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Trisomia 18: Una Guia para las Familias

Cuando su médico primero le dice que su bebé puede tener la trisomia 18
(sindrome de Edward), o que se sospecha el diagnéstico, usted se sentira
abrumado con preguntas. La primera pregunta suele ser: "¢Qué es trisomia
18"? Esta guia se prepard para contestar algunas de estas preguntas,
compartir ideas de otros padres de nifios con trisomia 18 y para dar esperanza
para un mejor resultado posible para su hijo.

¢Qué significa un diagndstico de trisomia 18 para usted y su
hijo?

Cuando un médico diagnostica trisomia 18, a los padres generalmente se les
dice que la enfermedad es casi siempre mortal. Incluso teniendo en cuenta
este diagndstico, los padres quieren saber cual podria ser la esperanza de vida
de su bebé. Sibien la literatura sobre trisomia 18 indica que 80 a 90 por ciento
de los nacidos vivos mueren en el primer afio de vida, los nifios no son
estadisticas. Los archivos de la Organizacion de Apoyo para Trisomia 18, 13y
Trastornos Relacionados (SOFT) indican que un pequefio nimero de nifios con
trisomia sobreviven mucho mas tiempo de lo previsto inicialmente. Su bebé
con trisomia 18 ya ha demostrado una firme voluntad de sobrevivir con sélo
haber nacido. Esimportante que usted reconozca que, en ausencia de
cualquier condicién inmediata que amenace la vida, las actuales predicciones
de esperanza de vida pueden no ser muy aplicables.

Lo que mds recordamos de ese dia fue el miedo increible. John y yo nos
abrazamos y Kyle entre nosotros. Estuvimos juntos ya la vez tan terriblemente
solos con nuestro miedo - el miedo del presente, miedo al futuro. Habiamos
experimentado la muerte de nuestros suefios por un nifio que habiamos
anhelado. Nosotros, al igual que todos ustedes, experimentamos la
pesadilla de todo padre.

Inmediatamente después del nacimiento, hay una gran probabilidad que su
hijo tenga que pasar un tiempo en la unidad de cuidados intensivos neonatales,
o UCIN. Esto puede ser una experiencia aterradora para los padres que no
estan familiarizados con la rutina o el equipo de la UCIN (NICU).




Kane, 1 day old.

Aunque todo el equipo que usted ve y todas las técnicas realizadas pueden
parecer imponentes, recuerde que pueden ser el salvavidas de su bebé durante
los primeros dias. El equipo que puede ver en la UCIN incluye:

. Camas abiertas con calentadores elevados destinados a
mantener regulada la temperatura s de su bebé. Un sensor de calor
unido a la piel de su bebé le dice al sistema que se enfrie o caliente,
en respuesta a cambios en la temperatura ambiente.

. "Luces Bili" a través de una plataforma abierta para corregir
la ictericia o hiperbilirrubinemia, comuin en los bebés prematuros.

. Presidn positiva continua en las vias respiratorias, o CPAP, un
sistema en que el aire es forzado en la nariz del bebé a través de
tubos para ayudar en la respiracion.

. Respiradores que realmente toman el control y respiran por
el bebé cuando él no puede respirar por si mismo. Un tubo se coloca
en la boca del bebé y el otro se adjunta a la maquina para bombear
oxigeno, de acuerdo a las necesidades.

. Monitores del corazén y la respiracion, con timbres para
alertar a las enfermeras de la unidad de cuidados intensivos
neonatales cuando su bebé estd teniendo un problema de respiracién.

También es importante que usted se involucre con su bebé durante los
primeros dias. La alimentacion puede y debe comenzar en la unidad neonatal.
Si la condicidn fisica de su bebé lo permite, sostenga a su bebé. Mientras que
cada familia debe tomar decisiones individuales con respecto a las
intervenciones médicas y la profundidad de la implicacidén con el recién nacido,
la estimulacidn inicial es una parte muy importante para el crecimiento del
bebé y el proceso afectivo.




Al principio tenia miedo de tocarla, de conocerla, de dejarla en mi corazon si
ella iba a dejarme. Pero luego la toqué y me parecio que ya estaba en mi
corazon. Después tuve que abrazarla, besarla y amarla. Mi corazén empezo a
doler. No podia imaginar un dia sin ella.
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Ryan, 6 meses de edad.

Ya que la trisomia 18 se presenta sélo en aproximadamente 1 de cada 6000
nacidos vivos, es un trastorno relativamente raro. Muchos médicos no estan
familiarizados con el sindrome y deben confiar en los libros de medicina y la
literatura médica actual para desarrollar un pronédstico de su bebé. Gran parte
de la literatura cominmente disponible es bastante antigua y no indica si hay
hijos sobrevivientes con trisomia 18. De hecho, del 10% que sobreviven a su
primer afo, algunos nifos viven como adolescentes y veinteafieros. Sin
embargo, estas personas se encuentran con graves problemas médicos y de
desarrollo, durante toda la vida. Debido a que mucho depende de los
problemas fisicos que su bebé tiene y de otras condiciones que amenacen la
vida que puedan estar presentes, un diagnéstico preciso puede ser imposible
de hacer.

Los médicos tienden a tratar segun la regla, no la excepcion. Con ayuda,
podemos ser capaces de cambiar eso haciendo uso de la informacion y la
experiencia.
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Paige, 39 years old, with Mrs. Barbara Bush

Le instamos a hablar de sus emociones como las que enfrenta ante decisiones
inevitables sobre la atencidon médica de su hijo. Usted no esta solo. SOFT es
una red y cuenta con profesionales involucrados en el apoyo de las personas
con anomalias cromosdmicas. Este grupo puede proporcionarle el apoyo vy la
informacién necesaria cuando haya que tomar decisiones dificiles (ver
Apéndice A).

Llegamos a la decision de un tratamiento minimo a través de mucho meditarlo
y por la discusion con amigos y profesionales. Para nosotros, la decision es un
acto de amor por Pedro y por nuestra familia.

Después de habersele dicho que hay una gran posibilidad de que su hijo no
sobreviva, y sin duda estar seriamente afectado, usted enfrenta la pregunta de
si debe o no llevar al bebé a casa. Muchos hospitales y médicos alientan a la
familia a llevar a su hijo a casa y disfrutar la calidad del tiempo que esté
disponible. Otros aconsejan que el bebé se quede en el hospital. En dltima
instancia, la decision final recae en la familia. En cualquier caso,
probablemente serd necesario que su bebé permanezca en el hospital hasta
que se le da la atencién esencial y apropiada y la condicidon sea estable.

Naomi se quedo en la sala de nifios recién nacidos durante tres semanas.
Trajimos nuestra guitarra con nosotros y cantamos para ella todos los dias.
Hacia el final de la tercera semana, la crisis de apnea de Naomi empeord,
ocurriendo cada cinco o diez minutos. Ante el temor de que iba a morir sin




volver a casa, oramos acerca de llevarla a casa ese dia. Dios afirmd que era
hora de Naomi para ir con nosotros.

Cuando sea el momento de llevar a su bebé a casa, las enfermeras de la unidad
de cuidados intensivos neonatales trabajaran cuidadosamente con usted para
asegurar que usted es capaz de cuidar a su bebé. Es posible que necesite el
equipo para vigilar el latido del corazén y la respiracion. Si el paladar hendido
dificulta o vuelve imposible la alimentacion a través del pezon, usted puede ser
entrenado sobre como alimentar a su bebé con un tubo, una técnica conocida
como alimentacion por sonda nasogdstrica.

Usted y su médico pueden decidir alimentar al bebé a través de un tubo que se
inserta a través de la piel de la pared estomacal, directamente dentro del
estdmago, llamada gastrostomia. Cualquiera que sea la condicion médica de
su bebé, la inseguridad acerca de la alimentacidn sigue siendo una causa
importante de ansiedad para los padres. Asegurese de que tiene suficiente
apoyo de un especialista hasta que se sienta comodo con este aspecto de la
atencién de su hijo.

Tal vez el sintoma mds alarmante para los padres es la apnea. La apneaesla
disnea, dificultad respiratoria o contencion de la respiracion y es mas comun en
la infancia, aunque algunos nifios la contindan mostrando durante toda su vida.
Los episodios de apnea tienen una duracidn variable. Para algunos nifios, una
ligera estimulacion es suficiente para inducir la respiracién. Para otros, la
resucitacion cardio-pulmonar (RCP) puede ser necesaria para restaurar la
respiracion. Usted deberia tener equipos de vigilancia de apnea en su casa,
dependiendo de la gravedad de este problema en su bebé. Si es su decision
intervenir, todos los cuidadores primarios del bebé deben estar bien
capacitados en técnicas de reanimacién cardiopulmonar.

Caitlyn ha cambiado mi vida para mejor y me hizo darme cuenta lo que es
realmente importante en la vida. A través de dary recibir amor, ella logrd
mucho en sus seis meses de vida. Ella me ha dado la felicidad y me ha dado el
dolor, pero si tuviera que elegir lo haria todo de nuevo, sélo para tener Caitlyn.

¢Como sabe que su hijo tiene trisomia 18?

Aunque la mayoria de los nifios se parecen a sus padres, hay ciertas
caracteristicas importantes en un nifio con trisomia 18 que alertaran
inmediatamente a un médico informado o pediatra. Algunas de estas
caracteristicas no afectaran la vida del bebé, pero simplemente ayudaran en la
compleja tarea de diagndstico. Algunos nifios pueden tener complicaciones
potencialmente mortales. Es importante entender que la descripcion de un
sindrome incluye todos los posibles trastornos relacionados, pero que la
mayoria de los nifios con trisomia 18 no tienen todos los sintomas clinicos.
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Jillian, 5 years old.

Nos enteramos del diagndstico de Caitlyn cuando tenia nueve dias de edad.
Cuando nos dierona las pruebas que mostraban trisomia 18, los médicos se
sorprendieron, pero no tanto como Tom y yo. Nunca habiamos oido de la
trisomia 18 antes, pero bien, iquién lo ha hecho, sino hasta darse cuenta que su
propio hijo tiene esa condicion?

Los bebés que nacen con trisomia 18 pueden tener bajo peso al nacer, aun
cuando el embarazo ha llegado a término, llanto débil, y poca respuesta al
sonido. A menudo hay una historia de disminucién de la actividad fetal, exceso
de liquido en el saco fetal, pequefia placenta y arteria umbilical Unica
(normalmente hay dos arterias y una vena).

Las posibles malformaciones de los nifios con trisomia 18 incluyen una cabeza
pequeiia (microcefalia) con plenitud prominente en la parte posterior del
craneo. Elbebé puede tener fisuras cortas en los parpados y epicanto, o una
superposicion de la piel en la esquina interna del ojo. Los nifios con trisomia 18
suelen tener una boca pequefia y una inusual mandibula pequefia también. El
labio leporino y / o paladar hendido son comunes. Puede haber exceso de
pliegues de piel, especialmente en la parte posterior del cuello.

Los nifios con trisomia 18 suelen tener los pufios apretados con el dedo indice
superponiéndose al tercer y cuarto dedo. El dedo gordo del pie corto y con
frecuencia inclinado hacia atras (flexion dorsal). Hay pies zambos, pies en
mecedora, dedos y pies palmeados (sindactilia), y, en ocasiones, los pulgares
subdesarrollados o ausentes.
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Doreen (DJ), 1 afo de edad.

Chandra Lynn nacid por cesdrea y tenia anomalias tipicas de trisomia 18: la

parte posterior de la cabeza era prominente, boca y cabeza pequefias, los pufios

apretados, pies zambos, ufias subdesarrollados, anomalias congénitas de los
pulmones, los rifiones en herradura, y protrusion del higado en el diafragma.
Cuando me dijeron esto yo estaba en recuperacion, y estaba segura que ellos
tenian la habitacion equivocada. Fue entonces cuando me dijeron que mi bebé
iba a morir! éPor qué, pensé, con toda la tecnologia moderna, mi bebé iba a
morir?

Ademas de estas caracteristicas obvias, casi el 90% de los niflos con trisomia 18
tienen algun tipo de defecto cardiaco. Los tres mas comunes son el defecto
septal ventricular (VSD), el defecto septal auricular (ASD) y la persistencia del
conducto arterioso (PDA).

Con el defecto septal ventricular, hay un agujero entre las cdmaras inferiores
del corazén que impiden que el corazén bombee sangre correctamente. Un
soplo del corazén se escucha generalmente con este defecto congénito.

El defecto septal auricular es una condicion en la que hay un agujero entre las
dos camaras superiores del corazén que hace que sea dificil para el corazén
bombear suficiente sangre rica en oxigeno a los tejidos del cuerpo. Un soplo
en el corazon es casi siempre escuchado con este defecto.

La Persistencia del conducto arterioso es un defecto cardiaco congénito en el
que un conducto del corazén no se cierra, resultando una direccién anormal
del flujo sanguineo.

Ademas de estos problemas, pueden haber otras dificultades médicas que
pueden requerir intervencion quirurgica. Estos incluyen la espina bifida, una

condicion en la que hay una malformacién de algunos de los huesos (vértebras)
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de la columna vertebral. En el area de la malformacion, a menudo hay una
abertura en la espalda del bebé.

En algunos casos de espina bifida, sélo la cubierta de la médula espinal
sobresale de la abertura creada por la malformacidn vertebral. Esta condicidn
se conoce como meningocele. En otros casos, tanto la cubierta de la médula
espinal y la médula por si misma sobresalen del orificio. Esta condicidon se
llama mielomeningocele y es una condicién mucho mas seria. Si hay un agujero
abierto, se indica el cierre quirurgico de la zona. La espina bifida se produce en
aproximadamente el 6% de todos los casos de trisomia 18.

Muchos bebés con trisomia 18 tienen una condicién conocida como reflujo
gastro-esofdgico (GE). El vodmito puede ocurrir cuando el contenido del
estdmago es regurgitado como resultado de reflujo gastro-esofagico. Aunque
es comun en los lactantes, esta afeccion suele ser poco mas que una molestia.
Sin embargo, en los bebés con trisomia 18, la condicién puede persistir y dar
lugar a un retraso en el desarrollo, trastornos de la sangre, apnea, neumonia y
otras enfermedades respiratorias.

La alimentacion fue un trabajo de 24 horas. Susie podia ingerir dos onzas de
leche y luego quedarse dormida para despertar con hambre un par de horas
mads tarde. Ella podria vomitar varias de sus comidas al dia. Me las arreglé
solo porque tenia un marido que me apoyo mucho, quien se hizo cargo cuando
estaba demasiado cansada para despertar por la noche.

El reflujo gastroesofagico (GE) puede ser controlado a través de las posiciones,
con alimentos espesantes, medicamentos y, en casos severos, cirugia. La
posicidn del nifio durante y después de la alimentacion puede ayudar a
controlar el reflujo. Hay un acuerdo general en la posicion mas eficaz la cual es
boca abajo, con la cabeza levantada en un 30%. Cuando el reflujo GE es
severo, se debe considerar la cirugia. Es esencial que se haga investigacidn
preoperatoria adecuada para determinar si existen problemas asociados con el
reflujo GE.

Hay una alta incidencia de la pérdida de audicién en los nifios con trisomia 18.
Debido a que la audicién es tan importante para el desarrollo, los padres deben
discutir la evaluacion temprana de la audicion con el pediatra de su hijo para
determinar si el problema esta presente.
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Kyle, de 8 afnos.

Las convulsiones son una gran preocupacion para los padres de los nifios con
trisomia 18. Aproximadamente el 30% de todos los bebés con trisomia 18
experimentan alguna actividad de ataques en el primer afio de vida. Estos
ataques pueden ir desde ausencia leve (pequefio mal) hasta crisis completas
ténico-clénicas (gran mal).

Una convulsidn es una alteracién transitoria de la funcidn cerebral. Comienzay
termina de forma espontanea y tiende a repetirse. No se conoce la razén
exacta de por qué los nifios con trisomia 18 tienen convulsiones.

El tipo mds comun de convulsiones visto en los nifios con trisomia 18 es la
convulsién ténico-clénica generalizada, mas cominmente llamado ataque de
epilepsia. Esta crisis tiene tres fases distintas. En la primera fase, llamada fase
tonica, hay rigidez generalizada del cuerpo con los brazos y las piernas
extendidos.

A veces, el bebé hard un pequefio llanto. Se perdera control de la vejiga y el
intestino. En la segunda fase, llamada fase clénica, el bebé comenzard a
sacudirse. Esta tendencia se mantendra durante unos momentos, y luego
disminuird en severidad y de repente se detendra. La tercera fase, la fase de
post-ictal, sigue a la crisis. El nifio va a estar muy cansado y probablemente
dormira.

Un tipo de crisis menos grave, y mas dificil de observar, es la crisis de ausencia,
también conocidacomo el petit mal. La crisis de ausencia tipica se caracteriza
porque el nifio cesa toda actividad y se queda mirando a un punto fijo durante
unos segundos antes de volver a la realidad. Una convulsion miocldnica es una
contraccion breve y repentina de una parte del cuerpo que termina tan pronto
como se empieza. Los espasmos infantiles se producen de vez en cuando, y el
bebé parece estar alcanzando el apoyo o haciendo una inmersion navaja en la
espalda.
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Estos ataques no son particularmente graves en y de si mismos. El papel del
cuidador es estar seguro de que las vias respiratorias del bebé se mantieneny
gue el bebé esta en una posicién en la que no se producird ninguna lesién. No
es necesario contar con la intervencién médica inmediata o seguimiento
médico para tales convulsiones.

Un tipo mucho mas grave y potencialmente fatal de la actividad convulsiva es
una enfermedad conocida como estado epiléptico, un término usado para
describir una Unica, prolongada eincontrolable convulsién. Usted debe
consultar a un profesional médico sobre cuanto tiempo un ataque puede durar
antes de que se necesite intervencion médica.

Las convulsiones pueden ser particularmente dificiles para un nifio con trisomia
18, debido a que algunos dejan de respirar durante un ataque y tienen que ser
reanimados. A menudo, las convulsiones se pueden controlar con
medicamentos. En cualquier caso, es importante que usted informe
alneonatdlogo o pediatra de su hijo, si experimenta espasmos de sollozo,
apagones, movimientos repetitivos inusuales o tirones musculares.

La decision de utilizar el medicamento para las convulsiones de Deanne fue una
decision dificil. Fue muy duro ver sus ataques, pero era peor no hacer nada al
respecto. Empezamos la medicacion que el neurdlogo recomendd, y ella
estuvo libre de crisis durante dos afios. jMenos mal!

Todos los nifios con trisomia 18 completa experimentaran retrasos en el
desarrollo de severos a profundos.. Es importante que los padres comprendan
gue ningun prondstico claro sobre las capacidades del nifio puede hacerse con
instrumentos estandares que se utiliza para hacer pruebas a los bebés. La
mayoria de estas pruebas no son mas que listas de chequeo sobre hitos del
desarrollo. Esimposible predecir a partir de las pruebas realizadas al bebé el
grado de retardo que pueda estar presente.

El término de retraso en el desarrollo, o el término de deterioro cognitivo
puede aplicarse en la evaluacidn de su hijo. Puede ser util para que usted
pueda llegar a un acuerdo sobre el uso de estas frases. Darse cuenta de que en
la mayoria de los estados, la ley estatal determina que estos términos deben
ser utilizados para calificar a nifios de educacion especial. Una vez que haya
escuchado estos términos, simplemente ignorelos. Es mas importante
centrarse en los puntos fuertes y los hitos de su hijo que en las etiquetas que
utiliza el sistema educativo para calificar para brindar los servicios a los nifios.
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Rebecca, de 7 aiios.

Cassandra es una pequeiia muy fuerte. Ella recibe estimulacion infantil, asi
como terapia fisica, ocupacional y del habla. Ella estd haciendo todo tan bien,
que todos preguntan '¢Estd seguro de que tiene trisomia 18? Yo digo: "Si. Es
dificil de creer, porque ella hace tanto”.

Dado que la trisomia 18 es un trastorno relativamente raro, es posible que el
pediatra de sunifio haya visto muy pocos casos y que se base en la informacidn
sobre condiciones que no se han actualizado en la literatura cientifica. Por lo
tanto, es importante que usted entienda el tipo de rutina de cuidado que debe
esperar para su bebé con trisomia 18. Véase el Apéndice A:. Lecturas
adicionales.

Su bebé debe recibir exactamente el mismo tipo de atencidn de rutina que se
da a todos los bebés. Ademas, es importante que la evaluacidn cardiaca sea
completa debido a la alta incidencia de defectos congénitos del corazén
presentes con este sindrome. Por la misma razén, es importante tener una
prueba de audicion temprana. Ademas, un chequeo de escoliosis debe ser
parte de cada examen.

Dado que la estimulacién temprana y la intervencién han demostrado ser muy
eficaces, especialmente en las areas de socializacion, es importante identificar
los programas de intervencidn preescolar infantil en su area.

Los cromosomas y los cariotipos

Los cromosomas son microscopicas estructuras similares a hilos, presentes en
cada célula. Cada cromosoma contiene el material genético que hace a cada

persona un individuo. Las caracteristicas de la madre y el padre se combinan
para crear un nuevo individuo unico.
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Un cariotipo es una "fotografia" de un conjunto de cromosomas dispuestos en
un orden estandarizado. Mientras que los médicos a menudo pueden hacer
muy buenas predicciones acerca de un trastorno genético examinando el bebé,
el diagnéstico no se puede confirmar hasta que el material genético del nifio es
"mapeado" en un cariotipo.

Cuando el 6vulo y el espermatozoide se unen, cada uno aporta 23 cromosomas
a la nueva célula resultante que contiene entonces los cromosomas necesarios.
La célula fertilizada se divide repetidamente a medida que avanza el embarazo,
y cada divisién da lugar a una célula que es el duplicado exacto de la célula
inicial.

Cada célula humana normal contiene 22 pares de autosomas (cromosomas no
sexuales), ademas de dos cromosomas X, si es una nifia oun Xy Y si es un
varon.

La Figura 1 ilustra la division celular normal de un espermatozoide y el évulo,
con solo 23 cromosomas individuales en lugar de 46 que se encuentran en
otras células. Por simplicidad, un par de cromosomas se muestra en la
ilustracion.

Figura 1: Un ejemplo de la unién normal y posterior division celular del
espermatozoide y el 6vulo. Sélo un par de cromosomas se muestra para mayor claridad.
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La palabra trisomia significa que tres cromosomas se encuentran en una célula
en una posicidon que pueda contener normalmente sélo dos cromosomas. La
trisomia 18 ocurre en el momento de la concepcidn. Esto significa que la
trisomia esta en el cianotipo del desarrollo del bebé que se crea en el momento
de la fecundacion.

A veces, por razones que no estan claras, se pueden producir anomalias en el
numero o la estructura de los cromosomas. La trisomia 18 es generalmente
una anormalidad en el nimero de cromosomas en que un completo extra
cromosoma 18 estd presente en todas las células. La condicion también se
conoce como el sindrome de Edward, llamado asi después que el Dr.JH
Edward, en 1960, describiera por primera vez el sindrome en la revista médica
britanica Lancet.

Las personas que tengan alguna de las formas menos comunes de trisomia 18
también pueden presentar anomalias estructurales en los cromosomas. Esto
es cierto para todos los trastornos que se denominan trisomia parcial 18. En la
trisomia 18 completa, la mera presencia de tres cromosomas en la posicién 18
crea el patrdén de sintomas y problemas médicos conocidos como sindrome de
trisomia 18. La manera exacta en la que el material genético adicional produce
el sindrome que llamamos trisomia 18 es desconocido.

Por lo general, el error es el resultado de la division cromosdmica defectuosa
en la formacidn del évulo o el espermatozoide. El 18° par de cromosomas falla
en la separacion, dejando un gameto (6vulo o espermatozoide) con 24
cromosomas y el otro con 22. En el momento de la fecundacién, esto dara
como resultado ya sea demasiados o muy pocos cromosomas. Un feto con una
sola copia del cromosoma seria abortado, un feto con tres copias es
sustancialmente mayor riesgo de aborto involuntario, pero puede nacer con
vida.

La figura 2 muestra como una no disyuncién meidtica (error de separacion de
los cromosomas en el 6vulo o el espermatozoide) resulta en exceso de
material en el embrién en desarrollo.

Los errores no disyuncionales pueden ocurrir con cualquier par de
cromosomas. La mayoria resultan en aborto involuntario, aunque es posible
con algunos errores no disyuncionales como trisomia 18, trisomia 13y la
trisomia 21 que nazcan vivos. Aunque la causa no ha sido establecida, estos
errores se sabe que ocurren con mucha mas frecuencia cuando las mujeres
envejecen. A pesar de que la probabilidad de tener un bebé con una trixomia
aumenta con la edad, es importante tener en cuenta que estos trastornos
pueden ocurrir a cualquier edad de la madre. La mayoria de los bebés con
trisomias son hijos de mujeres que estan en sus veinte afios, los afios de
procreacion mas frecuentes.
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Figura2: No disyuncién meidtica (error de la separacion cromosémica en un
6vulo o espermatozoide).
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Figura 3: Seilustra el cariotipo de un varon con trisomia 18. Tenga en cuenta e los
tres cromosomas en la posicion 18 *
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Figura 4: Se ilustra el cariotipo de una nifia normal. Tenga en cuenta los
cromosomas XXy los 23 pares de cromosomas.
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Se estima que alrededor del 50% de todos los embarazos terminan dentro de
los dias de la concepcion y 1 en 5 embarazos confirmados terminan
espontaneamente antes de las 12 semanas de gestacidén. Se sospecha que
muchas de estas terminaciones naturales del embarazo (abortos involuntarios)
son el resultado de las mujeres con bebés con trisomias, incluyendo la trisomia
18.

La completa trisomia 18 significa un cromosoma 18 adicional en cada célula en
el cuerpo. De los bebés que son cariotipados, se diagnostica trisomia 18
completa en aproximadamente el 95% de los casos. Aproximadamente el 2%
de los individuos con trisomia 18 tienen una trisomia parcial. La mayoria de los
individuos con una duplicacién parcial la tendran como parte de un
reordenamiento complejo en el que una pieza extra del 18 estd unido a otro
cromosoma, o incluso en algunos casos, con el 18 en si mismo. El mas comun
de estos reordenamientos se llama translocacion. Cuando hay material 18
adicional, la condicidn es una translocacion desequilibrada.

La trisomia 18 es mosaico es una forma mds rara del sindrome. Mosaico
denota la presencia de dos tipos de células en el mismo individuo, por ejemplo,
algunas con 46 cromosomas y algunas con 47.
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Se sospechan dos causas posibles.. En casos raros, el nimero correcto de
cromosomas puede haber estado presente en la concepcion, pero durante los

primeros asaltos de la division celular un par de cromosomas falla en separarse

adecuadamente. Una de las células hijas de la no disyuncién meidtica
contendrd una Unica copia del cromosoma 18 y morira. El otro seria contener
tres copias del cromosoma 18 y sobrevivir, dando al embrién en desarrollo una
linea normal de las células con 46 cromosomas y una segunda linea de células
con trisomia 18.

Mads comunmente, el embridn podria comenzar con trisomia 18 completa y
"perder" uno de los adicionales 18 cromosomas durante la division celular
temprana. Algunos individuos con trisomia 18 en mosaico tienen el espectro
completo de los sintomas, mientras que otros tienen menos sintomas o mas
leves.

Los errores en la divisidn cromosdmica son comunes y estan fuera de nuestro
control. No hay evidencia cientifica que sugiera que la trisomia 18 puede ser
causada por la exposicion a los peligros ambientales o a rayos X, por vivir un
estilo de vida poco saludable, beber, fumar, consumir drogas, por el estrés, la
dieta o la mala salud de los padres. Es importante recordar que no hay nada
gue los padres hayan hecho o dejaran de hacer que podria haber causado o
prevenido la presencia del extra cromosoma 18.
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Melissa, 3 afios

A través de los afios ha habido muchos problemas. Muchas veces tenia miedo
de abrir los ojos porque tenia miedo de lo que le esperaba. Sin embargo,
siempre me acuerdo de lo que mi madre me dijo. Cuando me enteré que
nuestra Tammi seria mental y fisicamente discapacitada y las ldgrimas no se
detenian, mi madre dijo, “éBebé, estds llorando porque tu hija tiene una
discapacidad o porque tu tienes una hija discapacitada? Imaginen el impacto
que esa declaracion tuvo en mi! Entonces mi hermana mayor intervino:
"Vamos a hacer de este bebé las mismas cosas que hicimos para todos los
demds ... amarla, darle de comer y ver que saca lo mejor que tenemos para
ofrecer." A partir de ese momento, este ha sido mi lema.

El diagndstico prenatal mediante amniocentesis o muestreo de vellosidades
coridnicas es una opcion para los padres que han tenido un hijo con cualquier
forma de trisomia. En los embarazos futuros, las familias pueden consultar a su
médico o consejero genético sobre los detalles de esta opcidn.
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La familia Marro

Toda esta informacion puede parecer un poco desconcertante para los padres
frente a la crisis de dar a luz a un bebé con trisomia 18. Después de leer este
material, lo mas probable es que usted tendra muchas preguntas. Puede que
sea necesario disponer de la informacion explicada varias veces antes de
entender por completo.

Deje a su médico saber que entiende y que no sobre la composicidn genética
de su hijo y su condicién médica. Si usted no entiende las respuestas a sus
preguntas, pregunte de nuevo. Sea persistente!

éCudles son las oportunidades de educacién para su hijo?

Con mas y mas bebés sobreviviendo los primeros afios, estamos viendo la
necesidad de servicios tempranos y continuos de educacién especial . Esta
seccién de la guia le ayudara a entender sus derechos como padres de un nifio
con discapacidad y para presentarle a algunos de los servicios de educacion
especial relacionados que pueden estar disponibles para usted, su hijoy su
familia.

Tres piezas de la legislacion federal constituyen el marco para la prestacion de
los servicios de educacion especial que necesitan los nifios con trisomia 18. Ley
Publica 94-142, aprobada por el Congreso en 1975, requiere que los servicios
de educacidn especial estén a disposicidon de todos los nifios en edad escolar
con discapacidad.
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Ley Publica 99-457, y mas tarde el Acta de Educacidn de los Individuos con
Discapacidades (IDEA) de 1990 amplié su mandato a tres afios. LOS servicios
para bebés y nifios desde el nacimiento hasta los tres afios estan disponibles en
la mayoria de los estados, aunque no siempre a través del Departamento de
Educacion del Estado. Sin embargo, el oficial principal del Estado en educacion
sera capaz de dirigir a los padres a la agencia apropiada para los servicios
infantiles. En diciembre de 2004, el Acta de Educacidn para Individuos
con Discapacidades (PL 108-446), se convirtié en ley, garantizando asi la
continuacién de los servicios educativos para los nifios con
discapacidad. El diagndstico de trisomia 18 hace que su nifio sea
elegible para servicios gratuitos apropiados de intervencion temprana.

Los proveedores de servicios para los nifios desde el nacimiento hasta
los tres anos de edad pueden variar de estado a estado. A menudo, el
proveedor puede ser una entidad de salud o bienestar, en lugar de las
escuelas publicas. Se aconseja a los padres comunicarse con el director
de la escuela local de educacién especial del distrito o el director estatal
de educacidn especial para la orientacidn sobre los servicios en su
estado en particular.

Leslie ha estado recibiendo tratamiento desde el primer mes de edad. La
llevé dos veces por semana durante tres afios al Hospital de Nifios

tomd. Ella estaba en un programa de todo el dia en la escuela. Su
progresopaso de ser una nifia muy cerrada a ser una nifia que se sienta
sola y estd haciendo un poco de pie y sosteniéndose de una silla. Ella es
transportada a la escuela en autobus, en una silla de ruedas de viaje.

Estas leyes federales reconocen que todos los nifios puedan beneficiarse de
una intervencidn educativa y que ningun nifio sea inelegible debido a la
gravedad de la discapacidad. Estas leyes también proporcionan reglas
especificas para los derechos de los padres en todos los aspectos del proceso
educativo y proporcionan un proceso de apelacidn para los padres si estan en
desacuerdo con los profesionales. Estos derechos se refieren a la participacion
de los padres en la evaluacidn, la planificacidn, la determinacion de las
decisiones de elegibilidad y colocacidn.

Cada distrito escolar debe hacer que los servicios de educacidn especial estén a
disposicidn de todos los nifios con discapacidades de tres a 21 afios de edad.
Los servicios de intervencion temprana pueden estar disponibles en su estado
para los nifios con discapacidades desde el nacimiento hasta los tres afios de
edad. Muchos nuevos padres no entienden lo que se quiere decir cuando los
profesionales educativos discuten la intervencidén temprana. La intervencién
temprana simplemente significa que en lugar de esperar hasta que su hijo esta
en edad escolar, el sistema educativo se da cuenta de que la interacciény la
ensefianza a una edad mucho mas temprana ofrece grandes beneficios tanto a
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los padres como a los nifios. Los servicios de intervencion temprana pueden
comenzar antes de que el nifio salga de la guarderia del hospital.

Un ejemplo de un servicio de intervencién temprana que podria ser
proporcionada en el cuarto de nifos recién nacidos, es un terapeuta
ocupacional trabajando con usted para mostrarle como sostener y alimentar a
su bebé. Los servicios de intervencion temprana en los dos primeros aios, a
menudo incluyen visitas a domicilio por parte de especialistas para trabajar con
usted y su bebé. El objetivo de estas intervenciones es determinada
conjuntamente por usted y el especialista en intervencién temprana.

Dependiendo de las necesidades del bebé, varios especialistas diferentes, como
un fisioterapeuta, logopeda y maestro pueden trabajar con usted. El objetivo
principal de la intervencidn temprana es proveerle a usted y su familia con los
servicios que ayudan a su bebé a desarrollar habilidades basicas.

Yo nunca habia oido hablar del término "estimulacion infantil “ antes, pero
estaba entusiasmada por aprender como finalmente ayudar, ami hija. Lo que
no sabia entonces, pero veo claramente ahora, es que la interaccion con Kristi
era tan buena para mi como lo fue para ella. Como Kristi gané habilidades, yo
gané confianza. Hicimos un gran equipo!

Hay pruebas sélidas de que la intervencidn temprana aumenta las habilidades
sociales y la integracidn del nifio en el ambito familiar. Los servicios para bebés
y nifios pequefios son generalmente proporcionados en sus casas, aunque
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algunos servicios especializados estan disponibles solo en centros infantiles.
Los servicios para los nifios en edad preescolar estan generalmente en centros
infantiles, incluidos los ordinarios, centros de preescolar comunitarios y centros
de cuidado infantil cerca de su casa.

Megan, de 4 aiios.

Lo importante a recordar es que los servicios de educacion especial estan
disponibles para todos los nifios de tres afios de edad hasta los 21, y que los
programas de intervencién estan disponibles en su estado. En general los
servicios de intervencién temprana y servicios de apoyo relacionados con la
familia, se ofrecen sin costo para los padres, y no hay requisitos de ingresos

Cada estado tiene una agencia publica responsable, designada de la prestacion
de servicios de intervencién temprana. El organismo principal en su estado
puede ser su departamento de servicios sociales, de educacion o de salud. Si
usted no sabe qué agencia contactar, consulte con su pediatra, hospital,
departamento de salud local o al director de educacién especial en el centro
escolar local de su distrito.

Los servicios de intervencion temprana por lo general incluyen una completa
evaluacién del desarrollo y la determinacion de la elegibilidad de su hijo para
recibir los servicios. Recuerde que el diagndstico de trisomia 18 califica
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automdticamente a su nifio para recibir los servicios prestados en su estado.
Usted serd invitado a reunirse con los especialistas que proporcionaran los
resultados de la evaluacion del desarrollo de su hijo. Usted tiene el derecho a
ser un miembro activo de este equipo. Se le pedira que proporcione su opinién
sobre las necesidades inmediatas para el aprendizaje y desarrollo a largo plazo
de su hijo.

Si no esta de acuerdo con los resultados de las evaluaciones iniciales o con las
necesidades identificadas de su hijo, haga que conozcan sus opiniones. El
desarrollo de un Plan Individual de Servicio Familiar (IFSP), (de cero a tres afios)
o un Plan de Educacion Individualizado (IEP), (de tres a 21 afios de edad),
puede ser abrumador para los padres. Aunque los "expertos" digan lo que
necesita su hijo, recuerde que usted es el experto definitivo. De a conocer sus
sentimientos.

Como padre de un nifio con trisomia 18, usted trabajara en estrecha
colaboracion con las agencias que brindan servicios de intervencion temprana y
educacidn especial. Todos los padres necesitan saber que sus opiniones son tan
importantes como las de los profesionales. Los derechos de los padres estan
claramente estipulados en la ley. Si no esta seguro acerca de lo que los
profesionales estan diciendo acerca de su hijo, pregunte de nuevo. Si no esta
de acuerdo con sus decisiones, insista en explicar sus preocupaciones.

Si no puede llegar a un acuerdo con los profesionales sobre las necesidades
educativas de su hijo, usted tiene derechos especificos bajo la ley. En cada
estado existe una agencia responsable de proporcionar apoyo profesional y
legal gratuito, asesoramiento y servicios de apoyo para padres de nifios con
discapacidades. A menudo, estos organismos son atendidos por padres de
nifios con discapacidades.

Stacy, de 12 aiios.
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En los estados que proporcionan intervencion temprana para nifios con
discapacidades desde el nacimiento hasta los tres afios, podrian ofrecer
una variedad de servicios relacionados con las necesidades especiales
de su hijo.

Esto podria significar el desarrollo de un Plan de Servicio Familiar
Individualizado (IFSP) para su familia y su hijo. Manejar las necesidades
de un nifo con trisomia 18 a menudo implica un contacto permanente
con varios médicos y hospitales, consultas con especialistas,
diagndsticos médicos, y ocuparse de una variedad de problemas
médicos, quirurgicos y de salud.

Ademas, usted puede estar trabajando con su compafiia de seguros,
Seguridad Social y otros organismos publicos y privados. La
coordinacion de servicios, también se ofrece sin costo alguno para
usted, es una parte de los servicios de intervencién temprana. También
puede solicitar los servicios para su familia como parte de la
intervencién temprana para su hijo. Estos servicios pueden incluir para
los miembros de la familia, asesoramiento, servicios de cuidados
temporales o informacién adicional acerca de la trisomia 18.

éCudl es su papel en la intervencion temprana? A algunos padres les gusta estar
muy involucrados en la ensefianza de nuevas habilidades a sus hijos y trabajar
en estrecha colaboracion con los especialistas de intervencidén temprana.
Algunos padres prefieren ocupar su tiempo en participar en las actividades de
toda la familia y prefieren que los especialistas ensefien a sus hijos. La funcion
"mds adecuada" para usted en la intervencién temprana, es el papel que usted
se sienta mas cdmodo asumiendo.

Joseph, de 9 aiios

Los servicios pueden incluir trabajar en las habilidades sociales de su hijo, sobre
todo en la ensefianza de su hijo a interactuar con los demas. Dependiendo de
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las necesidades especificas de su hijo, también podria haber programas para el
desarrollo del lenguaje y de las habilidades fisicas, cognitivas y auto-ayuda.
Ademas, los servicios de intervencion temprana pueden ser proporcionados
para ayudarle a usted a entender los puntos fuertes de su hijo, debilidades y
necesidades del desarrollo.

Joseph ha comenzado la escuela una mafiana a la semana y parece que le gusta
mucho. El también recibe terapia fisica y ocupacional en su casa y tiene un
maestro los otros dias de la semana, junto con terapia privada del habla. Si lo
hace bien en el saldn de clases, él conseguird mds dias en la escuela y la
escolarizacion en casa.

Cuando el nifio llega a la edad de tres afios, tiene derecho a una educacion
publica gratuita y apropiada bajo la Ley de Educacién de Personas con
Discapacidades (IDEA). Esto incluye, pero no esta limitado a servicios
educativos, patologia del habla, terapia fisica, transporte, terapia ocupacional y
servicios médicos (incluyendo vision y audicidn), seglin sea necesario para
permitir que su hijo asista a la escuela. Todos estos servicios son sin costo para
los padres.

Cada nifio elegible para servicios de educacién especial cuenta con un Plan de
Educacion Individual (IEP), especificando los servicios, colocacion, evaluacién y
programacion disefiada para ayudar a su hijo/a a alcanzar su potencial. Un
equipo multidisciplinario integrado por un representante del distrito escolar, el
maestro del nifio, los miembros del equipo de diagndstico, y los padres se
reunen para establecer metas y escribir el IEP.

Cuando recibimos la notificacion de la reunion del IEP de Tricia, miré a todos los
nombres y cargos de los profesionales. Me senti inadecuada en comparacion
con todas las titulaciones que iban a sentarse alrededor de la mesa. Cuando
expresé mis sentimientos a mi marido, él dijo: "Usted tiene algo que nadie mds
en la habitacion tendrd. . . La intuicion de una madre. Usted no necesita nada
mds para usarla”. Estaba en lo cierto y lo hice!

Es importante entender que se trata de derechos educativos. Se requiere que
cada distrito escolar en el pais brinde servicios a nifios con discapacidad,
independientemente de los recursos disponibles. La falta de fondos o de
personal no es excusa para negar los servicios de educacion especial.

Nunca olvidaré la sensacion de enviar a Kari a la escuela en un autobus. Parecia
una locura que enviaria a la escuela a un nifia que tenia que ser atada a una
silla de bebé. Si, he seguido el autobus a la escuela para asegurarme que ella
llegd con seguridad. Kari estaba bien, pero yo era un desastre.

Cada estado tiene un director de educacion especial ubicado en el
departamento de educacion del estado. Si usted tiene preguntas o inquietudes
qgue no pueden ser abordados a nivel de distrito escolar, puede seguir con el
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departamento de educacion del estado. Si usted todavia no esta satisfecho,
usted puede iniciar un procedimiento de debido proceso.

En caso de conflicto, asegurese de comunicarse con otros padres que han
pasado por situaciones similares. Una facultad en el departamento de
educacion especial de su colegio o universidad mas cercanos estan también
disponibles para ofrecerle informacién sobre sus derechos.

Kenny asiste a la escuela en nuestra "escuela regular del vecindario." Y si, fue
una lucha para conseguir eso. Su escuela estd a cinco minutos de la casa. Kenny
estd en un aula multi categdrica - 4 ¢ grado. El va a educacion fisica con sus
compafieros "normales”. El también recibe clases de arte y musica. Kenny va a
la sala de almuerzo con todos los nifios, y luego todos los nifios van al recreo. El
piensa que el teclado en clase de musica es sélo el mejor, asi que le dimos su
propio teclado por su 9 © cumplearios.

¢Qué mas necesitamos saber?

Todos los nifios con trisomia 18, experimentan problemas fisicos de moderados
a graves que requieren frecuentes visitas al médico y, a menudo, multiples
hospitalizaciones. Como padre, usted puede sentir que algunos de los
tratamientos que su hijo esta recibiendo como paciente en un hospital se
suministrarian mejor en casa. Durante una sesién por teléfono al entonces
presidente Ronald Reagan, una familia se quejo ante el Presidente porque
tenian que dejar a su hijo en el hospital con el fin de calificar para Medicaid,
mientras que los servicios que el nifio recibia podrian haberse proporcionado
en el hogar. La respuesta del presidente Reagan fue la creacidon de la atencion
domiciliaria para ciertos Programas de Niflos Discapacitados, mas
familiarmente conocidos como el Programa Katie Beckett para el nifio y la
familia en cuestion.
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Lyndsey, de 2 afos.

Los fondos de Katie Beckett son exenciones de Medicaid, los cuales son
programas estatales que utilizan recursos federales y estatales para atender a
las personas con ciertas condiciones de salud. Las exenciones de Medicaid
permiten que los estados utilicen la flexibilidad para disefiar los sistemas de
salud financiados con fondos publicos fuera de ciertos requisitos legales y
reglamentarios federales de Medicaid. Cada estado tiene diferentes exenciones
con diferentes requisitos. Para obtener informacion general, consulte
http://www.familyvoices.org/ y escriba "Katie Beckett” en el cuadro de
busqueda. La informacidn especifica sobre los programas federales de Salud de
la Administracién de la Seguridad Social Materno Infantil (SMI) ("Titulo V"), el
cual cred el Programa Estatal para Nifios y Jovenes con Necesidades Especiales
de Salud (CYSHCN) estd disponible alli, asi como la historia de Katie Beckett .
Para obtener informacidn especifica sobre fondos de Katie Beckett en su
estado, pongase en contacto con su director estatal de educacién especial.

Cuando usted queda embarazada, supone que tendra un nifio "normal". Esto
no sucede. Ahora, usted puede sentir una necesidad imperiosa de saber lo que
es "normal" para su hijo.

La literatura cientifica no necesariamente le dard la informacion que usted
busca. El area de la medicina pediatrica crece y cambia dramdaticamente cada
dia. Es imposible proyectar hoy lo que la ciencia médica sabra en cinco afios.
Pero hay algunas cosas que si sabemos que pueden ayudarle a llegar a
entender mejor a su bebé.
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Nuestra pequefia DJ era una nifia muy especial. Ella trajo tanta alegria a
nuestras vidas. Se podia ver tanta vida en sus pequefios ojos brillantes. Tenia
una sonrisa que decia: "Te amo."

Hay una idea errénea de que su hijo no lo reconocerd, no tendra ninguna
personalidad y sera un "sobreviviente" carente de personalidad. Aquellos de
nosotros que hemos conocido a un nifio con trisomia 18 sabemos que esto no
es cierto. A pesar de que la mayoria de los nifios con trisomia 18 tienen graves
retrasos profundos, cada uno sin duda tiene una personalidad individual.

A pesar de los muchos problemas, nuestra hija Melissa, quien tiene dos afios, es
una nifia muy feliz. Sus sonrisas y su risa hacen que nuestros corazones se
derritan. Incluso a su hermano mayor, Michael, que tiene cuatro afos, le gusta
montar un espectdculo para ella.

Dado que hay poca informacién reciente disponible en la literatura cientifica,
sobre las tasas de supervivencia con el avance de la intervenciéon médica, hay
una muy buena oportunidad que escuche solamente aspectos negativos de su
proveedor de atencion médica. Aunque hasta cierto punto esto es la realidad,
también es cierto que el potencial del nifio puede ser subestimado
notablemente.

Nathaniel tendrd seis afios en marzo. Ha aprendido muchas cosas nuevas.
Imita un adids con la mano, aplaude a la musica, hace sonidos na-na utilizando
una computadora con un interruptor de adaptador, juega con su nuevo
cachorro, y acaba de empezar a sentarse por si mismo. Hemos disfrutado
viendo su progreso y estableciendo nuevas metas para él cada dia.

Los padres suelen vivir con una pena anticipada crénica que rodea la posible
pérdida de un hijo con trisomia 18. Sin embargo, varios nifios conocidos por
SOFT, con trisomia 18, estan vivos y bien o han vivido en sus afios 30. La
cantidad de tiempo que tendra con su hijo dependera en gran parte, de las
condiciones que su hijo experimente y que amenacen su vida.

Esos siete meses que tuvimos a Derek fueron tan valiosos. Tratamos de recordar
su sonrisa dulce y la forma en que continuamente tratamos de quitar su pulgar
de la boca cuando lo chupaba. Le gustaba mirar a su movil y llegar a el. Cada
pequefia cosa que hizo fue un hito y nos hizo sentir muy orgullosos. El nos trajo
sonrisas a la cara y a veces ldgrimas a los ojos, Idgrimas de alegria y amor.

Cada familia acepta al bebé con trisomia 18, a su manera. Los hermanos
mayores han esperado ansiosamente el nacimiento de un nuevo bebé, y
muchas veces no pueden entender lo que ha sucedido cuando se les dice que el
nuevo bebé no puede vivir mucho tiempo. Tener un nifio con una discapacidad
también pone una tension importante en el matrimonio y la familia. Otros
nifios en la familia pueden no entender por qué los padres estan tan
angustiados. En un sentido muy real, su mundo seguro nunca serd igual otra
vez.
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Mamd iba a tener un bebé. Toda la familia estaba emocionada, yo
especialmente. Todos mis amigos tenian hermanos y hermanas pequefias y no
podia esperar para cargar y jugar con nuestro bebé. Mi hermana llegé y la
llamamos Beth. Pero mamada seguia llorando y papd estaba triste porque Beth
estaba muy enferma.

Los hermanos de los bebés con trisomia 18 pueden encontrar que volver a la
escuela es una experiencia dificil. Si bien ellos estan muy tristes, y no desean
mostrar su duelo frente a sus companieros. Sin embargo, todo el mundo tiene
que tener una salida para el dolor y una forma de compartir sentimientos. A
menudo, alguien fuera de la familia inmediata, como un familiar o amigo
cercano, puede servir como un confidente para el hermano de un nifio que esta
muy enfermo o ha muerto. Pero al igual que las familias comparten las alegrias,
también es importante que sean capaces de compartir su tristeza y apoyarse
unos a otros. Es importante que los padres compartan su dolor con el resto de
la familia. Los nifios necesitan saber que las expresiones de tristeza y enojo son
parte del proceso de duelo.

Después de mi hermana pequeifia murid, fue horrible ir a la escuela. Yo sélo
queria quedarme en casa. Un maestro era especialmente agradable. Yo solia ir
a verla cuando me enfadaba y ella me daba una bebida y una galleta.

El dolor de la pérdida es dificil de soportar, pero es importante que los
miembros de la familia pasen por el proceso de duelo a su manera. Para los
padres que dieron a luz a bebés con discapacidades graves, es posible que se
necesite que el proceso de duelo se complete dos veces: una cuando lloran por
el nifio "normal" que esperaban y no tuvieron y otra vez si su bebé muere. A
todos nos gustaria tener para siempre y no dejar ir, pero llega un momento en
gue debemos dejar ir.

Mark, 8 meses.
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El tazon de cereal de Lauren estd todavia en el armario de la cocina. El vestido
fruncido que recibié por su cumpleafios e iba a ser usado para la Navidad
todavia cuelga a un lado de su cuna, sin uso. Uno de estos dias voy a empacar
estas cosas, pero no ahora. Tal vez esto se debe a que poner sus cosas hard que
todo llegue al final, y yo no estoy dispuesto a hacer eso todavia.

A menudo, los padres tienen que estar solos. Encontrar un proveedor de
cuidado infantil que pueda hacer frente a las necesidades especiales de un nifio
con trisomia 18 puede ser dificil. Sin embargo, la mayoria de comunidades
ofrecen servicios de cuidados temporales a través de las agencias de servicios
sociales y de salud. En algunas zonas, los grupos de la tercera edad, como los
abuelos de crianza proveen cuidado para los nifios con discapacidades. El costo,
tiempo de permanencia y la disponibilidad pueden variar mucho de un area a
otra. Pida informacion sobre la disponibilidad de cuidado infantil de su
pediatrao cuidadores en el hospital, antes de llevar a su bebé a casa.

Sostuvimos a Katie durante dos horas después de su muerte. Nuestra familia
llegd al hospital para estar con ella. Fue tan especial.

Debido a la gravedad de las discapacidades fisicas que acompafian a la trisomia
18, a los padres a menudo se les pide que participen en las decisiones de vida o
muerte sobre el bebé, en el momento preciso en el que menos pueden hacer
frente emocionalmente. ¢Utilizar medios heroicos para prolongar la vida?
éOfrecer cirugias que sostendran la vida? ¢Retener medicamentos y terapias
que pueden prolongar la vida? ¢Estar de acuerdo con una cirugia mayor que
implica la anestesia general a pesar de que la administracion de este tipo de
anestesia puede ser un peligro para el bebé? Estas son todas las preguntas que
los padres pueden enfrentar.
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Mark, 11 meses

Lo mds importante a recordar es que no importan las decisiones que usted y su
equipo médico alcancen, usted ha hecho lo mejor que pueda en esta situacion.
No hay respuestas "correctas" a estas preguntas. La decisién de no dar
cuidados intensivos para prolongar la vida de un bebé muy enfermo no significa
que el cuidado amoroso se retira.

Los médicos nos dieron a elegir. Podriamos retirar a Melissa del respirador y
verla morir o podiamos mantenerla y ver qué pasaba. Decidimos que no
renunciariamos a ella, y apoyariamos su tratamiento médico todo lo que fuese
necesario. Nosotros sabiamos en nuestros corazones que si no renunciabamos
a la esperanza, nunca lo hariamos a Melissa. Dia tras dia, los médicos ponian
nuevos plazos en su vida y cada dia ella sobrevivia a ellos.
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Apéndice A
Organizaciones

Varias organizaciones existen para ayudar a los padres y las familias que pasan
por el proceso de duelo. Tal vez el mas pertinente para los padres de los nifios
con trisomia 18 es SOFT, la Organizacién de Apoyo para Trisomia 18, 13 y Otros
Desordenes (Support Organization for Trisomy 18, 13 and Related Disorders).

El grupo reconoce la necesidad de apoyo y de informaciéon mas alla de lo que
estd disponible desde el equipo médico de la familia. El boletin de noticias on-
line, SOFT Times, se produce cuatro veces al afio y contiene las cartas de los
padres de los nifios con trisomia, la informacidon sobre las tendencias médicas
emergentes y los articulos escritos por profesionales en la atencion especial
gue requieren los nifios con trisomia.

SOFT también patrocina una conferencia anual internacional que incluye
sesiones especiales para familias en duelo por la pérdida de su hijo. El registro
en SOFT es gratuito, aunque las donaciones para ayudar con los costos de
operacidn son siempre bienvenidas. SOFT puede ser contactado de la siguiente
manera:

SOFT, c/o Barb VanHerreweghe
2982 South Union Street
Rochester, NY 14624
800-594-4621 or 800-716-7638
FAX: 585-594-1957
Email: barbsoft@rochester.rr.com
Website: http://www.trisomy.org

Otra organizacion que ayuda a los padres y familias a lidiar con la muerte de un
nifio es Los Amigos Compasivos. Los Amigos Compasivos es un grupo nacional
de apoyo con presencia en muchas comunidades. Un boletin de noticias y otras
publicaciones estan disponibles. La direccion nacional de la oficina es:

The Compassionate Friends
PO Box 3696
Oak Brook, IL 60522-3696
630-990-0010 or 877-969-0010
Email: nationaloffice@compassionatefriends.org
Web site: www.compassionatefriends.org

Si usted esta interesado en consejeria genética, contacte al Centro Nacional
para la Educacion en Salud de la Madre y el Nifio (NCEMCH). Los consejeros de
NCEMCH pueden dirigirle a las agencias de ayuda educativa, financiera, médica
y psicoldgica, asi como identificar el centro de asesoramiento genético mas
cercano a su casa.
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National Center for Education in Maternal
and Child Health
Georgetown University
2000 N. 15 ™ st., Ste 701
Arlington, VA 22201-2617
202-784-9770

La Organizacién Nacional de Enfermedades Raras (National Organization for
Rare Diseases - NORD) hace referencias a padres y grupos de apoyo, produce
un boletin informativo y proporciona los articulos cientificos sobre
enfermedades especificas.

National Organization for Rare Disorders
PO Box 8923
New Fairfield, CT 06812
203-746-6518 or 800-999-6673
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Lectura adicional (Articulo titulos debajo son en Inglés y Espafiol.)

El sitio web de SOFT (http://www.trisomy.org) ofrece una larga lista de
profesionales, articulos revisados por pares y la literatura producida por los
miembros de SOFT. Estos se pueden encontrar en:
http://trisomy.org/literature-for-professionals-and-families/ vy
http://trisomy.org/soft-publications-concerning-trisom/

El sitio web SOFT contiene una capacidad de traduccidn que permite traducir
cualquier articulo o pagina. Mucho mas esta disponible en el sitio web, pero
las selecciones mas populares incluyen:

Palomaki GE, Deciu C., Kloza EM, et al. 2012. DNA Sequencing of Maternal
Plasma Reliably Identifies Trisomy 18 and Trisomy 13, as well as Down
Syndrome: International Collaborative Study La secuenciacion del ADN del
plasma materno fiable Identifica trisomia 18 y la trisomia 13, asi como el
sindrome de Down: Estudio Colaborativo Internacional. Genetics in
Medicine 14:296-305.

Carey JC, 2005. Health Supervision and Anticipatory Guidance for Infants and
Children with Trisomy 18 and 13 updated from 1993 Trisomy in Review,
Trisomy 18, 13 and Related Disorders, Research Newsletter (SOFT).
Supervision de la Salud y la orientacion preventiva para lactantes y nifios
con trisomia 18 y 13, actualizada desde 1993 Trisomia en revision, la
trisomia 18, 13 y otros desdrdenes, Boletin de Investigacion (SOFT)

Surgery & Growth Summary. A compilation of surgeries reported by SOFT
parents. Growth & weight charts. Baty et al, 1994 Natural history of trisomy 18
and 13: I. Growth, physical assessment, medical histories, survival and
recurrence risk. Am J Med Genet 49: 175-188. Note: Updated surgery
information is separately available on the SOFT web site. Una recopilacion
de las cirugias, reportados por los padres de SOFT. Crecimiento y tablas
de peso. Baty et al, 1994 La historia natural de la trisomia 18 y 13: 1.
Crecimiento, examen fisico, historia clinica, la supervivencia y el riesgo
de recurrencia. Am J Med Genet 49: 175-188. Nota: La informacion de
cirugias actualizadas estad disponible por separado en el sitio web de
SOFT.

Barnes, AM & Carey, JC (2008) Care of the Infant and Child with
Trisomy 18 or Trisomy 13: Medical Problems, Reported Treatments
and Milestones. Rochester, NY:SOFT (2008 print book). An e-Pub
version, updated in 2013, is also available. Cuidado del Lactante y del
Nifio con trisomia 18 o trisomia 13: Problemas médicos, Tratamientos e
hitos reportados. Rochester, NY: SOFT (2008 libro impreso). Una
version e-Pub, actualizado en 2013, también esta disponible.
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Barnes AM & Carey JC (2012) Common Problems of Babies with Trisomy 18 or
13 . Los problemas mas comunes de los bebés con trisomia 18 o 13 Una lista
consistente de los problemas y preocupaciones ha sido reportado por los padres
a través de los afios. La viabilidad de su recién nacido es su primera
preocupacion, seguidos de las decisiones sobre gestion de la atencion ....
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Glosario de Términos

Las palabras que se pueden utilizar en relacién a la trisomia 18. Ademas de

éstas, una lista de términos con enlaces a la explicacién se pueden encontrar en

el sitio web de SOFT, en: http://trisomy.org/soft-subjects/

Ausencia - convulsion no generalizada. Breve y abrupta pérdida de la
conciencia asociada con la actividad motor clénico que va desde parpadear
hasta sacudidas de todo el cuerpo. A veces no se observa ninguna actividad
motora.

Amniocentesis - extraccidon de una pequeiia cantidad del
liguido que rodea al feto en el Utero para el diagnéstico
prenatal o por otras razones.

Anomalia - una variacion de lo normal.
Apnea - los periodos de interrupcion de la respiracion.

Defecto septal auricular (ASD) - un agujero entre las dos cdmaras superiores
del corazdén que hace que sea dificil para el corazéon bombear la sangre rica en
oxigeno, suficiente a los tejidos del cuerpo, se puede escuchar un soplo en el
corazon.

Auditivo de tronco cerebral — respuesta evocada - una
prueba para determinar si el sistema auditivo puede
transmitir informacidén sobre el sonido al cerebro.

Autosoma - uno de los cromosomas no sexuales.

Translocacion equilibrada - reordenamiento cromosdmico
visto en el cariotipo, pero todo el material genético esta
presente.

Pruebas de células libres de ADN - fragmentos de ADN libre de células son
fragmentos cortos de ADN que se encuentran en la sangre. Durante el
embarazo, hay fragmentos de ADN de células libres de la madre y el feto en la
circulaciéon materna. Es posible analizar el ADN libre de células para detectar
trisomias fetales comunes. Celular libre de adn

Muestreo de vellosidades coridnicas - un examen utilizado
para diagnosticar anomalias cromosdmicas prenatales.

Cromosoma - una muy pequefa pieza de material de
coloracién oscura dentro de la célula, compuestos de ADN y
proteinas, que "llevan" los genes.

Labio leporino y paladar hendido - una brecha en el paladar
blando y el cielo de la boca, a veces hasta el labio superior.
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Discapacidad - un impedimento fisico o mental que limita sustancialmente las
principales actividades de la vida, tales como el cuidado de uno mismo, realizar
tareas manuales, caminar, ver, oir, respirar, trabajar o aprender.

Dorsiflexion - cuando el talon o los dedos se doblan hacia
atras.

Gastrostomia - una abertura artificial en el estémago
propositos de alimentacion.

Sonda - un método de alimentacion del nifio a través de un
tubo insertado a por la nariz y dentro del estémago.

Gen - la porcién de ADN de un cromosoma que contiene la
informacién necesaria para hacer una cadena polipeptidica.
Cadenas de polipéptidos estan unidos entre si para formar
proteinas.

El Plan Individual de Servicio Familiar (IFSP) - un plan ideado por la familia y
los profesionales de la educacion para satisfacer mejor las necesidades de
intervencion temprana de nifios con discapacidad o en situacion de riesgo.

Plan de Educacion ndividual (IEP) - un plan desarrollado por
los padres y los profesionales de la educacidn para satisfacer
las necesidades educativas de los nifios con discapacidades,
en edades de 3 a 21 aios.

Espasmo infantil - trastorno progresivo en nifios con
espasmos de motor u otros signos convulsivos. El bebé puede
entrar en una posicion de "navaja".

Cariotipo - la fotografia de un conjunto de cromosomas
dispuestos en un orden normalizado.

No disyuncién meidtica - un error de la separacion
cromosOmica en el évulo o el espermatozoide.

Meninges - las tres membranas que envuelven el cerebro y la
médula espinal.

Meningocele - protrusion de las meninges que cubren la médula espinal a
través de una abertura en el canal de la médula dsea.

Microcefalia - una condicién en la que la cabeza es
anormalmente pequena.

Mosaicismo - en un individuo, la presencia de células con
diferentes constituciones cromosdmicas.
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Convulsiones miocldnicas - breve, la contraccion repentina de una parte del
cuerpo que termina tan pronto como se empieza.

Mielomeningocele - protrusion de la médula espinal y su
cobertura a través de una abertura en el canal de la médula
Osea (como la espina bifida).

Unidad de cuidados intensivos neonatales (UCIN) - un area
en el hospital disefiado para ofrecer cuidados intensivos para
recién nacidos con problemas graves.

Prueba prenatal no invasiva (NIPT) - ver las pruebas de ADN
libre de células.

No disyuncion - el fracaso de pares de cromosomas para separarse
correctamente durante la divisidn, lo que resulta en un nimero anormal de
cromosomas en las células.

Trisomia parcial - cuando un par de un cromosoma en
particular y una pieza adicional de un tercer cromosoma
estan presentes en un individuo.

Persistencia del conducto arterioso (PDA) - un defecto
cardiaco congénito en el que el cierre de un conducto no se
produce, lo que resulta en direccion anormal del flujo
sanguineo.

Polidactilia - dedos adicionales y / o de los pies.

Fase post-ictal - fase final de una convulsidn ténico-clénica
generalizada, caracterizada por desorientacion y depresion
de las funciones centrales

Diagndstico prenatal - la deteccion de
trastornos genéticos especificos antes del
nacimiento a través de técnicas como la
amniocentesis y el ultrasonido.

Cuidado de relevo - la atencidn a corto plazo dada a un bebé
o un nifio con discapacidad por una persona externa o
agencia para proporcionar un descanso para los padres.

Displasia retiniana - un desarrollo defectuoso de la retina en
el ojo.

Escoliosis - una curvatura lateral o de lado a lado de la
columna en la forma de la letra "S"
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Cromosoma sexual - los cromosomas X e Y, que determinan
el sexo de un individuo.

Espina bifida - una condicion en la cual la parte de la cubierta
de la médula espinal, o el cable y su cubierta, sobresale a
través de una abertura en la columna vertebral dsea (igual
qgue mielomeningocele).

Estado epiléptico - prolongado, sola convulsion incontrolada,
puede ser mortal sin intervencién médica

Sindactilia - dedos palmeados y / o de los pies.

Convulsion ténico-clonica - ataque generalizado con
importantes convulsiones, por lo general una secuencia de
espasmo maximal ténico de toda la musculatura corporal
seguida de prolongada depresién clénico-espasmaddica de
todas las funciones centrales.

Translocacion - union de todo o parte de un cromosoma a
otro cromosoma, en algunos casos piezas de material
cromosOémico "lugares comerciales."

Trisomia - cuando tres de un cromosoma particular, en lugar del par usual, se
encuentran presentes en las células del cuerpo.

Ecografia - método computarizado para ver los érganos
internos a través del uso de ondas de sonido para crear una
imagen similar a una radiografia.

Translocacion desequilibrada - extra y / o falta de material
cromosomico debido a una reorganizacién. Esto puede ser
heredada de un padre que tiene una translocacion
equilibrada.

Defecto septal ventricular (VSD) - un agujero entre las dos cavidades inferiores
del corazdn que impiden que bombee sangre correctamente, un soplo en el
corazodn se escucha generalmente con este defecto congénito.
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