciones en la regién
8912, que abarca CHD7en pacientes con el sindrome de CHARGE, lo
que indica que la insuficiencia haploide del gen causa la enfermedad.

o Sin embargo, algunos de los pacientes con sindrome de CHARGE no
presentan mutaciones identificables en CHD7, lo que sugiere que
mutaciones en otros loci pueden en ocasiones, originar la

enfermedad.?’
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Imagen 7. Brazo largo del cromosoma 8 (8q12.1)*®

?® Garcia Garcia Alina. SINDROME DE CHARGE. Asociacién Espariola d padres de Sordociegos. Pp 4
ij Thompson M.. Op. cit. GENETICA EN MEDICINA. pp 244

?8 Imagen obtenida de Presentacion PPT del XV Seminario de Genética. Universidad Veracruzana.
10
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- Gen semaforina 3E (SEMA3E):

° Expresado en somitas, controla la posicién y el desarrollo de la
vasculatura embrionaria.
° Se ha localizado en el brazo largo del cromosoma 7 y la mutacion es

dada en la regién 7g21.1. * (Imagen 8)
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Imagen 8. Brazo largo de cromosoma 7 (721.1)*'

3.3. Agentes teratdégenos

Las alteraciones especificas encontradas en estos trastornos, pueden atribuirse
a una interrupcién en los diversos aspectos del desarrollo embriolégico normal.

El desarrollo de los érganos afectados, tiene lugar entre la tercera y
séptima semana de gestacién. Por lo tanto, un agente teratogénico que influye
en el embarazo puede llevar a malformaciones en las estructuras

caracteristicas del sindrome de CHARGE.*?

% Garcia A. Art. Cit. Sindrome de CHARGE. Pp 4
%0 | obete C. Art. Cit. El sindrome CHARGE.Pp 11
! Imagen obtenida de Presentacion PPT Universidad Veracruzana.
% Jones Thomas W, Dunne Michele T. la asociacion CHARGE: implicaciones para el profesorado.
Revista TERCER SENTIDO N¢ 27. Agosto 1998. Reino Unido. Pp 4
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Entre los agentes teratégenos que los autores relacionan a las
alteraciones en el periodo prenatal, encontramos principalmente a la
talidomida, la cual puede provocar defectos en el ojo, oido, corazén y fosas
nasales del embrién; a su vez el consumo de la difenilhidantoina, de igual
manera estimulard la formacién de alteraciones en el corazén y el 0jo.*

(Imagen 9y 10)

Por otra parte, y no dejando de ser de suma importancia, el consumo de
alcohol o etanol durante el embarazo representa una de las causas principales
que conlleva a la presencia de alteraciones cardiacas. Los efectos del etanol
sugieren una relacién con el Sindrome Fetal del Alcohol (FAS) y, de hecho,
algunos estudios muestran una relacion entre FAS y las anomalias cardiacas

encontradas en el Sindrome de CHARGE vy el sindrome DiGeorge.>**°

Otros agentes reportados son el &cido retinoico, el consumo de la
hidantoinas durante el embarazo producen deformidades de la cara, problemas
de crecimiento y retraso del desarrollo o retraso mental, fisura labial y
defectos del corazén. En cuanto a la madre diabética, puede presentar
malformaciones cardiacas y paladar fisurado, polidactilia y fisura labial.>®

Imagen 9y 10. Posibles causas de Sindrome de CHARGE, Talidomida y etanol en el embarazo.®’

33 . Sanlaville D. Art. Cit CHARGE syndrome: an update. Pp 389.

34 |b. Pp 396

35 Jones Thomas W. Art. Cit. La asociacion CHARGE. Pp 4

36 Lyons K. Op. Cit. ATLAS DE MALFORMACIONES CONGENITAS. pp 681

37 http://www.google.com.mx/images?hl=es&q=talidomida&um=1&ie=UTF-
8&source=0g&sa=N&tab=wi, http://www.dietasyalimentos.com/wp-content/uploads/2008/12/alcohol-
embarazo1197473326554730100.jpg
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4. PREVALENCIA E INCIDENCIA

Como ya se ha mencionado, el Sindrome de CHARGE es una enfermedad
muy compleja, que puede presentar en la misma persona, varias alteraciones
congénitas. El nifio que lo presenta se enfrenta a muchas dificultades

médicas y fisicas, que varian enormemente de nifio a nifio.*®

Su prevalencia estimada al nacimiento varia de 1 en 3,000 hasta 1 en
12,000.% Sin embargo, a medida que los andlisis genéticos del gen CHD7
detecten mas individuos con Sindrome de CHARGE, es posible que se
definan mejor las caracteristicas del trastorno y que su espectro fenotipico se
amplie.

Actualmente la frecuencia, que parece estar infraestimada, se

encuentra entre 1:8 500 a 1:12 000 nacidos vivos.***

4.1. Mortalidad

La mortalidad perinatal que se presenta en los primeros seis meses de vida,
afecta a la mitad de los pacientes con un porcentaje del 30 — 40%, teniendo
una correlacion elevada con las anomalias congénitas mas graves, como la

atresia de coanas posterior y bilateral y las cardiopatias congénitas.

En relacién al primer afio de vida, la tasa de mortalidad es mas alta.*

% Art. Cit. EI Sindrome de CHARGE. Asociacion Espafola de Padres de Sordociegos. APASCIDE.
http //www.apascide.org/
® Thompson M. Op. cit. GENETICA EN MEDICINA. pp 244
4| opez L. Art. Cit Atresia traqueal .pp 124
4t Lobete C. Art. Cit.. El sindrome CHARGE.Pp 11
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Esto puede estar en combinaciéon de rasgos del Sindrome de
CHARGE como la atresia coanal posterior bilateral, con otros defectos
congénitos de corazon o traqueo-esofagales. Si los tres estan presentes,
ofrecen el mas grande riesgo de mortalidad en el nifio.*®

Se ha mencionado que los nifnos con Sindrome de CHARGE, han

manifestado una tasa de sobrevida del 70% hasta los cinco anos de edad.

El reflujo gastroesofagico, constituye una causa importante de
morbilidad y mortalidad. También son comunes los problemas de
alimentacién, siendo que hasta el 50% de los pacientes adolescentes y
adultos, necesitan la colocacion de una sonda por gastrotomia.

Los pacientes con Sindrome de CHARGE tienen una mortalidad
postoperatoria alta. Las razones para esto estan basadas en anormalidades
estructurales ocultas de la laringe y/o faringe, asociada con falta de
coordinacion motora. Esto produce dificultades en la entubacién o problemas
después de la entubacién.

Es muy importante que los cirujanos y anestesistas, estén conscientes
de qué tan complejos son estos nifios. Cuando se realiza una cirugia a estos
nifos, un anestesista pediatrico experimentado debera estar comprometido,
aun si la cirugia es un procedimiento menor. Se advierte, que de ser posible,
con una sola sesion de anestesia se lleven a cabo varios procedimientos

quirurgicos.

42

Ib.
*3 Blake Kim. Expectativa de vida en CHARGE. Syndrome Fundation. 1999. Manual de asistencia para
padres.

14



@aifw SINDROME DE CHARGE EN ODONTOPEDIATRIA
&M 2010

=W
=T

Por tanto, podemos decir que dependiendo de la severidad de los
defectos que presenten los pacientes con Sindrome de CHARGE, va a ser el
namero de muertes en determinado momento, principalmente posterior a
operaciones.

Durante el crecimiento prenatal, en algunos pacientes se presentan
deficiencias en cuanto a su crecimiento y desarrollo. La mayoria de los
pacientes muestran cierto grado de deficiencia mental y/o defectos del SNC,
minusvalias visuales y/o auditivas, las cuales pueden comprometer mas su
funcion cognitiva.**

4.2. Recurrencia

El riesgo de recurrencia es bajo, poco frecuente y de impacto esporadico, se
asocia con frecuencia al 1% de los casos, con transmisién padre-hijo

comprobada y con concordancia entre gemelos monocigotos.*>*°

Desde el punto de vista empirico, la recurrencia para los siguientes

hermanos se sitla en 1-2% y se atribuye a la posibilidad de mosaicismo

gonadal.*’

“ Graham John M. ASOCIACIIN CHARGE. Revista tercer sentido. Dartmouth Medical School,
Hanover, New Hampshire
*5 Bissonnette B, GENETIC SYNDROMES.SYNDROMES: Rapid Recognition and Perioperative
Management Edit McGraw-Hill .New York; London. 2005. Pp 155

® Lopez L. Art. Cit. Atresia traqueal .pp 124
" Lobete C .Art. Cit. El sindrome CHARGE.Pp 11
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4.3. Riesgo de herencia

Casi la totalidad de los casos de sindrome de CHARGE se deben a
mutaciones dominantes nuevas, con un bajo riesgo de recurrencia en los

progenitores.

En la mayoria de casos aparece esporadicamente, aunque se ha
descrito la transmision autosdmica dominante y la afectacion de gemelos

monocigoticos.

La expresividad fenotipica es muy variable y no existe una relacién
establecida entre genotipo y fenotipo, entre otras razones, por la variabilidad
mutacional y por el escaso nimero de pacientes asi identificados.*®

Estudios realizados en recién nacidos vivos, revelan que
aproximadamente 5-10% de las cardiopatias congénitas, son
manifestaciones de una alteracion cromosémica, 3-5% son parte de un

sindrome malformativo y tan solo 1-2% se derivan de dafio teratogénico.*

Se ha informado un caso de gemelos monocigéticos con ese
sindrome, asi como una familia con dos hermanos afectados (varén y mujer).
Este ultimo sugiere que puede existir mosaicismo germinal en este trastorno.
Cuando se encuentra una mutacién en CHD7 en un individuo afectado y los

dos progenitores son negativos para la mutacién, el riesgo de recurrencia

48
Ib.
*_ Lépez L. Art. Cit .Atresia traqueal .pp 124
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para los futuros hijos seria inferior al 5%. Un individuo afectado tiene un
riesgo del 50% para sus hijos.*

No se conoce a ciencia cierta el tipo de herencia del sindrome
CHARGE, la mayoria de los casos reportados han sido esporadicos, pero se
han descrito casos familiares, con madres generalmente poco afectadas e
hijos con mayor severidad del desorden, por lo que se ha propuesto una
posible herencia autosémica dominante. El riesgo de recurrencia para una

pareja sana con un hijo afectado, es muy bajo.
4.4. Incidencia

En un estudio nacional realizado del sindrome de CHARGE, a través de la
agencia canadiense de pediatria, en un programa de vigilancia su incidencia
se evalu6 a 1 de 8500, de conformidad con los informes anteriores de 1 de
12500 en América del norte.

Por el contrario, la extrapolacion de la incidencia de atresia de coanas,
lleva una incidencia mucho menor de manifiesto en Europa: 1 de 110000

nacimientos.

Casi todos los casos son esporadicos y la media de edad de los
padres es mayor a 34 anos. La tasa recidiva es cercana al 1%. Se ha
reportado la posibilidad de una trasmision hereditaria de padre a hijo y

concordantes gemelos monocigoéticos. °’

% Thompson M. Op. cit. Genética en medicina. pp 245
*'_ Sanlaville D. Art. Cit .CHARGE syndrome: an update. Pp 389.

17



T

@iﬁ%} SINDROME DE CHARGE EN ODONTOPEDIATRIA
it e 2010

5. DIAGNOSTICO

En 1998, Verloes y Blake propusieron varias caracteristicas clinicas para el
diagnostico preciso de la entidad, en las cuales mencionaban que se
necesitaban 4 de 6 criterios menores y al menos uno de los mayores, para

diagnosticar el sindrome.(Imagen 11)

Los criterios diagnésticos revisados, toman en cuenta el hecho de que
hay varios rasgos que son extremadamente comunes en Sindrome de
CHARGE, pero muy raros en otras condiciones se denominan Criterios
Diagnésticos Principales o Mayores, y rasgos que son comunes en Sindrome
de CHARGE, pero son también observados en otras condiciones son

denominados Criterios Diagnésticos Secundarios o Menores.

Ademas, los nifios con CHARGE pueden tener una variedad de otros
rasgos o Factores Comunes, que pueden no ser particularmente utiles al
hacer un diagnostico, pero que pueden significar mucho para la familia y la
comunidad médica en términos de la asistencia. Para identificar los criterios

se basan en tres tablas, que se presentan més adelante ( Tablas 1,2y 3).

Imagen 11. Pacientes con caracteristicas del Sindrome de CHARGE*

*2 Imagen extraida de http:/www.chargesyndrome.org/index.asp
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TABLA 1. CRITERIOS MAYORES: frecuentes en CHARGE y raros en otras
enfermedades
Coloboma del ojo Una especie de hendidura, como un ojal de mayor o 80 —90 %
menor tamarfio. Se puede presentar en el iris, la
retina, el coroides, la macula o el disco. Incluye
microftalmos o anaftalmos. Produce déficit visual.
Atresia de las las coanas son el paso de la parte posterior de las 50 — 60 %
coanas: fosas nasales hacia la garganta. Pueden estar
estrechas o bloqueadas. El problema puede ser
unilateral o bilateral. La atresia unilateral puede ser
dificil de diagnosticar.

Anomalias de los I Disminucion o pérdida del olfato 90 —100%
nervios craneales VIl Pardlisis facial > 40 %
VIl | Sordera neurosensorial o alteraciones del 70 -100 %
equilibrio
IX/X  Dificultades en la deglucién (no puede tragar 40 %
bien), aspiracion.
Alteraciones del oido Pabellon auditivo tipico: orejas de forma > 50%

caracteristica: cortas, anchas, con l6bulo pequefo o

sin l6bulo, con alteraciones llamativas en los

pliegues de la oreja, que pueden tener forma

triangular. Suelen estar despegadas o caidas.

Generalmente son asimétricas.

Alteraciones del oido medio: malformacién en los Comun
huesecillos del oido medio: produce sordera de

transmisién o conductiva.

Alteracion del oido interno: malformaciones de la 90 %
céclea (defecto Mondini), canales semicirculares

pequenos o ausentes. Producen sordera y

alteraciones del equilibrio.

Imagen 12. Nifio con Sindrome de CHARGE. Criterios mayores™

>* Imagen de obtenida
http://www.facebook.com/#!/photo.php?fbid=10150291059060107&set=0.2239201315
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TABLA 2. CRITERIOS MENORES: tipicos, pero también se dan en otras enfermedades

Caracteristicas de
cara

Caracteristicas de la
mano
Defectos cardiacos

Fisura palatina o
labial

Fisura traqueo-
esofagica
Alteraciones renales

Alteraciones
genitales

Alteraciones en el
crecimiento
Conducta tipica

i
Imagen 13. Algunos criterios menores de pacientes con Sindrome

Cara cuadrada, frente ancha y prominente, cejas
arqueadas, ojos grandes, ptosis ocasional, puente

nasal prominente con raiz cuadrada, fosas nasales

pequenas, columela nasal prominente, cara media
achatada, boca pequefia, menton ocasionalmente
pequeno, mentdn mas grande con la edad.
Asimetria facial evidente, aun sin pardlisis facial.
Dedos cortos, pulgar pequeno, palma amplia con
pliegue en forma de palo de jockey.

De cualquier tipo, pero pueden ser complejos como

la Tetralogia de Fallot, VSD, canal AV, anomalias
del arco adrtico

Fisura del labio unilateral o bilateral +/- fisura del
paladar, fisura del paladar sola, incluyendo fisura

del paladar de submucosa. Puede darse con atresia

coanal o estenosis.

Atresia esofagica

Atresia o fistula traqueo-esofagica

Rifiones pequefos, agenesia de un rifon,
hidronefrosis o reflujo urinario, rifién herradura.

Varones | Micropene, testiculo ascendido
(criptorquidia)

Mujeres | Labios o Utero pequerios

Ambos Retraso en la pubertad, necesidad de

tratamiento hormonal
Alteraciones en la hormona de crecimiento.
Baja estatura
Comportamiento perseverativo en jévenes.
Obsesivo-compulsivo en los mayores.

de CHARGE

> 50 %

50%
75 — 85%
Tiene algun

defecto
20— 30 %

15 —20%

40%

50%

25%
90%

15%
70%
Comun

> Imagenes obtenidas de Triptico del Sindrome de CHARGE elaborado por The CHARGE Syndrome

Foundation.2006.
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TABLA 3. CRITERIOS MENORES: tipicos, pero también se dan en otras enfermedades

Problemas auditivos Frecuentes infecciones de oidos 85%
Fluido en los oidos, necesidad de drenaje en la
infancia. tubos de polietileno

Hombros caidos Poco desarrollo de los musculos de los hombros, Comun
musculos pectorales pequenos o ausentes, cuello
corto
Ausencia del pulgar Polidactilia, anomalias de vertebras &7
Anomalias del Hidrocefalia, convulsiones, anomalia del TACoenla  Ocasional
sistema nervioso Resonancia
central
Timo y paratiroides Timo pequeno o ausente Raro
Sistema inmune deprimido
Pared abdominal Onfalocele, hernia umbilical 15%
Anomalias en los Desplazamiento, ausencia o pezo6n extra Ocasional
pezones
Hipotonia Bajo tono muscular 90%
Escoliosis Usualmente debido a la hipotonia Comun

i \

Imagen 14. Pacientes con Sindrome de CHARGE®®

% Imagen tomada http://www.facebook.com/#!/photo.php?fbid=407589015356&set=0.2239201315
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Es importante un diagnéstico de Sindrome de CHARGE en un recién
nacido, con un criterio “Principal”, en combinacidén con cualquier otro defecto

significativo al nacimiento.

El sindrome CHARGE es un diagndstico clinico, lo cual debe de estar

confirmado por un médico genetista familiarizado con este sindrome.

Con la anterior taxonomia, el sindrome de CHARGE se considera
tipico, parcial y atipico.’® (Imagen 15)

/Casos tipicos comprenden 3 criterios mayores o dos mayores y dos\
menores.

Casos parciales se necesitan 2 mayores mas uno menor.

Casos atipicos necesitan dos criterios mayores pero no menores 0

Qos menores y uno mayor. /

% |épez L. Art. Cit .Atresia traqueal .pp 124
> Imagen extraida de http://www.chargesyndrome.org/index.asp
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5.1. Diagnéstico diferencial

El sindrome de CHARGE, muestra una coincidencia parcial fenotipica con la
asociacion VATER y también comparte algunas caracteristicas fenotipicas
con algunos sindromes cromosomicos, reconocidos como Trisomia 13,
Trisomia 18, Sindrome 4p y Sindrome de ojo de gato.*®

Ademas, la atresia coanal puede ser caracteristica de una variedad
de desarreglos monogénicos, como el sindrome Apert, sindrome Crouzon,

sindrome Saethre-Chotzen, o el sindrome Treacher Collins.*®

A continuacién se describen brevemente cada uno de los sindromes
con los que se relaciona el Sindrome de CHARGE:

e Sindrome Coloboma-Renal. Se familiariza combinando anomalias

oculares, renales y neurolégicas.

e Sindrome Velocardiofacial. Incluye facies tipicas y anomalias

e Sindrome DiGeorge. Defecto genético que conduce a una amplia
gama de presentaciones fenotipicas, principalmente defectos en el
desarrollo del tracto de salida del corazén, hipoparatiroidismo con
hipocalcemia, hipoplasia y aplasia del timo con innumerables defectos
cardiacos. Otras varias malformaciones pueden estar asociadas
(incluidas las estructuras endocrinas y oftalmicas). Es una variante

fenotipica del sindrome DiGeorge.

%8 Nyberg D, McGahan J, Pretorius D, Pilu G. Diagnostic imaging of fetal anomalies.
Lippincott Williams & Wilkins. 2003. Pp 144

% Art. Cit. Graham John M. Asociacién CHARGE.pp 2
23
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Asociacion VA(C)TER(L). El acrénimo VACTERL describe las
anomalias vertebrales, atresia anal, (defectos cardiacos), traqueo-

esofagica fistula, anomalias renales y anomalias de las extremidades.

Sindrome de Patau (Trisomia 13). Es un trastorno genético en el
cual una persona tiene tres copias de material genético del

cromosoma_13, en lugar de las dos copias normales.®

Sindrome de Edwars (Trisomia 18). La trisomia 18 es un sindrome
relativamente comun y es tres veces mas frecuente en las nifas que
en los nifios. El sindrome es causado por la presencia de un material

adicional del cromosoma 18, que interfiere con el desarrollo normal.

Sindrome de Wolf-Hirschhorn (Sindrome 4p). Es una rara
enfermedad genética causada por la microdelecién distal del brazo

corto del cromosoma 4.

Sindrome de ojo de gato. Se produce por tener un complemento
cuadruple del segmento 22 q11.2 del cromosoma 22. Se caracteriza
clinicamente por un coloboma ocular, defectos cardiacos congénitos,

anomalias craneofaciales y un retraso mental moderado.

Sindrome de Crouzon. Enfermedad congénita producida por un
accidente genético en el momento de la concepcidén. Produce una
atrofia en el crecimiento de los huesos del craneo incluido el maxilar

superior, mientras que el maxilar inferior crece normalmente. La atrofia

&0 .
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del crecimiento de los huesos del craneo produce una desfiguracién

del rostro, lo cual hace necesaria su reconstruccion.

Sindrome Saethre-Chotzen/APERT. Es una craneosisnostosis
heredada, que asocia una fusién prematura de las suturas del craneo
(craneoestenosis), con anomalias de los miembros. Las
caracteristicas clinicas mas comunes presentes en mas de una
tercera parte de los pacientes, consisten en la sinostosis coronal,
braquicefalia, linea de cabello frontal baja, asimetria facial,
hipertelorismo, dedos gordos de los pies anchos y clinodactilia.®’

Sindrome Treacher Collins. Es causado por una proteina defectuosa
llamada treacle y es una afeccién que se transmite de padres a hijos
(hereditaria). Se piensa que mas de la mitad de todos los casos se
debe a cambios en un nuevo gen (mutaciones), debido a que no
existe ningun antecedente familiar de la enfermedad. Esta afeccién
puede variar en gravedad, de una generacion a otra y de una persona
a otra.

& .
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6. CARACTERISTICAS

Existen varias manifestaciones clinicas que van a caracterizar al Sindrome

de CHARGE, las cuales van a variar de un paciente a otro.

6.1. Caracteristicas generales del Sindrome de CHARGE

Como ya se ha mencionado el sindrome CHARGE es un acrénimo formado
por la inicial de cada uno de los signos mayores que pueden estar presentes
en los individuos afectados.

6.1.1. Coloboma del ojo

Coloboma, es la carencia o defecto del ojo, que normalmente consiste en algun

fallo de alguna parte de la fisura fetal al cerrar.(Imagen 16)

Dependiendo del tipo de coloboma, pueden presentarse 0 no

deficiencias visuales:

Iris: la falta de parte de iris, da a la pupila una apariencia con forma de
ojo de cerradura, reduciendo la habilidad del nifio para adaptarse a

areas brillantemente iluminadas.

Retina: se presenta con frecuencia creando un area oscura en el campo

visual del nifo.

Microftalmia y anaftalmia, en ocasiones se presentan también estas
malformaciones oculares, en caso que no se presente el coloboma o a

la par de este.

62 Art. Cit. Jones Thomas W. La asociacion CHARGE. Pp 2
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Imagen 16. Coloboma de iris®®

6.1.2. Defectos del corazén

La asociacién de anomalias del corazén pueden incluir efectos septales,
persistencia del conducto arterioso, soplo de corazén o cualquier otro tipo de
malformaciones congénitas. Son tipicas la tetralogia de Fallot, la atresia del
arco aortico u otros defectos congénitos. (Imagen 17)

Presencia de un ductus arterioso, doble emergencia de ventriculo
derecho con defecto septal completo atrioventricular de tipo canal, defectos
septales atriales o ventriculares por separado, arco adrtico a la derecha y

estenosis pulmonar.

Corazon normal Tetralogia de Fallot
Imagen 17. Tetralogia de fallot

% | obete C. Art. Cit .El sindrome CHARGE.Pp 11
% hitp://www.google.com.mx/imgres ?2imgurl=http://www.corazonyvida.org/photo
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6.1.3. Atresia de coanas

Es una obstruccién de los conductos pares, entre la cavidad nasal y la
nasofaringe, siendo uno de los principales criterios de diagnéstico. La

obstruccién puede ser en forma 6sea 0 membranosa.® (Imagen 18)

Constituye la malformacion congénita nasal mas frecuente, su
presentacion es variable, puede ser unilateral o bilateral y con caracteristicas
de membranosa, 6sea o mixta. Su sintomatologia, de acuerdo a si es
unilateral o bilateral, puede variar desde rinorrea persistente hasta dificultad
respiratoria marcada, existiendo métodos diagndsticos que van desde muy
sencillos y realizables en el consultorio o en la sala de neonatos, hasta otros
mas complejos como la escanografia y la endoscopia nasal que permiten
visualizar directamente las caracteristicas de la placa atrésica y las
alteraciones nasales asociadas. El tratamiento se puede realizar por
diferentes abordajes o vias, de acuerdo a la experiencia del cirujano y a las
caracteristicas de cada caso en particular.

Imagen 18. Atresia de coanas®

® Art. Cit. Jones Thomas W. La asociacion CHARGE. Pp 3
% http://Ih6.ggpht.com/_edn8AO-
YROW/SsKN6GipNC7I/AAAAAAAAAH4/9Fh8VMSqycl/Atresia+Coana+1.jpg
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6.1.4. Retardo en el crecimiento y desarrollo

El retraso mental ha sido observado en la mayoria de los nifios con la
asociacion CHARGE. La inteligencia puede ir desde casi normal hasta retraso
mental profundo. La oxigenacion inadecuada en los pulmones y la sangre,
puede ser causa fundamental de retraso mental. De acuerdo con Koletzko y
Majewski, el 80% de los nifios con retraso mental asociado con el sindrome de
CHARGE, tienen atresia coanal, que posiblemente les llevdé a una asfixia de

corta duracion después del nacimiento.

El retraso en el desarrollo fisico también ocurre en el Sindrome de
CHARGE. La mayoria de los nifios con este sindrome, estan por debajo del
tercer percentil en las tablas de crecimiento fisico.

El crecimiento en nifos con CHARGE tiene consideraciones
especiales en cada una de las tres fases: Bebé, Nifio y Pubertad de

crecimiento.
Bebé:

Generalmente tienen pesos y longitudes normales, pero dentro de los
primeros 9 meses de vida hay una declinacion que se aparta de la curva de

crecimiento normal, bajando demasiado a lo considerado.

Este patrén de crecimiento puede estar relacionado con repetidas
hospitalizaciones, pobre alimentacion, enfermedades graves tales como
neumonias y multiples cirugias. Esta fase es principalmente determinada por

la nutricion y aquellos nifios con sindrome de CHARGE que mantienen sus
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pesos en los primeros meses son aquellos que han tenido mayor aporte

nutricional, generalmente en forma de alimentacién asistida.®’(Imagen 19)

Imagen 19. Nifio recién nacido con Sindrome de CHARGE®®

Nino:

En esta fase el crecimiento es mas lento, es el principal determinante de

peso final porque ésta dura mas que las otras fases.(Imagen 20)

La nutricibn adecuada es fundamental, pero también las hormonas
juegan un papel muy importante (tiroxina y hormona del crecimiento), ya que

en CHARGE existe una deficiencia en la hormona de crecimiento.

Los niflos preadolescentes puede tener una tasa mas normal de
crecimiento, aunque el pobre crecimiento de bebé y una falta de

recuperacion de ese crecimiento resulta en un promedio de estatura bajo.®°

¢7 Blake Kim. CRECIMIENTO Y DESARROLLO. INFORMACION PARA MEDICOS. CHARGE
Syndrome:A Management Manual for Parents ©2002 - Edited by Meg Hefner, M.S. & Sandra
Davenport, M.D
z: Imagen tomada de http:/www.facebook.com/charge

Ib.
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Imagen 20. Fase nifio de crecimiento del Sindrome de CHARGE"®

Pubertad

La desaceleracion del crecimiento asociado con un retraso en la pubertad,
sucede en mas del 70% de los nifios con CHARGE y esto necesita ser bien
controlado.

En esta fase del crecimiento, se involucra la interaccion de los
esteroides sexuales, especialmente la testosterona y el estrégeno asociado
con la hormona del crecimiento.(Imagen 21)

La mayoria de los nifios con sindrome de CHARGE, tienen resultados
normales en la evaluacion de la estimulacion con hormona de crecimiento.
Un tratamiento arbitrario con hormona de crecimiento en pacientes que
tienen niveles normales de hormona de crecimiento, no ha sido debidamente

estudiado y probablemente no es aconsejado.”

b
71 Ib.
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Imagen 21. Adolescente con Sindrome de CHARGE 72
6.1.5. Alimentacion y deglucién

Los problemas de alimentacion son frecuentes y representan una
preocupacion permanente. Los estudios de alimentacion muestran que el
nino puede chupar normalmente, pero retiene los liquidos en la parte
posterior de la garganta sin pasarlos suavemente hacia el eséfago. La
deglucién puede tener falta de coordinacion y también llevar a reflujo

gastroesofagico.

Los niflos se sienten incbmodos, muestran signos de impaciencia
cuando estan siendo alimentados, puede tener nduseas y aspirar la comida o
el liquido va hacia los pulmones. Estos nifios viven momentos desagradables
durante la alimentaciéon oral. Algunos pueden consumir purés pero no
pueden tolerar liquidos y sélidos. Es importante encontrar la consistencia y el
tipo de comida que el nifio tolerar4. También son importantes durante la

alimentacién la posicion y modificar la conducta. (Imagen 22 y 23)

2 p.
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Imagen 22 y 23. Nifia con Sindrome de CHARGE"®

6.1.5.1. Alteraciones anatémicas que afectan la deglucién

A continuacién se mencionan las alteraciones mas comunes que

afectan la deglucion:

o Retrognacia — mandibula ubicada posteriormente

o Micrognacia — mandibula subdesarrollada

o Fistula Traqueoesofagica — presencia de una fistula o unién entre la
traquea y el eséfago.

o Fisura de labio y paladar — refiere a una particion o separacién en el
labio y/o paladar.

o Paralisis facial — generalmente se presenta en un lado pero puede
presentarse de ambos lados. El lado de la paralisis, es el lado donde
el ojo tiene cierre incompleto

o Atresia o Estenosis coanal.

o Nervios craneales inferiores estan implicados en la deglucién y la
succion, IX, X, Xl, afectan la funcion sensorial y motora, involucrando

de esta manera la deglucion y la succién.

78 Imagen tomada de
http://www.facebook.com/home.php?#!/photo.php?fbid=63360815983&set=t.100000135380319
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6.1.5.2. Exdmenes empleados para evaluar la deglucién

Para realizar la evolucidén de la deglucién, existen 2 tipos de examenes que

se emplean en pacientes con Sindrome de CHARGE, estos son:

o Deglucion de Bario
Colocando al paciente en la posicidbn supina, este examen va a
evaluar la funcién de la estructura anatémica del eso6fago, faringe y
laringe, examinando el trayecto del bolo alimenticio, empleando
grandes cantidades de liquidos, purés y solidos.

o Estudio de la Deglucién por Videofluoroscopia
Examina la cavidad oral evaluando la deglucién, empleando pequefas
cantidades de liquido, el paciente debe colocarse en una posicion
hacia arriba y este examen no sigue el trayecto del bolo alimenticio.

6.1.5.3. Métodos alternativos de alimentacién

Entre los diferentes métodos alternativos para alimentar al nifio con

sindrome de CHARGE, se mencionan:

o Tubo nasogastrico. Colocado por periodos cortos y por
suplementacion. Esto puede no ser un método seguro para el nifio con
un compromiso en la deglucién, debido al aumento de las secreciones
producidas por el tubo nasogastrico, el cual aumenta el riesgo de
aspiracion.

o Gastrostomia de tubo o boton. Este es el método preferido para
suplementacion de largo plazo, si el funcionamiento del estbmago esta
intacto.
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o Yeyunotomia de tubo. Eleccion preferida, si hay reflujo

gastroesofagico grave.

6.1.5.4. Efectos de la Alimentacién por Tubo

Aunque la alimentacién por tubo o sonda es una opcién muy importante,

también puede presentar los siguientes problemas:

1. Hipersensibilidad en la cavidad oral — como la boca no es estimulada,
el nifo tiene sensibilidad a cualquier cosa que es puesta en la boca.
Es importante desensibilizar la cavidad oral. Siempre estimular con
texturas, sabores y procedimientos de sensibilizacién aun si su nifio no
es alimentado oralmente.

2. Después que comienza la alimentacién por tubo, aun después de un
periodo, es dificil lograr que el nifio vuelva a las comidas orales.

3. Los trozos y diferentes texturas de comida pueden quedar como un
problema hasta mas adelante.

4. El tubo puede no funcionar, salirse, y necesitar reemplazo. El tejido
granulado (cicatriz sana del tejido), se puede juntar alrededor del tubo
y se puede infectar.

5. Los padres gustan del boton porque dan a sus nifilos mejor movilidad y

libertad para moverse.

6.1.6. Anomalias genitourinarias

La hipoplasia genital, desarrollo incompleto o subdesarrollo de los genitales,

es también una anomalia asociada.
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Pardo y Chua describieron el éxito del tratamiento en un nifio recién
nacido con el Sindrome de CHARGE, deficiencia hormonal y subdesarrollo

de los genitales.

6.1.7. Anomalias en los oidos y/o sordera

Las deformaciones en el oido en el sindrome de CHARGE, a menudo vienen
acompanadas de deficiencias en el oido significativas. Se ha observado que las
deformaciones van desde orejas pequenas sin formacion de la pinna, a orejas
caidas en forma de taza. La sordera ha sido predominantemente
neurosensorial y puede ser de leve a profunda.

La microtia grado | (consistente en orejas pequefas, por debajo del
3er percentil para la edad y sin dismorfias llamativas), hasta malformaciones
evidentes del pabelldon auricular con o sin atresia de conducto auditivo
externo (CAE), se describen multiples defectos en las orejas de estos nifos.

Es muy frecuente encontrar pabellones malformados, con hélices poco
enrollados y ante hélices poco prominentes, dando una apariencia “simple” a

las estructuras auriculares. (Imagen 24)

La hipoacusia es por lo general sensoneural, y estd determinada por
afectacion del desarrollo del VIII par craneal o por agenesia del canal
semicircular, pero pudiera ser conductiva o mixta en los casos de
malformaciones auriculares y sobre todo, cuando hay atresia del conducto
auditivo externo. Su severidad varia desde ligera a profunda.
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Imagen 24. Diferentes tipos de malformaciones de los pabellones en pacientes con Sindrome de
CHARGE™

6.2. Caracteristicas clinicas mas frecuentes

Ademas de este grupo de criterios mayores en el sindrome de CHARGE, se
han descrito ocasionalmente otros multiples defectos:

- Dismorfia facial. Pueden presentarse micrognacia formando parte o
no de la secuencia Robin, fisuras orofaciales (labio fisurado con o sin

paladar fisurado), hipertelorismo y ptosis palpebral.

- Afectacion de multiples pares craneales: Se afectan sobre todo los
pares I, VII, VIII, IXy X. La paralisis facial causada por compromiso del
VIl par, puede ser central o periférica. El defecto en los nervios
glosofaringeo e hipogloso provoca trastornos en la deglucion, que
llegan a ser tan severos en ocasiones, que obligan a la realizacion de

una gastrostomia para lograr la alimentacion del recién nacido.

7 Imagen tomada de Asociacion CHARGE
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- Malformaciones digestivas: La mas comun de todas es la atresia
esofagica, con o sin fistula traqueoesofagica. Se ha descrito ademas

atresia o estenosis anorrectal.

- Defectos esqueléticos: Malformaciones costales, vertebrales (sobre
todo hemivértebras), escoliosis, defectos de manos tales como
polidactilia (presencia de dedos supernumerarios), ectrodactilia
(ausencia de uno o mas dedos) e hipoplasia de pulgares.

- Otros defectos: Malformaciones renales, microcefalia, cuello alado,

secuencia DiGeorge y deficiencia de hormona del crecimiento.

6.3. Influencias fisicas de los sentidos en el Sindrome de CHARGE

En el sindrome de CHARGE, se presenta la precepcion de los sentidos
disminuida, asi que los pacientes manifiestan muchas dificultades, en cuanto
a la audiciéon y vista, aunque también les cuesta percibir el dolor. De esta
manera se describen algunas de las caracteristicas en donde influyen los

sentidos:

6.3.1. La visiéon

La vision disminuida impide la comprension del entorno. La pérdida de
vision en el sindrome de CHARGE es un tanto Unica porque la mayoria de
los nifios tienen coloboma, lo cual causa pérdidas del campo visual superior.
Esto significa que ellos pueden tener manchas ciegas por encima de la linea
directa de la mirada. Mas importante, ellos pueden comprometer a la macula

o al nervio éptico, lo cual puede causar vision borrosa.
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6.3.2. La audicidn

La audicion disminuida, esta provocada por las malformaciones del oido
medio e interno y/o infecciones en el oido medio. La pérdida auditiva es
comun en el sindrome de CHARGE y causa grandes problemas con la
comprensién e imitacién del habla tanto como la falta de capacidad para
detectar sonidos del ambiente. La mayoria de los nifios que tienen pérdida
auditiva debido a malformaciones en el oido interno también tiene problemas
en el equilibrio porque el sistema vestibular estd malformado.

6.3.3. El olfato

Puede estar disminuido o ausente en CHARGE. Esto tiene como
consecuencia una disminucion en la apreciacion de la comida y en
contratiempos sociales porque ellos no saben cuando huelen mal. El olfato
es también importante debido a que es el tercer sentido distante. Ellos
pueden a menudo decir quién esta llegando por el perfume o el olor corporal.
Las habitaciones de la casa en diferentes lugares podrian tener también
distintos olores. Estos pueden ayudar a ellos a descubrir donde estan.

6.3.4. El gusto

Es casi siempre normal en los nifios con sindrome de CHARGE. Puede ser
importante para la exploracion cuando los otros tres sentidos no estan
trabajando. Los niflos mayores que tienen pérdida visual y auditiva profunda
y no han tenido un entrenamiento adecuado en la comunicacién pueden
pasar mucho tiempo tocando objetos con los labios. Poner objetos en la

boca da mayor informacion que sélo tomarlos con las manos. (Imagen 25)
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6.3.5. El tacto

Es realmente mucho mas complejo de lo que la gente cree. Los sensores
debajo de la piel pueden distinguir entre afilado y romo, tacto suave o
presionado, vibracion tanto como diferencias en temperatura. La
discriminacién de dos puntos significa ser capaz de decir la diferencia entre
una alfiler y dos alfileres. Los alfileres puede estar muy cerca sobre la yema
de los dedos y aun reconocerlas como dos objetos. La mayoria de estos
aspectos del tacto parecen ser normales. Sin embargo, la mayoria de los

nifos prefieren presion fuerte a la liviana en el tacto. (Imagen 26)

El dolor puede ser diferente en muchos nifios con sindrome de
CHARGE comparados con sus pares. Los padres informan que sus nifios
tienen muy altos umbrales de dolor. Una consecuencia de esto puede ser
que ellos no pueden comprender porque otras personas reaccionan al dolor

de los pinchazos o golpes, etc.

Imagen 25 y 26. Pacientes con Sindrome de CHARGE

7% Imagenes tomadas de
http://www.facebook.com/home.php?#!/photo.php?fbid=107403476297&set=a.106910671297.97825.7
09426297, http://www.chargesyndrome.org/index.asp
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7. MANIFESTACIONES OROFACIALES

Comunmente los pacientes que presentan Sindrome de CHARGE van a
variar en cuanto a la manifestacién de las caracteristicas, debido a que unos
presentaran mas marcadas unas que otras (Imagen 27). Entre las

manifestaciones mas comunes se encuentran:
7.1. Facies caracteristicas en pacientes con CHARGE:

e (Cara cuadrada

e Aplanamiento malar

e Fosas nasales apretadas

e Columela prominente

e Paralisis facial unilateral

e Cuello ancho

e Hombros caidos o inclinados
e QOjos redondos

¢ Raiz nasal amplia

Imagen 27. Facies comunes en el sindrome de CHARGE "®

’® Imagen tomada de be-md.ncbi.nim.nih.gov
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7.2 Fisura orofacial en pacientes con Sindrome de CHARGE

En nifos con sindrome de CHARGE, aproximadamente un 20% presentan
fisura orofacial. Pueden presentar fisura de labio con o sin fisura de paladar o
fisura de paladar solamente, especialmente fisura submucosa de paladar.

Otras anomalias comunes en CHARGE que pueden afectar el

tratamiento son:

o Fistula traqueoesofagica.
o Pardlisis de nervio craneal IX/X.
= Laringotragueomalacia
» Incapacidad velofaringea
= Reflujo
o Pardlisis facial, unilateral o bilateral.
o Defectos en el corazén.
o Malformaciones osiculares con o sin anomalia de Mondini.

o Atresia coanal o estenosis.

7.2.1. Consecuencias de la fisura orofacial
La fisura orofacial puede presentar complicaciones en:

e Alimentacién: La fisura orofacial puede interferir con la
alimentacién en cualquier persona. Los nifios con sindrome de
CHARGE, a menudo tienen problemas de alimentacién agregados,
debido a incapacidad velofaringea de base neurolégica y reflujo. La
fisura labial o de paladar puede agravar la situacion. Los nifios con
CHARGE (con o sin fisura orofacial), con frecuencia requieren
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alimentacién por tubo por mas tiempo, que los nifios con otros

sindromes con fisura.

e Infecciones de oido con o sin pérdida auditiva: Los nifios con
fisuras faciales son propensos a infecciones de oido vy
posiblemente a pérdidas auditivas. Los nifios con sindrome de
CHARGE, comunmente tienen mas infecciones de oido y requieren
tubos de polietileno con frecuencia y por un largo periodo que otros
ninos con fisuras. Los nifos a menudo tienen pérdida auditiva
sensorioneural y/o pérdida auditiva conductiva, debido a
malformaciones osiculares. Un seguimiento cuidadoso por un
otorrinolaringélogo y audiélogo, es decisivo para maximizar la

audicién en estos ninos.

e Habla: Una fisura de paladar no diagnosticada puede interferir con
el desarrollo del habla, de por si complicada en este tipo de nifios
debido a la pérdida auditiva y a la paralisis facial.

7.2.2. Frecuencia de la fisura orofacial en Sindrome de CHARGE:

La fisura orofacial, ocurre en aproximadamente el 20% de los nifios con
sindrome CHARGE. La fisura de paladar en la membrana mucosa, a menudo
no es diagnosticada en el periodo postnatal, asi la frecuencia de la fisura
puede ser aun mayor. Es posible tener atresia coanal y fisura de paladar.
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7.3 Diagnéstico de las Fisuras en Sindrome de CHARGE

La fisura de labio es obvia en el nacimiento. El examen al recién nacido
hecho en la sala de partos generalmente incluye una evaluacién del paladar.
Una fisura del paladar duro deberia ser aparente a dicho examen. Una fisura
de la membrana mucosa es mas dificil de diagnosticar y a veces no es

reconocida hasta mas tarde. (Imagen 28, 29 y 30)
7.3.1. Fisura de labio

La fisura de labio puede ser unilateral o bilateral. La fisura de labio,
comunmente ocurre entre las porciones laterales y del centro (cuspide del
arco) del labio superior. Puede comprometer solamente el labio, o
extenderse a la encia y aun hasta el paladar primario (duro).

7.3.2. Fisura de paladar

La fisura de paladar resulta de una falla de la fusion de las partes del

paladar. Se pueden presentar:

o La fisura de paladar aislada, se presenta en la parte posterior del
paladar. Puede comprometer el paladar duro y el blando o solamente
el paladar blando. Los nifios con fisura de paladar comunmente tienen
un subdesarrollo en la cara media (cara achatada) y muchas veces un
mentén pequefio.

o Fisura de paladar de la membrana submucosa: La fisura de paladar
submucosa, compromete los musculos (pero no los huesos) del
paladar blando. La deglucién y el habla estdn muchas veces
afectados.
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o Uvula bifida: esta puede presentarse partida o doble, y es considerada
una forma leve de fisura de paladar. Esto sélo, no crea generalmente

problemas.

"7 Imagen obtenida de CHARGE Syndrome: A Management Manual for Parents
(c2002--Edited by Meg Hefner, M.S. & Sandra Davenport, M.D.):

8 Imagenes obtenidas de http://www.chargesyndrome.org/about-charge-repaired-cleft-
lip.asp
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MANIFESTACIONES BUCALES

Aunque existen muchos informes en la literatura sobre el sindrome de

CHARGE, es muy limitado lo que se sabe sobre las caracteristicas dentales.

e Venetikidou (1993), reporto el retraso en la erupcién de los dientes
permanentes.

e Harrison inform6 ausencia congénita de los incisivos centrales en
dos pacientes.(Imagenes 31, 32, 33 y 34)

e Del mismo modo se presento la ausencia congénita del primer
premolar superior y el canino superior.

e La ausencia congénita de los caninos superiores es decididamente

rara con pocos casos reportados en la literatura.

En el examen intraoral de los pacientes con sindrome de CHARGE es comun

observar algunas de las siguientes manifestaciones:

Muy mala higiene bucal
Gingivitis que va desde moderada a severa
Altos niveles de placa dentobacteriana
Presencia de calculo
Pigmentacién del esmalte
Caries en dientes temporales como permanentes
Respirador bucal
Erupcion ectépica
Ausencia congénita de dientes
Impactacién / desplazamiento de dientes
Retraso en la erupcién
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- Labio paladar hendido
- Malposicion dental

- Hipoplasia maxilar

- Hipodoncia

- Taurodontismo de camaras pulpares en dientes primarios.

Imagen 31y 32. Muestra clinica y radiograficamente la ausencia de central superior en un paciente
con Sindrome de CHARGE?9

Imagen 33 y 34. Ausencia congénita de dientes y mordida crazada en paciente con sindrome de
CHARGE®

Para los pacientes con CHARGE se recomienda una monitorizacion clinica y
radiogréfica, lo cual debemos tomar en cuenta como parte del cuidado

rutinario para su atencion.

” |b.art Harrison.pp2
¥ |b.
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9. MANEJO ODONTOLOGICO DEL PACIENTE PEDIATRICO

El paciente con sindrome de CHARGE, es portador de anomalias congénitas
de las estructuras bucales y palatinas, los cuales producen defectos en
cavidad bucal. Es muy importante tener en cuenta que el tratamiento
odontolégico para estos pacientes exige un equipo multidisciplinario
organizado y entrenado.

Debido a que en la mayoria de los casos presentan dificultades de
comunicacién, capacidad intelectual afectada, enfermedades sistémicas
graves, de acuerdo a la gravedad de sus caracteristicas va a ser la atencién
odontolégica que llevemos a cabo. Por lo anterior, debemos de disponer de
todos nuestros recursos en caso que se pueda atender en el consultorio,

para que su atencién sea lo mas completa posible
9.1. Pacientes con problemas de vision

Hay que permitir a estos nifios que aprovechen la sensibilidad tactil y el olfato

para familiarizarse con el entorno y los métodos odontolégicos,

Una vez establecida una buena relacién hay que tranquilizar fisica y

verbalmente a los nifios. Estos no pueden ver nuestra sonrisa.

Debemos conseguir que el paciente se haga una imagen mental,
describiéndole el tratamiento y el entorno a lo largo del procedimiento. Se
puede desencadenar un reflejo de sobresalto, si no se advierte al paciente

antes de introducirle diferentes instrumentos en la boca.
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Muchas personas con problemas visuales tienen fotofobia, es importante
preguntar a los nifios y a los padres si son sensibles a la luz. Las gafas de
seguridad deberian ser preferiblemente tintadas.

9.2 Pacientes con sordera
Como primer punto tenemos que averiguar cdmo se comunica el nifio.

Un error muy frecuente consiste en hablar mas alto en lugar de
hacerlo lentamente. Si el paciente puede leer los labios, hay que situarse
enfrente de él y hablarle con claridad y lentitud.

Es muy util aprender algunos signos basicos. Conviene saber que
incluso dentro del ambito angloparlante existen diferentes lenguajes de
signos en cada pais.

Hay que facilitar el contacto visual de estos nifios, ya que se pueden

sobresaltar si se les toca sin contacto visual previo.

Los nifios sordos pueden ser muy sensibles a las vibraciones, por lo
que conviene manejar con mucho cuidado las piezas de mano y la jeringa

triple.

Si el paciente usa audifono habrd que ajustar el volumen. Hay que
evitar bloquear los oidos y el audifono con el antebrazo al maniobrar, ya que
se puede acoplar el aparato.

9.3 Pacientes con retraso en el desarrollo

Como ocurre con otros muchos con problemas médicos, la primera consulta
suele servir para que el odontélogo se familiarice con la situacién del nifio y

el nifo se familiarice con el entorno de la clinica. Hay que averiguar los
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gustos, las fobias y las pautas de conducta del paciente. Hay que ofrecerle
apoyo verbal y tomarse el tiempo necesario para establecer una buena

relacién con el nifo.

Es muy importante apoyar a los padres o cuidadores para respaldarles
y asesorarse en lo referente a medidas preventivas, higiene oral y
modificaciones necesarias de dieta. También puede ser necesario contactar
con el colegio o el centro para modificar la dieta.

Hay que obtener una historia médica completa. El retraso del
desarrollo es una denominacién muy amplia en la que se incluyen nifios con
una gran variedad de trastornos y sindromes médicos. Es esencial investigar
posibles sindromes raros antes de proceder al tratamiento.

Conviene fotocopiar la informacién relevante que pueda necesitar el

nifo.
9.4. Factores de riesgo en la prevencion de la salud bucal

Algunos factores pueden hacer que ante los problemas odontolégicos los
ninos discapacitados se hallen en mayor riego que los nifios sanos. Por
ejemplo:

9.4.1 Dieta

Muchos padres experimentan dificultad para alimentar a un nifo con
problemas para succionar o masticar, debido a situaciones tales como
cardiopatias congénitas, fisuras faciales, defectos esofagicos, hipotonia
generalizada, disfuncion muscular o retraso mental. Cada comida puede
durar una hora o mas. Los alimentos liquidos o blandos y cariogénicos son
comunes. Con frecuencia, la comida es mantenida en la boca largo rato
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antes de tragarla. Algunos nifos incluso pueden rumiar. En ciertos estados
que necesitan una dieta con muchas calorias, se recomiendan comidas

frecuentes.

Muchos nifios discapacitados tienen constipacion o diarrea crdnica. A
menudo se usan medicamentos edulcorados para tratar esas situaciones:
compotas o frutas secas en el primero de los casos y bebidas de cola o jugo

de arandano en el ultimo.

A los niflos bajo medicacién se les recomienda a menudo ingerir con
frecuencia bebidas, para evitar dafos renales. Para hacerlos beber lo
suficiente, los padres deben recurrir a bebidas azucaradas.

9.4.2. Funcion muscular

La hipotonia y las paresias pueden influir sobre la salivacion y producir
babeo, problemas de masticacion, retencion de comida y reduccién de la
autolimpieza de la cavidad oral. También puede tornar dificil el cepillado de
los dientes.

La hiperfuncion puede dar como resultado amplio desgaste de los
dientes por bruxismo. Esto se ve a menudo en nifios espasticos con paralisis

cerebral y algunos nifios con retraso mental.

9.4.3. Medicaciéon

El uso a largo plazo de medicinas edulcoradas puede presentar un riesgo
para la salud dental. Diversas drogas pueden reducir ademas la salivacion vy,
con ello, aumentar la susceptibilidad a la caries.
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10. REFERENCIA DE UN CASO CLINICO

El siguiente caso clinico fue proporcionado por la Dra Ana Elena Gonzalez
de Belsaguy, la cual en su articulo publicado en la Revista Odontologia
Actual, en diciembre del 2006, hace referencia de un paciente con Sindrome
de CHARGE de 4 arnos, las principales caracteristicas del Sindrome y las
manifestaciones bucales que presenta la nifia a esta edad.

Con esta informacion, se hace una comparaciéon ocho afnos después,

con fotos clinicas extarorales e intraorales.
Aspectos bucales®’

Los nifios con Sindrome de CHARGE, presentan malformaciones
craneofaciales, y éstas derivan en ausencias dentarias, dientes

supernumerarios, malposicion dental y maloclusion.

Se ha encontrado que pueden presentar en los dientes primarios
hipoplasia del esmalte o un esmalte deficiente con consistencia de gis, el
cual es de facil remocién por un instrumento mecanico, pudiendo degenerar

en caries por pobre higiene bucal.
Analisis de un caso clinico®

Paciente femenino de cuatro afos de edad, que se presenta en el consultorio

con diagnéstico de sindrome de CHARGE, sin tratamiento dental previo.

8 Gonzalez de Belsaguy Ana Elena. SINDROME DE CHARGE. Revista Odontologia Actual.
Afo 4, num. 44. Diciembre 2006. Pp 34.
® b. Pp 34-35.
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A la valoraciéon extraoral, se observa una paralisis facial del lado
derecho, con hipertelorismo ocular, ojos grandes, nariz estrecha con un
defecto del hueso de la nariz del lado derecho; la forma de la oreja derecha

se encuentra afectada. También tiene traqueostomia, y se le alimenta por
medio de sonda.

Fotos extraorales

Paciente de talla corta, con dificultad para oir, ver y hablar. Sin
embargo, presenta una buena capacidad motora con una ligera pérdida del

equilibrio al caminar y librar pequefios obstaculos.

Al realizarse la valoracién intraoral, se encontro lo siguiente:

Arcada superior y arcada inferior

53



b
ODONTOLOGIA

SINDROME DE CHARGE EN ODONTOPEDIATRIA
UNAM
2010 1904

=%

Fotos clinicas de mordida izquiera y derecha

Se observa hipoplasia del esmalte en los cuatro incisivos superiores
deciduos, una gran capacidad a la fractura, bruxismo y multiples diastemas
inferiores. En el paladar, se puede apreciar el defecto de la fisura donde se
comunica la boca con la nariz, presentandose como una invaginacién en el
paladar profundo.

Exploracién radiografica®

En las radiografias anterior y posterior se observan las siguientes
alteraciones:

& 1b. Pp 35
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e Fisura del lado derecho que se extiende desde el paladar hasta el
seno maxilar derecho.

e Atresia de las coanas bilateral, asi como una malformacion de los
huesos propios de la nariz del lado derecho.

e A la altura del parietal del lado derecho, se observa un abultamiento
en la sutura parietofrontal, que ocasiona a la paciente la presencia de
una frente evidentemente abultada.

e En los maxilares se encontraron los gérmenes de los tres incisivos
permanentes inferiores, no asi los de los incisivos superiores. Se
aprecia el germen dentario de los primeros molares permanentes,
pero no el de los premolares, por lo que se sugiere una ausencia o

desarrollo parcial de éstos, en la arcada superior.

Radiografia anteroposterior y lateral de craneo de paciente con sindrome de CHARGE

Tratamiento propuesto

Se sugiere la extraccion de los cuatro incisivos superiores primarios por el
mal estado en que éstos se encuentran, para evitar asi posibles infecciones y
dolor dental a la paciente; debido a las condiciones de salud y a la dificultad
que presenta a la anestesia general y sedacion, se solicita consulta
hospitalaria, la cual es aceptada por la madre para la extraccion.
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Se solicité la valoracion en el servicio de Maxilofacial en el Centro
Médico del Seguro Social, lugar en donde es tratada la paciente, despues de
varias consultas se solicito solo la extraccidn de los tres incisivos superiores,
ambos centrales y el lateral izquierdo, viendo | posibilidad de restaurar el
incisivo lateral derecho.

Se realizaron las extracciones con éxito, se mandaron los dientes a
patologia donde se determiné que presentaba Hipoplasia general del
esmalte, provocando dientes fragiles y sensibles a la caries. Una vez
cicatrizada el area, se realiz6 a la paciente una carilla de resina en el incisivo
lateral derecho, anestesiando localmente con xylocaina y aplicandole

Unicamente un cuarto de cartucho; el resultado fue exitoso.

Se suguiere a la madre visitas periodicas al consultorio dental para el

mantenimiento de las piezas dentales primarios, asi como las permanentes.

56



SINDROME DE CHARGE EN ODONTOPEDIATRIA WW
201 0 1904

SEGUIMIENO DEL CASO DE PACIENE CON SiNDROME DE
CHARGE 8 ANOS DESPUES

Las siguientes imagenes fueron tomadas en el mes de ocubre del 2010 con
autorizacion de la madre. De esta manera muestro manifestaciones bucales

de la nifna y los cambios que presento a lo largo de su desarrollo.

N

Exploracion extraoral

La paciente actualmene de 12 afios de edad, en las fotos clinicas se
muestran las mismas caractristicas extraorales que presentaba hace 8 anos,
como lo son la paralisis facial, deformacion del oido derecho, sordera,
miopia, ptosis, la traqueotomia, y su alimentacién por sonda y poco por la
boca. De la misma manera su desarrollo es lento y su estatura sigue siendo
corta, no tiene problemas de habla y se comunica por lenguaje de senas, no
oye y tiene problemas de vista por lo que utiliza lentes.
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Exploracion intraoral

En general se observa una buena higiene, debido a que no presenta
acumulo de placa ni caries dental. Es muy importante concientizar a los
padres de los pequefios con Sindrome de CHARGE, la importancia de
realizar con sus hijos una adecuada higiene bucal, para tener un buen

mantenimiento bucodenal.
Arcada superior

En ella podemos observar que presenta: malposicion dental, atraso en la
erupciéon dental, se observa la fisura del paladar y los dientes deciduos

canino, segundos molares primarios.
Arcada inferior

De igual manera encontramos: malposicién dental, frenillo lingual corto,

erupcion dental atrasada, arco inferior muy pequerio.

58



b
ODONTOLOGIA

?ﬂmﬂy% ] ] %/ﬂ
'@5 SINDROME DE CHARGE EN ODONTOPEDIATRIA

A AN UNAM
i 2010 oot

=%

Podemos observar mordida cruzada poserior del lado derecho y muy

leve del lado izquierdo, ademas de su malposicién dental donde los molares
estan lingualizados.

En la siguiente foto, se observa mordida cruzada anterior, la
malposicién de los incisivos centrales y laterales, tanto superiores como
inferiores la desviacion de la linea media hacia la derecha.
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En esta foto del paladar, se alcanza a apreciar de mejor manera la

presencia de la fisura del paladar y la fisura que quedo de la atresia de
coanas.

Paciente con sindrome de CHARGE
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CONCLUSIONES

El sindrome de CHARGE es un sindrome relativamente nuevo y raro, del
cual solo algunos profesionales de la salud tienen el conocimiento adecuado
para el reconocimiento de este tipo de pacientes, debido a sus multiples
variables de acuerdo a la frecuencia y grado de cada manifestacion clinicas

que presentan.

No son muy conocidos los casos en nuestro pais, eso no quiere decir
que no existan, debemos aprender a reconocer todas sus caracteristicas,
aprender a diagnosticarlo y asi dar un buen manejo y a su vez un tratamiento

adecuado a los pacientes.

La sospecha de la presencia del sindrome de CHARGE es muy
importante, sobre todo si presenta alguna de las caracteristicas clinicas
especificas, si no es asi, se hace la confirmacion clinica y genética que a su
vez requerira de una evaluacién completa del nifio, para que de esta manera
se puedan descartar o dar a conocer las severidad de cada una de las

manifestaciones.

Actualmente en nuestro pais se sabe que existen algunos casos; sin

embargo, no han sido diagnosticados correctamente.

Las manifestaciones bucales mas comunes de este padecimiento son:
retraso en la erupcién, agenesia dental, mordidas cruzadas, labio y paladar
fisurado; sin embargo, éstas no siempre se presentan en todos los pacientes,

debido a que varian segun se presenten los padecimientos.
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El manejo en el consultorio de pacientes con Sindrome de CHARGE
puede ser llevado a cabo, dependiendo de la severidad y grado de las

manifestaciones clinicas y enfermedades sistémicas que presente el nifo.

Es de suma importancia llevar una interconsulta con los diferentes
especialistas que llevan el caso, simplemente para disminuir riesgos bajo su
atencién. La mayoria de estos pacientes son sordos, ciegos o ambas,
entonces es muy importante el conocer este tipo de comunicacion para
iniciar una empatia directa con el paciente y poder llevar a cabo una relacion

favorable y a su vez, mejorar el trato y manejo en el consultorio.
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ANEXOS

Durante la recopilacién de informacion y articulos acerca del sindrome de
CHARGE, me di a la tarea de investigar si se presentaban casos en México,
desgraciadamente la mayoria de los pequenos que presentan dicha
enfermedad son de Norte América y escasamente 3 casos que encontré son
de la Republica Mexicana: uno de Saltillo Coahuila, la Paz Baja California
Sur, y el de Maria José, que es originaria del Distrito Federal.

En la pagina mostraban el caso de Jaretzi una nifia de cuatro afos
con Sindrome de CHARGE, era un articulo publicado en la pagina de
Periddicos el Zocalo de Saltillo, Coahuila, en donde las madres de los
pequefos con Sindrome de CHARGE dejaron anécdotas acerca de sus hijos

y algo de informacidn que tenian, a continuacion se muestra:

7ZOCALGSALTILLO

AHTILA INTER DEMORTES DINERQ ESPE(

Sindrome de Charge: Jaretzi y su rara
enfermedad
Pagina web donde muestra el articulo de Sindrome de CHRAGE *

8 hitp://www.zocalo.com.mx/seccion/articulo/sindrome-de-charge-jaretzi-y-su-rara-enfermedad

66



s
SINDROME DE CHARGE EN ODONTOPEDIATRIA W
2010

et

oboNToLocin

UNAM
1904

Sindrome de Charge: Jaretzi y su rara
enfermedad

For Edith Mendoza

Q50572005 - 0400 Al

LA Saltille, Coah.- Jaretzi Padilla Flores de apenas cuatro afies de edad, perc apenasz en las
ultimas s=emanas dio sus primeros pasos.

Pece a que desde su nacimiente va tenia varios problemas relacionades con su corazén, su
cadera, oidos, vista, no fue =i no haszta hace unos dos afios, cuando especializtaz del Centrode
Rehabilitacion Teleton, ubicade en la localidad, ha legrade que la pequeria pueda desarrollar
habilidades motoras.

El principal preblema ez el de =u corazon, denominade Sindrome de Charge, enfermedad muy
rara que =& calcula que puede courrir en menoes de 1 cada 10 mil nacimientes, que incluve varias

alteraciones congénitas,

Debide a ésta, los problemas de =u corazén la han llevade al borde de muerte, dezde caszi recien
nacida

Sus padres recordaron la dificil situacién cuande de urgencia tuviercn gue viajar a Monterrev,
donde atenderian a su pequernia.

Agquelles dias fueron mas dificiles de lo que pensaban para =u familia. vagque adema=zde la
preccupacion que dicha intervencion represents, va que tuvieron que pasar unas dos semanas en
aguella ciudad, les robaron sucaza

“S1 nos dieron buen baje en la casza, pero pensamos que es parte de la vida, Lo importante fue que
nos trajimeos ala nifia bien; aun con los problemas con los que venia, se salve”, sefialaron

Eze fue solo el principio Con el pazo del tiempo, comenzaron a notar que Jaretzi no respondia a
loz estimulos como sonidos v otros factores, a diferencia de su hermano mavor, Israel,

Mediante apoves estatales, acudiersn a Cuba en la biizgqueda de una sclucitn al preblema de =u
pequeria, donde finalmente le diagnesticareon el Sindrome Charge, v las deficiencias de suoido v
lenguaje; noticias fuertes para su familia.

“¥alohabia notade, vale habiames cbeervads, pero anduvimes con varios médices,
probablemente su nifia tenga otro tipo de problemas mas fuertes, De primero fue super dificil,
como cuande le cae un banio de agua fria Ella va habia pasado por varias cozas de quircfanc”,
dije.

alll
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Hasta 2006, cuande ingresd al CRIT Coahuila, aun empleaba aparates parala cadera, que vaha
dejado en los ultimos mezes, cuande sus padres fueron testipos de sus primeros pasos, motive de
=u satizfaccion

“¥ le zov sincera, vo la notaba que estaba muv floja, gnangnita de sus piernas, sele ibala cabeza,
la zentaba v ze caia. Ella va cumplié cuatre afies, v hace peguito comenzd a caminar, ella no hacia
esas posas, ahorita esta un poco retrazado el problema del lenguaje, pere va para adelante va con
zuz aparates anditives, despacito, pero va va empezrands”, dijo

Alejandro Padilla, su padre, considers tedos estos acontecimientos como un milagre, v
manifestaron su entusiasme para continuar con este proceso.

Por zu parte, Izrael, que estudia la primaria, dezea que algon dia llegue a zer médico para poder
avudar a los nifies que pasan por situaciones similares a la de su hermanita,
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A continuacion se presentan los comentarios de las madres de los nifios con

Sindrome de CHARGE:

El 18/08/2008 a las 12:12 PM Irma Yolanda escribio:

hola, soy madre de un nino con sindrome de charge, el fiene ahora 14 afios con 6 meses, es nuestro primer
hijo, el nacio con labio leporino y paladar endido, ya ha tenido varias cirugias y se ve muy bien, tambien
esfaba flojifo, se le hiba la cabecita de lado, lo llevamos a ferapias y camino a los 4 anos mas o menos pero
no fofalmente, se apoyaba en muebles o en la pared, despues nofamos que en las fotografias salia con un
ofifo blanco, lo llevamos al oftanmologo y le hizo un examen, el resulfado fue que su refina no se formo, le
adaptaron lentes, tambien notamos que no tenia escroto, y el especialista dijo que tenia los fesficulos arriba
le hicieron dos operaciones, ahora solo se le hacen revisiones, lo que tardamos mas en darnos cuenta fue lo
de su sordera, porque el decia mama, y hacia ruidos, escuchaba cuando le hablabamos pero no siempre,
pero cuando empezo a crecer (4 anos) iy no decia mas palabras le hicieron un esfudio del oido unos sonidos
evocados ¥ ahi se vio el resulfado, si escucha pero poco del lado derecho por eso tardamos en darmos cuenta
de su oido tzquiero no escucha nada, se le adapto un auvilior auditive y eso ayudo enormemente a@ su
desarrollo, hay alfas y bajas pero seguimos adelante, esto es un estresss grandicimo pero tambien tiene sus
momenfos buenos, hace dos anos lo inscribi en una asociacion de deportistas especiales de agui de mi
ciudad (la paz, b.c.s.) y hoy es un medallista paraclimpico nacional es una emosionnnnn tan grande ver
como compite, y en carreras!!! nunca imagine que pudiera correr tan rapido, va a la primaria reqular esta en
6to. ano, le encanta la escuela, ademas lo fevo a educacion complementaria a un cam, i

como el ya es mas aufosuficiente, miesposo y yo queremos ofro bebe y el un hermanifo espero sea pronfo,
pues como le dimos toda nuestra atencion a el, dejamos pasar el fiempo para hacer crecer nuesira familia,
pero estamos contentos por lo que hemos logrado ¥y sequiremos adelante, aveces enfro a infernet a investigar
noticias nuevas sobre este sindrome y me enconfre este articulo, nosabia de ofro caso en mexico y me da
gusto enterarme, les deceo lo mejor y que nunca nunca flagueen, sigan adelante porque estos ninos son un
amor son maravillosos nos ensenan muchas cosas y nos engrandecen, y fodo fiene su recompensa.

un abrazo grande para la familio.

NOTA: pueden investigar sobre una fundacion que esfa en texas? graciassssss!!!!

Comentario de la madre del nifio con Sindrome de CHARGE de la Paz B.C. Sur®

8 Comentario extraido de http://www.zocalo.com.mx/seccion/articulo/sindrome-de-charge-
jaretzi-y-su-rara-enfermedad/
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El 29/11/2008 a las 02:44 AM Adriana Gonzalez Gordilfo escribid:

en Herca Dr fe"go una inf o"maclo" en zs._-ﬂ"m ﬂ‘l’fl. Sma"‘ome que me ma"da"a" c!‘e la Cn’_-erGL sbﬂa‘*ame
foundation que estd en missouri la verdad es que a mi me ha servido para ayudar mds a Marifo y entender
ms el sindrome; también me ha servido mucho para informar a los médicos gue no lo conocen para que
puedan darle una mejor atencion. No conozco a ningin nifio con CHARGE agui en México, me gustaria poder
tener confacto con Lsfec‘es para poder compartir nuestras experiencias y poder ayudar a estos nifios que son
extraordinarios y un milagro de la vida. Mi mail para conteactarme es: marady:1g@hotmail.com y mi
teléfono es: (01 55) 56729689,

Ojald podamos contactarnos pronto!

Comentario de la madre de la nifia con Sindrome de CHARGE del D.F®

Lo que me llamo en ese momento la atencién fue que la Unica que
dejaba datos y teléfonos era la madre de D.F., Adriana Gonzéalez Gordillo,
intentaba relacionarse con las demas madres para intercambiar experiencias

e informacién, pero desgraciadamente era desde el 2008.

Me tome el atrevimiento de copiar sus correos electronicos y a todas
les mande un correo en el cual les explicaba el porqué mi interés acerca del
tema. Como es muy escasa la informacion bucodental de las caracteristicas
de estos nifos, les pedia informacién acerca del estado de salud bucal de
sus hijos y los procedimientos que les habian realizado hasta el momento.

Fue grato el recibir respuesta de la madre del nino de La Paz y del
D.F., lo mas importante fue el apoyo brindado, sobre todo por Adriana, la
madre de Maria José, que por vivir en el D.F., fue mas accesible la
comunicacion y gracias a eso tuve la grata experiencia de conocerlas tanto a
ellas como a la Dra Ana Elena Gonzélez, dentista de Maria José; que me
brindaron el apoyo y las facilidades para realizar la entrevista y presentar las
fotos clinicas bucodentales de Maria José.

& |p.
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La siguiente informacién es la proporcionada por medio del correo
electrénico que se le mando a la Sefora Irma, madre del nifio con Sindrome
de CHARGE que radica en La Paz Baja California Sur. En la cual se le pedia
informacion acerca del estado bucal de su hijo, y esto fue lo que nos
proporciond:

=

HOLA! LO SIENTO MO TEMGO FOTOS O INFORMACION QUE PUEDA PROPORCIOMNARTE, SOLO TE PUEDO
DECIR QUE MI HUO HA ESTADO COM VISITAS A LA DEMTISTA DESDE LOS TRES DIAS DE NACIDO, PRIMERO
PARA ADAPTARLE UMA PLACA QUE LE SERVIA DE PALADAR, LA USO COMO UN ANO HASTA QUE LE
HICIEROM SU OPERACIOM PARA CERRARLE EL PALADAR AUNQUE QUEDO COMN UMA FISTULA, YA CUANDO
TEMIA COMO 8 ANOS LE PUSIEROMN UN INGERTO ¥ CERRO COMPLETAMENTE, PERO SIEMPRE HA ESTADO
CON LA DENTISTA, PARA LIMPIEZA, MIHUO TIENE AHORA 16 ANOS ¥ ME LO PASARON COM EL DR,

MAXILOFACIAL PORQUE TIEME LA MORDIDA ALREVEZ LOS DIEMTES DE ARRIBA HACIA ADENTRO Y LOS DE
ABAJO HACIA AFUERA, ¥ LOS DIENTES DE ARRIBA ESTAN COMO EMCIMADOS, NO SE 5I ME EXPLIQUE,
SOLO TE COMENTO LO QUE ME DICEN A MI, VA A NECESITAR UNA OPERACION DE LA QUUADA PERO ME
EXPLICAN QUE SERA HASTA DENTRO DE UNOS 3 ANOS QUE NECESITAN IR PREPARANDOLQ, ESTAMQS EN
ESQ, CREQ QUE COMN FREMOS O ALGO ASL, ESPEROQ TE SIRVA ESTA INFORMACION, ¥ GRACIAS POR LO
QUE HACES! ¥ 51 TE PUEDO AYUDAR EM ALGO S0OLO ESCRIBEME.

ATTE: IRMA.
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Entrevista

En la siguiente contexto se transcribe con sus propias palabras, la entrevista
que se realiz6 a Adriana, madre de Maria José (paciente que presenta
Sindrome de CHARGE) y la Dra Ana Elena, que es la Odontéloga que
atendié el caso. De esta manera iniciamos:

Monserrat: Al nacer Maria José, ¢ cual fue el diagnostico que te proporcionaron los
doctores?

Adriana: Como no detectaron nada en los ultrasonidos durante el embarazo, al
nacer su respiracion fue por la boca, entonces cuando intentaron pasar la
sonda por la nariz se dieron cuenta que no pasaba, y me dijeron que tenia
una atresia de coanas; en ese momento no me dijeron que tenia el
sindrome. Entonces lo primero que le detectaron fue lo evidente: que la
sonda no pasaba por las narinas, la pardlisis facial, la malformacién del oido
derecho y sospechaban de una fistula traqueo- esofagica (pero que no tenia)
solo era una sospecha. Eso fue el primer diagnostico que me dieron, “Atresia
de coanas”.

Monserrat: ;No te dijeron que presentaba algun sindrome?

Adriana: No, eso me dijeron después, como al mes, ya casi que iba a salir del
hospital, un fisioterapeuta, me dijo que tenia un sindrome.

Monserrat: ; Como fue el desarrollo de tu embarazo?
Adriana: Fue todo normal
Monserrat: ¢ No tuviste alguna complicacion?

Adriana: No, no tuve ninguna complicacién. Fue parto normal, Maria José nacié de
37 semanas y media, naci6é pesando 2,900 kg y midiendo 50 cm. Pues, no
estaba tan mal; su desarrollo estuvo bien. Ya fue al nacer, cuando empezé a
tener retraso en su desarrollo.

Monserrat: Durante tu embarazo, ¢;tomaste algin medicamento, droga o alcohol?
Adriana: No, bueno nada méas un Saridon.

Monserrat: ¢ Cuantos meses tenias cuando lo tomaste?
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Adriana: Como 2 meses, ni siquiera sabia que estaba embarazada. Pero si fue solo
el Saridon lo que tome.

Monserrat: ; Donde atendiste todo el desarrollo de tu embarazo?
Adriana: Con una doctora particular, ginecéloga homedpata.
Monserrat: Durante el embarazo, ¢no fue detectada ninguna anomalia?

Adriana: Nada, me hicieron dos ultrasonidos y nunca detectaron nada del sindrome,
porque Maria José a veces estaba en una posicion donde no se podia ver
bien la cara y los doctores solo buscaban medirle la cabeza.

Monserrat: ¢Cuales fueron las complicaciones subsecuentes del nacimiento de
Maria José?

Adriana: Después, estuvo hospitalizada porque respiraba por su boquita. La tuvieron
con ayuda de un casco para que pudiera tener mas oxigeno, pero la dejaban
respirando por su boca (un fin de semana). Al tercer dia la operaron de las
coanas, fue cirugia por el paladar, porque si quitaron hueso, membrana y
todo; esa fue la primera que tuvo. Después de la cirugia, como la tuvieron
que intubar, la complicacién fue que no dejaba el tubo (el ventilador);
entonces fue cuando le hicieron un estudio donde se dieron cuenta que la
laringe y la traquea ya estaba muy flacida y le tuvieron que hacer la
traqueostomia, porque ya cuando respiraba, se le pegaban y no habia paso
de aire. Entonces, esa fue su complicacién después del nacimiento y lo mas
importante, porque pensaban que si iba a poder respirar por la nariz, pero
pues le costaba trabajo.

Monserrat: Me informabas que los doctores no te proporcionaron informacion
correspondiente acerca del sindrome...

Adriana: No, al mes me dijo un fisioterapeuta que tenia el sindrome CHARGE, pero
no me dijeron en qué consistia el sindrome. Ya fue que después
investigamos por internet y supimos que cada letra era una malformacion; de
hecho no me dijeron que podia tener sordera, ni nada. Eso fue por parte mia
y gente que de pronto me buscaba informacion en internet y me podia decir
algo.

Monserrat: ; Como ha sido su desarrollo en general de Maria José?
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Adriana: El primer ano fue muy lento, fue yo creo el mas critico. Tenia un afo y
parecia una nina de 3 o 4 meses y su desarrollo motor estaba muy por
debajo. Camino a los 3 afios y fue como por esas fechas entre los 4 y 5
anos comenceé a buscar ya la forma de comunicarnos, que era importante.
En la etapa que tuvo un crecimiento muy rapido fue a partir de que le
hicieron su sonda de gastreotomia a los 7 meses, porque durante ese tiempo
estuvo muy desnutrida, no comia bien, la comida se le iba; entonces a partir
de eso tuvo una recuperacidon muy buena. Empezé a ganar peso y en
general a tener un desarrollo mejor; iniciaba a moverse mas pues ya estaba
mas alimentada. A los 3 afnos, tuvo todas sus etapas de arrastrarse, gateo y
caminar. Se le tuvo que dar estimulacién porque no tenia al principio buen
pronédstico de que caminara.

Monserrat: ; Como te comunicabas con ella?

Adriana: Por medio de sefias. Fue entonces entre los 4 0 5 aflos que empezamos a
ver lo de la comunicacién. Me entere de un preescolar de nifios sordos,
pues empezd con la lengua de sefnas, y ya de ese tiempo para aca ya ha
sido favorable todo.

Monserrat: ; Cuando fue la ultima vez que estuvo hospitalizada?

Adriana: Desde los 5 anos fue la ultima vez que estuvo hospitalizada, eso fue por
una neumonia y desde ese tiempo no hemos ido al hospital, mas que a citas.
Eso es lo que le ha ayudado también, que no ha tenido que estar tanto en
el hospital, y ahorita lo que tiene es que esta en espera lo de su marcapasos,
por la arritmia.

Monserrat: ¢ Cuantas operaciones ha tenido y cuantas veces le han administrado
anestesia general?

Adriana: La primera operacion fue la de coanas. La segunda fue la traqueostomia.
Una tercera fue la ambulatoria de Laser, que fue para abrirle la coana que
se le habia vuelto a cerrar. La cuarta fue la del corazén. La quinta fue la de
gastreotomia y por ultimo una sexta que no fue operacién pero si requirié de
anestesia general, fue para una tomografia de oido. Y ya desde ahi no ha
tenido, debido a su estado porque no la pueden anestesiar.

Monserrat: Entonces, ¢ solo han sido 6 veces las que le han administrado anestesia
general?
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Adriana: Si, 6 veces le han aplicado, pero en la ultima se puso muy mal, por eso
ahorita no la pueden volver a anestesiar hasta que tenga el marcapasos.

Monserrat: ; Tampoco anestesia bucal?
Dra Ana Elena: La bucal no tiene ningun problema.

Adriana: La arritmia que presenta no tiene nada que ver con el sindrome. Lo que si,
era el soplo y su cirugia del corazén del conducto arterioso, que segun la
informacién pueden tener desde el defecto mas grande a defectos pequefios;
y ella tuvo el defecto pequefio, y eso era caracteristica del sindrome. Lo que
ya no, es la arritmia, que fue resultado de una miocarditis viral que tuvo en
algun momento de alguna infeccién, o de esas neumonias que tuvo, o
gripes; me dijeron que pudo haber sido en ese momento, y que se pudo
haber confundido y pasar desapercibida. Hasta que la anestesiaron, fue
cuando se dieron cuenta que ya habia dejado secuela. De hecho el
diagnéstico que tiene es de arritmia y sindrome de bradicardia y taquicardia;
no estd medicada porque no tiene sintomas. Para eso hay que estarla
observando, si llegara a tener un sintoma, ya debo llevarla inmediatamente
para que los doctores puedan decirme si ya necesita medicamento o ya es
tiempo del marcapaso.

Monserrat: ;Maria José ha recibido atencion odontolégica?
Adriana: Si.
Monserrat: ;Qué medidas preventivas llevas en cuanto a su cuidado bucal?.

Adriana: El lavado de dientes basicamente, porque como ha tenido su erupcién
lenta pues en realidad esta en espera de que le salgan los demas. Creo que
el tiempo més critico fue cuando a los 3 afnos. ¢no?.

Dra Ana Elena: Si, lo que pasa es que tenia amelogénesis imperfecta, entonces
todo el esmalte de sus dientes estaba como gis (eso esta en el articulo),
entonces era caries, se desbarataban los dientes, por lo tanto se tuvieron
que realizar las extracciones porque tenia demasiada caries.

Adriana: Si, luego se complico porque se cayé y se fracturo, ;te acuerdas Ana?, y
se le hizo un absceso.

Dra Ana Elena. Si, se fracturo los dientes. Y bueno, existe un atraso en la erupcion
dental por lo mismo del sindrome, tiene problemas de la hormona del
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crecimiento; y de ahi que tiene un retraso bastante fuerte. Originalmente
pensabamos que no iba a tener un incisivo central o un lateral, por la fisura,
pero en realidad tiene todos, solo que no han erupcionado.

Monserrat: ; Cémo fue que obtuviste la informacién sobre el sindrome de CHARGE?
Adriana: Todo por internet.

Monserrat: ;Ningun especialista te especifico?

Adriana: Nadie, ninguno.

Monserrat: Bueno, ¢al menos de México?

Adriana: No, si acaso cuando fuimos al Teleton, la genetista de ahi me dio una
breve explicacién, de algo que ya sabia. Fuimos cuando Maria tenia 5 afnos,
obviamente en ese tiempo ya sabia en qué consistia el sindrome y lo Unico
que me dijo la genetista fue que si tenia otro bebé era raro que se me llegara
a repetir, que era el 1% de probabilidad, y ya fue lo Unico que me dijeron,
pero en realidad era informacién que ya tenia.

Dra Ana Elena: Lo interesante del sindrome, es que tiene poco tiempo de conocido,
porque en la antigledad, hace 20 -30 afios decian que no se salvaban los
ninos, morian y si se salvan ahora es por las multiples cirugias que tienen.
Entonces realmente es un sindrome, que yo considero, una herencia de la
medicina. Porque, de hecho vas a encontrar que no hay nifios muy grandes
vivos, digo, el mayor tiene 18-17afos.

Adriana: De hecho, yo creo que en México ha de haber mas nifos, pero no estan
diagnosticados.

Monserrat: Ese es el punto.

Dra Ana Elena: Lo que pasa que es conocido nada mas por ciertas personas, solo
que no han sido identificados.

Monserrat: Si, de hecho es muy complicado.

Dra Ana Elena: Es un milagro de la medicina, realmente es un milagro de la
medicina, no es muy compatible.

Monserrat: ; Como ha sido la alimentacion de Maria José a lo largo de estos afnos?
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Adriana: Pues desde chiquita empez6 a comer primero por la boca, pero como si
tenia problemas se le subia a la nariz y tenia, pues complicaciones, porque
se le estaba yendo al pulmén. Por eso a los 7 meses le hicieron la
gastreostomia, y a partir de ahi se alimenta por ella. Ahorita ya empieza a
comer mas cosas por la boca; el sandwich, la galleta, la gelatina;cosas que
le gustan. Ha sido dificil, la verdad no me acepta cualquier cosa, es asi,
como que prueba, siente y luego la escupe. Mas bien, puede masticarlo y
escupirlo; por ejemplo las uvas, las mastica y cuando ya les quito todo el
jugo me escupe la cascara.

Monserrat: Me imagino porque le rasga y lastima.
Adriana: Si, pero si ha sido su alimentacién por sonda y poco por boca.
Monserrat: Socialmente, ;cémo ha sido su desenvolvimiento de Maria José?

Adriana: Ha sido bueno, siempre desde chiquita se busco que tuviera contacto con
la gente, nunca se le tuvo encerrada; entonces eso a ella la hace sentir
confiada siempre que estda en algun lugar. De pronto si es complicado
ponerles limites, es como el decirles mucho, brindarles la informacién,
explicarles que algo que hace puede tener consecuencias, que no a toda la
gente les gustan las travesuras. En la convivencia siempre es abierta, y si
tiene confianza y todo, pero en los limites es a veces en lo que le falla a los
ninos sordos, en general; hay que explicarles las consecuencias, el esto
puede pasar, un accidente si haces esto, o respeta porque esto no a todos
les gusta. Pero muy bien, se desenvuelve socialmente con nifios y con
adultos. Tal vez en la comunicacién, en eso podria haber a veces
complicacién, debido a que si el adulto o el nifio no maneja el lenguaje de
sefas; puede existir el ;como le digo esto?, pero ultimamente es con la
escritura como que ya se vale de eso para poderse comunicar con quien no
sabe senas.

Monserrat: Muy bien, ¢sabe leer los labios?

Adriana: Estd empezando en la escuela, ahorita en la escuela le dan terapia de
lectura labiofacial y hay cosas que a veces si te toma atencién en la boca,
pero no es totalmente, todo es lengua de sefias manos.

Monserrat: ¢ Tiene algun centro de desarrollo de educacién?
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Adriana: Esta asistiendo a una escuela que se llama IPPLIAP Instituto Pedagégico
para Problemas de Lenguaje Institucion de Asistencia Privadaes. Es una
Preescolar y Primaria de nifos sordos, alli esta asistiendo ahorita y le estan
dando una formacién mas integral, porque tiene neurodesarrollo, tiene taller
de lectura labiofacial, y por ejemplo lo de neurodesarrollo vino a suplir lo que
hubiera sido una terapia de estimulacion, porque ahi le ayudan un poco en la
postura, el equilibrio, hay ejercicios que le favorecen y alli es donde ahorita
esta teniendo toda la atencion.

Monserrat: ;Cuantas veces ha asistido a la revision odontolégica y que se le
realiza?

Adriana: Pues casi siempre, te digo, ahorita esta como en espera; pero las primeras
veces si era cada un mes casi, y bueno la ultima vez le “tapo una muelita”,
no fue hace mucho, como hace afo y medio o dos.

Monserrat: Dra, ¢ Cual ha sido su experiencia ante la atencién con Maria José?

Dra Ana Elena: Pues la conozco desde que nacid, realmente la experiencia es
maravillosa, porque tengo mucha empatia y practicamente para ella el venir
al consultorio era a divertirse. Se deja perfecto anestesiar desde chiquitita, y
es super cooperadora, fascinada, de hecho quiere ser dentista. Es una super
experiencia, ella en si es una nifla muy inteligente, mira, tengo contacto con
otros nifios pero en si, Maria José es una nifia extremadamente inteligente.

Monserrat: Bueno, sabemos que dependiendo las manifestaciones que presenten
los nifios va a ser su manejo o no dentro del consultorio...

Dra Ana Elena: Yo creo que dependeria mucho de los dafos que cada nifio
presentara, pero si tu tienes un manejo con ninos; seria empatico la principal
palabra; si tu tienes un carifio con ellos yo creo que teniendo lo que tuviera,
no tienes problema de atencion con ellos. Yo, por ejemplo, tengo otro nifio
con otro sindrome mucho mas raro que el de ella y es una atencién
agradable, bueno, no le doy ninguna atencién diferente que le daria a otro
nino; igual ve una pelicula, igual oye la pieza, le doy un espejo, platicamos, le
leo un cuento. La diferencia con ella es que tuve que aprender el lenguaje de
sefas.

Monserrat: Dentro de Antecedentes familiares, ¢hay algun familiar con alguna de
estas caracteristicas?
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Dra Ana Elena: Acuérdate que no es hereditario.

Adriana: Si me lo han preguntado, sordos en la familia, pues mi abuelo es sordo,
pero fue por otro tipo de problemas, se descuido infecciones que a la larga le
provocaron la sordera.

Dra Ana Elena: Pero acuérdate que la sordera es también producto de lo mismo, un
problema del conducto auditivo. Que ademas, déjame decirte que si tienes
experiencia de atencién con nifios sordos, nada que ver con un adulto
normal, ni con un adulto sordo, porque no relacionan el ruido con el dolor,
entonces no saben lo que sienten. Es otra experiencia.

Monserrat: Bueno, pues eso es todo basicamente. Muchas gracias.

Adriana y Dra Ana Elena: Por nada.
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