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La FESOCE, Federacion Espafiola de Sordoceguera, es una entidad sin animo de lucro cuyo
ambito de trabajo es la sordoceguera. Somos expertos en sordoceguera. Ofrecemos atencion
profesional a personas de todas las edades, independientemente del tipo sordoceguera
(congénita, adquirida, tercera edad) y nivel de autonomia.

La FESOCE opera con criterios de excelencia, un espiritu que se manifiesta en la
implementacién de un Sistema de gestién de la calidad certificado por la ISO 9001:2015. Es
también entidad Declarada de Utilidad Publica por la orden INT/288/2014.

Entidades miembro de FESOCE

Nuestras entidades son asociaciones de ambito autondémico o estatal que trabajan en el
ambito de las discapacidades sensoriales, de la sordoceguera y de las enfermedades
minoritarias causantes de esta discapacidad. También trabajamos con otros colectivos que
pueden beneficiarse de los métodos de intervenciéon (mediacién, comunicacién, anticipacion,
etc.) caracteristicos de esta discapacidad.

ABASOC - Asociacién Balear Pro Personas Sordociegas
ABASOC Direccién: Calle Francesc Julia, 54; 07008 Palma de
ASSOCIACIO Mallorca

Teléfono: 630015168

Correo electrénico: marisaabasoc@hotmail.com

AICPV - Asociacién de Implantados Cocleares con Problemas de Visién
Direccién: Calle Fernandez Durd, 24 bajos; 08014 Barcelona
AIC E"V{ Teléfono: 933317475
T Correo electrénico: aicpv@implantecoclear.org
Web: aicpv.implantecoclear.org

APASCIDE ARAGON - Asociacién de Padres y Amigos de Sordociegos de Aragdn
Direccién: Calle de Manuel Lasala, 16, 50006 Zaragoza

Teléfono: 976431122

Correo electrénico: apascidearagon@gmail.com

Web: www.apascidearagon.es
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APSOCECAT - Asociaciéon Catalana Pro Personas con Sordoceguera
Direccién: Calle Leiva 2D, local. 08014 Barcelona

Teléfono: 933317366

Correo electrénico: apsocecat@apsocecat.org

Web: www.apsocecat.org

ASOCECAN - Asociacién Sordoceguera Canarias

Direccién: Las Palmas de Gran Canaria. Vega de San Mateo. Gran Canaria
Correo electrénico: info@asocecan.org

Web: www.asocecan.org

ASOCEMAD - Asociacién Sordoceguera Madrid
Correo electrénico: asocemad.org@gmail.com
Web: www.asocemad.org

ASOCyL - Asociacién de Sordociegos de Castillay Ledn
Direccién: C/ Doctor Moreno n° 26, local. 47008 Valladolid
Teléfono: 699 69 50 04 - 983 24 46 68

Correo electrénico: asocyl@gmail.com

Web: http://asocyl.blogspot.com

ASOCIACION CHARGE ESPANA
Teléfono: 627 42 31 54
Web: www.sindromecharge.org

EIE-APSE - Asociacién Pro Personas Sordociegas de Euskadi
Direccién: Calle Ronda s/n, Despacho H; 48005 Bilbao
Teléfono: 946569209

Correo electrénico: contacto@sordociegoseuskadi.org

SCDL - SINDROME CORNELIA DE LANGE ESPANA

Direccién: ¢/ Parera 9, 1°22. 08740 Sant Andreu de la Barca (Barcelona)
Teléfono: 93682 11 35

Correo electrénico: cornelia@corneliadelange.es

Web: www.corneliadelange.es

Organizacion de Diversidade Sensorial de Galicia - Xoga
Direccién: Rda Sor Lucfa, 2. Despacho 55. 36002, Pontevedra
Teléfono: 698 1479 17

Correo electrénico: info@organizacionxoga.org
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1. INTRODUCCION
1.1 Prologo

El manual que tienes en las manos es un esfuerzo del equipo
profesional de FESOCE para hacer llegar el conocimiento sobre
enfermedades raras que causan sordoceguera y los descriptores para
su deteccion, asi como las distintas tipologias existentes de
sordoceguera, tanto a personal médico como a la poblacion general.

Las enfermedades raras o minoritarias son aquellas que tienen una
baja prevalencia en la poblacion. Sus diagndsticos pueden ser largos y
agotadores para las familias, ya que suelen necesitar innumerables
visitas médicas hasta dar con el diagndstico y el posible tratamiento
médico correctos. En ese proceso, las familias pueden verse
sobrepasadas y desorientadas ante la avalancha de informacion de la
nueva situacion. En este contexto de diagndsticos médicos largos vy
complicados, la deteccion precoz de la discapacidad se puede retrasar
0 quedar en un segundo planoc. Una situacion que debe evitarse
porque retrasa o impide la posibilidad de comenzar a trabajar en una
atencion especializada.

Por todo ello, en FESOCE trabajamos por generar y traducir estudios,
informes, datos, etc. sobre sordoceguera, sus sintomas y causas con el
objetivo de visibilizar esta discapacidad sensorial tanto entre el colectivo
médico como la poblacion en general. La informacién sobre
sordoceguera se recopila en la Biblioteca Anne Sullivan, el centro
documental especializado en sordoceguera de APSOCECAT, entidad
miembro de FESOCE.

Ricard Lopez, Presidente de FESOCE
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1. INTRODUCCION

1.2 Introduccion

El proyecto 'Enfermedades raras que causan sordoceguera', realizado
con el apoyo de la Secretarfa de Estado de Servicios Sociales, surge de la
necesidad de visibilizar aquellas enfermedades minoritarias que pueden
causar sordoceguera, sobretodo entre la comunidad médica.

Por ello, durante 2020 se realizaron cuatro videos introductorios sobre
la deteccion de la sordoceguera y las enfermedades a las que puede ir
asociada. Estos videos se publicaron en YouTube y se mandaron a un
listado de centros sanitarios y socio sanitarios del Estado Espafiol con el
objetivo de sensibilizar y dar herramientas a los profesionales de los
servicios médicos y sociales para una mejor deteccién de casos de
sordoceguera asociados a enfermedades raras, asi como para generar
colaboraciones con organismos publicos y asociaciones especificas del
colectivo de enfermedades minoritarias.

Una vez realizada esta difusion audiovisual, se ha redactado esta
pequefia guia que recoge el conocimiento generado en los distintos
videos y lo amplia, con tal de poder crear un manual de referencia de
enfermedades raras que causan sordoceguera que pueda ser de
utilidad para los profesionales de la salud, pero también pueda servir de
material divulgativo para la poblacion general. La visibilizacion e
informacion tanto de la sordoceguera como de las enfermedades
minoritarias que la provocan es vital para una mayor rapidez en su
deteccion y una mayor sensibilidad en la poblacion ante las personas
con sordoceguera.

& FESOCE
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2. DEFINICIONES

2.1 Enfermedades raras

Segun la definicion de la Unién Europea (UE), enfermedades raras,
minoritarias, huérfanas o enfermedades poco frecuentes son aquellas
enfermedades con peligro de muerte o de invalidez crénica que tienen
una prevalencia menor de 5 casos por cada 10.000 habitantes. A pesar
de tratarse de enfermedades poco frecuentes de forma aislada, en su
conjunto son importantes ya que afectan a un 5-7% de la poblacion de
paises desarrollados, o que supone en el caso de Espafia mas de 3
millones de personas afectadas.

En un conjunto de afecciones tan amplio como el de las ER la diversidad
es una caracteristica intrinseca. En muchas ocasiones, quien padece
este tipo de enfermedades necesita una atencion que vaya mas alla de
la asistencia clinica especifica que se le ofrece desde un servicio
especializado. Esta atencion debe plantearse en el contexto una
atencion integral, un acercamiento desde multiples perspectivas, con la
participacion de diversas especialidades con una Unica coordinacion
que las integre.

En este contexto de diagndsticos médicos largos y complicados, la
deteccion de la discapacidad es muy probable que se retrase o quede
en un segundo plano. Es una situacidon que debe evitarse, ya que la
vista y el oido son los sentidos basicos a través de los cuales aprende
un recién nacido, por lo que es muy importante trabajar con otros
medios de aprendizaje y comunicacion. Por ello, en cuanto sea posible,
es recomendable que las familias busquen una ayuda profesional
especializada que les acompafie en este proceso de desarrollo de las
habilidades del bebé.
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2. DEFINICIONES

2.2 Sordoceguera
_—

La sordoceguera es una discapacidad reconocida en Espafia por la Ley
27/2007 del 23 de octubre, donde se define asi:

Personas con sordoceguera: Son aquellas personas con un deterioro
combinado de la vista y el oido que dificulta su acceso a la informacion, a la
comunicacion y a la movilidad. Esta discapacidad afecta gravemente a las
habilidades diarias necesarias para una vida minimamente auténoma,
requiere servicios especializados, personal especificamente formado para su
atencion y métodos especiales de comunicacion.

La sordoceguera es una discapacidad especifica. No debemos
entenderla como una mera suma de ceguera y sordera: la combinacion
de ambas provoca problemas mas significativos en los individuos.

Para que la sordoceguera genere dificultades en una persona, no es
necesario que la pérdida de vista y oido sea total. Es la combinacién de
ambas deficiencias la que provoca dificultades complejas en el
individuo, aunque por separado puedan ser consideradas leves o
moderadas.

Muchas personas no se definen a si mismas como “sordociegas”.
Pueden usar frases como “No veo 0 no escucho demasiado bien”. No
obstante, describen la pérdida visual y auditiva en términos que nos
permiten ver sus dificultades en el funcionamiento del dia a dia.

El colectivo de personas con sordoceguera es muy heterogéneo, y para
la planificacion de servicios es Util considerar la distincion entre
sordoceguera adquirida y congénita (ver paginas 37y 40).

& FESOCE
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2. DEFINICIONES

2.3 Enfermedades raras que causan

sordoceguera

La sordoceguera puede estar provocada por unas 80 causas diferentes:
enfermedades, problemas en el embarazo o parto, accidentes,
envejecimiento, etc. Sin embargo, de ellas, cerca de 70 causas son
enfermedades minoritarias.

A continuacion, se ofrece un listado de 62 enfermedades raras o
minoritarias que pueden causar sordoceguera. En este listado, se
realiza una breve descripcion de la enfermedad y un listado de sus
principales descriptores.




coriorretinianas tipicas

causan problemas de vision.

Premaxilar prominente, nariz
puntiaguda, angulo disminuido
del puente nasal, cejas laterales

Deformaciones en la columna

ENFERMEDADES RARAS QUE

CAUSAN SORDOCEGUERA

2.3.1

SINDROME DE AICARDI

El Sindrome de Aicardi es un sindrome que
afecta al desarrollo del sistema nervioso.

® Agenesia del
cuerpo calloso

Ausencia total o parcial del
cuerpo calloso (la estructura
gue conecta los dos

Lagunas | hemisferios del cerebro).

Problemas oculares que

Convulsiones
Epilepsia, convulsiones o

espasmos infantiles.
Rasgos faciales §
caracteristicos

ausentes...
Retraso en el

desarrollo Sangr

Malformaciones
cerebrales
Discapacidad intelectual.
Malformaciones

Malformaciones en las manos,
malformaciones vasculares.

Escoliosis

vertebral.

No
Problemas

gastrointestinales

Problemas
hormonales

Infecciones pulmonares
recurrentes

2.3.2

SINDROME DE AI-PI]RT

El Sindrome de Alport es una enfermedad
hereditaria que inflama el tejido renal y
causa sordera neurosensorial.
Ocasionalmente, también puede causar
ceguera, y suele evolucionar hacia una
enfermedad renal terminal.

Sordera
Sordera neurosensorial.

Ceguera

Problemas oculares

que causan

problemas de visién.

Proteinas en la orina

Niveles altos de proteinas en la
orina.

een laorina

Presion arterial
elevada

Insuficiencia

renal

rmalmente entre

la adolescencia y los

40 afios de edad. L
Afecta mas a
hombres
En las mujeres suele ser
asintomatico, en los hombres
mas severo.
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SINDROME DE ,,

ALSTROM -

El Sindrome de Alstrém es un trastorno
hereditario que causa distrofia de fotorreceptores
progresiva que conduce a la ceguera en la segunda

década de vida, sordera de progresion lenta,
obesidad, diabetes...

Distrofia en conos
y bastones

Distrofia en conos y bastones, los
fotorreceptores. Puede causar
nistagmo, fotodisforia,
sensibilidad a la luz.

Ceguera

Problemas oculares que causan
problemas de visién.

Sordera
Problemas auditivos.

Obesidad

Diabetes de tipo Il

Resistencia a la insulina.

Miocardiopatias

Manchas oscuras
en la piel
Especialmente en las axilas.
Disfuncion hepaticay
renal progresiva
Rasgos faciales
caracteristicos

Cabello fino, calvicie frontal
prematura, ojos hundidos, cara
. redondeada, orejas grandes.
Pies y manos

Pies planos, gruesos, anchos, y
dedos cortos y anchos.

Discapacidad
intelectual

AMAUROSIS RETINIANA

CONGENITA DE I_EBER 234

La amaurosis retiniana congénita de
Leber es una enfermedad ocular de
origen genético que afecta a laretinay
causa la degeneracion progresiva de los
fotorreceptores (los conos y los
bastones) desde los primeros meses de
vida del bebé.

Ceguera
congénita
Problemas oculares
gue causan

problemas de
vision.

@ Distrofia en
conos y bastones

Distrofia en conos y
bastones, los
fotorreceptores desde una
edad muy temprana.

® Sordera

Problemas auditivos.
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SINDROME DE

APERT -

El Sindrome de Apert es una anomalia
craneofacial, hereditaria y congénita, que se
debe al cierre prematuro de las suturas
craneales, que produce malformaciones en
el craneo, cara, manos y pies.

SINDROME DE

BARDET-BIEDL -

El Sindrome de Bardet-Biedl es una
enfermedad hereditaria multisistémica rara, que
se caracteriza por causar polidactilia (dedos
adicionales), discapacidad intelectual, obesidad,
subdesarrollo de los 6rganos reproductores,
sorderay retinosis pigmentaria.

Ceguera

Problemas oculares que
causan problemas de visién.

Hipertensidén craneal

Deformacion de
cabezay cara

Desarollo incompleto.

Cavidad orbitaria
pequeia

Ojos saltones.

Deformacion en pies
y manos

Craneosinostosis

Las suturas craneales se
cierran antes de tiempo
impidiendo la expansion

Ceguera
y desarrollo del cerebro

Problemas oculares

del bebé.
que causan problemas
de visién.
Subdesarrollo
Sordera

de los 6rganos

Problemas auditivos. de reproduccién

Trastornos del

Discapacidad :
lenguaje

intelectual

Fosas nasales
cerradas

Coordinacion
motora pobre

Dificultad para respirar.

Deformacion en pies
y manos

Polidactilia o dedos
cortos. Pies anchos.

Lengua grande
y paladar hondo

Baja estatura

Cardiopatias

Discapacidad
intelectual

Sordera
Problemas auditivos.

Obesidad

Espasticidad

Espasmos involuntarios y
persistentes en un musculo.

Anomalias renales
Con o sin afectacion al rifién.

Hipogonadismo
El cuerpo no produce las

hormonas necesarias para el
desarrollo.
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SINDROME DE

BATTEN -~

El Sindrome de Batten es una enfermedad
hereditaria y mortal que afecta al sistema
nervioso y se caracteriza por una ceguera
total, asi como la pérdida de capacidades

mentales y motrices. A menudo no se supera

la segunda década de vida.

Cambios de
actitud
Pérdida de visién
progresiva
Problemas oculares que
causan problemas de
visién.
Sordera
Problemas auditivos.
Cambios de

personalidad

Dificultad de
aprendizaje

Coordinacién motora
pobrey torpeza

Incapacidad
mental

Convulsiones
severas y epilepsia

Pérdida de las
capacidades
motrices

SINDROME DE

BEHBET 2.3.8

El Sindrome de Behget es un trastorno
gue causa la inflamacién de los vasos
sanguineos en todo el cuerpo. Puede

provocar sintomas que, a primera vista,

no parecen tener ninguna relacion.

Inflamacién ocular

Problemas oculares que
causan problemas de visién
y ceguera.

Dolor en
articulaciones

Aneurismas o
obstrucciones
en los vasos

Inflamacion en el
cerebro

Dolor de cabeza, fiebre,
desorientacion, falta de
equilibrio o accidente
cerebrovascular.

® Llagas

Llagas en la boca, en la
piel y en los genitales.

Sordera
Problemas auditivos.

Inflamacién en
las venas

Enrojecimiento, dolor e
hinchazén en los brazos y las
piernas cuando se produce
un codgulo de sangre.

® Afectacién en el
aparato digestivo

Dolor abdominal, diarrea
y sangrado.
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SINDROME DE

CHARGE -

El Sindrome de CHARGE es un sindrome
de anomalias congénitas multiples.
Principalmente coloboma, atresia,
disfuncién de los nervios craneales y
anomalias del oido. Malformaciones
asociadas que ocurren simultdaneamente.

Ceguera

Problemas oculares
que causan
problemas de visién.

Cardiopatias

Hipoplasia
genital

Anomalias genitales y
urinarias.

Coloboma
ocular

Fisura que ocurre en
alguna parte del ojo.

Sordera

Anomalias en el
pabellon oculary
problemas auditivos.

Retraso en el
crecimiento y/o
desarrollo

Atresia de las
coanas

Cierre de los pasajes
de la nariz: dificultad
para respirar.

SINDROME DE

COCKAYNE -0

El Sindrome de Cockayne es una enfermedad
multisistémica causada por mutaciones en los
genes. Los primeros sintomas aparecen al afio
de vida. En el mejor de los casos la esperanza de
vida es de 20 afios.

Estatura baja

Ceguera
Problemas oculares que
causan problemas de
vision.
Sordera
Problemas auditivos.

Rasgos faciales
caracteristicos

Falta de grasa en la caray
mejillas, prominencia de
huesos faciales, microcefalia,
ojos hundidos, nariz en picoy
orejas grandes

Envejecimiento
prematuro
Fotosensibilidad
Riesgo de desarrollar
cancer de piel.
Disfuncion
neurolégica
progresiva
Incapacidad de hablar
Discapacidad o caminar:
intelectual
Longitud
desproporcionada

de las extremidades
Problemas renales

Hipertensién
arterial
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SINDROME DE

COGAN -

El Sindrome de Cogan, cuyo origen es

desconocido, es un trastorno inflamatorio y
autoinmune que causa queratitis intersticial y
disfuncion audiovestibular. Es decir, afecta al ojo
y al oido interno. Suele afectar a adultos jévenes.

Ceguera

Problemas oculares como la
queratitis, episcleritis o
escleritis, uveitis, papilitis,
que causan problemas de
vision.

Dolor ocular
Edema del

nervio doptico

Fiebre

Afectacién en los
érganos
Pérdida de peso.

Inflamaciones
urinarias

Irritacion
ocular

Enrojecimiento del
ojo.

Fotofobia

Sordera

Problemas auditivos como la

SINDROME DE

2.3.12

CORNELIA DE LANGE

El Sindrome de Cornelia de Lange es una
alteracion del desarrollo que afecta a muchas

Ceguera

Problemas oculares que
causan problemas de vision.

Rasgos faciales
caracteristicos

Cabeza pequefia, cejas espesas
con tendencia a unirse, puente
nasal bajo, nariz pequefia con
narinas antevertidas, paladar
hendido, surco nasolabial largo,
labios finos y hacia abajo, orejas
de implantacién baja..

Deformacién en
manos y pies

hipoacusia neurosensorial,

acufenos o vértigo.

Cefaleas

Problemas
cardiovasulares,
neurolégicos y

gastrointestinales

Reflujo
gastroesofagico
Dificultad para comer.

TEA

Trastornos de
comportamiento en el
espectro autista.

partes del organismo. Las caracteristicas de
este trastorno varian ampliamente entre los
individuos afectados.

® Discapacidad
intelectual
]

Sordera
Problemas auditivos.

® Retraso en el
crecimiento

® Malformaciones
en el corazén o el

rindn
[ ]

® Retraso psicomotor
Dificultad para la adquisicién
del lenguaje.

® Epilepsia
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CRI-DU-CHAT ..

El Sindrome del maullido del gato es un
sindrome poco frecuente en el que falta parte
del cromosoma 5. Las personas con
deleciones de mayor tamafio acostumbran a
verse afectadas de forma mas grave.

@® Llanto agudo
caracteristico

Que suena como el
maullido de un gato.

Ceguera @

Problemas oculares como la
queratitis, episcleritis o
escleritis, uveitis, papilitis, que
causan problemas de vision.

Problemas auditivos
como la hipoacusia
neurosensorial,
acufenos o vértigo.

Déficit intelectual @
de grado variable

Retraso psicomotor

Microcefalia
Cabeza pequefia.

Dismorfia facial

Cara redonda, mandibula
pequefia, nariz ancha, ojos muy
separados, ojos bizcos
(estrabismo) y orejas con forma
anormal con implantaciéon baja
en la cabeza.

Bajo peso al nacer

Deformacién en
manos y pies

Malformaciones
cardiacas

SINDROME DE

2.3.14

CRIGLER-NAJJAR

El Sindrome de Crigler-Najjar es una
alteracion hereditaria de la bilirrubina
(sustancia producida por el higado) que se
debe a un déficit hepatico de la actividad de
la bilirrubina. Hay de tipo 1 (forma
temprana)y de tipo 2 (forma tardia). Causa
que la bilirrubina no se pueda descomponer,
ya que la enzima que la descompone no
funciona correctamente.

Ceguera

@ Sordera Problemas oculares que
causan problemas de

visién.

Dafo cerebral

Daio en los
nervios

Ictericia

Coloracién amarilla en la
piel y en la parte blanca de
los ojos.

Sordera
Problemas auditivos.

Daifio muscular
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SINDROME

ANILLO 18 -::s

El Sindrome del Anillo Cromosoma 18 es
una condicion genética rara causada por
tener un cromosoma inusual. Para las
personas con anillo cromosoma 18, los
extremos de un cromosoma 18 se han
unido para formar un circulo.

Apariencia
facial
caracteristica

Ceguera

Problemas oculares que
causan problemas de
vision.

Sordera
Problemas auditivos.

Microcefalia
Cabeza pequefia

Discapacidad
intelectual
Hipotonia

Tono de musculo
anormalmente
disminuido

Cardiopatias

congénitas
Deformacién en
pies y manos
Anomalias
genitalesy en
el paladar

SINDROME DE

CROUZON -

El Sindrome de Crouzon, también conocido como
Disostosis Craneo-facial, es un trastorno genético
causado por mutaciones en los genes encargados
del desarrollo de las extremidades. Esta mutacion
puede causar que los huesos del craneo de un bebé
se unan demasiado temprano.

Deformacioén
en la cabeza

Ceguera

Problemas oculares que
causan problemas de
vision, (estrabismo).

Sordera
Problemas auditivos y
deformidad en los oidos.
Rasgos faciales
caracteristicos

Separacién amplia de los ojos,
frente y sienes altas, nariz en

forma de pico, mandibula inferior

grande y sobresaliente,
desalineacion de los dientes,
paladar alto y estrecho.

Obstruccién de
pasajes nasales

Mareos y vértigos

Curvatura en la
columna vertebral
Dolores de cabeza

Articulaciones
unidas

Anomalias en la piel
Manchas oscuras.
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SINDROME DE

2.3.17

DANDY-WALKER

El Sindrome de Dandy-Walker es una anomalia
congénita que normalmente aparece en la infancia y
gue es mas frecuente en nifias. Este sindrome engloba
el 10% de los casos de hidrocefalia y se caracteriza por
hidrocefalia, alteraciones en el desarrollo del vérmix
cerebeloso y un agrandamiento de la fosa posterior.

Ceguera

Problemas oculares como
la queratitis, episcleritis o
escleritis, uveitis, papilitis,
que causan problemas
de visién.

Alteraciones en el
desarrollo del
vermix cerebeloso

Occipucio
abombado

Cardiopatias
congénitas

Hidrocefalia

Sordera

Problemas auditivos como la
hipoacusia neurosensorial,
acufenos o vértigo.

Agrandamiento
de la fosa
posterior

Pardlisis de los nervios
craneales, nistagmo y ataxia.

Distrofia
muscular

Problemas de
deglucién, succion,
respiracion, etc.

DEGENERACION

OPTICO-COCLED-
DENTATE 2=

La Degeneracién Optico-Cécleo-
Dentate es un trastorno de los ojos y el
sistema nervioso que se caracteriza por

la progresiva pérdida visual y auditiva
neurosensorial, asi como por
cuadriplejia espastica progresiva. Una
ceguera con atrofia éptica, sordera,

dificultad del habla, espasticidad y

muerte antes de los 10 afios.

Hipotonia
muscular
Ceguera
Problemas oculares que
causan problemas de
vision.
Sordera

Problemas auditivos.

Discapacidad
intelectual

Epilepsia
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DOWN - ENCEFALITIS

El Sindrome de Down no es una enfermedad, La Encefalitis es la irritacion o inflamacion
sino una alteracion genética que se produce por del cerebro a causa de infecciones por
la presencia de un cromosoma extra. Las virus, aunque pueden ser por bacterias
personas con sindrome de Down tienen tres como en la enfermedad de Lyme, la sifilis
cromosomas en el par 21 en lugar de los dos o la tuberculosis. Normalmente afecta a
que existen habitualmente. Por eso, también se nifios, ancianos o personas con el sistema
conoce como trisomia 21. inmunitario débil.
R facial .
asgos ?Ca es Fiebre
caracteristicos
cabeza pequefia, mejillas Ceguera
sallgntes, fre~nte baja e inclinada, Problemas oculares que
nariz pequefia y aplastada, causan problemas de
lengua grande y fisurada, la visién, (estrabismo).
béveda del paladar ojival,
dientes mal insertados y Sordera

Ceguera deformes, orejas de
implantacién baja, ojos oblicuos,
sesgados arriba y afuera.

Problemas auditivos y
Problemas oculares que deformidad en los oidos.
causan problemas de

visién. Dolor de cabeza

Sordera Cansancio

Problemas auditivos. i
. ) Falta de apetito
Cardiopatias

congénitas Torpeza
Patologias Rigidez
gastrointestinales
T del Problemas
rastornos de de habla

sistema

inmunolégico

Leucemia infantil.
Alzheimer

Problemas en la
columna vertebral

Discapacidad
intelectual
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SINDROME DE

GOLDENHAR -

El Sindrome de Goldenhar esta

SINDROME DE

caracterizado por la apariciéon desde el

nacimiento de malformaciones faciales a
causa del desarrollo incompleto del oido,
nariz, paladar suave, labio y mandibula. Esta
asociado al desarrollo incompleto del primer
y el segundo arco branquial. Estos arcos
forman el cuello y la cabeza.

Ceguera

Problemas oculares que causan
problemas de vision, como
tumores (no cancerigenos),
estrabismo, ojos demasiado
pequefos...

Desarrollo incompleto
o defectuoso

Desarrollo incompleto o
defectuoso de las regiones
malar, maxilar y/o mandibular
del lado afectado, y de la
musculatura del lado afectado.

Agenesia

Imposibilidad de desarrollo de un
érgano (pulmones, rifiones,
corazon...), una glandula salivar.

Discapacidad
intelectual

Oreja pequefia o
ausencia de pabellén

auricular
Ceguera
Problemas oculares
que causan problemas
de visidn (estrabismo).
Sordera

Problemas auditivos. . . .
Diabetes insipida

Deterioro mental

Afecta a la piel, los
huesos y a varios
érganos

Dolor abdominal y dolor

en los huesos. Erupciones
generalizadas.

Anomalias en
la columna
vertebral

Rasgos faciales
caracteristicos

Mandibula pequefia, fisura
del labio superior (labio
leporino), asimetria facial...

Retraso en
la pubertad

HAND-SCHULLER-
CHRISTIAN -

El Sindrome de Hand-Schiiller-Christian
también conocida como Histiocitosis X o
Histiocitosis de las Células de Langerhans, ocurre
cuando el cuerpo produce demasiadas células
dendriticas, que tienen un papel en el sistema
inmunitario del organismo.

Caracteristicas
fisicas concretas

Sordera
Problemas auditivos y
deformidad en los oidos.

Ictericia

Craneo lacunar

En casos severos
puede afectar al
higado, la médula
6seay el bazo

Vémitos y
convulsiones
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SINDROME DE

HALLGREN -

El Sindrome de Hallgren es un
sindrome caracterizado por un trastorno
ocular congénito y una pérdida de
audicién neurosensorial, retinitis
pigmentaria, ataxia progresiva y por
discapacidad intelectual en el 25% de los
casos. Es parecido al Sindrome de Usher
con algunas diferencias.

HIDROCEFALIA ...

La Hidrocefalia es la acumulacion de liquido
cerebroespinal que rodea el cerebro y que causa
un aumento del tamafio de los ventriculos y ejerce
presion sobre el mismo. Esta dilatacién ocasiona
una presién potencialmente perjudicial en los
tejidos del cerebro. La hidrocefalia puede ser
congénita o adquirida. La hidrocefalia congénita se
da durante el desarrollo del feto.

Retinosis Rapido aumento
pigmentaria del tamaiio de la
Ceguera congénita cabeza
Problemas oculares que CEguera
causan problemas de Problemas oculares que
vision... causan problemas de
vision, (estrabismo).
Sordera
ial Sordera
neurosenserla Problemas auditivos y
Problemas auditivos. deformidad en los oidos.
Desarrollo P P
. Vomitos Y nauseas
incompleto o
defectuoso Dolor de cabeza

Desarrollo incompleto o
defectuoso de las regiones
malar, maxilar y/o mandibular
del lado afectado, y de la
musculatura del lado
afectado.

Ataxia progresiva

Problemas de
equilibrio y
coordinacion

Somnolencia e

Falta de control muscular o

movimientos involuntarios.

Discapacidad
intelectual

Falta de equilibrio

irritabilidad

Problemas de
memoria

Falta de desarrollo

Cambios de
personalidad

Convulsiones
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SINDROME DE

HUNTER s

El Sindrome de Hunter, también conocida
como MPS Il, pertenece al grupo de
enfermedades llamadas mucopollisacaridosis
(MPS). Es un trastorno genético hereditario
caracterizado por el déficit de la enzima
sulfatasa del iduronato. Al no existir esta
enzima, las cadenas largas de azlcar no se
descomponen correctamente y se acumulan en
diferentes tejidos del cuerpo causando dafios.

Retraso progresivo
del crecimiento
Ceguera

Problemas oculares que
causan problemas de
visién...
Sordera
Problemas auditivos.

Rigidez articular

Rasgos faciales
caracteristicos

Engrosamiento de los labios,
la lenguay las ventanas de la
nariz.
Macrocefalia,
cuello corto y
ensanchamiento
del pecho

Erupcion dental
tardia

Aumento del
higado y del bazo

SINDROME DE

HURLER ---c

El Sindrome de Hurler o MPS | pertenece al
grupo de las enfermedades llamado
mucopolisaridosis y es la mas grave de todas.
Es una enfermedad hereditaria en la que los
afectados no producen la enzima alfa-L-
iduronidasa lisosémica. Si estas cadenas
largas no se descomponen, se acumulan en el
cuerpo y pueden producir dafios a los
6rganos desde leves hasta severos.

Retraso progresivo
del crecimiento
Ceguera

Problemas oculares que
causan problemas de
vision...

Sordera
Problemas auditivos.

Rigidez articular

Rasgos faciales
caracteristicos
Engrosamiento de los labios,
la lenguay las ventanas de la
nariz. Nariz ancha y plana o
puente nasal deprimido.
Macrocefalia,
cuello corto y
ensanchamiento
del pecho
Erupcion dental
tardia

Aumento del

higado y del bazo

Discapacidad
intelectual
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-
2.3.28
El Sindrome de Kearns-Sayre es una El Sindrome de Klippel-Feil es una
enfermedad neuromuscular caracterizada enfermedad congénita que se caracteriza
por la aparicién de los tres sintomas por la fusién de, por lo menos, dos vértebras
principales: paralisis progresiva de ciertos del cuello. Esto causa un cuello corto,
musculos del ojo, retinitis pigmentaria y movilidad restringida en la parte superior de
cardiomiopatia (enfermedad del musculo la columna vertebral e incluso dolores de
cardiaco) que puede producir bloqueo del cabeza croénicos.
corazon.
Paralisis Fusién de dos
progresiva de vértebras del cuello
ciertos musculos Cuello corto.
del ojo Ceguera
Ceguera Problemas oculares que
causan problemas de
Problemas oculares que visién...
causan problemas de
visioén... Sordera
Talla baja Problemas auditivos.
Retinitis Movilidad
pigmentaria restringida
Sordera Dolores de cabeza
Problemas auditivos. crénicos
Ataxia
cerebelosa
Cardiomiopatia
Enfermedad del musculo
cardiaco, puede producir
bloque del corazén.
Miopatia

Debilidad del musculo.
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SINDROME DE

KLIPPEL-TRENAUNAY-

2.3.29

WEBER

El Sindrome de Klippel-Trenaunay-Weber se
desarrolla durante la infancia o la adolescencia.
Muchos casos son por mutacion genética tanto
esporadica como heredada. La diferencia con el

Sindrome de Klippel-Trenaunay es que el Sindrome
de Kippel-Trenaunay-Weber afecta a mas partes del

Ceguera

Problemas oculares que
causan problemas de
vision...

Varices

Angiomas de
érganos
internos

Linfangioma
Quistes o tumores
benignos muy
infrecuentes del sistema
linfatico de la piel.

Linfangioma
Trastorno del
metabolismo de las
grasas.

organismo.

® Angiomas
cutaneos de
color vino oporto

Hipertrofia

Sordera
Problemas auditivos.

® Crecimiento del
higado y bazo

I Insuficiencia renal

@ Escoliosis

DISPLASIA DE

KNIEST -0

La Displasia de Kniest es un
problema de colageno Il (COL2A1)
que afecta al crecimiento de los
huesos. Causa generalmente una
estatura baja y malformaciones en el
esqueleto.

Enanismo
Baja estatura.
Ceguera

Problemas oculares
que causan problemas
de vision...

Sordera
Problemas auditivos.

Articulaciones
prominentes

Rasgos faciales

caracteristicos
Cara redondeada con
nariz plana.
Anomalias
esqueléticas
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SINDROME DE

LEIGH - -

El Sindrome de Leigh, es una
enfermedad neurometabdlica
congénita que por lo general empieza
en el primer afio de vida y en raras
ocasiones se desarrolla mas tarde. Los
sintomas progresan rapidamente y
empeora con facilidad.

Lesiones en el
sistema nervioso

central
Ceguera
Problemas oculares que
causan problemas de
vision...

Sordera

Problemas auditivos.

Necrosis en el
tallo cerebral

Retraso en el

desarollo
psicomotor
Convulsiones
Ataxia
Retinosis
pigmentaria
Vémitos y

debilidad muscular

SINDROME DE

I.UWE 2.3.33

El Sindrome 6culo-cerebro-renal de
Lowe es una enfermedad
multisistémica caracterizada
por cataratas congénitas, glaucoma,
discapacidad intelectual, retraso del
crecimiento y afectacion de
los tubulos renales.

Cataratas
congénitas
Ceguera
Problemas oculares que
causan problemas de
vision...
Glaucoma

Discapacidad
intelectual

Trastornos de
comportamiento

Afectacién renal
Sordera
Problemas auditivos.
Retraso del

crecimiento

Afectacion de
los tubulos renales

Epilepsia
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SINDROME DE

MARFAN - .

El Sindrome de Marfan es una enfermedad
hereditaria del tejido conectivo. Este tejido
conectivo estad formado por proteinas y tiene la
funcién de sostener y sujetar los 6rganos y otras
estructuras del cuerpo como las articulaciones.
Este sindrome es multisistémico, pero afecta
principalmente al esqueleto, los pulmones, los
0jos, el corazén y los vasos sanguineos.

Ceguera

Problemas oculares que
causan problemas de
vision...

Miopia, cataratas,
glaucoma...

Sordera
Problemas auditivos

Alturay
delgadez

Cardiopatias

Problemas en los

pulmones

Colapso de un pulmén,
rigidez en los alvéolos,
ronquidos o periodos cortos
sin respiracién mientras se
duerme.

SINDROME DE

MARSHALL -

El Sindrome de Marshall es una
enfermedad rara hereditaria del desarrollo
embrionario. Los sintomas principales son
maduracion 6sea acelerada, discapacidad
intelectual y del crecimiento, frente
prominente y narinas antevertidas.

Ceguera @

Problemas oculares que
causan problemas de
vision...

Retraso del I
crecimiento

Sordera @

Problemas auditivos

Maduracion
Osea acelerada

Discapacidad
Intelectual

Caracteristicas
fisicas especificas

Frente prominente, narinas
antevertidas, cara pequefia,
ojos prominentes, puente
nasal plano, anomalias en
las orejas, forma anormal de
las falanges, cejas juntas,
esclerdticas azules,
micrognatia (mandibula
pequefia) y paladar ojival.
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SINDROME DE

MAROTEAUX-LAMY

El Sindrome de Maroteaux-Lamy, también
llamada Mucopolisacaridosis de tipo 6, es una
enfermedad que presenta el deterioro en la
enzima esencial N acetilglucosamina-4-sulfatasa
o arilsulfatasa B y la acumulacién de dermatan
sulfatos en la orina. Esperanza de vida muy baja.

Ceguera

Problemas oculares que
causan problemas de vision...

Enfermedad articular
degenerativa

Funciéon pulmonar
reducida

Sinusitis,
otitis media

Opacidad corneal

Hernia inguinal o
umbilical

2.3.36 SINDROME DE

MUEB".'S 2.3.37

El Sindrome de Mébius o Moebius es una
enfermedad neuroldgica congénita en la que
dos importantes nervios craneales, el 6°y el
7°, no estan totalmente desarrollados, lo que
causa paralisis facial y falta de movimiento en

los ojos. Estos nervios controlan tanto el

parpadeo y el movimiento lateral de los ojos
como las multiples expresiones de la cara.

Manifestaciones
neurolégicas

Compresién medular,
estenosis 6sea, hidrocefalia,
etc.
Ceguera

Problemas oculares que
causan problemas de
vision...

Disostosis multiple

Dificultad para

comunicarse
Enfermedad de

valvulas cardiacas

Sordera

Problemas auditivos.
Sordera

Problemas auditivos.

Apnea de sueio

Sindrome de tunel
carpiano

Talla baja

Falta de
movilidad
facial

Babeo

Manifestaciones
musculoesqueléticas

Epilepsia
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2.3.38

MONOSOMIA 10P

La Monosomia 10p Es un trastorno de los
cromosomas en el cual la punta del brazo p del
cromosoma 10 no esta. Los cromosomas llevan la
informacion genética de cada persona. Cada
cromosoma tiene un brazo corto “p”y un brazo
largo “g". Esto causa malformaciones cardiacas y
anomalias inmunitarias entre otras cosas.

Ceguera

Problemas oculares que
causan problemas de visién...

Hipoparatiroidismo

Déficit de células T

Discapacidad
intelectual

Rasgos faciales
caracteristicos

Cara alargada, frente alta,
puente de la nariz ancho,
microcefalia, micrognatia...

Hipoparatiroidismo

Malformaciones
cardiacas

Anomalias
inmunitarias

Hipocalcemia

Sordera
Problemas auditivos.

Craneo de
formacién anormal

Anomalias en manos
y pies, y anomalias
genitales

Anomalias
renales

SINDROME DE

MORQUIOD -5

El Sindrome de de Morquio, también
conocida como Mucopolisacaridosis de tipo
IV. La hay de dos tipos: tipo Ay tipo B. La
diferencia entre los dos tipos es la ausencia
de un enzima. Galactosamina-6-sulfatasa en
el tipo Ay beta galactosidasa en el tipo B. El
tipo B es, en general, mas leve y de
progresion mas lenta que el tipo A.

Ceguera @

Problemas oculares que
causan problemas de
vision...

Dientes
espaciados

Sordera
Problemas auditivos.

en el esqueleto

Problemas
respiratorios y
en el intestino

Hernias

!
!
!
{

Rasgos faciales
caracteristicos

Rasgos faciales toscos, cabeza
grande (macrocefalia), dientes
separados

Macrocefalia

Toérax en forma de
campana

Baja estatura

Cardiopatias

Organos internos
mas grandes

Piel duray sin
elasticidad
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2.3.40

NEUROFIBROMATOSIS

La Neurofibromatosis es una afeccién
neurocutanea que provoca alteraciones en
la piel, asi como también tumores
(generalmente no cancerigenos) a lo largo
de los nervios del cuerpo. La hay de tipo | y
de tipo Il. Los pacientes de tipo Il corren un
riesgo mas grande de desarrollar tumores
dentro de los nervios.

Manchas oscuras

en la piel
Ceguera
Problemas oculares que
causan problemas de
vision...
Pecas en axilas o
ingles
Tumores no malignos

Convulsiones y
vértigos
Dolor corporal

Sordera
Problemas auditivos.
Deformaciones en
los huesos
Dificultad de
aprendizaje
Cabeza grande

Estatura baja
Pubertad precoz

Presién arterial
alta
Escoliosis

Dolores de
cabeza

SINDROME DE

NORRIE -- .

El Sindrome de Norrie es un trastorno
vitreo-retiniano raro ligado al cromosoma X
caracterizado por un desarrollo retiniano
andémalo y ceguera congénita. Entre las
manifestaciones asociadas habitualmente
estan la pérdida de audiciéon neurosensorial
y el retraso en el desarrollo, la discapacidad
intelectual y los trastornos del
comportamiento.

Discapacidad
intelectual
Ceguera congénita

Problemas oculares que
causan problemas de
vision...

Retrasos del

crecimiento

Trastornos del
comportamiento

Microftalmia

Sordera
neurosensorial
Problemas auditivos.

Convulsiones
crénicas

Ulceras

Disfuncion
eréctil
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SINDROME DE

2.3.42

PALLISTER KILLIAN

El Sindrome de Pallister-Killian es un
sindrome raro de multiples anomalias
congénitas/discapacidad intelectual causado
por tetrasomia 12p en mosaico y restringida
a tejido.

Ceguera

Problemas oculares que
causan problemas de
vision...

Extremidades cortas

Malformaciones
genéticas

Cardiopatias

Anomalias en la piel

Dismorfismo
facial

Deformacién en
manos y pies

Hipotonia

Sordera
Problemas auditivos.

Discapacidad
intelectual

Crisis convulsivas y
epilepsia

SINDROME DE

PEEIFFER -5

El Sindrome de Pfeiffer es una
acrocefalosindactilia asociada a
craneosinostosis, hipoplasia mediofacial,
malformaciones de las manos y los pies
con una gran diversidad en la expresion
clinicay la gravedad. La mayoria de los
pacientes afectados muestra varias
manifestaciones asociadas adicionales.

Ceguera

Problemas oculares que
causan problemas de
visién...

Mandibula
inferor grande

Sordera
Problemas auditivos

Malformaciones
en érganos del
térax

Deformidad en
la cabeza

Mandibula superior
pequeiia

Discapacidad
intelectual

Deformacion en los
pies y manos

Problemas de
respiracion
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SINDROME DE

PIERRE-ROBIN - -

El Sindrome de Pierre-Robin también conocido
como Sindrome Catel Manzke es una enfermedad
congénita extremadamente rara. Caracterizada
por anomalias de los dedos, caracteristicas fisicas
faciales especificas, anomalias congénitas del
corazoén, una alteracién en el desarrollo, algunas
complicaciones o incluso la muerte.

Ceguera

Problemas oculares que
causan problemas de vision...

Alteraciones
cardiacas

Infecciones
respiratorias

Otitis

Insuficiencia
cardiaca

SINDROME DE

PRADER-WILLI

El Sindrome de Prader-Willi es un trastorno
genético poco frecuente que provoca varios
problemas fisicos, mentales y conductuales.
Una caracteristica importante del sindrome
de Prader-Willi es una sensacién constante de
hambre que suele comenzar a los 2 afios de
edad aproximadamente.

Malformaciones
en manos y pies

Ceguera

Problemas oculares que

Malformaciones en ~ C@usan problemas de

vision...
paladar y lengua
Obesidad
Sordera
Problemas auditivos.
Sordera

Pectus excavatum
Malformacion genética en el
pecho, que hace que varias
costillas y el esternén crezcan
de forma anormal

Problemas auditivos

Desarrollo fisico @

deficiente
Hipertensién
pulmonar
Problemas de
conducta

Rasgos faciales
caracteristicos

Mandibula pequefia,
lengua grande, cuello
corto y talla baja

2.3.45

Hiperfagia

Sensacion constante de hambre.

Poco tono muscular

Rasgos faciales
caracteristicos

Ojos con forma de almendra,
estrechamiento de la cabeza en
las sienes, boca hacia abajo y
labio superior fino.

Genitales
subdesarollados

Deterioro cognitivo

Trastornos del
sueifo

Escoliosis I
Hipopigmentacidn
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SINDROME DE SiNDROME DE 2.3.47
REFSUM -::c  ROSENBERG CHUTORIAN
El Sindrome de Refsum es una enfermedad El Sindrome de Rosenberg-Chutorian es
hereditaria rara producida por el almacenamiento un trastorno genético extremadamente
de lipidos. Este sindrome es causado por un raro que se caracteriza por la triada de
defecto en el enzima &cido fitanico oxidasa, que pérdida de audicion, degeneracion del
es el que degrada el acido fitanico en la dieta. La nervio optico (atrofia éptica) y anomalias
acumulacion de este acido en diferentes tejidos neurolégicas, en concreto enfermedad de
del organismo produce lesiones en la retina y los los nervios fuera del sistema nervioso
nervios periféricos. central (neuropatia periférica).

Alteraciones de

piel Atrofia dptica
Ceguera Ceguera
Problemas oculares que Problemas oculares que
causan problemas de vision... causan pmblen?‘—f‘ﬁ de
vision...
Alteraciones 6seas Neuropatia periférica
Problemas de Ataxia
equilibrio y de
coordinacion
Sordera
Ssord Problemas auditivos.
ordera

Problemas auditivos.
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SINDROME DE 2.3.49

SMITH-LEMLI-OPITZ

El Sindrome de Smith-Lemli-Opitz es una
enfermedad congénita y hereditaria, que fue
analizada y descrita por primera vez por los
doctores David Smith, Luc Lemli y John Opitz
en 1964, y se caracteriza por la presencia de
multiples anomalias congénitas, problemas
en el modo de actuar y discapacidad mental.

SINDROME DE

SCHEIE -5+

El Sindrome de Scheie es el nivel mas leve
de mucopolisacaridosis de tipo 1. Es una
enfermedad minoritaria y hereditaria que se
caracteriza por anomalias en el esqueleto y
retraso en el desarrollo motor.

Ceguera

Problemas oculares que
causan problemas de
visién... como glaucomas,
degeneraciones de retina o
cérneas nubladas.

Rigidez en
articulaciones

Rasgos faciales
caracteristicos

Boca grande con
labios engrosados

Sindrome de tunel
carpiano

Otitis

Cuello corto

Anomalias
menores en el
esqueleto

Secrecién nasal

Retraso en el
desarrollo motor

Sordera
Problemas auditivos.

Compresiones en
los nervios

Deformacién en
manos y pies

Enfermedad de la
valvula aédrtica

Ceguera

Problemas oculares que
causan problemas de
vision...

Hiperactividad

Sordera
Problemas auditivos

Anomalias
estructurales
en el cerebro

Anomalias
cardiovasculares y
gastrointestinales

Rasgos autistas

Discapacidad
mental

Problemas de
comportamiento

Conductas de
autolesion

Alteraciones del
sueio

Anomalias genitales

Cardiopatias

Anomalias
craneofaciales
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SINDROME DE SINDROME DE 2.3.51

STICKLER -5s0  STURGE-WEBER

El Sindrome de Sturge-Weber es un
trastorno neurocutaneo congénito
poco frecuente que se caracteriza por
malformaciones capilares faciales y/o
malformaciones oculares, que dan
lugar a diversos grados de anomalias
oculares y neurolégicas.

El Sindrome de Stickler es una enfermedad
rara que pertenece a las colagenosis del tipo II.
Las colagenosis son enfermedades hereditarias
raras que afectan al tejido conectivo (un tejido

que se conecta con otros tejidos y sirve de
soporte a diferentes estructuras del cuerpo).

Problemas en las

articulaciones Malformacién
Ceguera capilar facial
Problemas oculares Mancha de coloracion
que causan problemas vino de Oporto (PWS).
de vision...
Ceguera
Rasgos faciales Problemas oculares que
teristi causan problemas de
caracteristicos vision...
Ojos prominentes, una Hipertrofia de tejido
nariz pequefia con una blando y éseo
apariencia facial
recortada y un mentén en Problemas de
retroceso. A menudo deglucién y habla
nacen con una abertura
en el techo de la boca
(paladar hendido). Epilepsia
- Sordera
Escoliosis o
Problemas auditivos
Artrosis Lateralidad manual
temprana
Sordera . N
Migranas

Problemas auditivos
Hemiparesiay
hemiplejia

Discapacidad
intelectual

Ictus
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SINDROME DE 2.3.52

TREACHER COLLINS

El Sindrome Treacher Collins lo causa un
defecto genético en el quinto cromosoma,
que afecta al desarrollo facial. Los
pacientes con sindrome de Treacher
Collins se caracterizan por rasgos
anormales en la cara.

Sordera
Problemas auditivos.

Ceguera

Problemas oculares que
causan problemas de
vision...

Rasgos faciales
caracteristicos

Mandibula inferior de
tamafio reducido, problemas
en la dentadura, paladar
hendido, labio leporino, caida
de los parpados superiores,
hendiduras en los parpados
inferiores y pocas pestafias.

TRISOMIA 13 5

Hablamos de Trisomia 13 o Sindrome de
Patau cuando hay una anomalia de 3
copias del material genético en el
cromosoma 13, en lugar de 2. Es decir,
aparece ADN extra en el cromosoma 13 0
en células del cuerpo. El material de mas
interfiere con un desarrollo habitual.

Malformaciones
en el cerebro
Ceguera

Problemas oculares que
causan problemas de
vision...

Dismorfismo facial

Malformaciones

viscerales
Cardiopatias

Sordera

Problemas auditivos

Retraso psicomotor
grave

Malformaciones
urogenitales

Muerte en el Gtero
en el 95% de casos
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TRISOMIA 8 =<5« TURNER ...

Hablamos de Trisomia 18 o Sindrome de El Sindrome de Turner es un trastorno
Edwards cuando hay una anomalia en los genético que afecta al desarrollo de
cromosomas asociada con la presencia de cualquier mujer que tenga el par normal
un cromosoma 18 de mas. Es un sindrome de cromosomas X. En el Sindrome Turner
relativamente comun y es tres veces mas falta todo o parte del cromosoma X, por
frecuente en las nifias que en los nifios. El eso afecta solo a las mujeres.

sindrome es causado por la presencia de
material adicional del cromosoma 18, que
interfiere con el desarrollo normal. Baja estatura

Ceguera

Problemas oculares que
causan problemas de

Crecimiento vision...
tardio Falta de desarrollo

Ceguera en Io§ ovarios y

Problemas oculares que esterilidad
causan problemas de . -
Vision... Cardiopatias

Rasgos faciales Acumulacién de
caracteristicos liquidos en el
Parte posterior de la cabeza cuello
(occipucio) ensanchada, Sordera

mandibula y boca pequefias,
malformaciones en el rostro

etc. Problemas renales

Problemas auditivos

. Deformacion en
Extremidades

. pechosy
con anomalias problemas en el
Malformaciones desarrollo sexual

viscerales Retraso en el

crecimiento
Sordera

= Deformacién en
Problemas auditivos

Cabeza y mandibula manosy pies
pequeiias Presion arterial alta

Criptorquidia Problemas de

M . salud mental
Térax en quilla

Problemas del
esqueleto
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SINDROME DE

USHER -ss6

El Sindrome de Usher es un trastorno
hereditario que causa una sordera
neurosensorial generalmente congénita
y una retinosis pigmentaria que conlleva
la pérdida de vision. Dependiendo de la
gravedad de la sordera se distinguen
tres tipos de Sindrome de Usher.

Ceguera

Problemas oculares que
causan problemas de
vision...

Pérdida de
equilibrioy
vértigo

Sordera
Problemas auditivos.

SINDROME DE

2.3.57

VOGT-KOYANAGI-
HARADA

El Sindrome de Vogt-Koyangi-Harada es una
enfermedad inflamatoria que afecta a partes
del ojo. Afecta predominantemente a mujeres
joévenes o a personas de piel oscura.
La edad media de la enfermedad es de 30 afios.

Ceguera

Problemas oculares que
causan problemas de
vision... como dolor
ocular y fotofobia

Problemas
dermatolégicos

Sordera
Problemas auditivos

Nauseasy
vértigos

® Desprendimiento
de laretina

I Meningitis

Dolor de cabeza

Fiebre

Pérdida de cabello
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SINDROME DE

WAARDENBURG

2.3.58

El Sindrome de Waardenburg es una
enfermedad caracterizada por grados
variables de sorderay color claro en la piel, el
cabello y los ojos. En funcién del tipo, también
puede causar anomalias faciales variadas.

Ojos de
diferente color
Ceguera
Problemas oculares que
causan problemas de
vision...
Puente nasal
ancho
Mechén de
cabello blanco

Decoloracién
de la piel

Sordera
Problemas auditivos

Estrefiimiento

SINDROME DE

WILDERVANCK 20

El Sindrome de Wildervanck, también conocido
como Sindrome de Franceschetti-Klein-
Wildervanck, se trata de un sindrome que causa
la fusion de las vértebras cervicales, una paralisis
bilateral de los abducens con retraccion del
glébulo ocular y sordera perceptiva congénita.

Sindrome de
Klippel Feil

Fusién de las vértebras

cervicales.
Ceguera

Problemas oculares que
causan problemas de

vision...
Paralisis bilateral de los
abducens con retraccion
del glébulo ocular

Sordera perceptiva

congénita
Problemas auditivos.
Deformidad congénita y

falta de desarrollo del
oido interno
Alteracion

congénita de la
movilidad ocular

Discapacidad
intelectual
Torticolis

Anormalidades
esqueléticas

Pueden resultar en espina
bifida u otras condiciones.
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SINDROME DE

WOLFRAM - 60

El Sindrome de Wolfram es una
enfermedad congénita que afecta a
muchas partes del sistema.

Diabetes mellitus

Concentracién elevada de
glucosa en la sangre de

forma permanente.
Ceguera

SINDROME DE 2.5.61

WOLF-HIRSCHHORN

El Sindrome de Wolf-Hirschhorn es un
trastorno del desarrollo caracterizado por
rasgos craneofaciales tipicos, retraso en el
crecimiento pre- y postnatal, discapacidad
intelectual, retraso grave en el desarrollo

psicomotor, convulsiones e hipotonia.

Rasgos

craneofaciales

tipicos
Ceguera

Problemas oculares que

Problemas oculares que
causan problemas de
vision... . . .

Diabetes insipida

Incapacidad de los rifiones

de concentrar la orina.
Atrofia dptica
Degeneracién de los nervios
que llevan la informacion de
los ojos.

Sordera
Problemas auditivos.
Afectaciones en
el tronco cerebral

Alteraciones

genitourinarias 'y
endocrinolégicas

causan problemas de

vision...
Retraso en el

crecimiento
Sordera

Problemas auditivos.

Discapacidad

intelectual
Retraso en el
desarollo
psicomotor
Epilepsia 'y
convulsiones
Hipotonia

Escoliosis y anomalias
esqueléticas

Deformidad en
manos y pies

Problemas en el sistema
nervioso central
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SINDROME DE

LELLWEGER -5

El Sindrome de Zellweger es un
trastorno caracterizado por
defectos de migracion neuronal,
rasgos craneofaciales dismorficos,
convulsiones neonatales 'y
disfuncién hepatica.

Defectos de

migracion

neuronal
Ceguera

Problemas oculares que
causan problemas de
vision...

Rasgos faciales

caracteristicos

Cara aplanada, frente alta,
nariz ancha, dismorfia...

Convulsiones

neonatales
Sordera
Problemas auditivos.
Disfuncidén
hepatica

Hipotonia profunda
Macrocefalia o
microcefalia
Anomalias
esqueléticas
Ictericia

Retraso en el
crecimiento

Hepatomegalia y
coagulopatias
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3. SORDOCEGUERA ADQUIRIDA

3.1 Definicion
[

Hablamos de sordoceguera adquirida cuando la combinacion de
problemas visuales y auditivos aparece después de la primera infancia
(después del desarrollo del lenguaje).

A su vez, dentro de la sordoceguera adquirida es habitual hablar de
cuatro perfiles. Esto es porque cabe esperar caracteristicas distintas
entre:

Una persona que nazca ciega, y luego a lo largo de la vida vaya
perdiendo la audicion.

e Una persona que por el contrario nazca sorda, y luego a lo largo de
la vida vaya perdiendo la vision.

Una persona que pierda tanto la vision y la audicion a lo largo de la
vida.

e Una persona que pierda la vision y la audicion a causa de la vejez.

& FESOCE
Ix Federacitn
ceg
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3. SORDOCEGUERA ADQUIRIDA

3.2 Afectaciones
[

La sordoceguera puede afectar a una persona de muchas maneras
distintas, aun mas si tenemos en cuenta que muchas veces es parte de
un complejo cuadro médico. Sin embargo, hay tres areas de
funcionamiento que se ven afectadas en todos los casos:

1. La comunicacién. Es habitual que las personas con sordoceguera
utilicen sistemas de comunicacion distintos a la comunicacion oral
comun, como las lenguas de signos apoyadas y otros sistemas basados
en el tacto, como la dactilologfa y el braille.

Tengamos presente que muchas personas con sordoceguera pueden
hablar con fluidez, gracias al uso de implantes cocleares o de audifonos.
Eso no quita que nos tengamos que adaptar para facilitar la
comunicacion: vocalizando adecuadamente, usando el tono y el
volumen adecuado y evitando espacios concurridos y ruidosos.

2. El acceso a la informacion. Las personas accedemos a nuestro
entorno y aprendemos a través de nuestros sentidos, siendo vista y
oido los canales por los que recibimos el 95% de la informacion.

Asi que las personas con sordoceguera tienen dificultades para recibir
la informacién inmediata de su entorno en su dia a dia; y también para
acceder a los medios de comunicacion generales.

3. La orientacién y la movilidad. Por ello es habitual que las personas

con sordoceguera vayan acompafiadas en sus desplazamientos de
gufas o perros gulfa, y que utilicen el baston blanco y rojo.

& FESOCE
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3. SORDOCEGUERA ADQUIRIDA

3.3 Descriptores para su deteccion

Los siguientes comportamientos y reacciones pueden hacernos
sospechar de que una persona adulta esta perdiendo vision y/o
audicion:

e No responde cuando se le habla desde detras.

* Necesita subir mucho el volumen de la television, la radio o el movil,

e Tiene dificultades para seguir una conversacion entre varias
personas, o se queja de que hablan muy rapido.

e Necesita luz donde antes no necesitaba.

e Le afectan mucho los cambios de luz.

e No encuentra las cosas fuera de su sitio habitual.

e Tiene dificultades para reconocer a una persona conocida hasta
que se presenta.

e Utiliza el tacto de manera inusual para moverse o realizar tareas.

e Tiene reticencias para ir a sitios no familiares o que tienen poca luz,

especialmente si no va acompafada.

Otro indicador importante que nos puede hacer sospechar es que la
persona renuncie a hacer cosas que llevaba haciendo toda su vida,
como por ejemplo pintar, salir en grupo o ir al teatro.
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4. SORDOCEGUERA CONGENITA
4.1 Definicion
[

Hablamos de sordoceguera congénita cuando la pérdida visual vy
auditiva combinadas estan presentes desde el momento del nacimiento
o0 en los primeros meses de vida, antes de la adquisicion del lenguaje en
la infancia.

Asi pues, la diferencia respecto la sordoceguera adquirida radica en que
en estos casos hay procesos del desarrollo de la persona que quedan
comprometidos. La causa es la falta de contacto durante la infancia con
los estimulos necesarios para el aprendizaje del lenguaje y el desarrollo
de determinados procesos mentales.

4.2 Afectaciones

En consecuencia, es habitual que las personas con sordoceguera
congénita tengan dificultades con el dominio del lenguaje formal, y por
ende una comprension del mundo limitada. A su vez, esto implica
limitaciones en sus oportunidades de relacion.

Debido a todo esto, es habitual que las personas con sordoceguera
congénita también cuenten con discapacidad intelectual o psiquica.

(Las afectaciones descritas en el apartado de sordoceguera adquirida
estan igualmente presentes en la congénita).
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4.3 Descriptores para su deteccion

En las primera etapas de la vida, los signos que pueden darnos pistas
de que el/la nifio/a tiene combinacion de problemas visuales y auditivos
son los siguientes:

e Ninguna respuesta al sonido y/o a la luz

Lentitud en el desarrollo de habilidades basicas, motoras y de

lenguaje

e Adopcion de posturas inusuales para realizar tareas (posiblemente
por el uso de restos auditivos o visuales.)

e Dificultades para comprender la configuracion espacial y/o temporal
del entorno

e Retraso en el aprendizaje

e Desarrollo de métodos de comunicacion particulares y atipicos

e Comportamientos repetitivos

e Comportamiento agresivo con ellos/as mismos/as o con las demas
personas

e Recogimiento y/o aislamiento social

¢ Uso del olfato, sabor, tacto para obtener informacion.

& FESOCE
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5. RECURSOS

A continuacion ofrecemos un listado de organizaciones no lucrativas de
referencia para algunas de las enfermedades raras que se han
explicado con anterioridad.

AEGH (Asociacion Espaiiola de Genética Humana)

Correo electronico: secretaria@aegh.org
Pagina web: https://aegh.org/

Abaimar (Asociacion Balear de Nifios con Enfermedades Raras)

Correo electrénico: info@asociacionabaimar.es
Pagina web: http://asociacionabaimar.es/

AHEDYSIA (Asociacion Humanitaria de Enfermedades
Degenerativas y Sindrome de la Infancia y la Adolescencia)
Correo electronico: ahedysia@hotmail.es

Pagina web: https://www.ahedysia.org/

Asociacién Trisomia 13, Trisomia 18 y otras malformaciones
genéticas graves

Correo electrdnico: info@trisomial8.com
Pagina web: http://www.trisomial8.com/

ADM (Asociacion de Distrofia Muscular para las Enfermedades
Neuromusculares)

Correo electronico: info@adm.org.ar
Pagina web: https://www.adm.org.ar/
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ASEM (Federacién Espaiiola de Enfermedades Neuromusculares)

Correo electronico: info@asem-esp.org
Pagina web: https://www.asem-esp.org/

DACEMUR (Asociacién de Daifo Cerebral Adquirido de la Region
de Murcia)

Correo electronico: dacemur@gmail.com
Pagina web: https://www.dacemur.es/

AACIC (Asociaci6 de Cardiopaties Congénites)

Correo electronico: info@aacic.org
Pagina web: https://www.aacic.org/ca/

Crecer (Asociaciéon Nacional para Problemas de Crecimiento)

Correo electronico: crecer@crecimiento.org
Pagina web: https://www.crecimiento.org/

Asociacion de Afectados de Neurofibromatosis

Correo electrénico: info@neurofibromatosis.es
Pagina web: https://neurofibromatosis.es/

FEDACE (Federacion Espaiiola de Dafo Cerebral)

Correo electronico: compartir@fedace.org
Pagina web: https://fedace.org/

ASWOLFRAM (Asociacion de sindrome de Wolfram)

Correo electrénico: aswolfram@hotmail.com
Pagina web: http://aswolfram.org/
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AESWH (Asociacion Espaiola del Sindrome de Wolf-Hirschhorn)

Correo electrénico: secretaria@wolfhirschhorn.com
Pagina web: https://wolfhirschhorn.com/sitioweb/

Fundacion sindrome de Wolf Hirschhorn

Correo electronico: fundacionswh@gmail.com
Pagina web: https://fundacion4pmenos.com/

Asociacion sindrome de Turner “ALEJANDRA GRANDES"

Correo electrénico: ast.alegran@gmail.com
Pagina web: http://www.asociacionturneralejandra.es/

Asociacion sindrome de Turner Andalucia

Correo electronico: https://turnerandalucia.org/
Pagina web: https://turnerandalucia.org/

AST (Asociacion de sindrome de Turner en Cataluia)

Correo electronico: astturner@astturner.org
Pagina web: ?

Treacher Collins Espafa (Asociacion Espafiola Sindrome de
Treacher Collins)

Correo electronico: presidencia@treachercollins.es
Pagina web: http://www.treachercollins.es/

UNIPER (Unién de Personas con Enfermedades Raras)

Correo electronico: info@asociacionuniper.org
Pagina web: ?




ENFERMEDADES RARAS QUE CAUSAN SORDOCEGUERA

AESSW (Asociacion Espaiola de sindrome de Sturge Weber)

Correo electronico: info@sturge-weber.es
Pagina web: https://sturge-weber.es/

Asociacién Espaiiola de Stickler

Correo electronico: info@sindromedestickler.org
Pagina web: http://www.sindromedestickler.com/

AFASCOL (Asociacion de Familiares y Afectados por el Sindrome
de Stickler)

Correo electronico: contacto@afascol.org
Pagina web: https://www.afascol.org/

MPS Espaifia (Asociacion de Mucopolisacaridosis y Sindromes
Relacionados)

Correo electrénico: info@mpsesp.org
Pagina web: https://www.mpsesp.org/portal1/a_index.asp

AAMADE (Asociacibn de Anomalias y Malformaciones
Dentofaciales)

Correo electrénico: aamade@aamade.com
Pagina web: http://www.aamade.com/

Fundacién Sindrome de Moebius Espaia

Correo electronico: info@moebius.org
Pagina web: https://www.moebius.org/

SIMA (Asociacion de Sindrome de Marfan)

Correo electrénico: secretaria@marfan.es
Pagina web: http://www.marfan.es/
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AMAR (Mundo Marfan Latino)

Correo electronico: hola@mundomarfan.org
Pagina web: https://mundomarfan.wordpress.com/tag/amar/

AEPMI (Asociacion de Enfermos de Patologias Mitocontriales)

Correo electronico: info@aepmi.org
Pagina web: http://www.aepmi.org/es/

Asociacion de Microsomia Hemifacial

Correo electronico: info@microsomiahemifacial.org
Pagina web: http://www.microsomiahemifacial.org/

Fundacion Iberoamericana Down21

Correo electronico: down21@down21.org
Pagina web: https://www.down21.org/

Federacion Iberoamericana de Sindrome de Down

Correo electronico: fiadown@fiadown.org
Pagina web: https://www.fiadown.org/

Down Espafia

Correo electrénico: downespana@sindromedown.net
Pagina web: https://www.sindromedown.net/

ASINDOWN

Correo electronico: administracion@asindown.org
Pagina web: https://asindown.org/
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ANAC (Asociacion Nacional Amigos de Arnold Chiari)

Correo electrénico: anacjunta@gmail.com
Pagina web: http://www.arnoldchiari.es/

AESCN (Asociacion Espaiola de Sindrome de Crigler Najjar)

Correo electronico: laplazacorreo@yahoo.es
Pagina web: http://es.geocities.com/sindromecriglernajjar

Fundacién Sindrome 5p- o Maullido del Gato

Correo electronico: presidenta@fundacionsindrome5p.org
Pagina web: https://fundacionsindromebp.org/

ASIMAGA (Fundacién Sindrome 5p- o Maullido del Gato)

Correo electronico: presidenta@fundacionsindrome5p.org
Pagina web: https://asimaga.org/

AELIP (Asociacion Internacional de Familiares y Afectados de
Lipodistrofias)

Correo electronico: info@aelip.org
Pagina web: http://www.aelip.es/

CHARGE Espafia

Correo electronico: charge@sindromecharge.org
Pagina web: https://sindromecharge.org/

Anasbabi Cliopatias

Correo electronico: info@anasbabiciliopatias.es
Pagina web: http://www.anasbabiciliopatias.es/
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ASUE (Asociacion de Sindrome de Usher Espaiia)

Correo electrénico: anacjunta@gmail.com
Pagina web: http://www.sindromedeusher.org/

ANSA (Asociacion Nacional de Sindrome de Apert)

Correo electronico: ansapert@gmail.com
Pagina web: http://www.apertcras.org/

AIRG Espaia (Asociacion para la informacion y la Investigacion
de las Enfermedades Renales Genéticas)

Correo electronico: info@airg-e.org
Pagina web: https://airg-e.org/

AFASAF (Asociacion de Familias afectadas por el Sindrome
Alcohélico Fetal)

Correo electronico: presidenta@fundacionsindromebp.org
Pagina web: https://asimaga.org/

Visual TEAF (Asociacién del Trastorno Espectro Alcohdlico Fetal)

Correo electrénico: info@visualteaf.com
Pagina web: https://visualteaf.com/

SEIP (Sociedad Espaiiola de Infectologia Pediatrica)

Correo electronico: secretaria.seip@viajeseci.es
Pagina web: https://www.seipweb.es/

ACNEFI (Asociacié catalana de les Neurofibromatosis)

Correo electrénico: info@acnefi.org
Pagina web: http://www.acnefi.org/index.asp?ldioma=es
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Asociacién Argentina de Neurofibromatosis

Correo electronico: consultas@aanf.org.ar
Pagina web: https://www.aanf.org.ar/

AEM (Asociacion Espafiola contra la Meningitis)

Correo electrénico: ansapert@gmail.com
Pagina web: http://www.apertcras.org/

ACHE (Asociacién Espafiola contra la Histiocitosis)

Correo electronico: info@histiocitosis.org
Pagina web: http://www.histiocitosis.org/

FEBHI (La Federacion Espaiiola de Asociaciones de Espina Bifida
e Hidrocefalia)

Correo electréonico: c.martin@febhi.org
Pagina web: https://febhi.org/

ACAEBH (Asociaci6 Catalana d'Espina bifida i Hidrocefalia)

Correo electrénico: acaebh@espinabifida.cat
Pagina web: http://espinabifida.cat/espina/

AEBHA (Asociacién de Espina Bifida e Hidrocefalia Alicante)

Correo electronico: info@aebha.org
Pagina web: https://aebha.org/

ANPHEB (Asoaciacion Navarra de Espina Bifida e Hidrocefalia)

Correo electronico: anpheb@anpheb.es
Pagina web: http://anpheb.es/
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AMUPHEB (Asociacion Murciana de Padres e Hijos con Espina
Bifida)

Correo electrénico: asociacion.amupheb@gmail.com

Pagina web: http://amupheb.org/

AECR18 (Asociacion Espaiola Cromosoma 18)

Correo electronico: aecr18@aecr18.org
Pagina web: http://www.aecr18.org/

Familias CMV (Citomegalovirus)

Correo electronico: info@familiascmv.org
Pagina web: https://familiascmv.org/

Asociacién Campeones (Paralisis cerebral infantil)

Correo electronico: info@asociacioncampeones.org
Pagina web: https://asociacioncampeones.org/

Asociacién Espafiola de Prader Willi

Correo electronico: praderwillisindrome@gmail.com
Pagina web: http://www.aespw.org/inicio/index.html

Asociacion ELA Espaiia

Correo electronico: presidencia@adelaweb.org
Pagina web: https://adelaweb.org/
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6. NOTAS
Libreta
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