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Nuestro programa le da la bienvenida. Estamos aqui para
apoyarle sin importar adonde le lleve esta travesia.

Sabemos que usted y su familia afrontan un trayecto complicado e incierto. Nuestra
meta es ayudarle a comprender las decisiones a las que pudiera tener que enfrentarse,
escucharle, apoyarle y comunicar sus metas de atencién a su equipo de atencidon en
general.

Estaré eternamente agradecida con Lurie y el equipo de Atencion Colaborativa de la Trisomia.
Cuando nos enteramos de que nuestro hijo Casey tenia trisomia 13 a las 12 semanas de embarazo,
nos sentimos completamente abrumados con preocupaciones e incertidumbre y simplemente no
sabiamos como comenzar siquiera a explorar nuestro camino.
Cuando finalmente encontramos al increible equipo del Programa de Atencion Colaborativa de la
Trisomia de Lurie, todo cambid. Encontramos un equipo que atendio a Casey y que apoyo de
corazon nuestras metas de tratar de darle la mejor oportunidad en la vida que pudiéramos.
Pudimos hacerles todo tipo de preguntas y obtuvimos orientacion respecto a decisiones que ni
siquiera sabiamos que tendriamos que tomar. Nos sentimos simplemente muy bien cuidados y
menos solos. El acceso al apoyo, la informacidn y orientacion fue invaluable.

Nos enteramos de que Casey habia fallecido a las 26 semanas de gestacion, mientras estdbamos con
el equipo de Atencion Colaborativa de la Trisomia para la realizacion de un ultrasonido. Todo lo que
puedo recordar es al equipo rodedndonos con amor y ocupdndose de preparar los siguientes pasos,

que incluian ir al hospital para inducir el parto de Casey mientras dormia. Nos acompafiaron en
cada paso del camino. Hicieron que lo que fue un embarazo muy complicado nos resultara un poco
mds leve. Estaremos eternamente agradecidos por su apoyo.

-- Madre de Casey (T13)

«Enterarte del diagndstico puede llenarte
de temor y preocupacion, pero debes saber
que el amor que sientes por tu hijo/a te
llevard hacia adelante, haciendo que la
travesia sea menos aterradora y
llendandote de una fuerza que jamds
imaginaste.»

-- Madre de Maria (T18)
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Programa de Atencion Colaborativa de la Trisomia (TCC)

El Programa de Atencién Colaborativa de la Trisomia (TCC, por sus siglas en inglés) esta formado por un
grupo multidisciplinario de clinicos, lo que significa que profesionales médicos de muchas diferentes
especialidades se han unido para crear este grupo. Nuestro equipo incluye miembros de Cardiologia,
Neonatologia, Neurologia, Otorrinolaringologia, Cirugia Pediatrica, Cirugia Cardiovascular, Cuidados
Paliativos, Medicina Materno-Fetal, Nutricion, Genética, Enfermeria y Trabajo Social.

Sabemos que cada paciente y su familia son Unicos. Algunas familias que enfrentan diagndsticos
genéticos eligen una atencion intrahospitalaria intensiva, y estamos aqui para brindarles un nivel
adicional de apoyo en la planificacion y la comunicacidn de la atencion médica. Del mismo modo, para
guienes deciden terminar con el embarazo o eligen cuidados de hospicio, estamos aqui para ofrecerles
educacion, apoyo y atencidn libre de juicios.

Nuestro equipo se compromete a mejorar la atencion médica personalizada para los bebés y nifios con
diagnésticos de trisomia 13 (T13) y trisomia 18 (T18). Nos reunimos con las familias en diferentes
momentos de su travesia con estos diagnosticos. Podemos reunirnos en una cita prenatal (antes del
nacimiento) con los futuros padres/madres, si los examenes muestran que su hijo/a podria nacer con
trisomia 13 o trisomia 18. En el caso de aquellas familias que eligen una atencién intensiva después del
parto, les ayudamos a asegurarse de que su hijo/a reciba atencion continua durante su hospitalizacion
en la Unidad de Cuidados Intensivos Neonatales (NICU, por sus siglas en inglés) o en la Unidad de
Cuidados Intensivos Cardiacos (CICU, por sus siglas en inglés).

Nos comunicamos con el equipo médico principal, ayudamos a que todos sigan las directrices clinicas
gue nuestro equipo ha desarrollado en base a nuestras investigaciones cientificas mas actualizadas e
intercedemos a su nombre. Nuestra esperanza es que cada nifio y nifia pueda lograr su potencial mas
alta, ala vez que se reconocen y se abordan las varias dificultades que su familia podria enfrentar.
También queremos asegurarnos de que usted cuente con apoyo, sin importar lo que decida o lo que
suceda antes o después del parto.

Compartimos el conocimiento de las actuales recomendaciones y de la practica basada en evidencia al
atender a nifos con trisomia 13 y trisomia 18. Usamos ese conocimiento para orientarle a usted y a su
equipo médico, ayudandoles a considerar los diferentes caminos después del parto. Podemos hablar
sobre lo que usted espera (tanto a corto como a largo plazo) con base en las caracteristicas Unicas de
su hijo/a, contestar cualquier pregunta que tenga y ayudarle a facilitar la comunicacién entre los
diferentes especialistas médicos. Puede reunirse con nosotros una sola vez o varias veces,
dependiendo de lo que le resulte util.
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El grupo del Programa de Atencidn Colaborativa de la Trisomia se reldne cada mes para revisar los
casos de los pacientes y hablar sobre su atencion médica. Tras la reunidn, alguien del grupo
compartira la retroalimentacion y las recomendaciones con los equipos médicos y las familias.

El grupo de Atencion Colaborativa de la Trisomia también puede reunirse seglin sea necesario para
discutir asuntos urgentes y apoyar a los padres o los equipos médicos.

Podemos ofrecer segundas opiniones acerca de la atencion médica de su hijo/a si actualmente
recibe atencién en otro hospital.

Los miembros de su equipo de atencion como los administradores de casos y los trabajadores
sociales pueden ayudarle a aplicar a diferentes programas de exencién. También le ayudaran a
conseguir equipos médicos y el apoyo que requiera durante el alta.

Otros padres con un hijo/a con trisomia han compartido con nosotros que es importante aclarar la
diferencia entre cuidados paliativos y los cuidados de hospicio.

Los cuidados paliativos son un estrato adicional de atencidn que se centra en que su bebé tenga
la mejor vida posible dado su significativo diagndstico médico. No suprime el tratamiento.

Los cuidados de hospicio son para quien estd en el final de su vida y se enfocan en su
comodidad. Se centran en la comodidad de la persona, compartir tiempo con su familia (a
menudo no en la Unidad de Cuidados Intensivos), y respetar la evolucién natural de la
enfermedad.

Deteccion prenatal versus examenes de diagnostico

Cuando una persona esta embarazada, pueden realizarsele pruebas de deteccidn y otros examenes
para evaluar si existe el riesgo de que su bebé nazca con ciertas complicaciones médicas. Primero se
realizan las pruebas de deteccidn para evaluar si existe algin problema, y luego los exdamenes de
diagnodstico para confirmar el problema y hacer un diagnéstico. La confirmacién de la sospecha de un
diagndstico genético le permite a su equipo de atencién tratar de mejor manera la afeccién y
comprender como progresara. Las pruebas genéticas también pueden ayudar a su equipo médico a
comprender el riesgo de que futuros embarazos se vean afectados por estos trastornos.

Es comun ofrecer a las personas embarazadas una prueba prenatal no invasiva (NIPT, por sus siglas en
inglés) tempranamente en el embarazo para detectar copias adicionales o faltantes en los cromosomas
del bebé. Un ejemplo de esto es la prueba de ADN libre de células (cfDNA, por sus siglas en inglés), que
evalla un pequefio nimero de afecciones genéticas que incluyen el que su bebé tenga cromosomas
adicionales o faltantes.

Generalmente, los seres humanos tenemos 23 pares de cromosomas, lo que significa que tenemos un
total de 46 cromosomas. El término trisomia significa que existen 3 copias de un cromosoma en
particular, en lugar de los 2 cromosomas tipicos para hacer un par. Trisomia 13 significa que hay 3
copias del cromosoma 13, y trisomia 18 significa que hay 3 copias del cromosoma 18.
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El equipo de atencion usa ultrasonido para ver al bebé en desarrollo y evaluar cdmo se estan formando
las diferentes partes de su cuerpo. La mayoria de personas embarazadas se someten a ultrasonidos
anatémicos completos de su bebé alrededor de las 20 semanas de embarazo. Un ultrasonido
anatémico completo evalta todos los diferentes sistemas de drganos en el cuerpo de su bebé.

Si usted obtiene resultados andmalos de una prueba prenatal no invasiva o de un ultrasonido, esto
puede conllevar un mayor indicio de afecciones genéticas especificas como la trisomia 13 o la trisomia
18. Sin embargo, debe saber que estos resultados por si solos no pueden confirmar un diagnéstico. Si
existen indicios de una afeccidn genética, realizaremos un examen de diagnostico.

Los examenes de diagnodstico durante el embarazo confirman las sospechas de una afeccién que su
médico encontrara durante una prueba de deteccidn prenatal. Su profesional médico obstetra puede
conversar con usted acerca de estos examenes y ordenar cualquier prueba necesaria durante su
embarazo para confirmar los indicios de una afeccién. Su médico podria hablarle acerca de dos tipos
diferentes de examenes de diagndstico: una muestra de vellosidades corionicas (biopsia de corion) o
amniocentesis.

Durante estos procedimientos, su profesional médico toma una pequefia muestra del material
genético de su bebé, ya sea de la placenta (muestra de vellosidades coridnicas) o del liquido que rodea
al bebé (amniocentesis) Las pruebas genéticas también pueden realizarse después del parto mediante
una muestra de sangre del bebé.

Esa muestra genética se somete entonces a analisis para intentar hacer un diagndstico que explique los
indicios observados durante el embarazo. Una vez que se realicen anadlisis de laboratorio de la muestra
genética, su profesional médico hablara con usted sobre los resultados. También se reunira con un
consejero genético que le ayudard a interpretar y comprender estos resultados.

Muchas familias tienen preguntas acerca de la variacién genética de la trisomia y esperan comprender
si el cromosoma adicional esta presente en todas las células (trisomia completa) o solo en ciertos tipos
de células (trisomia en mosaico o parcial). Su equipo médico multidisciplinario y su consejero genético
pueden ayudarle a usar esta informacion para tomar decisiones sobre cdmo cuidar de la mejor manera
su embarazo y a su bebé tras nacer.
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Se ha confirmado el diagndstico, éahora qué?

Mientras se espera la confirmacion del diagndstico, muchos padres buscan informacion adicional sobre
lo que pueden esperar. Esto puede resultar abrumador ya que existe mucha informacion en linea,
incluyendo tanto datos médicos confirmados como opiniones. La informacién disponible a veces puede
resultar contradictoria o parecer apoyar un solo punto de vista. Es importante comprender todas las
opciones disponibles y contar con alguien en su equipo que tenga un buen conocimiento acerca de las
diferentes decisiones y que le ofrezca la apertura para apoyarle sin importar la opcion que usted
decida es la mejor para su familia.

Tras realizar una evaluacion integral (completa) de su embarazo y del bebé, asi como haber tenido una
discusion detallada acerca de los hallazgos especificos de la evaluacidon, sus metas personales y sus
valores, los padres pueden considerar las siguientes decisiones:

Continuar con el embarazo y decidir qué hacer después de que nazca el bebé: Los padres pueden
considerar diferentes opciones para la atencidn de su bebé después del nacimiento, incluyendo
atencion médica intensiva o apoyo de cuidados de hospicio. Los clinicos de cuidados paliativos
pueden ayudarle a considerar estas decisiones y a elaborar un plan para cualquier escenario. También
le pueden ayudar a encontrar maneras de combinar estas opciones.

Terminacion del embarazo: En el estado de lllinois, las personas embarazadas tienen la posibilidad de
interrumpir un embarazo en cualquier momento antes de la edad gestacional de las 23 semanas de 'y

6 dias de embarazo (tome en cuenta que las leyes de otros estados pueden ser diferentes).
*Comprendemos que esta es una decision muy dificil y personal, y que las personas tienen diferentes puntos de vista con
respecto a esta opcion. Respetamos que cada familia es unica y que tener esta opcion es importante para algunas de ellas
por razones de tipo emocional, espiritual o médica.

Consulte la informacidn a continuacidn para obtener una perspectiva diferente con relacién a estos
puntos de decision (todos ellos apoyados por nuestro equipo):

Diagnéstico de trisomia 13 o
trisomia 18 durante el embarazo

Terminacion del Continuacion del
embarazo embarazo

Atencién médica
intensiva para
prolongar la vida

Cuidados de
hospicio en el parto

La vida de un bebé puede ser mas corta si:

Nacidé prematuramente (menos de 34 semanas de edad), aun con atenciéon médica para prolongar
su vida.

Presenta enfermedad cardiaca congénita significativa.
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Academia Estadounidense de Pediatria (AAP, por sus siglas en inglés): Guidance for Caring for
Infants and Children With Trisomy 13 and Trisomy 18: Clinical Report (Guia para la atencion de
bebés y nifios con trisomia 13 y trisomia 18: Informe clinico https://doi.org/10.1542/peds.2025-
072719

Courageous Parents Network (CPN, por sus siglas en inglés) (Red de Padres Valientes):
https://courageousparentsnetwork.org/diagnosis/trisomy-18

ParentWise: https://www.luriechildrens.org/en/patients-visitors/resources-support-services-for-
families/peerwise-parentwise/
Pdngase en contacto con otras familias de Lurie Children’s quienes comprenden su experiencia.

Positive Exposure (Exposicidn positiva): https://positiveexposure.org/images/

Este recurso contiene imagenes si desea ver personas con estas y otras diferencias genéticas.
Prenatal Hospice & Palliative Care (Hospicio Prenatal y Cuidados Paliativos):
https://www.perinatalhospice.org/

Un recurso para ayudarle a planificar para un parto en hospicio.

Support Organization for Trisomy (S.0.F.T.) (Organizacion de Apoyo para la Trisomia)
https://trisomy.org

The Edwards Syndrome Association (Asociacion del Sindrome de Edwards):
https://edwardssyndrome.org/

*Recurso local para la trisomia 18*

Trisomy 18 Foundation (Fundacién de la Trisomia 18): https://trisomy18.org/

En espaiiol

S.O.F.T.: https://trisomy.org/publicaciones-y-documentos-en-espanol/#/

CPN: https://courageousparentsnetwork.org/esp

Apoyo espiritual

Extra Chromosomes are Extra to Love (Los Cromosomas
adicionales son algo mas que amar):
https://www.extratolove.org/

Abel Speaks (Abel Habla): https://abelspeaks.org/
(cuando se contintia un embarazo con un diagndstico que limita
la vida)

Rory’s Way (A la manera de Rory): https://rorysway.org/
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La mayoria de los nifios con trisomia 13 o trisomia 18 completa presentan dificultades de desarrollo
significativas. Tienden a lograr las metas de desarrollo de un nifio de 12 a 15 meses de edad,
independientemente de la duracién de su vida. A menudo, también desarrollan estas habilidades mas
tarde que otros nifios.

Sin embargo, algunos nifios pueden tener habilidades levemente mas desarrolladas. Los nifios con
trisomias parciales o en mosaico pueden tener un rango ain mas amplio de hitos del desarrollo.

La siguiente tabla muestra los hitos del desarrollo mds comunes en los bebés sin trisomia 13 o trisomia
18 entre las edades de 4 a 15 meses. Muchos nifios con trisomia 13 y trisomia 18 que sobreviven
pueden alcanzar estas metas del desarrollo, solo que mds lentamente. Estd claro que muchos nifios
pueden comunicarse (aunque no sea a través de palabras), reir, jugar y moverse, ya sea
independientemente o con ayuda.

De 4 a 7 meses

Se gira (a ambos lados)

Estira una mano para alcanzar - - De 12 a 15 meses
cosas Se sienta sin apoyo

Tiene temor de las personas

Responde a otra personas .
desconocidas

! Apunta para mostrarle algo
expresando emociones ] , )
Dice «mama» y «papa» o «dada»

Explora llevandose las manos a la | IMita los gestos de otras
boca personas Puede poner un bloque (o algo

. : similar) en un contenedor
Reconoce personas familiares Mira la imagen correcta cuando

se nombra la imagen Juega juegos de palmadas (como
Muestra preferencia por Mariposa, Chocolate o Tortillitas
personas/juguetes para mama)
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Informacion util adicional

Los bebés que necesitan soporte de sus funciones vitales o cirugia después del nacimiento estaran
hospitalizados en la Unidad de Cuidados Intensivos Neonatales (NICU, por sus siglas en inglés). En la
Unidad de Cuidados Intensivos Neonatales, los equipos médicos pueden proporcionar a su hijo/a
terapias vitales como soporte respiratorio intensivo (requiriendo un tubo respiratorio o el uso de un
ventilador mecdanico), medicamentos que ayuden al funcionamiento de sus érganos o cirugia, asi como
el acceso a varios equipos de subespecialidades. Muchas veces estas intervenciones funcionan bien
para apoyar a los bebés, de manera que puedan estar listos para ser dados de alta del hospital. Sin
embargo, hay momentos desafortunados en que los bebés no logran sobrevivir aun con estas
intervenciones.

Los padres que eligen la atencion médica intensiva para su hijo/a con trisomia 13 o trisomia 18 pueden
esperar lo siguiente:

Reunirse con nuestro equipo de cuidados paliativos perinatales para que puedan comprender
mejor los valores de su familia y las metas para la atencién de su hijo/a.

La primera hospitalizacién de su bebé podria durar semanas o incluso varios meses, dependiendo
de sus afecciones especificas. Algunos bebés necesitan de 6 a 12 meses de hospitalizacion antes de
ir a casa por primera vez.

Apoyo del equipo de Atencién Colaborativa de la Trisomia durante su primera hospitalizacion, asi
como la presencia de otros subespecialistas involucrados en la atencion de su bebé (dependiendo
de sus condiciones especificas).

Una derivacién de su equipo de Intervencién Temprana cuando a su bebé se le dé de alta del
hospital.

Pruebas de deteccidn de rutina para su hijo/a, que incluyen extracciones de sangre, ultrasonidos
abdominales debido al riesgo de desarrollar tumores, y monitoreo de convulsiones.

Citas de seguimiento rutinarias con un dentista, oftalmélogo, ortopeda y posiblemente otros
profesionales médicos pediatricos, dependiendo de la condicidn Unica de su hijo/a, ademas de citas
de chequeo de rutina con su pediatra.

Si su hijo/a requiere que se le coloque una traqueostomia antes de salir del hospital, requerira
gue se establezcan servicios de enfermeria a domicilio antes de que se pueda dar de alta a su bebé
de manera segura. Es posible que necesite ir a un centro de atencién transicional mientras se
espera que se establezca el servicio de enfermeria a domicilio.
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Esta es una filosofia de atencién que se centra en maximizar la comodidad
de su bebé durante la que pudiera ser una vida corta, a la vez que se
celebran y se construyen recuerdos con su bebé. Es importante saber:

Las practicas de cuidados de hospicio no tratan de acelerar la muerte,
pero tampoco tratan de prolongar la vida artificialmente. Los cuidados
de hospicio honran las habilidades y limitaciones naturales de su bebé.
Esto significa que no estos servicios no dependen de dispositivos
médicos o cirugias, y que generalmente evitan los entornos de
cuidados intensivos.

Este tipo de cuidados se enfocan en la comodidad de su bebé como
meta principal.

Cuidaremos a su bebé durante su hospitalizacién. Cuando llegue el momento de ir a casa, es
probable que pueda recibir el apoyo de los servicios de hospicio a domicilio en su lugar.

Los servicios de hospicio apoyan el bienestar médico, emocional y espiritual de toda la familia
(incluyendo bebés, padres, hermanos y abuelos).

Sonda nasogastrica: Se trata de un tubo suave y flexible que se inserta en la nariz de su bebé y el
extremo del tubo termina en su estdmago. Los bebés que nacen con trisomia 13 o trisomia 18
tienen dificultad para alimentarse por via oral (tragar sus alimentos). Este es un tubo temporal que
permite que su bebé reciba la leche materna o la férmula que necesita sin tener que hacer el
trabajo de beberla. Usted trabajard de cerca con su equipo de la Unidad de Cuidados Intensivos
Neonatales (NICU, por sus siglas en inglés) y su terapeuta del habla en relaciéon a como usar la
sonda nasogastrica de la mejor manera en el hospital y posiblemente en casa.

Sonda gastrica (o de gastrostomia): Esta es una sonda que se inserta en el estdmago a través de la
piel, musculos y demas capas del abdomen de su bebé. Su hijo/a requerira una cirugia para la

colocacién de esta sonda. Una sonda gdstrica ofrece una manera mas estable de administrarle a su
hijo/a la nutricién que necesita. Generalmente se ofrece a bebés que requieren de este apoyo por
un tiempo mas prolongado (en comparacion con la duracién temporal de una sonda nasogastrica).

Fundoplicatura: Se trata de una cirugia en el estdbmago/eséfago de su bebé para reducir los
sintomas de reflujo gastroesofagico. Es probable que el equipo de atencion de su hijo/a le hable
sobre este procedimiento si a su hijo/a se le debe colocar una sonda gastrica. No es necesario
siempre, pero ayuda a algunos bebés.

Canula nasal o soporte BiPAP (para nifios mas grandes): Estas son dos maneras diferentes de
administrar oxigeno adicional o la presién necesaria para los pulmones/vias respiratorias de su
hijo/a cuando esta en casa.
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Traqueostomia: Esta es una cirugia donde se coloca un tubo directamente en las vias respiratorias
de su hijo/a en el cuello. Esto le ayuda a respirar de manera mas comoda si necesita el soporte de
un ventilador. Los niflos con tragueostomias pueden vivir en casa una vez que sus cuidadores
completen la capacitacidn sobre como cuidarlos cuando usan este dispositivo. Usted mantendra
discusiones detalladas con su equipo de atencion acerca de este procedimiento y el uso de un
ventilador si su bebé lo necesita.

Estos son algunos de los motivos por las que algunos nifios necesitan este procedimiento:

Algunos nifios tienen algo que obstruye sus vias respiratorias o estas no son lo suficientemente
fuertes para soportar la respiracion.

Algunos nifios necesitan mas presion para que el aire llegue a sus pulmones y el ventilador se
encarga de esto por ellos. Este puede ser necesario por meses o incluso afios.

Los nifios que solo necesitan soporte respiratorio cuando estan enfermos probablemente no
requieran una tragueostomia.
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