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Resumen:

El Sindrome Treacher Collins (STC) es una enfermedad rara de caracter genético
gue se caracteriza por la presencia de anormalidades en el desarrollo craneofacial. La
incidencia del STC esta calculada en 1 de cada 25.000 a 50.000 nacidos vivos. El
objetivo de la investigacion es conocer en profundidad un caso de Sindrome Treacher
Collins, y como ha influido en la vida del sujeto y su entorno familiar y educativo. Para
ello se hace una presentacion del caso de un nifio de 12 afios afectado de Sindrome
Treacher Collins, a continuacion se han realizado distintas entrevistas en profundidad
a familiares, profesores y al propio sujeto estudiado, se han recogido datos mediante
observacion directa y observacion documental de informes médicos y escolares. Tras
un analisis exhaustivo de los datos recogidos se plantean conclusiones respecto a
este caso en concreto, que no se pueden generalizar a todos los casos de Sindrome

Treacher Collins, por depender de los factores del entorno en que cada uno crezca.

Palabras clave: Sindrome Treacher Collins, estudio de caso, enfermedad rara,

experiencia de vida, entorno educativo, entorno familiar.

Abstract:

Treacher Collins Syndrome (TCS) is a rare genetic disorder that is characterized by
the presence of abnormal craneo-facial development. TCS is calculated to affect 1 out
of 25,000 to 50,000 live births. The objective of this research is to gain in-depth
knowledge of a case of Treacher Collins Syndrome and how it has affected the life of
the subject and his family and educational environment. To this end, a presentation of
the case of a 12-year- old boy with Treacher Collins Syndrome will be presented.
Several in-depth interviews were carried out with family members, teachers, and the
subject himself, and data has been gathered by means of direct observation and
documentary observation of medical and school reports. After an exhaustive analysis
of the data collected, conclusions regarding this specific case are presented. These
conclusions cannot be generalized to all of the cases of Treacher Collins Syndrome, as

each case depends on the environment in which the child grows up.

Key words: Treacher Collins Syndrome, case study, rare disease, life experience,

educational environment, family environment.
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l. INTRODUCCION

En la presente investigacion se pretende conocer en profundidad un caso de
Sindrome Treacher Collins, asi como su entorno mas cercano, familia y entorno
escolar. El sujeto de estudio serd un nifio de 12 afios de edad, de Ledn, Espafia,
afectado de Sindrome Treacher Collins. En la investigacion participaran, ademas del
nifio, sus padres y familiares méas cercanos, asi como distintos profesionales del centro

educativo en el que estudia, el Colegio Publico Luis Vives.

Aunque hay diversos estudios relacionados con sujetos con Sindrome Treacher
Collins, éstos hacen referencia al ambito sanitario, siendo operaciones aplicadas a
este tipo de pacientes, procedimientos a seguir, etc. (Rodriguez, Etxaniz, Rey, Pérez y
Nieto, 2010; Guerrero, Acebedo, Lépez y Jiménez, 2014; Espinosa, Sanchez, Roldan y
Martinez, 2014). También se han encontrado estudios de caso en los que se describe
la enfermedad y el caso concreto de una persona que la padece, pero éstos son muy
breves y no aportan informacién mas alla del diagnéstico (Andrade, Junior, Dioni,

Freitas, Carneiro y Yoshimoto, 2005; Pollo, Alvarez, Torres, Placeres y Morales, 2014).

Por lo tanto, y debido a la rareza de esta enfermedad, nos hemos encontrado con
una serie de dificultades a la hora de encontrar informacion validada para la
realizacion esta investigacion, ya que los articulos de investigacion e informacion son
escasos y no se ha encontrado ninguna investigacién similar a la que en este trabajo
se plantea. Otra dificultad con la que nos hemos encontrado es que durante el periodo
gque ha tardado en realizarse esta investigacion el nifio ha sufrido dos operaciones que

han hecho que la investigacion se paralice durante un tiempo.

Esta investigaciéon, no trata sélo de presentar y describir un caso de Sindrome
Treacher Collins, pretende también reflejar una visiébn mas social y personal de lo que
esta vivencia significa para el sujeto y aquellos que le rodean, como afecta el
Sindrome Treacher Collins a su dia a dia, los obstaculos a los que se enfrenta, la
manera de afrontar la situacioén, cémo influye en sus vidas, qué expectativas de futuro

tienen, etc.

Se considera que la importancia de esta investigacion reside en lo infrecuente y
raro que resulta el Sindrome Treacher Collins, esto hace que sea un tema el cual
puede resultar de interés tanto para la colectividad médica como para la sociedad en
general, para la propia familia y especialmente para todas aquellas familias en las que
hay algun caso de Sindrome Treacher Collins, las cuales o bien pueden ver reflejada

su historia, o bien para aquellos nuevos casos, que vean en esta investigacion una




referencia y guia para conocer y tranquilizar sus posibles miedos, a qué se enfrentan,
y posibles recursos de los que disponer. Como familiar cercano del sujeto de estudio,
también hay un interés personal en la realizacion de esta investigacion. Se pretende
también que sea una investigacion que pueda ser entendida por cualquier persona, ya
sea del &mbito sanitario o no.

Las personas que han participado en esta investigacién lo han hecho sin coaccién
ni obligacion, colaborando con la investigadora por voluntad propia. Para garantizar la
proteccion de datos y privacidad de los sujetos participantes, los nombres que
apareceran a lo largo de toda la investigacion seran reflejados con iniciales®.

Para la realizacién de este estudio se ha realizado en primer lugar una busqueda
intensiva acerca del temay se presenta el caso concreto del sujeto estudiado. Se han
realizado una serie de entrevistas en profundidad con diferentes profesionales del
centro educativo y miembros de su entorno familiar mas cercano, asi como una
entrevista al propio nifio. Se trata de un estudio intensivo, con la participacion de un
grupo pequefio de personas pero con entrevistas en profundidad.

II. OBJETIVOS

Asi pues, los objetivos de esta investigacion son los siguientes:

e Obijetivo general: Conocer en profundidad un caso de Sindrome Treacher

Collins, y como ha influido en la vida del sujeto y su entorno familiar y
educativo.

e Obijetivos especificos:

o Describir las caracteristicas particulares del Sindrome Treacher
Collins que presenta el caso estudiado.

o Explorar el desarrollo fisico y psiquico del nifio desde su nacimiento
hasta el presente.

o Describir el ambito familiar del nifio, su autoestima y su forma de
afrontar el sindrome.

o Conocer como afecta el sindrome a la vida del nifio y de su familia;

o Conocer qué preocupaciones, miedos y expectativas de futuro tiene
la familia para el nifio.

o Conocer como incide la enfermedad en el entorno escolar del nifio.

! Ver Metodologia, p. 20




I1l. FUNDAMENTACION TEORICA

1. EL SINDROME TREACHER COLLINS

El sindrome de Treacher Collins (STC) fue descrito inicialmente en 1846 por
Thompson vy, posteriormente, por Berry, en 1889 (Leyva y Mallarino Restrepo, 2013:
2). Recibe su nombre en honor al oftalmélogo inglés Edward Treacher Collins quien
describié sus caracteristicas principales en 1900, cuando describié a dos nifios que
tenian pomulos pequefios y muescas en sus parpados inferiores. Después
Franceschetti y Klein fueron los primeros en usar la expresidbn Disostosis
Mandibulofacial, y describieron el perfil de los afectados como similar a la cara de los
peces o los péjaros. El sindrome de Treacher Collins (STC), es un defecto congénito
gue se caracteriza por la presencia de anormalidades en el desarrollo craneofacial. Se
trata de una enfermedad hereditaria rara y ha sido poco referenciado en revistas
médicas nacionales (Pollo Medina, Alvarez Escobar, Torres Alvarez, Placeres
Hernandez, & Morales Carbot, 2009).

El Sindrome de Treacher-Collins, es una condicion en la cual no se desarrollan bien
los pémulos ni la mandibula (labio y paladar hendido, hipoplasia malar, maxilar). Esta
diagnosis se les da a los nifios que tienen muescas o estan estirados sus parpados
inferiores, o cuyos pdémulos estan parcialmente ausentes. Las orejas son
frecuentemente anormales y parte de las orejas pueden estar ausentes (ausencia o
malformacién de los pabellones auriculares y de los conductos auditivos, pérdida
conductiva de la audicién). La mandibula inferior es también pequena (Children’s
Craniofacial Association, 2010). Se considera un sindrome poliformativo al constatarse
multiples malformaciones, tiene un patrén de transmision genético autosémico
dominante, con una expresividad variable (Pollo Medina et al., 2009). Se caracteriza
por presentar frecuentemente las anomalias de forma bilateral y simétrica (Leyva y
Mallarino Restrepo, 2013, p.2). El diagnéstico diferencial debe realizarse de entidades
como la microsomia hemifacial, el sindrome de Godenhar, la disostosis acrofacial de
Nagers y el sindrome de Millers, con los que se diferencia por ser siempre bilateral
(Pollo Medina et al., 2009).

La incidencia del STC esta calculada en 1 de cada 25.000 a 50.000 nacidos vivos
(Leyva y Mallarino Restrepo, 2013, p.2). En Espafia, datos del ECEMC (Estudio
Colaborativo Espafiol de Malformaciones Congénitas) estiman una frecuencia de 0,07

por cada 10.000 nacimientos (Avellaneda e Izquierdo, FEDER, 2004). Es causado por




una mutacion de los genes: TCOFL1 (que se halla en el brazo largo (q)

del cromosoma 5, en el locus o ubicacion 32 y 33.1), POLR1C y
POLR1D (que se encuentran en los cromosomas 6 y 12
respectivamente en las regiones que se designan 6g21.2 y 13q12.2).
Dichas mutaciones en los genes TCOF1 y POLR1D se producen
cuando el modo de herencia es autosémica dominante y en el gen A
POLR1C cuando la herencia es autosomica recesiva (Mollinedo y
Quisbert, 2014, p.2). La mutacion del gen TCOF1, donde se codifica

la proteina “treacle”, esta encargada de la migraciébn de las
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y colaboradores, donde se exponia a ratones a dosis toxicas de
vitamina A e isotretinoina, encontré que estos sufrieron de malformaciones similares a

las expresadas en los pacientes con STC (Leyva y Mallarino Restrepo, 2013, p.2).

El Sindrome de Treacher-Collins puede desarrollarse de dos maneras, bien como
una mutacion nueva, que significa que ambos padres les pasan genes normales a sus
hijos, sin embargo, a veces, muy temprano en el desarrollo, un cambio en uno de los
genes conduce a una mutacién. Actualmente no hay evidencia de que las acciones de
la madre o las actividades durante el embarazo hayan contribuido a esta condicion.
Por otra parte, el Sindrome Treacher Collins puede ser heredado de uno de los
padres. Debemos tener en cuenta que a veces uno de los padres pueda tener una
forma leve de la condicion, la cual pasa desapercibida hasta que uno de sus hijos nace
con el sindrome. Para los padres no afectados quienes tienen un hijo con STC, la
probabilidad de que se presente la condicién en un segundo hijo es insignificante. Los
adultos con STC tienen una probabilidad del 50% de pasarles la condicidén a sus hijos.
Cuando un padre con STC pasa estos genes, los nifios podran ser afectados en
distintos grados. El grado que sea igual al del padre podra ser o mas leve o mas
severo (Avellaneda e Izquierdo, FEDER, 2004).

El sindrome de Treacher Collins tiene un cuadro clinico muy variables en relaciéon
de una persona a otra, incluso entre integrantes de una misma familia (Mollinedo y
Quisbert, 2014, p.2). Algunas personas pueden tener una forma muy suave del
sindrome que puede estar sin diagnosticar; otros pueden tener anomalias
significativas (NORD, 2013) y complicaciones derivadas de estas que pueden llegar a
ser mortales en los casos mas graves. Como ya se ha mencionado, hay distintos
problemas que son comunes en el Sindrome de Treacher-Collins, pero un nifio no

necesariamente presenta todos estos problemas. Las dificultades mas comunes se




producen en la respiracion, las orejas, los ojos y las manos, (siendo este dltimo el

menos comun, con un porcentaje muy pequefio de casos que presentan problemas en

las manos, siendo los pulgares uno de los problemas més comunes en este caso)
(Avellaneda e Izquierdo, FEDER, 2004).

El Sindrome Treacher Collins presenta las siguientes manifestaciones clinicas,

aungue como ya se ha dicho, no todos los casos tienen por qué presentar todas estas

manifestaciones (Mollinedo y Quisbert, 2014, p.3-4):

Huesos de la cara. Los pémulos y las estructuras anatémicas aledafias
muestran un subdesarrollo, lo que resulta en un aspecto facial hundido, que
se denomina hipoplasia malar. En pacientes afectados por el sindrome,
generalmente, la mandibula no alcanza su desarrollo normal por lo tanto es
pequefia (micrognatia)

Respiracion y deglucion. La micrognatia puede desencadenar serios
problemas al respirar y deglutir, pues existe glosoptosis que se produce
cuando la lengua se desplaza, en cavidad bucal, mas posteriormente de lo
normal. Otras alteraciones de las vias respiratorias como la atresia de
coanas o estenosis y la hipoplasia faringea podrian dificultar la respiracién
en recién nacidos. El problema de apnea de suefio (que es una condicion en
la que el nifio no recibe suficiente oxigeno mientras duerme),
potencialmente, puede originar la muerte neonatal. Debido a las dificultades
en la respiracion habra inconvenientes en la deglucion, y de hecho la
alimentacién del nifio se obstaculizara, por ello, en casos graves de STC se
requiere el empleo de un tubo gastrico para la nutricion suplementaria.
Cuando los problemas de respiracion se prolongan por un largo periodo de
tiempo eventualmente cabe la posibilidad de afectar al corazon.

Audicion. En general, los nifios que padecen del Sindrome de Treacher
Collins tienen deformidades en el oido externo o bien pueden carecen de
este (anotia), también puede haber atresia o estenosis de los conductos
auditivos externos, por estas razones la pérdida de audicion es muy
probable y es usualmente bilateral de tipo “conductivo”.

Sentido de la vista. En el STC se manifiestan anomalias como: sequedad en
los ojos por caida de parpados inferiores, lo que aumenta el riesgo de
infecciones oculares; coloboma de parpado inferior, angulos palpebrales
inclinados hacia abajo, ptosis palpebral, ausencia de pestafias inferiores
parcial o totalmente, dacrioestenosis e incluso pérdida de la visién debido a

las alteraciones mencionadas.




e Lenguaje. Los problemas del desarrollo del habla pueden suceder como
consecuencia de la pérdida de audicion, hendidura en el paladar (paladar
hendido) o dificultades para producir sonidos a causa de una distorsion
estructural.

e Alteraciones dentales. En cavidad bucal se evidencia la ausencia de ciertas
piezas dentarias (agenesia), erupcién dental anormal, un cambio de
coloraciobn en el esmalte de los dientes, espacios interdentarios muy
sugerentes y maloclusiones.

¢ Manos. Los problemas mas comunes en nifios con STC se generan en los
pulgares, pues estan ausentes o poco desarrollados.

o Retraso mental. No existe evidencia de que el retraso mental sea una
caracteristica de este sindrome pues segun estudios realizados, se
determina que el 5% de los pacientes afectados por el STC sufren de
retraso psicomotor. La inteligencia del individuo sélo se ve afectada por las
anormalidades en el desarrollo del habla debido a la deficiencia en la
audiciéon. Hoy en dia se conoce que los nifios con STC son tan inteligentes
como otros nifios siempre y cuando reciban los mecanismos de estimulo y

tratamientos apropiados.

No hay cura para el STC. El tratamiento esta dirigido hacia los sintomas especificos
gue son evidentes en cada individuo (NORD, 2013). El manejo del STC requiere una
aproximacion interdisciplinaria. Se han propuesto sistemas para clasificar la
enfermedad y asi establecer un protocolo de manejo para esta patologia, pero todavia
no hay una propuesta concreta, pues el STC es un trastorno infrecuente y de
presentacion diferente en cada individuo, lo que dificulta el desarrollo de guias de
manejo (Mollinedo y Quisbert, 2014, pp.4-5). En algunos casos, la reconstruccion
quirargica de las malformaciones craneofaciales puede ser necesaria. A pesar del
namero de cirugias, los resultados varian de una persona a otra y el resultado final es
raramente correctivo. En algunos individuos, una operacién se puede realizar para
ayudar a malformaciones del oido medio y corregir la pérdida de audicién conductiva
asociada. Sin embargo, los audifonos especializados tales como audifonos hueso
(BAHA) pueden ser suficientes en lugar de la cirugia en la mayoria de los casos
(NORD, 2013). Lo mas importante sobre todo durante el periodo neonatal y la infancia,
es asegurar la integridad de la via aérea y lograr la alimentacion del paciente. El
tratamiento quirdrgico méas frecuentemente utlizado y con mejores resultados
(observados como mayor numero de retiracion de canulas y menor necesidad de

reintervencion) para este periodo es la distraccion mandibular osteogénica. Este puede




realizarse durante el periodo neonatal de ser necesario. También se pueden llevar a
cabo diversos procedimientos, con el fin de preservar la via aérea como la
traqueostomia, el uso de presion positiva continua de la via aérea y adhesiones labio-
lengua La evaluacion por oftalmologia, otorrinolaringologia y audiologia también se
debe iniciar entre los 0 y los 36 meses de edad. En una segunda etapa, de los 3 a los
12 afios de edad, se debe comenzar el tratamiento de ortodoncia, la reparacion de los
parpados, la reconstruccion del paladar o del labio hendido (en su caso) y la
reconstruccion de la region cigomética, para la cual el procedimiento méas utilizado es
el uso de colgajos vascularizados de calota, ya que tienen menor necesidad de
reintervencion. La realizacién de otoplastia y otras cirugias de retoque se deben
realizar en este lapso. En el dltimo periodo, que comprende de los 13 a los 18 afios de
edad, esta recomendado llevar a cabo la cirugia ortognatica y rehacer los injertos, en

caso de ser necesario (Mollinedo y Quisbert, 2014, pp.4-5).

Los problemas de las vias respiratorias estructurales asociados con TCS pueden
hacer que sea dificil para los anestesi6logos para gestionar y mantener una via
respiratoria durante la cirugia. La evaluacion adecuada incluyendo una evaluacién
preoperatoria completa y la historia clinica completa se debe realizar para planificar

mejor una estrategia anestésica (NORD, 2013).

Un nifio afectado de STC debe ser tratado por un equipo craneofacial calificado. El
Sindrome de Treacher-Collins es un problema complejo que requiere las habilidades
expertas de distintos especialistas que trabajen en conjunto. Estos problemas son

mejor tratados en un centro craneofacial.

Un equipo craneofacial es un grupo de especialistas que han sido especificamente
entrenados en el manejo quirdrgico de los problemas que involucran al rostro y la
cabeza. Los miembros basicos del equipo y sus papeles en el tratamiento del nifio
vienen sefialados en la Guia para entender el Sindrome de Treacher-Collins de la

Children’s Craneofacial Association, Dallas, TX (2010) y son los siguientes:

e El antropdlogo: Este especialista toma multiples medidas del rostro y del
craneo. Estas son comparadas con los cuadros de valores normales. Un
ejemplo de estas medidas es la distancia entre los ojos. Los cirujanos
craneofaciales usan la informacion recopilada por los antrop6logos para ver
como estd creciendo y desarrollandose un nifio. El antrop6logo también
ayuda con la planificacién de la cirugia correctiva.

e El cirujano craneofacial: Este individuo es normalmente el lider del equipo

craneofacial y frecuentemente coordina las citas con los otros doctores. Este




cirujano craneofacial usualmente completd su entrenamiento de cirugia
general y plastica y se especializé en cirugia craneofacial en un hospital de
nifios.

El genetista: Este médico se especializa en la categorizacion de los distintos
sindromes. Esto es muy importante para el cuidado general del nifio. Una
vez que el genetista hace el diagnostico, los miembros del equipo buscan
los problemas que podrian estar asociados con la condicion o sindrome, y si
es posible, prevenirlos. El genetista también aconseja a las familias sobre
las posibilidades y probabilidades de que futuras generaciones desarrollen
el STC.

El neuro-oftalmélogo: Este médico analiza cercanamente la vista del nifio y
controla cualquier problema. También puede realizar una cirugia para
balancear los musculos de los ojos, de haber problemas al mirar de frente
con ambos 0jos.

El neuro-radidlogo: Este médico esta entrenado especialmente para leer los
rayos-X y ecografias del cerebro y del craneo. Este especialista se encarga
de proveer informacién importante al cirujano craneofacial y neurocirujano.
El pediatra anestesiélogo: Este doctor es un miembro muy importante de
cualquier equipo craneofacial. Los nifios con problemas craneofaciales a
menudo tienen problemas asociados con las vias respiratorias que crean
dificultades al respirar. Es esencial que este doctor haya sido bien entrenado
en cuanto a anestesiologia pediatrica, pero también es de igual importancia
que tenga experiencia substancial en el trato a estos nifios especiales. La
experiencia del anestesiologo pediatrico en lo que se refiere a los problemas
craneofaciales tiene quizas el efecto mas grande en cuanto a la seguridad
general de la cirugia.

El dentista pediatrico: Debido a que los nifios con problemas craneofaciales
a menudo tienen problemas con sus dientes, el dentista pediatrico se
encarga de estos problemas especializados. Hay ocasiones en las que los
dientes estan ausentes o el paciente tiene dificultad para abrir la boca, lo
cual dificulta el cuidado de sus dientes. Por lo tanto, las habilidades
especiales de un dentista pediatrico son necesarias.

El intensivista pediatrico: Este es un pediatra que se especializa en el
cuidado de los nifios en las unidades de cuidado intensivo. Se requiere de la
habilidad de este especialista para observar al nifio durante la primera

noche después de la cirugia y para asegurarse de que todo va bien.




¢ El neurocirujano pediatrico: Este doctor trabaja con el cirujano craneofacial
en la sala de operaciones y contribuye substancialmente a la seguridad del
procedimiento. Este doctor ha recibido entrenamiento en neurocirugia y
también entrenamiento avanzado en neurocirugia pediatrica.

e La enfermera pediatrica: De todos los miembros del equipo, la enfermera
pediatrica es la que probablemente pasa la mayor parte del tiempo con el
nifio que ha sido operado. Esta enfermera se ha especializado no sélo en el
tratamiento de los nifios, sino especificamente en el tratamiento de los nifios
con condiciones craneofaciales.

o El otorrinolaringblogo pediatrico: Este especialista juega un papel importante
en el control del sentido auditivo del nifio. Incluso las mejoras mas pequefias
en la habilidad auditiva de un nifio pueden afectar significativamente su
rendimiento en la escuela.

o El psicologo pediatrico: Este individuo realiza dos funciones importantes. La
primera funcion es revisar el desarrollo del nifio para determinar si es
necesario que se intervenga para ayudar a que el nifio alcance su potencial.
En segundo lugar, este especialista le ayuda al nifio a afrontar el estrés y
presiones que puedan surgir debido a su condicion médica. A menudo el
psicélogo les da a los padres sugerencias en cuanto a como encargarse de
las relaciones interpersonales. Esto ayuda especialmente al momento de
manejar los problemas del nifio en la escuela.

o El trabajador social: Esta persona se encarga de presentar a los nifios al
hospital y de prepararles para la cirugia. Con los costos del cuidado de
salud que van subiendo cada vez mas, el trabajador social también les
puede ayudar a las familias con informacion financiera importante.

o El terapeuta del habla: Este especialista evalla la habilidad del nifio para
comunicarse. El oido entrenado del terapeuta del habla algunas veces
puede encontrar temprano los problemas que puedan ser corregidos con

simples ejercicios del habla

Ademas de estos profesionales, pueden participar en la atencion durante el
desarrollo del nifio otros profesionales como fisioterapeutas, personal del centro

educativo, etc.

Aungue el predominante en el sujeto de estudio es el Sindrome Treacher Collins, el
nifio esta diagnosticado ademas de Sindrome de Klippel-Feil y de Deformidad de

Sprengel bilateral. Hablaremos de ellos brevemente para contextualizar el caso.
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El Sindrome de Klippel-Feil se caracteriza por malformaciones como: cuello corto y
ancho, paladar hendido, implantaciébn baja de cabello posterior y restriccion del
movimiento del cuello debido a la fusion de dos o mas vértebras cervicales. La
afeccion se debe a una alteracion en la migracion del tejido mesodérmico en el
momento de la formacién de los discos cervicales y del desarrollo de otros érganos y
sistemas, entre la tercera y cuarta semanas de desarrollo embrionario. Es un
padecimiento de herencia autosomica dominante con penetrancia reducida y
expresividad variable. (Rubens Figueroa, Zepeda Orozco, y Gonzalez Rosas, 2005)
Este sindrome fue descrito inicialmente por Maurice Klippel y Andre Feil en un hombre
de 46 afios de edad con fusion vertebral, en 1912. (Austrich Senosian, Téllez Zenteno,

Garcia Ramos, y Corona, 2001)

Por su parte, la Deformidad de Sprengel se caracteriza por la elevacién congénita
de la escapula. Es una malformacion compleja, que suele asociar displasia de la
escapula y atrofia o hipoplasia muscular. Se produce por una alteracion en el normal
descenso de la escapula, de tal manera que ésta permanece en una posicion elevada
con respecto al térax y al cuello. (Sanz Alvarez, y Manuel Enguidanos, 2009)

2. PRESENTACION DEL CASO

MT nacié el 16 de Julio de 2004 en el Hospital de Ledn. Al nacer presentaba
malformaciones faciales que obligaron a su intubacién y derivacion al Hospital Central

de Asturias, donde fue diagnosticado de Sindrome Treacher Collins, presentando:

e Retromicrognatia severa (mandibula hacia atras y muy pequefia)

o Paladar hendido completo (fisura de tamafio considerable en el paladar,
total comunicacion entre fosas nasales y boca, presentaba practicamente
una ausencia total de paladar, teniendo solo una especie de pilares
laterales)

¢ Hipoplasia malar (el arco cigomatico y los pémulos lo tiene pequefio, es muy
tipico en los Treacher Collins, esto hace que los parpados estén caidos
hacia abajo y hacia afuera, pero en su caso es leve)

e Micro-anotia bilateral con imperforacion de ambos conductos auditivos
externos y fusion de la cadena osicular de oido medio (ausencia de
pabellones auriculares, solo tiene un vestigio pequefio y no funcional. Tiene

el oido interno, el medio esta malformado y es no funcional al tener la
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cadena de huesecillos fusionados al atico, por lo que no vibran, el oido
externo es inexistente)

e Hendiduras palpebrales con inclinacion ligera hacia abajo y afuera, y
tendencia colobomatosa externa de parpados inferiores (en el caso de
Marco, a parte de la hipoplasia malar tiene una muy ligera tendencia
colobomatosa, que hace que el parpado tenga la inclinacién mencionada,
Marco si tiene parpados sin afectacion)

Con exploraciones posteriores se evidencia una via respiratoria normoformada pero
de menor calibre (mas estrecha de lo normal), lo que junto a la retroposicién de la
base de la lengua, dificulta la respiracion en las fases profundas del suefio, asi como

en la intubacién orotraqueal para los actos quirdrgicos.

Posteriormente se diagnosticO ademas de Deformidad de Sprengel bilateral y
Sindrome de Klippel-Feil, con escapulas alatas y fusién de vértebras C6-C7 y C7-D1.
MT tiene el vértice superior de la espalda mas arriba y mas junto, lo que limita su
movimiento en la parte superior del cuerpo. El sindrome de Klippel-Feil hace que tenga
un cuello acortado con la rotacion limitada, esto también influye a la hora de intubar al
nifio, dificultando considerablemente este procedimiento. Esto se le diagnosticé con 5
afos, y no antes, ante la imposibilidad de realizarle un estudio radiolégico hasta ese

momento por las multiples intervenciones a las que ha tenido que someterse.

A los cuatro dias de vida, y ante la imposibilidad de mantener la intubacién, se
practica una traqueostomia. Una vez valorado por el Servicio de Cirugia Maxilofacial
del Hospital central de Asturias, se decide su derivacion al Hospital Doce de Octubre
de Madrid, donde, hasta la fecha, se practican los siguientes procedimientos

quirdrgicos:

e Osteotomia en ambos éangulos mandibulares y colocacién de dos
distractores de Martin tipo Baby Molina (20-9-2004). Se trata de realizar
fracturas en el hueso de la mandibula para instalar unos distractores que

permitan alargar la mandibula.
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Figura 1. Distractores mandibulares similares a los del paciente

o Recolocaciéon de distractor mandibular derecho ante la pérdida de anclaje
(23-9-2004)

o Realizacién de gastrostomia abierta con colocacién de sonda de Pezzer.
Refracturacion de callo 6seo mandibular derecho y sustitucion de
distractores por otros de brazo de 45mm (15-10-2004). Se trata de una
comunicacion del estbmago con el exterior para poder alimentarle mediante
sonda. En la misma operacion, se presentaron otro tipo de distractores,
similares a los anteriores pero de mayor longitud, se los instalaron para
seguir con la distraccion ésea.

¢ Recolocacion de distractor derecho por movilidad del mismo (19-10-2004)

o Realizacibn de Nissen laparoscépico como solucion al reflujo
gastroesofagico (24-11-2004). Marco vomitaba todo lo que comia, por lo que
tuvieron que practicarle una fundoplicatura, es decir, se realiza un pliegue
entre el fondo del estbmago y el eséfago, lo que hace que el cardeas se
estreche y se evite el reflujo. A partir de ese momento, el nifio empieza a
ganar peso.

¢ Retirada de distractores (1-12-2004)

e Decanulacién de traqueostomia en planta hospitalaria (3-3-2005)

e Cierre de fisura palatina segun técnica de Veau-Wardill-Killner y
faringoplastia segun técinca de Delaire. (24-10-2005). Se trata de hacer
pliegues microscopicos del paladar para cerrar la fisura. Es una operacion
muy complicada, teniendo en cuenta la complicacion de la apertura de la
boca y la mandibula muy pequefia que presentaba Marco. El resultado de
esta operacién no ha sido perfecto, pero cuenta con un paladar funcional
gue si bien no le permite tener un habla totalmente correcta, le permite tener
una mejor comunicacion. Osteotomias en ambos cuerpos mandibulares y

colocacion de distractores univectoriales de Martin. En esta misma
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operacién, se volvieron a colocar distractores. Ante la dificultad de
intubacion por fibrobroncoscopia se reabre la traqueostomia.

Refracturacion de callo 6seo mandibular derecho y recolocacion del
distractor (31-10-2005).

Retirada de distractores en quir6fano y decanulacién de la traqueostomia en
planta hospitalaria (5-12-2005).

Lipoinfiltracibn en ambas regiones malares bajo técnica de Coleman y
obtenida de region glutea (23-10-2009). Le quitaron grasa de los glateos y
realizaron una infiltracidbn de esa grasa en la zona malar. Se trata de una
operacién de cirugia plastica que se tendria que realizar en mas ocasiones,
pero por el momento han decidido posponerlo hasta que acabe con todos
los procesos quirdrgicos importantes.

Escapulectomia parcial bilateral como intento de solucién a la Deformidad
de Sprengel (4-2-2010). Cortaron la parte de arriba de las dos escéapulas,
reinsertaron los musculos y mediante fisioterapia se esperaba ganar
amplitud de movimientos. Esta operacién no dio resultado alguno.
Osteotomia de ambas ramas mandibulares y colocacion de distractores
internos mandibulares univectoriales Synthes (11-2-2013). Esta vez le
colocaron los distractores en el interior de la boca, fue muy dolorosa y le
provocé una fusion de la articulacion temporomandibular que, al cabo de
pocos meses, le limité aun mas la apertura de la boca.

Retirada de distractores mandibulares internos; uvuloplastia en Z-Plastia de
Furlow (26-8-2013). Retirada de gastrostomia en planta hospitalaria. Se
intentd conseguir una mayor movilidad de la campanilla para mejorar el
habla, esta operacion no dio resultado alguno.

Reconstruccion de ambas articulaciones témporomandibulares mediante
injertos condrocostales, de unos 5 centimetros, tomados de 52 y 62 costillas
derechas. Reapertura de la traqueostomia por la imposibilidad de la
intubaciéon nasotraqueal mediante fibroscopio. Se implantan placas de
traccion ortoddncica directamente en maxilar y mandibula (21-8-2015).

Decanulacion accidental en planta a los ocho dias.
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Figura 2. Imagenes del escaner craneofacial del paciente

¢ Implante auditivo de via 6sea BAHA (1-06-2016). Se trata de colocar una
placa imantada de titanio subcutanea atornillada al hueso parietal, para
posteriormente utilizar un nuevo método de anclaje del aparato BAHA, que
le permite més autonomia y a la vez facilitar la transmision 6sea del sonido.
Buscar en google imagenes de implante iman baha atrack

e Reseccion de callo 6seo del lado izquierdo que le impedia la movilidad de la
mandibula.(18-07-2016)

Todas las intervenciones han sido realizadas en el Hospital Doce de Octubre de
Madrid, por el equipo del Servicio de Cirugia Maxilofacial o por un equipo
multidisciplinar en el que participa dicho servicio. Dada la complejidad del caso y la
cantidad de intervenciones a realizar, ha sido y sigue siendo aconsejable aprovechar

cada entrada en el quir6fano para resolver mas de un problema que el mismo plantea.

En estos momentos se tienen pendientes mas intervenciones (retirada de placas de
tracccion ortodoncica, al menos una distraccion mandibular, reconstruccién de
pabellones auriculares, faringoplastia, lipoestructuras.... y cualquier eventualidad, o

complicacién imprevista).

En todas las intervenciones realizadas, e inevitablemente en las pendientes, el
principal problema que se plantea es la gran dificultad en la intubacion endotraqueal,
con el riesgo vital inmediato que ello supone en todos los actos quirargicos. En todos
ellos se ha recurrido a la intubacién mediante fibroscopio por lo que es necesaria la
participacion de un equipo altamente adiestrado y con gran conocimiento del paciente.
La alternativa a ello serian las repetidas reaperturas de la traqueostomia con el grave
riesgo que supone de infecciones, fistulizaciones y estenosis traqueales, ademas del

trauma psicolégico que supone para un nifio a punto de entrar en la pubertad.
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3. LEGISLACION EDUCATIVA EN ALUMNOS CON NECESIDADES
ESPECIALES

En el caso del sujeto de estudio, la legislacion vigente le respalda a la hora de

conseguir una escolarizacion normal con nifios de su misma edad en un centro comdn.

La ORDEN EDU/1152/2010, de 3 de agosto, por la que se regula la respuesta
educativa al alumnado con necesidad especifica de apoyo educativo escolarizado en
el segundo ciclo de Educacion Infantil, Educacion Primaria, Educacién Secundaria
Obligatoria, Bachillerato y Ensefianzas de Educacion Especial, en los centros
docentes de la Comunidad de Castilla y Ledn, recoge la exigencia de proporcionar una
educacion de calidad y adaptada a las necesidades de los ciudadanos. Asimismo
reconoce que una adecuada respuesta educativa se concibe a partir del concepto de
inclusién, siendo la atencién a la diversidad una necesidad que abarca a todas las
etapas educativas y a todo el alumnado. Las Administraciones educativas dispondran
los medios necesarios para que todo el alumnado alcance el maximo desarrollo
personal, intelectual, social y emocional; asegurardn los recursos necesarios para que
el alumnado que requiera de atencion educativa diferente a la ordinaria pueda
alcanzar el maximo desarrollo posible de sus capacidades personales y, en todo caso,
los objetivos establecidos con caracter general para todo el alumnado; y estableceran
los procedimientos Yy recursos precisos para identificar tempranamente las
necesidades especificas del citado alumnado, garantizando la escolarizacién y

regulando y asegurando la participacion en todo momento de los padres o tutores.

La presente ley, en su Articulo 5, Medidas de atencién educativa, establece que, los
equipos directivos de los centros docentes, con el asesoramiento de los orientadores
que atienden a estos centros, adoptaran las medidas que mejor garanticen la
adecuada atencion a las necesidades educativas del alumnado. La toma de decisiones
gue de ellas se deriven se realizard atendiendo a la diversidad de capacidades,
conocimientos, ritmos de aprendizaje, intereses y motivaciones del alumnado, e iran
destinadas a alcanzar los objetivos y las competencias basicas establecidas en cada
una de las etapas educativas. El desarrollo y seguimiento de las medidas adoptadas
para la atenciéon del alumnado con necesidad especifica de apoyo educativo sera
continuo y correspondera al equipo docente, integrado por el conjunto de profesores
de cada grupo de alumnos y, en su caso, por el profesorado que ejerce funciones de
apoyo especifico, coordinados por el tutor. El orientador que atiende al centro

asesorara en este proceso y se contard, ademas, con la colaboracion de los
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departamentos didacticos y, en su caso, de otros servicios de la Consejeria

competente en materia de educacion.

En el Articulo 7, Medidas especificas de atencién educativa, se establece como una
de estas medidas, la atencion educativa al alumnado enfermo para aquellas
situaciones de hospitalizacibn o de convalecencia domiciliaria, de acuerdo en este
altimo caso con Orden EDU/1169/2009, de 22 de mayo, por la que se regula la
atencion educativa domiciliaria en el segundo ciclo de educacion infantil, educacion
primaria, educacion secundaria obligatoria y educacion basica obligatoria en los
centros docentes sostenidos con fondos publicos de la Comunidad de Castilla'y Leon.

La INSTRUCCION CONJUNTA, de 7 de enero de 2009 de las Direcciones
Generales de Planificacion, Ordenacion e Inspeccion Educativa y de Calidad,
Innovacién y Formacién del Profesorado, por la que se establece el procedimiento de
recogida y tratamiento de los datos relativos al alumnado con necesidad especifica de
apoyo educativo escolarizado en centros docentes de Castilla y Le6n, sefiala que en el
Sistema Educativo resulta necesario atender a la diversidad del alumnado y contribuir
de manera equitativa a los nuevos retos y dificultades que esa diversidad genera. La
atencion al alumnado con necesidad especifica de apoyo educativo da lugar a que en
Su gestion sea necesaria la intervencion de diversas unidades organicas de la
Consejeria de Educacion, que necesitan disponer de informacién actualizada relativa a
estos alumnos en diferentes momentos del curso escolar, por ello se crea el fichero
automatizado de datos de caracter personal denominado “Datos relativos al alumnado
con Necesidades Educativas Especificas" de la Consejeria de Educacion. Este fichero
consta de informacién relativa al alumnado con necesidad especifica de apoyo
educativo y sera la Unica fuente de informacién para cualquier 6érgano de la Consejeria
de Educacion gque necesite tener conocimiento de datos relativos a los alumnos de

este tipo matriculados en centros docentes de Castilla 'y Ledn.

El nifio sujeto de estudio de esta investigacion, es considerado como alumno con
necesidad especifica de apoyo con la clasificacion de “Alteraciones de la
comunicacion y del lenguaje”, en tipologia “Discapacidad auditiva”, categoria de

“hipoacusia severa”.

4. LA FAMILIA COMO AGENTE SOCIALIZADOR

La familia es el agente socializador mas importante en la vida de un individuo, no solo

porque es el primer agente, sino porque se constituye en el nexo entre el individuo y la

17

——
| —



sociedad. Es la familia la que socializa al nifio permitiéndole interiorizar los elementos
béasicos de la cultura y desarrollar las bases de su personalidad (Rodriguez Pérez,
2007, p.92).

Las caracteristicas de cada grupo familiar son diferentes y dependen de su situaciéon

personal (clase econdmica, status social).

Dentro de las funciones afectivas de la familia, podemos destacar su capacidad de
dotar al individuo de una identidad personal, dandole el apoyo personal necesario para
confiar plenamente en los otros miembros. La familia, ademas, tiene una funcién
educadora, ya que forma multiples facetas de la personalidad, a distintos niveles. El
cultivo de la afectividad comienza en los primeros afios de la vida del nifio, y
condiciona su desarrollo corporal y cerebral; sin embargo, a medida que van
creciendo, cada vez cuenta menos el papel condicionante del afecto materno y familiar
para dar creciente entrada a factores externos a la familia, como son las opiniones de
los grupos de iguales. Pero, no olvidemos que la educacién de los hijos, por parte de

los padres, es una actuacion constante y permanente.

De acuerdo con investigaciones realizadas por socidlogos alemanes, las funciones de

la familia se centran en:

e Desarrollar la autoseguridad del nifio.

e Formar su conciencia moral.

o Desarrollar aptitudes intelectuales.

¢ Comunicar motivaciones para su rendimiento.
e Desarrollar la empatia y la solidaridad.

o Desarrollar su capacidad de solucionar y superar posibles conflictos.

Y, para conseguir desarrollar todas esas funciones, la familia debe contar con las
siguientes caracteristicas: saber comunicarse, consensuar las valoraciones
fundamentales, duracion y constancia en las relaciones sociales, y una actitud

afectiva (clima emocional célido). (Bernabé Villodre, 2011)
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V. FUNDAMENTACION METODOLOGICA

1. METODO

Esta investigacion es un estudio de casos cualitativo basado en las perspectivas de
la familia, el profesorado y el propio nifio afectado de Sindrome Treacher Collins. Se
trata de describir y comprender todo lo que esta enfermedad supone para sus vidas.

Se trata de una investigacion cualitativa, una historia de vida, un estudio de caso
fenomenoldgico hermenéutico, cuyo método de analisis han sido diferentes técnicas
idiograficas, interactivas, como la observacion directa (fotografias, videos y sujeto de
estudio), la observacion documental (informes médicos, informes y evaluaciones
académicos) y realizacion de entrevistas personales en profundidad (profesorado del
centro en el que estudia, familiares cercanos y sujeto de estudio). Se posiciona en el

paradigma interpretativo naturalista o constructivista.

Se trata de un estudio intensivo, tratando sobre muchas cuestiones en profundidad

pero con pocas personas implicadas.

2. PARTICIPANTES EN LA INVESTIGACION
Las personas que han participado en la investigacion han sido:

¢ Investigadora: Como investigadora y como familiar cercano del sujeto de
estudio, dando mi propia visibn y vivencia acerca del nifio y la vida
compartida con él.
e Entorno escolar
o Orientadora del centro educativo
o Tutora
o Profesora de Audicion y Lenguaje
e Familia
o Padrey Madre
o Hermano
o Tios (2)

o Primos (1)
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Las personas que han participado en el estudio seran referenciadas a lo largo de la

investigacion mediante iniciales. Siendo:

e MT: Caso estudiado, el niflo con Sindrome Treacher Collins
e LT: Padre del nifio

e GB: Madre del nifio

e AT: Hermano del nifio

e CB: Tia del nifio

e RB: Tia del nifio

e LF: Prima del nifio

3. TECNICAS E INSTRUMENTOS DE RECOGIDA DE DATOS
Para analizar los datos obtenidos se han seguido las siguientes fases:

e Transcripcidn de las entrevistas

e Lectura reflexiva

e Extraccion de temas y subtemas

e Visualizacion: matrices cualitativas

e Descripcion e interpretacion

Para conocer en profundidad la situacion del nifio en su entorno escolar, se han
llevado a cabo tres entrevistas personales a lo largo del mes de Junio de 2016, con
diferentes profesionales del centro. El dia 8 de junio de 2016 por la mafiana, tuvo lugar
la primera entrevista con la orientadora del colegio, la segunda entrevista, realizada el
23 de junio de 2016, fue con la tutora del nifio, y la tercera entrevista, realizada el 28
de junio de 2016, fue con la profesora de audicién y lenguaje. Tras cada entrevista, se
han tenido reuniones con los padres para hablar sobre cada una de ellas y conocer
cuales eran sus opiniones e impresiones, acerca de lo que se habia tratado y lo que se

habia dicho en estas entrevistas, y asi reflejarlo en la investigacion.

El equipo de atencién temprana realiza una evaluacion a los nifios con necesidades
especiales al iniciar la escolarizacion o antes de que esta comience, si es que se sabe
con antelacién de las necesidades especiales del nifio. Se realiza para conocer cuales
son sus hecesidades y realizar propuestas para subsanar esas nhecesidades. El
objetivo principal de estas evaluaciones es lograr una normalizacion de la vida

educativa del alumno, no solo en cuanto a los conocimientos sino también en cuanto a
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que esté en un centro educativo, en un entorno con nifios de su edad, se relacione con

ellos de manera normal, etc.

Estas evaluaciones son la forma de garantizar los recursos excepcionales que

necesite el alumno, conocer su situacion y sus necesidades.

La evaluaciéon que se le ha realizado al nifio se ha llevado a cabo de manera
conjunta por el equipo general de orientacion “Ledn II” (al que pertenece la orientadora

del centro) y el equipo especifico de deficiencias auditivas.

Con motivo de la finalizacion de la etapa de Educacion Primaria y el cambio de
centro y etapa, se le ha realizado al nifio una evaluacion psicopedagdgica muy
completa y se ha realizado un informe de la misma, al que nos han permitido tener
acceso para la presente investigacién. Las pruebas y técnicas que se han utilizado

para la evaluacién han sido las siguientes:

Analisis de informacion documental: Revision del expediente académico e

informe médico y clinico.

e Observacion: conducta observada durante el proceso de evaluacion, conducta
observada en el aula y conducta observada en el patio.

e Entrevistas: Con la familia, con la tutora y con el profesorado de apoyo.

e Pruebas psicopedagdgicas estandar: Matrices progresivas de RAVEN (Escala
general), RIAS: Test de Inteligencia de Reinolds, BADYG: Bateria de aptitudes
Diferenciales y Generales

e Otras: Escala de autoconcepto de Piers Harris, Niveles de Adaptacion del
EVALUA-6, Comprension lectora y expresion escrita del EVALUA-6, PVPA,
prueba de inteligibilidad del habla y varias pruebas de ITPA, Prueba de
discriminacion auditiva y fonologica EDAF.

Respecto a su entorno familiar, se han llevado a cabo durante el mes de agosto
varias sesiones de entrevista con los padres del nifio, con sus tios, con su hermano y
con el propio nifio. Estas entrevistas no han tenido unas preguntas pautadas, han sido
entrevistas libres en las que se ha hablado en profundidad acerca de la experiencia
vivida, emociones, miedos y expectativas. Las entrevistas que se han realizado tanto a
los padres como al personal educativo han sido entrevistas personales de varias horas
de duracién, en gran profundidad y con muchos datos aportados. Las entrevistas

realizadas al propio nifio (MT) y a su hermano (AT), han sido menos exhaustivas
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debido a la edad de los sujetos y la dificultad para expresar todo lo que pensaban o
sentian. Por dltimo, ante la imposibilidad de reunirme con RB para entrevistarla
personalmente, se ha realizado esta entrevista de manera escrita, enviandole una

serie de preguntas que respondid y me envio por correo.

Asi mismo, se ha tenido acceso a diferentes expedientes médicos del nifio, y

fotografias de las operaciones y vida del nifio.

Tras las entrevistas se ha realizado una transcripcion de las cuestiones mas

relevantes y los principales resultados que se han sacado de las mismas.

V. RESULTADOS

A continuacion se presentan los principales resultados que se han obtenido tras las
entrevistas realizadas. En primer lugar hablaremos de todo lo relacionado con el
entorno educativo, la capacidad intelectual del nifio, como se relaciona con sus iguales

y con el profesorado, su integracién y autoconcepto.

En segundo lugar se hablard acerca de las conclusiones sacadas tras las
entrevistas con su entorno familiar mas cercano, sus padres, hermano, tios y primos.
Cbémo describen al nifio, cual ha sido su experiencia con él, desde sus emociones,
sentimientos, expectativas y acontecimientos, cémo ha influido esta situacién en sus

vidas...

Por dltimo hablaremos sobre las conclusiones tras la entrevista con el propio nifio,
como se ve, en qué ha afectado el Sindrome Treacher Collins a su vida y su manera
de relacionarse, de enfrentarse a las adversidades, asi como sus expectativas y

posibles miedos e inseguridades.

1. DESCRIPCION DEL ENTORNO ESCOLAR

Anteriormente a comenzar la escolarizaciéon en infantil en el C.P. Luis Vives, MT
habia acudido a una guarderia publica. Si bien no acudia la totalidad de las horas
(acudia unas 3 horas al dia debido a la dificultad a la hora de alimentar al nifio por
sonda géstrica), los padres vieron que la integracion y el rendimiento de MT fue muy

bueno y no tenia dificultades para responder a los objetivos.

22

——
| —



Unos dias antes del comienzo de infantil, los padres recibieron una llamada del
colegio para hablar sobre el caso del nifio. Se reunieron con la direccion y el equipo de
orientacion y les informaron acerca de la situacion y caracteristicas del nifio, aportando
todos los informes médicos. Tras esta reunion inicial, se reunieron con el resto del
profesorado que iba a tener contacto con MT, por iniciativa de los padres. Les
aportaron toda la informacién necesaria, instrucciones de cOmo actuar ante
situaciones imprevistas (en caso de que la sonda se le saliera por ejemplo), con kits de
curas, para transmitirles tranquilidad, que acudieran a ellos si pasaba cualquier cosa,
que no le llevaran al centro médico ya que ellos en casa tenian todo lo necesario para
atenderle y posiblemente en el centro médico no supieran como hacerlo
correctamente, etc. Lo mas importante que querian conseguir era desdramatizar
cualquier tipo de eventualidad clinica 0 médica. La Unica limitacion importante era a la

hora de comer, debido a que se alimentaba mediante gastrostomia.

El primer afio de infantil fue el mas complicado debido a los miedos de la tutora,
miedo de no entender al nifio, de no saber como actuar, las dificultades en cuanto a la
comunicacion, alimentacion y control del babeo, ya que debido a las mudltiples
operaciones que el nifio habia sufrido en la zona orofacial, no controlaba el babeo y en
ocasiones “estropeaba algun trabajito”. Todos estos problemas los trataban de forma
privada con un logopeda especializado en terapia orofaciol y miofuncional. Su padre
comenta que aun recuerda el primer dia que llegd de terapia y dijo ‘papa” (hasta

entonces no sabia, le llamaba “caca”), fue en noviembre de 2007.

A raiz del segundo afio la cosa mejord, seguia teniendo la misma tutora, ésta ya
tenia experiencia con MT y se fue relajando. Ese afio entr6 a trabajar en el colegio una
logopeda que colaboré mucho con la familia, y sobre todo conecté con MT a nivel
personal. Ayudé a la familia a introducir la alimentaciéon por via oral en los recreos,
habia ocasiones en las que MT se atragantaba y ella se asustaba y le preguntaba si
queria que pararan, y el nifio la tranquilizaba diciendo que estaba bien y que
continuara. El resto de profesoras le reforzaban positivamente cuando conseguia

acabar la comida, le aplaudian y a él eso le encantaba.

En tercero tuvo una tutora que, dicen los padres, “lo dio todo” con MT. No se asusto
con el caso, estaba muy tranquila. La conocieron el mismo dia que empezaban las
clases y quisieron hablar con ella del nifio, a lo que ella les dijo “no os preocupéis, no
hay ningun problema, ya hablaremos”. Llegd al centro también otra logopeda con la
que trabajaron muy bien. A partir de tercero el colegio tenia ya un historial del nifio y

experiencia, por lo que todo fue cada vez mejor. Los padres siempre han estado muy
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implicados en las relaciones de comunicacion bilaterales con el colegio, intentaban

adelantarse a las circunstancias para hablar con los profesores.

En cuanto a conocimientos, MT siempre ha demostrado que no tienen ningln
problema cognitivo ni mental, lo que ha ayudado a que los profesores también no
tengan ningun trato especial hacia él. Con los nifios se adapta mucho a todas las
situaciones. Una de las actividades que mas le ha gustado siempre, desde pequefio,
es la lectura, le encantaba. Empezé a leer antes que sus compafieros, en navidad de
3° de primaria. Siempre ha querido participar en todas las actividades, sobre todo en
Educacion Fisica, incluso cuando tenia los distractores en la mandibula, incluso con
fractura de costilla, con operacion de escapulas... no se ha perdido ninguna excursién
ni actividad, él queria participar en todo. De hecho los padres hablaron con el profesor
de Educacion Fisica para que no cohartara a MT a la hora de realizar ninguna
actividad, que no le dijera “td no puedes hacer esto”, que le dejara hacer lo mismo que

a los demas dentro de la capacidad que él tuviera, hasta donde llegara.

A lo largo de toda la escolarizacion, los padres han mantenido reuniones periodicas
con todos los profesores, tutores, equipo de orientacion, director... Unicamente para
realizar un seguimiento del nifio y que los profesores estuvieran informados de la

situacion de MT en los diferentes momentos, operaciones, recuperaciones, etc.

Cuando por razones de operaciones o periodos de recuperacién de esas
operaciones, el nifio no ha podido acudir al colegio, ha mantenido el mismo ritmo de
trabajo que el resto de sus compafieros, acudiendo los padres al colegio a por los
materiales y tareas necesarios, y trabajando el nifio desde casa. Siempre regresaba al

colegio estando al dia, cosa que los profesores valoraban mucho.

De las entrevistas con los diferentes profesionales del centro educativo se han

sacado los siguientes resultados.

1.1. VISION DESDE EL EQUIPO DE ORIENTACION

Lo mas dificil de lograr con los nifios con necesidades especificas no es que
adquieran los conocimientos académicos necesarios, que en el caso especifico de
Marco se han logrado completamente ya que es un nifio inteligente, sino lograr una
total integracion social en la que el nifio sea uno mas, que sus compafieros le vean
como un igual y le traten como tal, no por el hecho de tener un sindrome comportarse

distinto de como lo harian con cualquier otra persona. En el caso de Marco se ha
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logrado y esta totalmente integrado tanto en su grupo de amigos como en su clase y

en el colegio, es un nifio muy querido.

La orientadora del colegio se reunira con el orientador del Instituto Lancia, al que va
a ir el niflo el proximo curso antes de finalizar este curso escolar para explicarle el
caso de Marco y que asi conozca su caso, antecedentes e historia antes de que el

nifio pase al instituto.

Las conclusiones reflejadas en el informe son las siguientes: (Ver ANEXO 1, p. 53)

Desarrollo de capacidades: cognitivas, psicomotoras, linqlisticas

Desarrollo cognitivo

El desarrollo cognitivo de MT es normal. En Educacién infantil alcanzé los objetivos

de la etapa sin dificultad, algo por encima de sus comparieros.

MT manifiesta un desarrollo cognitivo alto, de acuerdo a los resultados de las

pruebas utilizadas, asi como el seguimiento de aprendizajes.

En inteligencia general, MT presenta percentil 80, lo que significa que tiene una
capacidad intelectual general para razonar mediante la realizacion de inferencias o

deducciones légicas basadas en patrones regulares o coherentes.

En inteligencia verbal presenta percentil 87, una capacidad para deducir o inferir
relaciones y aplicar el conocimiento disponible a la solucion de problemas utilizando
palabras o siguiendo el sistema de normas propio del lenguaje, incluye el uso de

destrezas de comprension linguistica:

e Adivinanzas: razonamiento verbal y vocabulario (P, Tipica 59)

¢ Analogias verbales: razonamiento analitico (P. Tipica 63)

En inteligencia no verbal presenta percentil 57, una capacidad de percibir,
manipular o transformar de forma precisa imagenes y patrones espaciales a otras

configuraciones o posiciones visuales:

e Categorias: aptitud espacial y representacion visual (P. Tipica 60)

e Figuras incompletas: analisis y deduccién no verbal (P. Tipica 45)

En memoria verbal y no verbal presenta percentil 92, una capacidad para prestar
atencion a un estimulo, registrando la memoria inmediata y recordar o reconocer el

estimulo posteriormente:
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o Memoria verbal: codificar, almacenar brevemente y devolver un material
verbal dentro de un contexto con significado (P. Tipica 62)
e Memoria no verbal: codificar, almacenar y reconocer estimulos pictoricos

concretos y abstractos fuera de un marco con significado (P. Tipica 62)
Resultados de la prueba de matrices progresivas de Raven

Se trata de un test no verbal que mide la capacidad intelectual general mediante la
comparacion de formas y el razonamiento por analogias, independientemente de los
conocimientos adquiridos. Brinda informacién sobre la capacidad y claridad de
pensamiento, obligando a poner en marcha el razonamiento analdgico, la percepcion y

la capacidad de abstraccién. Los resultados sitian a MT en un Percentil 56.

En conclusion, puede decirse que MT manifiesta una capacidad intelectual alta, asi

como rapidez y eficacia.
Desarrollo comunicativo-lingtistico

Debido a la hipoacusia de transmisién severa en ambos oidos que presenta MT,
una atresia bilateral dentro del cuadro Treacher Collins, debe utilizar un vibrador 6seo
bilateral. MT utiliza un pre-implante BAHA, con buena adaptacion, lo utiliza

sistematicamente con buena rentabilidad.

MT es autonomo en el manejo del BAHA, todas las noches quita las pilas y una vez

a la semana se encarga la familia de cambiarla.

La via 6sea esta en perfectas condiciones y gracias al BAHA su audicién es muy
buena. La via aérea esta dentro de una banda de entre 40 y 55 dB. Tiene una pérdida
auditiva severa, entre 80 y 70 dB en ambos oidos. La situacion auditiva permanece

estable, con la nueva operacién 6seo-integrado ganaria 10dB.

Respecto a la audicion se han aplicado varias pruebas con los siguientes resultados

en cada una de ellas:

- Prueba de valoracién de la percepcién auditiva (2013) de Gotzens y Marro con el
objeto de tener mas datos sobre como es lo que el alumno oye con el BAHA puesto.

Los resultados son que en los sonidos del lenguaje:

¢ Reconoce bien onomatopeyas, palabras, frases y discursos orales breves.

Diferencia bien distintos timbres de voz.
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o Discrimina bien palabras y frases, s6lo tuvo problemas para diferenciar los
fonemas /t/ y /k/ en posicién intermedia (ej: vaca-bata)

e Tiene dificultades para captar palabras cuando se presentan
simultdneamente, es decir, cuando varias personas hablan a la vez puede
perder informacion, aunque no le afecta tanto un ruido difuso no muy alto de

fondo.

El 26 de Febrero de 2016 se ha evaluado el uso de la audicion, su funcionalidad en
situacion individual a campo abierto en silencio, a través de la prueba de

discriminacion auditiva y fonolégica (EDAF) en la que obtuvo los siguientes resultados:

e Discriminacion de sonidos del medio: 2 errores
e Discriminacion figura-fondo auditiva: 3 errores

e Discriminacion fonolégica en palabras: 4 errores
e Discriminacion fonoldgica en logotomas: 1 error

e Memoria secuencial auditiva: 1 error
Comprensidn y expresion del lenguaje

Tiene un buen desarrollo del lenguaje oral, aprecidndose soélo dificultades en el
habla por la disartia que presenta.

Durante la sesién de evaluacién atendia poco a la cara del hablante, realizando
muy poca lectura labial. La familia tampoco observa que la haga en casa. Se muestra
timido, pero se puede mantener una conversaciéon con él de forma adecuada. Utiliza

muy pocos gestos en la comunicacion.

Para valorar el desarrollo de los procesos linglisticos se aplica el 16 de Enero de
2012 la prueba I.T.P.A (Test lllinois de Aptitudes Psicolingliisticas) para observar hasta
qué punto la deficiencia auditiva le ha afectado al desarrollo de mismos. Se concluye
que el desarrollo global de los procesos linglisticos evaluados esta dentro de la

media.

No hay ninguan patrén Unico de preferencia en la via de procesamiento, ya que si
bien en comprensién funciona mejor con la auditiva en la asociacion lo hace mejor con
la visual. Si que llama la atencion que en la prueba de integracién auditiva los
resultados son muy buenos, esto nos informa de que su discriminacion auditiva es

buena.
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Analizando los diferentes procesos vemos lo siguiente:

o Comprension auditiva: la capacidad para obtener significado a partir de

material presentado oralmente estd muy bien desarrollado, procesé toda la

informacién y sélo tuvo cuatro fallos. (Es importante tener en cuenta cémo
es la prueba: se le cuenta un cuento sin apoyos visuales y luego se
pregunta sobre la historia, pidiéndole que sefiale unos dibujos relacionados
con el cuento, es decir, la respuesta es de reconocimiento y no verbal, con
apoyo de dibujos)

e Comprension visual: capacidad para obtener significado de simbolos
visuales, a partir de un conjunto de dibujos (el que es semejante al dibujo-
estimulo, tiene que establecer analogias). Sus resultados son normales.

e Asociacion auditiva: capacidad para relacionar conceptos que se presentan
oralmente (opuestos). La habilidad para manejar simbolos linguisticos de
manera significativa se pone a prueba mediante una serie de analogias
verbales de dificultad creciente. Su ejecucion es la mas baja de las que se

aplican, esta un poco por debajo de la media de edad cronoldgica.

e Asociacion visual: capacidad para relacionar conceptos que se presentan
visualmente (elegir el dibujo que mas se relaciona con el dibujo.estimulo), su

rendimiento es bueno.

Segun el profesorado el desarrollo de la expresion oral es buena, solo esta afectada

la articulacion por la disartria que presenta.

Los resultados de la prueba de inteligibilidad del habla de M. Monfort que se le
aplicaron, resultan que por las observaciones realizadas se sita globalmente en un
nivel 4, que quiere decir que los allegados le entienden cuando habla (familia,
compafieros de clase, profesora, etc.), pero para los extrafios requiere alguna

repeticion. En el aula hay profesores que tienen dificultad para entenderle.

Le cuesta la articulacion de algunos fonemas como la /s/ y las trabadas. El tono de

voz bajo y el habla nasalizada obstaculizan la inteligibilidad.

Adaptacidon y relacion social

Se refiere a la autonomia, autoconcepto, autoestima, equilibrio emocional,
habilidades sociales y competencia social, etc. El alumno estd muy bien integrado en
su grupo y en el colegio. La relacion la establece exclusivamente con los nifios. Con

las nifias no tiene ninguna relacion. Se muestra timido ante desconocidos. Es muy
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auténomo, asi como muy alta su resistencia a situaciones adversas de salud, que no
le impiden acudir al colegio. De acuerdo a los resultados obtenidos en la Escala de
Autoconcepto de Piers-Harris, puede concluirse que el autoconcepto de MT es medio-
bajo. El alumno manifiesta preocupacion por su paso al Instituto: cambiar de amigos,

tener que conocer gente nueva, mayores exigencias de estudio, menor tiempo libre...

Nivel de competencia curricular

Sigue el curriculo de su nivel sin dificultad. Su nivel de competencia es bueno,

segun la tutora es uno de los buenos alumnos en el aula.

Estilo de aprendizaje

e Atencion y concentracion: Alta

e Motivacion: Alta

e Nivel de autonomia: Alto

e Aceptacion de normal: Alta

e Resistencia a la frustracion: Media

e Actitud: Alta

e Memoria: Alta

e Actitud ante las ayudas y apoyos: Alta

e Actitud ante actividades que domina: Alta

e Actitud ante actividades dificiles: Media

e Capacidad de trabajo: Alta

e Preferencias de agrupamiento: Grupo pequefio

e Terminacion de las tareas: Siempre

e Preferencia en los tipos de lenguajes: Mixta (Visual, auditiva y manipulativa)

o Refuerzos a los que responde: Materiales y Actividad

¢ Ritmo de aprendizaje: Rapido

e Areas en que muestra mas interés: Matematicas, Sicence, Geografia e
Historia

e Areas en que muestra menos interés: Ninguna

e Otros aspectos a considerar: Muy motivado, con alta capacidad de esfuerzo

y trabajo

Contexto familiar

La estructura familiar, en el momento en que se realiz6 el estudio, esta formada por

padre, madre y dos hijos, uno de 15 afios y otro de 11.
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Las relaciones familiares son muy positivas, de fuerte cohesién y apoyo. La
comunicacion en el contexto familiar es oral, consideran que MT no pierde
informacion. No utiliza lectura labiofacial. El contexto familiar es estimulante a las

necesidades y ajustado al periodo evolutivo de Marco.

Las pautas educativas familiares/autonomia son adecuadas a las necesidades de
MT, mediadoras y muy estimulantes. Propician los procesos de autonomia personal y
social, la autoestima y el sentido de responsabilidad y cuidado entre todos los

miembros de la unidad familiar. Es auténomo en el cuidado del BAHA.

Las expectativas respecto al alumno son ajustadas a la realidad, son conscientes
de las posibles dificultades de MT, su intervencion estd centrada en anticipar
dificultades y ayudar a MT a enfrentarse a ellas y resolverlas en la medida de lo
posible. En cuanto a la colaboracién con el centro, tienen una profunda actitud de
colaboracién con el profesorado y el centro educativo. De forma regular mantienen

reuniones con el profesorado para realizar un seguimiento del proceso educativo.

MT acude a fisioterapia dos dias a la semana donde le dan tratamiento de
logopedia orofacial, tiene mucha aficion por la lectura. La familia muestra su interés
por la escolarizacion en el centro IES Lancia, centro al que van a escolarizarse varios
compafieros de su clase y ello permite que continle con las relaciones con sus
compaferos de clase, ya que se considera que este es un elemento muy importante

gue le aporta seguridad. Ademas en el IES Lancia esta escolarizado su hermano.
La familia pertenece a la asociacion Treacher Collins.

Datos y aspectos relevantes del contexto social

Aunqgue en el contexto social existen servicios sanitarios y sociales, los servicios
gue requiere MT se encuentran fuera de la provincia y Comunidad Auténoma, a donde

se desplaza segun los seguimientos que requiere el nifio.

Categorizaciéon

e Grupo principal: Alumno con necesidades educativas especiales
o Tipologia: Discapacidad Fisica
o Categoria: Fisico no motorico

e Grupo principal: Alumno con necesidades educativas especiales
o Tipologia: Discapacidad auditiva

o Categoria: Hipoacusia severa
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Cuenta con diagnéstico clinico de ambos trastornos. Utiliza prétesis auditivas.

Identificacién de las necesidades especificas de apoyo

e Necesidades en Equilibrio personal: autoconcepto y autoestima vy
disminucion de la ansiedad.
o Necesidades en Desarrollo comunicativo-linguistico: expresion

oral/articulacion

Orientaciones parala propuesta curricular

No precisa adecuaciéon en los objetivos, contenidos ni criterios de evaluacién. En
todas las medidas que se pongan en marcha desde el ambito escolar es conveniente
que se haga participe a la familia, ya que ello favorece la implantacion y aceptacion
por parte de MT de dichas medidas.

Al principio de la escolarizacion es conveniente cuidar mucho la integracién social
del alumno. La colaboracion y comunicacién con la familia es importante en todo

momento, por el nivel de ayuda y apoyo que implica.

Se recomienda la continuidad de la escolarizacién en su centro ordinario, continuar
con apoyo externo de terapia orofacial. Las orientaciones que se deben seguir para
trabajar con el nifio, deben ser tenidas en cuenta por el conjunto del profesorado, por
lo que se ofrecen en reunién conjunta. Estas deben formar parte de la accion
educativa cotidiana y se enmarcarian mas especificamente en los aspectos de

caracter metodoldgico.

La madre, respecto a ese informe se queda con que vio que era un informe muy
completo, que reflejaba muy bien a MT, hubo tan solo un desacuerdo en cuanto a las
indicaciones que ofrecian para realizar con MT cuando comenzara la escolarizacién en
el nuevo Instituto, que fue que desde el centro pretendian hacer una “bienvenida”
informando al resto de compafieros de la situacion y el caso de MT, en este caso los
padres creen que es un inconveniente por la manera de ser y el caracter del nifio, ya
que eso creen condicionaria a los nifilos a tener un comportamiento diferencial con él,
qgue se sentiria expuesto, y su caracter es mas de normalizarlo todo y de no tener

protagonismo por su situacion, mas teniendo en cuenta que él ya va con un entorno
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social normalizado. La madre dice que a dia de hoy no ha manifestado sentirse distinto

ni acomplejado, aunque “él es muy consciente de su situacion”.

1.2. VISION DE LA TUTORA

Las preocupaciones a la hora de trabajar con un nifio con Sindrome Treacher
Collins no fueron en cuanto al problema que tenia el nifio como tal, sino como era la
relacion con sus compafieros. También la preocupaba cémo comunicarse con él y
entenderle, pero enseguida se hizo al oido y no ha tenido problemas en ese aspecto,
incluso tras la ultima operacion de mandibula que hacia que a MT le costara mas
hablar, no tuvo problemas para entenderle.

En cuanto a la relacion con sus compafieros de clase, la tutora comenta que no
tiene ningun problema. Ve al nifio totalmente integrado, no solo en su clase sino en
todo el colegio, es uno mas, no llama la atencién. Sus compafieros siempre cuentan
con él a la hora de hacer grupos, juegos, etc., no le excluyen. MT tiene un grupo de
tres o cuatro amigos muy intimos con los que se lleva muy bien y se siente muy

comodo, éstos le protegen mucho, la profesora dice que son unos amigos muy leales.

Respecto a los estudios, la profesora dice que no tiene ningun tipo de problema, MT
es un nifio inteligente y no le cuesta sacar las asignaturas adelante y seguir el ritmo
del curso, incluso cuando ha tenido operaciones y ha estado un tiempo sin acudir al
colegio. Habla con carifio de MT, dice que es un nifio muy normal. También considera
que es conformista con los estudios y que pudiendo sacar una muy buena nota se
conforma con sacar un 7. Al comentar esto con la madre de MT, ella dice que ha
llegado a la conclusién de que MT lo hace adrede, no quiere sacar mejores notas y
hace los examenes peor adrede porque ella cree que no quiere destacar, ni para bien

ni para mal, quiere estar en el montén y pasar desapercibido.

Durante las clases participa en todo, no se pone limitaciones, si puede hacerlo lo
hace. Este Ultimo afio ha notado que MT era mas participativo en clase, levantaba la
mano para hablar, salia a la pizarra, y que hablaba mas en publico. En la posterior
reunion con la profesora de audicion y lenguaje descubrimos que era porque habia
hecho un trato con la tutora y dicha profesora, un programa de puntos con el que si él

participaba en clase no tenia que acudir a sesiones de audicion y lenguaje.

La profesora comenta que no ha tenido un trato especial con él, y tampoco en

cuanto a las actividades o clases haciendo materiales distintos. MT no habla sobre su
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sindrome, ni sobre sus operaciones, nada. Cuando la profesora le pregunta qué tal la
operacion o la consulta se limita a decir “bien”. Nunca se ha aprovechado de su

situacion, de decir “no puedo hacer esto”, ni con las tareas de clase.

Al preguntarle por el préximo paso de MT al instituto, cuenta que ya fueron los
responsables del instituto a hablar con ella, y que las indicaciones que les dio fue que
les pidi6 que le pusieran en la misma clase que su mejor amigo y aconsejé que no
escogiera la rama bilingle, puesto que MT debia afrontar otros retos, como conocer a
un grupo de gente nuevo e integrarse en el nuevo instituto. La preocupacion que ve es
esa misma, MT lleva toda la vida en el mismo centro con los mismos comparieros por
lo que es un entorno cémodo para él, pero no le gusta conocer a mucha gente de

golpe, le cuesta abrirse.

Respecto a lo recogido en esta entrevista con la tutora, los padres del nifio creen
que esta muy bien reflejado y que todo lo que se ha dicho en la reunién coincide con lo
que ellos ven y piensan, “tal cual, es MT tal cual”, comenta la madre. Recuerda que, al
principio de su escolarizacion, hacian una dinamica en clase en la que todos los nifios
contaban qué habian hecho el fin de semana, asi que una de las estrategias que los
padres y la profesora decidieron realizar para mejorar la comunicacion con MT y que él
pudiera participar en la dindmica, fue realizar un cuaderno en el que los padres
escribian qué habian hecho el fin de semana, acompafiandolo de fotos, de este modo
la profesora lo podia leer en clase frente a todos los compafieros. Veian que MT se
sentia feliz por poder comunicarse y que sus compafieros supieran qué habia hecho, y
le conocieran un poco mas. Previamente, la familia ya habia realizado un cuaderno de
presentaciéon en el que contaban quién era su familia, qué cosas le gustaban, sus
aficiones, etc. Servia ademas para contextualizar las cosas que él contaba. (Ver
ANEXO 2, pp. 74-77)

1.3. VISION DE LA PROFESORA DE AUDICION Y LENGUAJE

La profesora de Audicion y Lenguaje ha trabajado con MT desde el inicio de su
escolarizacion, trabajando en sesiones de una hora diferentes ejercicios para el control
del babeo, ejercicios de soplo (los cuales le costaban bastante), masajes labiales,
terapia miofuncional en la mandibula (él decia que en el médico le hacian dafio, y ella
le decia que ella no estaba alli para hacerle dafio y que si en algiin momento le dolia,

paraban), deglucién atipica, ejercicios linguales, succiones, etc.
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El objetivo de estas sesiones era que MT consiguiera hablar de una manera lo mas
correcta posible. La dificultad fisica que tiene Marco (disglosia) es lo que le dificulta el
habla (dislalia). Tiene una abertura en el paladar, lo que provoca que el aire se le

escape por la nariz

El método de trabajo en los ultimos tiempos ha sido la conversacion. Cuando Marco
ha tenido operaciones le ha contado qué le han hecho, si le dolia, quién habia estado
con él, cuando tendria citas médicas, qué le iban a hacer... Sin entrar en detalles, sin
explayarse, pero si le contaba cosas, aunque bien es cierto que no salia de él el
contarlo, sino que ella le preguntaba. Quizas la razon por la que a ella se lo contara
cuando le preguntaba es porque contaban con un espacio y un tiempo privados.

“Marco busca una normalidad en todo, quiere ser como el resto de nifios”, dice la

profesora.

Hasta el afio pasado (5° de Primaria), realizaban las sesiones durante las clases.
Marco estaba cansado y hablé con sus padres para que no le sacaran mas de clase,
estos hablaron con la profesora para realizar las sesiones fuera del horario escolar.
Era mas lo que le costaba salir de clase que el beneficio que estas sesiones estaban
teniendo para él porque estaba estancado, no avanzaba mas debido a la abertura de

paladar.

Para no tener que acudir a las sesiones, la profesora hizo un trato con el nifio junto
con la tutora. Hicieron una tabla de puntos para ver si MT participaba y colaboraba
mas en clase. Si la tutora veia que no participaba, levantaba la mano para responder,
salir a la pizarra, no hacia los deberes... le pondria un punto, y a los cuatro puntos le
mandarian hacer dos sesiones con la profesora de audicion y lenguaje. Este método
ha funcionado muy bien ya que la tutora dice “en el dltimo afio MT ha cambiado
positivamente, participa mucho mas”. Los padres sefialan que desde que hicieron este

trato, MT no volvi6 a acudir a ninguna sesion.

La profesora muestra preocupacion por el cambio de etapa, el instituto, la
adolescencia, “pero creo que le va a venir bien, y yo confio mucho en fortaleza de MT,

estoy segura de que podré superar cualquier obstaculo al que se enfrente”.

Sobre esta ultima entrevista con la profesora de Audicion y Lenguaje, los padres
sefialan que todos estan expectantes, con los mismos miedos por el cambio de etapa,
centro, entorno... Pero confiando en poder afrontar esta nueva etapa como la anterior.
Confian mucho en MT, no es tanto preocupacion por él sino que lo que les asusta es

el nuevo entorno, cOmo se va a encontrar el nifio en ese nuevo entorno. En principio,
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Marco esta muy ilusionado, por el mero hecho de pasar al instituto, quiere comenzar
esta nueva etapa, el hecho de que vaya a ir con dos de sus mejores amigos es lo que
le da a él fuerza.

Sefialan también que este Ultimo afio de colegio MT ya estaba muy cansado y
aburrido, desmotivado, “a mi esto ya no me aporta nada”, les dijo a sus padres un dia.
MT es un chico que va avanzado a su edad, la situacion personal le afecta también en
la madurez, no so6lo piensa en jugar, sino también en aprender cosas nuevas Yy

enfrentarse a nuevos retos, sobre todo en lo académico.

2. ENTREVISTAS DEL ENTORNO FAMILIAR

Con estas entrevistas se da respuesta a varios de los objetivos planteados. Se
puede conocer cémo los familiares del nifio, en especial sus padres y su hermano, han
vivido todo el proceso desde el nacimiento del nifio hasta el dia de hoy, sus
sentimientos, emociones, miedos, expectativas... Como se han visto afectadas sus
vidas al convivir con este Sindrome, y describir como es la relacion dentro de la
familia. Ademas se observa que el entorno familiar del nifio siempre ha colaborado
para intentar normalizar la vida de MT, sin impedirle realizar actividad alguna. Como se
ha mencionado, la familia es el agente socializador mas importante y el primero en la
vida de un nifio, por lo que el hecho de que a MT se le haya tratado con normalidad y
se le haya apoyado, creciendo en un ambiente amoroso, de confianza y proteccion,
ademas de la propia personalidad del nifio, son factores que ayudan a la total

integracién de MT en su entorno familiar, escolar y de amistades.

2.1. PADRES

MT fue un nifio buscado y deseado. GB tuvo un embarazo complicado en cuanto
a que tenia mucho malestar fisico, fue también un embarazo muy vigilado debido a
qgue el primer hijo habia nacido por ceséarea. El 14 de Julio de 2004 GB rompe
aguas y acude al Hospital del Leén. Fue un proceso de parto largo. MT nace el dia
16 de Julio, sin haber detectado previamente ningun tipo de anomalia o problema
del nifio. La amniocentesis no detecté nada debido a que el Sindrome Treacher

Collins es de condicién genética.

En el momento de nacer el nifio, el primero que vio al nifio fue su padre, LT. En

el primer instante no se dio cuenta de nada, solo en que era su hijo y pensar “‘qué
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guapo es”, vio que el nifio comenzaba a coger un color que no era normal y que no
lloraba. Ambos padres no sabian que estaba pasando nada més que el nifio estaba

mal. No se habian fijado en las malformaciones.

Se llevan al nifio y el médico les dice que el nifio ha nacido polimalformado, que
ha habido que intubarle tras una parada cardiorrespiratoria y que no tiene
posibilidades de sobrevivir. EI médico les describe que el nifio tiene una
retromicrognatia, que no sabe cdmo tiene las vias respiratorias y que presenta
ausencia de pabellones auditivos. Inmediatamente a GB la dieron un tratamiento

para cortar la lactancia, cosa que aun recuerda impactada.

En la sala de espera estaban acompafidndoles la hermana y el cufiado de GB,
CB y CF. LT sali6 a su encuentro aun en shock y llorando. Permitieron a LF entrar
en la U.V.l,, le vio intubado y llorando, cosa que era buena en esa situacion,
indicaba que tenia laringe. Esa noche esperaban a que en cualquier momento
entraran los médicos por la puerta a comunicarles que el nifio habia fallecido, pero

MT superé esa noche.

“Estaba hundido. Lo tnico que sabia era que si el nifio estaba vivo, no sabia
cémo, pero habia que sacarle adelante como fuera, pero no tenia ni idea de cé6mo”,
dice LT. (Ver anexo 4. p. 79)

“Puf... como explicarlo... Estabamos en la misma habitacién que otra parturienta
que acababa de tener a un nifio y todo era felicidad. Fue horrible, teniamos que
llorar para dentro. Todo era sufrimiento y desinformacion, incertidumbre y soledad”,

recuerda GB. (Ver anexo 4. p. 79)

En un primer momento el diagnéstico que les dieron era que el nifio tenia
Sindrome Pierre Robin. Al dia siguiente marcharon al Hospital de Oviedo, y alli el

genetista les dio el diagndstico de Sindrome Treacher Collins.

GB y LT son profesionales en el &mbito de medicina, pero ninguno de ellos
conocia este sindrome, y no sabian de qué les estaban hablando. En Oviedo fue la
primera vez que vieron algo de esperanza, el nifio tenia un diagndstico y posibles
soluciones, pero no se imaginaban que el proceso seria tan largo. Eran totalmente
ignorantes respecto a lo que este sindrome suponia. Les hablaron del Hospital 12

de Octubre de Madrid y posibles tratamientos.

El nifio tuvo otra parada cardiorrespiratoria debido a que la intubacién era muy

inestable, por lo que tuvieron que practicarle una traqueostomia.
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A partir de ese momento fueron muchos dias de espera y de incertidumbre. GB
pidi6 el alta voluntaria y sin estar recuperada, aun con hemorragias, fue a Oviedo.
En la cabeza de ambos progenitores no solo estaba el problema del nifio, sino
también la situaciéon de su otro hijo, no sabian cobmo decirle que su hermano podia
morir, que tenian que dejarle al cuidado de su tia. Por aquel entonces no tenian ni
ordenador ni internet por lo que RB, hermana de GB, desde el trabajo buscaba
informacion por internet, y los padres buscaban en libros de medicina.
Aprovechaban los tiempos en las salas de espera para leer todo lo que conseguian.

“Fue una época de mucha incertidumbre, de no saber, de ir aprendiendo cosas.
Lo vives con mucho dramatismo y mucha angustia. Partes de una situacion que
tiene que ser una gran alegria y te encuentras con esto”, comenta LT. (Ver anexo 4.
p. 79)

En el mes de agosto fueron a Oviedo el hermano del nifio, AT, su tia CB, quien
estaba cuidando de él, y la prima del nifio, LF. Ahi fue cuando AT conoci6 a su
hermano. GB recuerda que “lo miraba con un carifio”. Era muy pequefio por lo que
no era plenamente consciente de la situacion, vivia la vida con normalidad por

suerte para él”.

Tras mes y medio en Oviedo sin ningln avance decidieron trasladar al nifio al
Hospital 12 de Octubre, pero pasaba el tiempo y el traslado no se realizaba, por lo
que desesperado, LT viajé a Madrid para hablar con el director del Hospital. “MT se
nos moria alli, y nosotros nos dabamos cuenta. Estabamos dispuestos a ir al fin del

mundo con tal de encontrar una solucién para el nifio”, dice GB.

Una vez en el Hospital 12 de Octubre, LT “se planté en el despacho del director
del Hospital y le dijo, no me muevo de aqui hasta que no trasladéis al nifio”, dice su
mujer. Suplicaba una ayuda. Ese mismo dia se hizo efectiva la orden y trasladaron

al nifo.

“Aquella noche, como quien dice, conoci a mi hijo, fuera de la U.V.1.”, dice LT. En
el 12 de Octubre el nifio estaba en planta, le llamaba la atencién el movimiento y
energia que el nifio tenia en las piernas. Fue también cuando pudieron comenzar a

alimentarle ellos mediante sonda nasogastrica.

Los padres se adelantaban a lo que, si de los médicos dependieran, le harian

mucho mas adelante, pero ellos lo demandaban antes.

37

——
| —



Cuando conocieron al Dr. Zubillaga “fue el chute de energia que necesitabamos
para seguir adelante”. Les habldé de que iban a operar al nifio y a ponerle unos
distractores que le harian crecer 2 cm. la mandibula. Poco a poco el equipo del 12
de Octubre fue informandoles y haciéndoles sentir protegidos.

Conocieron al Dr. Ignacio Garcia Recuero, quien les dijo que estos nifios “son
muy inteligentes y muy inquietos”. GB recuerda estas palabras del Dr. Ignacio: “Es
un nifio normal, es un nifio inteligente, y es un niflo que hara su vida, aunque ahora

te parezca increible”. (Ver anexo 4. p. 79)

GB destaca lo siguiente: “Yo quiero que hagas una mencién especial de que el
equipo de cirugia maxilofacial del 12 de Octubre es, a parte del mejor,
extraordinario a nivel de trato personal y calidad humana, pero con todas las

familias, no se puede pedir mas de un equipo”. (Ver anexo 4. p. 79)

Durante todo este tiempo en el 12 de Octubre hubo muchas incidencias. “A MT
se le caian los distractores, vomitaba la comida continuamente... Estabamos en la
primera habitacién, al lado del control porque éramos el caso mas grave. Cuando al
cabo de semanas y meses nos trasladaban a habitaciones mas lejanas nos
sentiamos bien porque deciamos, ya no somos los mas graves”. Durante ese
tiempo conocieron algunos casos de Sindrome Treacher Collins, chicos y chicas
que acudian a consulta al Hospital y les pedian que por favor fueran a ver a una

familia con un caso nuevo.

Cuando les dieron el alta, volvieron por primera vez a Leén, con el nifio con
tragueostomia, sonda nasogastrica y distractores. AT pudo volver a casa con sus
padres, ya que todo este tiempo habia estado al cuidado de su tia. Fue un
momento muy traumatico, AT no queria saber nada de ellos, les repudiaba, queria
irse con su tia. Fue un golpe emocional muy duro para sus padres y para él, “nos
costé mucho con AT, y el desarraigo se ha repetido a lo largo del tiempo en
diferentes momentos y de diferentes formas, pero se sigue manifestando”. Ademas
el caso de MT iba de mal en peor. “Fue terrorifico, yo no sé como aguantamos 20
dias en casa”, dice LT. El nifio vomitaba todo lo que ingeria (mediante sonda
nasogastrica) y veian que perdia peso y se estaba desnutriendo. Volvieron al
Hospital 12 de Octubre pensando “que ibamos tres y volviamos dos, creiamos que
MT se nos moria”, dice GB. Una vez alli demandaron que le realizaran la operacion
del Nissen, y tuvieron que protestar para conseguir que se la hicieran. Una vez

hecha el nifio empez6 a ganar peso.
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El hecho de que ambos entiendan de medicina ha supuesto una ventaja a la
hora de que los médicos les comuniquen las cosas y que ellos mismos demanden

operaciones y soluciones que de otra manera posiblemente no le hicieran.

Volvieron con una sonda provisional en el estdbmago, y sin distractores. Esta
sonda se pudrié y volvimos para que le pusieran el botén gastrico”. Esto fue a
mediados de febrero, y vieron que la traqueostomia estaba dando problemas. Tras
estudiarlo decidieron que se podia decanular, y tras varios intentos fallidos en casa
en los que el nifio practicamente se asfixiaba, decidieron decanularlo en el hospital.
El Dr. Pacheco les ayudo y les explico el proceso a seguir, aunque finalmente no
pudo decanularle. Fue LT, su padre, quien decanulé al nifio finalmente. “Tenia un
llanto escandaloso, y una saturacion muy buena”, dice LT. Esa fue la primera vez

gue oyeron la voz de su hijo, el 3 de marzo de 2005.

Volvieron a casa “y qué feliz se le veia. “Enseguida nos dimos cuenta de que MT
no tenia ningun problema a nivel mental, era muy agil, muy despierto, con mucho

caracter”, recuerdan sus padres con una sonrisa. (Ver anexo 4. p. 79)

Pasaron una época buena, dentro de la situacién, el nifio se alimentaba, no tenia
tragueostomia, por lo que era lo maximo que podian pedir en ese momento.
Comenzaron a trabajar con fisioterapeutas para desensibilizar la cara, ya que
debido a todas las operaciones que hasta el momento habia padecido tenia la zona
muy sensible y le dolia. Poco a poco MT iba logrando las cosas, caminar, como

cualquier nifio, emitir alguna palabra...

En el verano de 2005 buscaron el aparato BAHA, del que les habian hablado,
con el que el niflo podria escuchar casi perfectamente. A partir de ese momento,
hasta el dia de hoy, MT ha utilizado este aparato para oir correctamente. “Desde el
primer minuto nosotros le estimulabamos, le pegaba un auricular en la zona de la
oreja y le ponia musica, y el nifio se relajaba, yo sabia que algo tenia que
escuchar’, comenta GB. Cuando el nifio comenzo a utilizar en BAHA notaron una

gran diferencia, escuchaba todo, reaccionaba ante cualquier sonido normal.

Cuando volvieron a Madrid, a hacerle la operacion de paladar, salieron de alli
ademas con traqueostomia y distractores. Supuso una mala experiencia debido a
que pensaban que eso ya lo habian pasado, por lo que para ellos era un retroceso,
pero era lo que se tenia que hacer en ese momento. Esta vez le adelantaron un
poco el quitarle los distractores “le tocaba en navidad pero se lo quitaron en el

puente de la constitucién”, le decanularon sin problema.
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Continuaron con fisioterapia, progresando cada vez mas. En cuanto a
alimentacién en febrero de 2009 comié su primer yogurt, por lo que fue un proceso
muy largo. “Tardaba unos 45 minutos en terminar un yogurt, pero lo terminaba, para
nosotros eso era una fiesta, increible. Desde ese dia en el colegio les ayudaron
dandole petit suisse en el recreo, se montaban unos jaleos aplaudiendo a MT cada
vez que se acababa el petit...”. A partir de ese momento ha ido progresando mas y

mas, desde 2009 hasta que hace tres afios le quitaron la gastrostomia.

Cuando MT tenia 5 afios comenz6 a darse cuenta de su situacion, hasta cierto
punto, se daba cuenta de que no tenia orejas, de como era. “El nos lo ha puesto
muy facil a la hora de ir al médico y someterse a operaciones. Lo pasa muy mal
pero no se queja, sabe que tiene que hacérselo y ya estd”, comenta su madre.
Siempre ha colaborado también en las sesiones de fisioterapia, en el médico... Sus
padres siempre han sido sinceros con MT a la hora de comunicarle operaciones y
procesos médicos, siempre ha sido plenamente consciente, y siempre han

intentado transmitirselo de manera que vea los beneficios que va a sacar.

MT siempre ha puesto mucho de su parte por continuar el ritmo de sus
companieros de clase, trabajando y estudiando desde casa cuando ha tenido que
hacerlo.

Hace 3 afios, en septiembre, le volvieron a poner distractores, el post operatorio
fue muy bien, y ha continuado sin incidentes mayores hasta la operacién que le

realizaron en agosto de 2015.

Esta operacion fue complicada, la mandibula quedé unida al hueso tras la dltima
distraccion, por lo que se blogued, no podia abrir la boca, lo que supuso un
retroceso en cuanto al habla y la alimentacién. En esta operacién se soluciond, pero
le tuvieron que volver a hacer la traqueostomia. Esta operacion supuso un cambio a
nivel emocional para el nifio. Ya era plenamente consciente de la situacion, tenia
miedo, no queria ir al hospital, los padres dicen que ellos estaban muy nerviosos y
con temor, y que eso a €l, sin querer también se lo transmitian. Ademas recordaba
la ultima operacion, la UVI, el aislamiento, sin el BAHA... le daba panico ese
recuerdo. Fue una operacién dura, el proceso muy doloroso, “supuso mucho
sufrimiento para MT, ademas lo de siempre, mucha incertidumbre, sin saber los
resultados fijos, el postoperatorio fue muy dificultoso. Todo lo que podia salir mal,
sali6 mal”. Estuvo un tiempo con traqueostomia, perdié el habla, volvi6é a tener que
alimentarse mediante sonda, no podia hacer una vida normal. “Marco sufrié lo

indecible. Nosotros reviviamos todo lo que habiamos tenido que pasar, veiamos
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que lo estabamos volviendo a pasar. Mucha ansiedad, mucho sufrimiento. Fue
terrible porque sabiamos que teniamos que hacerlo pero que podian pasar muchas

cosas en esa operacion”, recuerda GB.

Esta Ultima vez la decanulacion se produjo de manera accidental, en el Hospital,
mientras el nifio dormia. Aln tenia la férula en la boca que le impedia comer, al
poco tiempo le pusieron una mas sencilla que le facilité la ingesta de comida,
finalmente se lo retiraron por completo sobre el 15 de septiembre. Poco a poco fue
recuperandose, fue un postoperatorio normal. Habria sido perfecto si no fuera por la
formacion de un callo éseo en un lado de la mandibula, que le haria tener que

someterse a otra operacion al afio siguiente.

Este ultimo afio ha tenido que someterse a dos operaciones. En junio le
consiguieron intubar sin tener que volver a abrirle la tragueostomia, por lo que en

ese sentido iban mas tranquilos para la siguiente operacion.

La dltima operacion ha sido la mas dolorosa emocionalmente para el nifio. Los
dias previos estaba con ansiedad, triste, no podia disfrutar de las cosas, le costo
muchisimo irse al hospital, tenia miedo. Aun asi, ha sido la operacién con mejores

resultados.

Finalmente hablan sobre lo que supone vivir con esto. “Piensas en el futuro,
muchisimo, como padre te preocupa muchisimo, a ver qué dificultades se va
encontrando, cémo va a terminar todo esto, quedan muchas cosas por delante,
muchas operaciones... Lo Unico que queremos ahora es un respiro, que el siga con
su vida. Pero siempre con mucha preocupacion, cada etapa es dura, ahora el
instituto... Estamos en una etapa complicada, pueden pasar muchas cosas. Es un
estado de alerta continuo, intentando siempre averiguar algo mas, viendo si hay
algo que se te escapa. Pero vivimos el dia a dia. Siempre hemos vivido el dia a dia.

Y luego el entorno, a ver como responde.”. Dicen sus padres.

“La vida te duele, que sea asi para él. ¢Por qué?, ¢por qué?, esa es la maldita
pregunta de siempre, por qué a mi hijo, a dia de hoy nos seguimos preguntando por
qué a él, en qué momento...” “Hemos aprendido mucho, mucha medicina, muchos
cuidados, a hablar con mucha gente, hemos aprendido a apreciar la vida de otra
manera, pero seguimos sin poder responder ni explicar una sola palabra a esta
pregunta, por qué”. “Vemos que la gente se queja de cosas sin transcendencia, son

miles de cosas las cosas que en la vida comun pasas desapercibidas, siempre lo
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extrapolamos al caso de MT, la gente o se da cuenta de la suerte que tiene”, dice
LT.

“Te da rabia, una persona viviria 10 vidas y no viviria la mitad que MT. No ha
podido vivir las fases de parque, no ha podido vivir tantas cosas... Eso me duele en
el alma... ;Por qué? ;Por qué tiene que tocarle a él? Ahora hasta un dolor de
barriga me da rabia... Porque después de todo lo que ha pasado no se merece

tener ni un dolor de barriga que le impida disfrutar.”, expresa su madre.

“Luego viene toda la parte contraria, el lado del subidon, piensas, todo lo que ha
conseguido, todo lo que ha hecho, aprendido, que respira, que hace deporte, que
come, que tiene amigos y es el referente de su grupo de amigos, la relacién con su
hermano, con la familia, con nosotros, /o listo que es... Y lo mejor de todo, verle
despertar, es el mejor momento del dia, puedes pasar una mala noche que al
levantarte por la mafiana y despertarle, es lo mas bonito del mundo, eso te carga
las pilas. Con todo lo que hemos pasado hemos llegado hasta aqui, ya iremos

viendo el resto de etapas”, concluyen los padres.

2.2. HERMANO

AT es el hermano mayor de MT. Tiene 16 afios. Describe a su hermano como
“un chico con mucha personalidad, no se deja influenciar por los deméas. Es
carifioso aungue no lo demuestre mucho conmigo. Se adapta a cualquier ambiente.

Es muy valiente. No le gusta destacar entre los demas”.

Mantienen una relacién de hermanos normal, como cualquier otra. No recuerda
cuando nacié6 MT, ‘tengo algun recuerdo de querer tener un hermano, pero no
recuerdo cémo era ser hijo Unico y tener las ganas de tener un hermano, ni de

cuando nacié”, comenta.

Sobre el tiempo que paso6 en casa de su tia tiene algin recuerdo mas, para él
fue mucho mas tiempo del que fue en realidad, lo recuerda como una temporada
mas larga, “Recuerdo que me disfrazaba con mi prima, que cantdbamos, de ir a ver
a MT a Oviedo y a Madrid. Recuerdo estar en Madrid en casa de los tios de LF y
estar en una habitacion con ella y su prima y un oso gigante de peluche. No
recuerdo el momento en el que conoci a Marco, pero si recuerdo que no me

impacto nada, para mi era un bebé normal, mi hermano”. (Ver ANEXO 5, p. 80)
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Cuando volvié con sus padres recuerda querer jugar con MT pero no podia
porque “estaba malin”, recuerda tumbarse con él en la cuna. No era consciente de

lo malo que estaba su hermano, para él era un bebé normal.

Se empezé a dar cuenta de que su hermano tenia un problema y le tenian que
operar sobre los 8 afios, pero no era consciente de la gravedad de la situacion. A
los 10-11 afios empezo6 a llevar peor que le tuvieran que operar, que sus padres se
tuvieran que ir, ahi se empez6 a hacer consciente. “Lo he llevado mal pero
intentando llevarlo con naturalidad y bien dentro de lo que cabe, intentando apoyar
a Marco y poniendo de su parte para no estorbar”, dice AT. “Me siento mal de no
poder ir y estar con ellos”, siente que necesita estar con MT alli apoyandole y

demostrandole su amor.

En las 3 ultimas operaciones le preocupaba mucho mas las operaciones, el
tiempo que pasaba en el hospital, como saliera todo, no estar a su lado... Era ya
plenamente consciente de la situacion. “Es asi, no puedo cambiar nada, llorando no
puedo solucionar nada, lo Unico g puedo hacer es ayudar a mis padres no

preocupandoles de como estuviera yo”.

Crecer con MT para €l era normal porque solo tiene la experiencia de este
hermano, no sabe como es tratar con un hermano sin esos problemas. El que
tuviera Sindrome Treacher Collins nunca le obstaulizé para jugar con él y hacer el

tonto con él. Tenia cuidado de no hacerle dafio pero para él eso era lo normal.

Respecto a los demas, cree que se integra perfectamente en cualquier entorno
de AT. Cuando conoce a sus amigos es normal todo, nunca ha explicado a nadie
antes de conocer a MT que tenia un hermano con un problema, le ha presentado
como cualquier otro presentaria a su hermano. Ve que se relaciona con los demas
como si no tuviera nada, no se limita en nada. “Si hay alguna actividad en la que
tenga que tener cuidado del BAHA o algo de eso, Marco esta pendiente de tener

cuidado”. “Este es mi hermano, es normal”’. Si ve que la gente se extrafia él les

explica q tiene un problema, pero que es un chico totalmente normal.

2.3. OTROS FAMILIARES

CB es hermana de GB, la madre, y tia de MT. Ha estado muy presente a lo largo

de toda la vida del nifio, fue quien se hizo cargo de su hermano, AT, mientras sus
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padres tenian que estar en el hospital con el nifio, y fue también quien estuvo en el

Hospital cuando nacio el nifio.

CB queria estar presente en ese momento, no estaba tranquila sabiendo que
toda la familia estaba en el pueblo y en Ledn estaban GB y LT solos. Subieron al
hospital y GB se puso de parto. “Al rato de que LT entrara a la sala de partos
empecé a ver que salian enfermeras corriendo”, recuerda, su marido la
tranquilizaba diciendo que habia mas mujeres, que no tenia por qué ser MT. Lo
siguiente que recuerda es ver a LT salir llorando. “Me dijo que el nifio habia nacido
mal, que no tenia mandibula, yo no entendia nada, me dijo que el nifio se podia
morir, yo no entendia lo que estaba pasando, no podia reaccionar, estaba en
shock”. Tras ver a su hermana, pudo entrar junto con LT a ver a MT. “Era precioso,
guapisimo, tenia el pelo moreno, unos ojos grandes muy abiertos, y gemia, eso se

me quedod grabado”, recuerda.

Fue la encargada de dar la noticia al resto de la familia, lo recuerda un momento
muy duro, “fue horroroso, muy traumatico, intentaba suavizar la cosa, pero que el
nifio estaba mal y se podia morir”. Se encarg6 del cuidado de AT en ese momento y
en todos los momentos que han tenido que pasar largas estancias en los
hospitales.

En ese momento ella intentaba que AT no se diera cuenta, pero lo vivid con la
cabeza en otro sitio. EIl momento en el que AT volvié con sus padres lo vivio de
forma muy traumatica también, “é/ decia que su hermano estaba malito, y que sus
padres le habian dicho que le tenia que cuidar yo. Fue un rato muy malo, AT no
gueria quedarse con sus padres, fue una situacibn muy desesperada, marché

llorando, fue muy duro”.

CB dice que la relacién con MT siempre ha sido muy buena, nunca le han
escondido, han intentado que sea lo mas normal con la gente y con el entorno,
siempre se han mostrado orgullosos de él, de como supera las cosas. Describe a
MT diciendo que “es un nifio que disfruta, es feliz, es muy amigo de sus amigos, es
muy familiar, le gusta el fatbol, disfruta mucho con los deportes, nos quiere y le
gueremos, cuando le oimos decir te quiero es lo mas maravilloso del mundo. Va a

ser muy grande, podra hacer todo lo que quiera y se ira superando dia a dia”.

RB es hermana de GB, y tia de MT. “Marco cambi6é mi vida desde el momento

en que nacio, se convirtio en mi prioridad. A lo largo de estos afios he pasado por

44

——
| —



muchos y distintos momentos, los primeros fueron intensos, marcados por la
angustia, el miedo, la incertidumbre, los imprevistos....pero también la emocion y la
alegria de ver como superaba las dificultades y los obstaculos que su Sindrome le
ocasionan. Necesitaba y necesito demostrarle que estoy ahi, ayudarle de la manera
gue sea: acompafidndole a él y a sus padres en los duros procesos quirlrgicos,
aportandole alivio e ilusion con sorpresas, regalos....y sobre todo mi gran amor por

él”, comenta RB.

Define a MT como un nifio feliz, inteligente, educado, pon personalidad, y que
sabe lo que quiere y lo que le gusta, ‘también es introvertido, sensible, carifioso y

muy impaciente”.

Destaca que MT es un nifio independiente, que nunca utiliza su discapacidad
para conseguir algo, no se pone limites y consigue todo lo que se propone. Valora
su fortaleza, el respeto que tiene por los demas, “en definitiva, su calidad como ser

humano”.

La relacion que tiene con la familia del nifio es muy estrecha, “siempre ha
existido una relacién especial con mi hermana y ahora también con mi sobrino. MT
supone en la familia un fuerte nexo de union, un ejemplo de superacion. Que esté

en nuestras vidas nos hace ser mejores personas”, concluye RB.

Como familiar del nifio, mi propia vision sobre él es la siguiente. Recuerdo el
momento en el que mi madre me dio la noticia de que MT habia nacido mal, me dijo
‘tiene la mandibula muy pequefia y no puede respirar, y le falta una oreja”, yo tenia
12 afios y no era consciente de la gravedad de la situacion. Conoci a MT en el
Hospital de Oviedo, recuerdo besarle y cantarle nanas, era precioso. Vivi con
preocupacion los traslados de a los hospitales. Estaba encantada de que AT pasara
una temporada con nosotros, era como tener un hermano pequefio. A medida que
he ido creciendo he sido mas consciente de la situacion, y lo he vivido todo con mas

preocupacion.

En la familia no tenemos ningun problema para comunicarnos con él, recuerdo
de pequefia hablar con mi madre y mis tios y decir que si hacia falta aprenderiamos
el lenguaje de signos, pero por suerte no fue necesario, MT oye perfectamente con

el BAHA y le entendemos totalmente cuando habla.
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Para nosotros MT siempre ha sido un nifio normal, listo, despierto, curioso,
inquieto... He estado siempre muy presente a lo largo de su vida, me he
comportado con él como con cualquier otro primo. Es un nifio normal. Siempre me

he sentido orgullosa de como afronta las cosas, es admirable.

3. EL SINDROME VISTO DESDE DENTRO

Respecto a los objetivos planteados al comienzo de este estudio, se da
respuesta a varios ellos. Por un lado se presenta como vive el nifio el Sindrome
emocionalmente y cémo afecta a su vida. Asi mismo describe la relacion que tiene

con su familia y su autoconcepto.

MT es un nifio de 12 afios al que le gusta jugar al futbol, la consola, leer y
quedar con los amigos. La relaciébn con su familia la describe como “genial’. Le
gusta disfrutar con la familia en su pueblo realizando diferentes actividades y
aprecia todo el carifio que le demuestran, cada uno a su manera. Lo que mas
destaca sobre si mismo es que tiene muchos amigos, su familia le quiere mucho y

se le dan muy bien los deportes.

El tener Sindrome Treacher Collins nunca le ha impedido disfrutar y realizar las
cosas que ha querido, se ha apuntado a escalada, juega al futbol, tiene muchos
amigos, va muy bien en los estudios y ha podido participar en todas las actividades

y dinamicas del colegio.

Para él tener Sindrome Treacher Collins es lo normal, siempre ha sido muy
consciente de su situacion, pero se considera un nifio normal, como cualquier otro.
El hecho de tener Sindrome Treacher Collins no le supone molestia o dificultad
alguna ya que para €l es lo normal y es la situacion que conoce, continuos viajes a
médicos y hospitales, operaciones, etc. No le cuesta ir al médico, aunque le

gustaria poder quedarse en casa, esta acostumbrado y entiende que tiene que ir.

Ahora que es mas mayor, los médicos cuentan con él a la hora de explicar todo.
Entiende todo lo que le dicen y a medida que ha ido creciendo y siendo mas
consciente se preocupa mas por los riesgos que supone una operacion, como salga
ésta... Dice sentir “pena” pero el trasfondo es miedo. Las tres ultimas operaciones
han sido especialmente duras para él. En la operacion de agosto de 2015 recuerda
gue fue la primera vez que le cost6 especialmente acudir al hospital ya que sabia lo

gue le iban a hacer y que supondria estar muchos dias en el hospital. En la dltima
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operacion, realizada en julio de 2016, recuerda que varios dias antes estaba muy
nervioso, expresa que no pudo disfrutar del dia de su cumpleafios porque estaba
preocupado, tenia un poco de miedo porque conocia la dificultad de la operacion,
no queria alejarse de su familia y le daba pena tener que marcharse y no poder
disfrutar del verano. En esas ocasiones lo Unico que necesita y pide son “mimos,

sobre todo de mis padres y mi hermano”.

De cara al futuro cree que tener Sindrome Treacher Collins no le va a impedir
hacer nada de lo que se proponga. Las operaciones que tiene pendientes le
preocupan, pero no mucho, ya que prefiere no anticiparse y vivir el presente, hasta
que no llegue el momento de operarse otra vez no piensa en ello. Sus miedos e
inseguridades mas préximos es su paso al instituto, el no encontrarse agusto, que
no le toque con ningun conocido en clase... Pero estos miedos no estan
relacionados con su condicién, sino por la experiencia de su hermano al pasar al

instituto.

VI. CONCLUSIONES

Las principales conclusiones que se han sacado tras la realizacion de esta

investigacion son las siguientes.

Tras la busqueda intensiva de informacién acerca del Sindrome Treacher Collins, y
la experiencia vivida por los padres del nifio, se ha visto que es un sindrome que
efectivamente es muy desconocido incluso dentro de la comunidad médica. Existen
muy pocos estudios e investigaciones acerca de este sindrome, aunque gracias a las
nuevas tecnologias y redes sociales, desde la Asociacion Nacional Sindrome Treacher
Collins — Zaira Sardina (ANSTC), y cada caso en particular, estdn consiguiendo
hacerse un poco mas visibles, aunque aun queda mucho por hacer. Es una
enfermedad rara y en Espafia son mas de 1000 los afectados, segun datos facilitados
por la presidenta de la ANSTC.

Uno de los principales problemas que se encuentra la familia, sobre todo al
principio, es la sensacién de desinformacién, desconcierto y desproteccién. Por lo que
se deberia conocer desde los hospitaless, la referencia de Hospitales Especializados a
los que acudir para que las familias tengan una respuesta y los nifios comiencen con

los tratamientos lo antes posible.

47

——
| —



Las personas con Sindrome Treacher Collins son totalmente normales a nivel
cognitivo y mental, se trata, en su gran mayoria, de malformaciones y defectos fisicos,
gue pueden ser tratados en hospitales especializados, eso si, durante todo el tiempo
gue dure su desarrollo, completdndolos con operaciones estéticas que les den una
apariencia mas normalizada. Todos estos tratamientos y operaciones son muy

costosos y el proceso requiere de mucho sufrimiento tanto fisico como emocional.

La experiencia vivida por MT no se puede generalizar para todas las personas con
Sindrome Treacher Collins, ya que cada persona vive en un ambiente diferente, con
una educacion diferente, entornos diferentes y familias diferentes. En el caso de MT se
da que es un nifio totalmente integrado en su entorno escolar, tratado como uno mas y
sin haber sufrido exclusién alguna hasta el momento por parte de sus iguales y el resto
de personas. Por lo tanto, seria interesante conocer y analizar diferentes casos de
Sindrome Treacher Collins para poder realizar una idea general sobre como este tipo

de personas vive su situacion, y como la vive el resto del mundo a su alrededor.

La condicién de MT no le ha supuesto ningun obstaculo a la hora de estudiar en un
centro publico normal, siguiendo el ritmo de sus compafieros a pesar de las
operaciones y periodos de postoperatorio. Se relaciona de manera normalizada en

diferentes entornos.

Aunqgue se considera un nifio normal, tras la realizacion de la evaluacién que desde
la escuela se llevo a cabo, se puede observar que tiene un autoconcepto y autoestima
un poco bajo, puede ser por la propia personalidad del nifio, o bien puede estar
asociado al hecho de padecer Sindrome Treacher Collins.

MT entra ahora en una etapa nueva, la adolescencia, que conlleva muchos cambios
personales y sociales. El mas inmediato es su paso al instituto. Esto es tema de
preocupacién tanto por sus padres, como por el resto de su familia y el profesorado, y
para él mismo. En esta etapa cualquier adolescente necesita del refuerzo, atencion y
cuidado de sus padres, pero es mas importante aun para aquellas personas que por

su condicién presenten algun otro tipo de dificultad.

Por otro lado, se considera que el hecho de que el nifio haya crecido en un
ambiente en el que se le ha tratado como a uno més, normalizando la situacion, ha

hecho que él mismo se sienta normal.

Se considera que todos los objetivos que al principio de este estudio se planteaban,
se han logrado alcanzar. Se ha descrito la enfermedad y se ha presentado un caso

concreto, describiendo las caracteristicas del mismo. Mediante las entrevistas en
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profundidad y la observacién directa y documental se ha podido explorar el desarrollo
fisico y psiquico del nifio a lo largo de su vida, asi como la experiencia vivida por parte
del nifio y aquellos que le rodean en su entorno familiar y educativo. Se ha podido
describir cdmo en este caso afecta el Sindrome Treacher Collins a la vida del, nifio, su
autoestima y la forma que tiene de afrontar las cosas a las que esta condicion le fuerza
a enfrentarse. Por ultimo se ha logrado sefialar qué expectativas y miedos de futuro
tienen tanto los padres, como los educadores, como el propio nifio.
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VIII. ANEXOS

ANEXO 1. INFORME PSICOPEDAGOGICO

Fecha de realizacion del Informe
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ymo es lo que el alumno oye ¢




1 errores

1 error

“ﬁe un buen desanollo deI lenguaje oral, apreciéndose sélo dificultades en el habla por la
disartria que presenta.

Durante la sesioén de evaluacién atendfa poco a la la cara del hablante, realizando muy poca
tura labial. La familia tampoco observa que la haga en casa.

‘Iomr el desarrollo de los procesos linguisticos se aplica el 16.01.2012 la prueba I.T.PA
(Test lllinois de Aptitudes Psicolingisticas), para observar hasta qué punto la deficiencia auditiva
le ha afectado al desarrollo de mismos.

B .  Edad:7 anos
" , PROCESOS Prueba EPL
'~ COMPRENSION | Comprensién Auditiva 10
Comprension Visual 83
ASOCIACION Asociacion Auditiva 6,10
Asociacién Visual 9,6 42
| - Test Integracion auditiva 9,3 10
| complementario pE ol 3

L AN
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ente

su nivel sin dificultad. Su hiVél“ﬂ'é competencia es bueno, segiin la tutora es uno
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1 MATERIALES‘ |

OLENTO O NORMAL
S en que muestra mas interés Matematicas | Sciencie ﬁg?ggﬂa 2

S en que muestra menos interés

tros aspectos a considerar

Muy motivado, con alta capacidad de esfuerzo y trabajo.

7 - DATOS Y ASPECTOS RELEVANTES, EN EL PROCESO DE ENSENANZA/APRENDIZAJE, DEL

CONTEXTO EDUCATIVO
'Relacién profesor/alumno O INADECUADAS [0 ADECUADAS Xl BUENAS

Relacién con comparieros O INADECUADAS [0 ADECUADAS BUENAS
Caracteristicas del aula

Total de alumnos 25

Alumnado con necesidades educativas 2

Clima d I Bueno
Caracteristicas del grupo/clase Ot'rr;‘: d:t::: a ue

i Rs personales dlce
| Dispone de profesorado especialista en PT y AL..

| Recursos organizativos y didacticos del centro

DATOS Y ASPECTOS RELEVANTES, EN EL PROCESO DE ENSENANZA/APRENDIZAJE, DEL

CONTEXTO FAMILIAR:

Unidad famlllar formada por padre, madre y 2 hijos
(15afios) y. (11 afios).

Muy positivas. De fuerte cohesién y apoyo

'La comunicacién es oral oonside
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0O Trabajo en grupo

’ *g 'I;'Haﬁllldadesd‘eéomunicadﬁn‘ :
O Otros(especificar)
No presenta
O Psicomotricidad fina

O Coordinacién visomotora/visomanual

[ Otros(especificar)

O No presenta

X1 Expresién oral/articulacién Comprension oral
[ Expresién y composicién escrita ;
O Desarrollo morfosintactico O Nivel semantico/vocabulario Lp
O Otros: )
—
N f'_‘ \CIONES PARA LA PROPUESTA CURRICULAR: oG,

SR T
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enten 51
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Es necesario reservar
lo que no h
informacién. T ar los ulti

Ayudar al alumno/a a que pregunte cuando ten










ANEXO 2. ENTREVISTA CON LA TUTORA

El 23 de Junio de 2016 por la mafiana, tuvo lugar la segunda reunion, esta vez con

la tutora de Marco en el colegio.
- ¢ Hace cuéanto trabajas con MT?

Llegué al colegio hace 4 afios y he sido tutora de MT los dos ultimos, pero antes de
tenerle en clase ya tenia referencias de él de otros profesores. Ademas por mi cuenta,
al saber que le iba a tener en clase investigué por mi cuenta también acerca del

sindrome.

- ¢Tuviste alguna preocupacion al saber que ibas a trabajar con un nifio con

Treacher Collins?

No, en ningdn momento me preocupd o me agobié el problema como tal, me
preocupaba mas la relacién con sus compafieros y cOmo comunicarme con él, si nos
entenderiamos... pero vamos que enseguida me hice al oido y le entendia
perfectamente, incluso tras la operacion del afio pasado con todo lo que tenia en la

boca, no tuve problemas para entender al nifio.
- ¢,COmo es la relacién con sus compafieros?

Esta muy integrado y es totalmente normal, sin problema alguno vaya. Esta
totalmente integrado tanto en clase como en el colegio, no llama la atencién por ser
diferente ni nada. Ademas sus compafieros siempre cuentan con él cuando hay que
hacer grupos o juegos, siempre le eligen de los primeros, no le excluyen. Tiene un
grupo de 3 0 4 amigos que son muy intimos, se lleva muy bien con ellos y son muy
leales a MT, sobre todo J. Fijate que en una ocasidon que MT estaba con una
operacién y les mandé ponerse en parejas para trabajar unos dias, J queria esperar a
MT y como se portaron mal les castigué deshaciendo las parejas, y J se puso a llorar
porque todos habian podido estar con sus mejores amigos pero él no, porque MT no

estaba, asi que cuando MT volvié a clase les dejé ponerse juntos.
-¢ Y con las nifias?

Con las nifias a penas se relaciona, no le gusta. El grupo de amigos de MT son muy
infantiles todos aun y no quieren saber nada de las nifias, estan todos en la misma

onda asi que es una suerte para ellos.

-¢,Qué tal va en los estudios?
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No tiene ningun tipo de problema. Es un nifioc muy muy inteligente y no le cuesta
sacar las asignaturas adelante y seguir el ritmo del curso, incluso cuando no ha podido
acudir a clase. Es un nifio muy normal ya te digo... También es muy conformista con
los estudios ¢eh?, porque pudiendo sacar sobresaliente se conforma con un 7.
Durante las clases participa en todo, en cualquier asignatura, incluso en gimnasia. En
el patio juega al futbol y me acuerdo que al principio todas las profesoras nos
asustabamos por si se caia o le pasaba algo porque es un poco bestia jugando, pero

luego ya nos acostumbramos, fijate, es un nifio normal, esta totalmente integrado.

Este ultimo afio MT ha estado més patrticipativo en clase, levanta la mano, sale a la
pizarra y habla frente a los comparieros.

-¢, Ha influido el sindrome de alguna manera en tu trato con él?

No. Para nada, no he tenido nunca un trato especial con él, ni para las actividades,
ni para las clases... Ha hecho lo mismo que el resto de sus comparieros. Quiza si que
soy mas suave con él a la hora de echar la bronca, porque pienso en que acaba de
venir de una operacién durisima y larga y pues no me sale ser tan dura, pero él es listo

y se da cuenta.
-¢,Habla algo en clase de sus operaciones 0 algo?

Que va, nada, nunca. Cuando yo le pregunto que qué tal le ha ido en el médico o
eso se limita a decir “bien”. Nunca se ha aprovechado de su situacién para no hacer
algo ni ha dicho nunca “no puedo hacer esto”. Es uno mas en el aula, un nifio normal,
en las reuniones de profesores no se habla de él, se habla de los nifios con problemas
de comportamiento o que van mal en los estudios, pero cuando llegamos al nombre de

MT nos limitamos a decir “todo bien, todo bien, un 8, siguiente”.
-¢ Qué opinas sobre su paso al instituto?

Ya vinieron a hablar conmigo del instituto y nada, las Unicas indicaciones que les du
fueron que le pusieran en la misma clase que J, y que no cogiera la rama bilinglie ya
gue él por el momento tiene otros retos que afrontar, el conocer a un grupo grande de
nuevas personas, integrarse en el instituto... Eso es lo que mas me preocupa, porque
MT lleva toda la vida en el mismo colegio y este es un entorno cémodo para él, con la

misma gente, pero le cuesta conocer a mucha gente de golpe y abrirse.

Finalizo la entrevista con la tutora y me presenta a dos profesoras mas de MT, la de
Lengua y la de Inglés, las comenta qué es lo que estoy haciendo y las anima a

contarme cémo ven ellas a MT. Coinciden en lo que la tutora ha dicho, es un nifio muy
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inteligente, no tiene problemas en clase con las asignaturas, se lleva muy bien con sus
compafieros, esta totalmente integrado, y es un nifio normal, uno méas. Por ultimo me
pregunta que si quiero hablar con la profesora de Audicién y Lenguaje, con la que
concierto una cita para otro dia.

Respecto a lo recogido en esta entrevista con la tutora, los padres de Marco creen que
estd muy bien reflejado y que todo lo que se ha dicho en la reunién coincide con lo que
ellos ven y piensan, “tal cual, es Marco tal cual”, comenta la madre. Recuerda que, al
principio de su escolarizacion, hacian una dindmica en clase en la que todos los nifios
contaban qué habian hecho el fin de semana, asi que una de las estrategias que los
padres y la profesora decidieron realizar para mejorar la comunicacién con Marco y
que él pudiera participar en la dinamica, fue realizar un cuaderno en el que los padres
escribian qué habian hecho el fin de semana, acompanandolo de fotos, de este modo
la profesora lo podia leer en clase frente a todos los compafieros. Veian que Marco se
sentia feliz por poder comunicarse y que sus compafieros supieran qué habia hecho, y
le conocieran un poco mas. Previamente, la familia ya habia realizado un cuaderno de
presentacion en el que contaban quién era su familia, qué cosas le gustaban, sus

aficiones, etc. Servia ademas para contextualizar las cosas que él contaba.
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ANEXO 3. ENTREVISTA CON LA PROFESORA DE A. L.

En esta entrevista se realizd la trancripcidon simultaneamente mientras se realizaba

la entrevista.

El dia 28 de Junio por la mafiana tuvo lugar la tercera entrevista, en esta ocasion
con la profesora de Audicién y Lenguaje. Ha trabajado con Marco desde el inicio de su
escolarizacion, trabajando en sesiones de una hora diferentes ejercicios para el control
del babeo, ejercicios de soplo (los cuales le costaban bastante), masajes labiales,
terapia miofuncional en la mandibula (él decia que en el médico le hacian dafio, y ella
le decia que ella no estaba alli para hacerle dafio y que si en algiin momento le dolia,

paraban), deglucién atipica, ejercicios linguales, succiones, etc.

El objetivo de estas sesiones era que MT consiguiera hablar de una manera lo mas
correcta posible. La dificultad fisica que tiene MT (disglosia) es lo que le dificulta el
habla (dislalia). Tiene una abertura en el paladar, lo que provoca que el aire se le

escape por la nariz

Al principio realizaban ejercicios enfocados a las disglosias y dislalias, control de
voz, cuando le recibi6 ya estaba con el programa T.D.I. (Tratamiento Integral Disartria)

y ella continué con él.

El método de trabajo en los ultimos tiempos ha sido la conversacion. Cuando MT ha
tenido operaciones le ha contado qué le han hecho, si le dolia, quién habia estado con
él, cuando tendria citas médicas, qué le iban a hacer... Sin entrar en detalles, sin
explayarse, pero si le contaba cosas, aunque bien es cierto que no salia de él el
contarlo, sino que ella le preguntaba. Quizas la razon por la que a ella se lo contara
cuando le preguntaba (no como en el caso de la tutora por ejemplo) es porque
contaban con un espacio y un tiempo privados. La profesora de audicion y lenguaje
queria que hablara y le contara cosas, de lo que fuera, por el simple hecho de que MT
hablara bien, y de este modo ademdas conocia un poco mejor su vida y su entorno.
Segun la opinién de la profesora, MT busca una normalidad en todo, ser como el resto

de nifos.

Hasta el aflo pasado (5° de Primaria), realizaban las sesiones durante las clases.
MT estaba cansado y hablé con sus padres para que no le sacaran mas de clase,
estos hablaron con la profesora para realizar las sesiones fuera del horario escolar.
Era més lo que le costaba salir de clase que el beneficio que estas sesiones estaban

teniendo para él porque estaba estancado, no avanzaba mas debido a la abertura de
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paladar. MT acudia a las sesiones con su amigo y compariero J, al que mantuvieron

durante un tiempo para acompafar a MT y que le fuera més facil y ameno.

Para no tener que acudir a las sesiones, la profesora hizo un trato con el nifio junto
con la tutora. Hicieron una tabla de puntos para ver si MT participaba y colaboraba
mas en clase. Si la tutora veia que no participaba, levantaba la mano para responder,
salir a la pizarra, no hacia los deberes... le pondria un punto, y a los cuatro puntos le
mandarian hacer dos sesiones con la profesora de audicion y lenguaje. Este método
ha funcionado muy bien ya que la tutora comento6 en la entrevista que realizamos que
en el dltimo afio MT ha cambiado positivamente en ese aspecto participando mucho
mas. Los padres sefialan que desde que hicieron este trato, MT no volvié a acudir a

ninguna sesion.

Este dltimo afio (6° de Primaria) la profesora de audicion y lenguaje le ha visto sélo
en dos o tres ocasiones, pero siempre se ha mantenido informada de como iba el nifio.
Muestra preocupacién por el cambio de etapa, el instituto, la adolescencia, pero cree
que le va a venir bien y confia en la fortaleza de MT y que podra superar cualquier

obstéculo al que se enfrente. Su intencién es seguir los progresos del nifio.

Sobre esta Ultima entrevista con la profesora de Audiciéon y Lenguaje, los padres
dicen que todos estan expectantes, con los mismos miedos por el cambio de etapa,
centro, entorno... Pero confiando en poder afrontar esta nueva etapa como la anterior.
Confian mucho en MT, no es tanto preocupacion por él sino que lo que les asusta es
el nuevo entorno, cémo se va a encontrar el nifio en ese nuevo entorno. Dicen que, en
principio, MT estd muy ilusionado, por el mero hecho de pasar al instituto, quiere
comenzar esta nueva etapa, el hecho de que vaya a ir con dos de sus mejores amigos

es lo que le da a él fuerza.

Comentan que este Ultimo afio de colegio MT ya estaba muy cansado y aburrido,
desmotivado, “a mi esto ya no me aporta nada”, les dijo a sus padres un dia. MT es un
chico que va avanzado a su edad, la situacion personal le afecta también en la
madurez, no sOlo piensa en jugar, sino también en aprender cosas nuevas y

enfrentarse a nuevos retos, sobre todo en lo académico.

ANEXO 4. ENTEVISTAS CON LOS PADRES

Se encuentran en audio en el CD adjunto al trabajo, en la carpeta Entrevistas.
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ANEXO 5. ENTREVISTA CON CB

Se encuentra en audio en el CD adjunto al trabajo, en la carpeta Entrevistas.

ANEXO 6. ENTREVISTA HERMANO
- ¢,Como describirias a MT?

Con mucha personalidad, no se deja influenciar por los demas. Es carifioso aunque
no lo demuestre mucho conmigo. Que se adapta a cualquier ambiente. Que es muy

valiente. Y que no le gusta destacar entre los demas.
- ¢ COmo es tu relacién con éI?

Es una relacién de hermanos normal, nos llevamos bien, nos hacemos respetar el
uno al otro, con nuestras diferencias que nos hacen discutir pero siempre lo acabamos

arreglando y que nos queremos mucho.

En gustos nos parecemos mucho, videojuegos y esas cosas. En el tiempo libre nos
gusta hacer cosas distintas, a él le gusta jugar a futbol y yo soy mas tranquilo, me
gusta pasear y tomar algo.

- ¢, Qué recuerdos tienes de pequefio con MT?

Tengo algun recuerdo de querer tener un hermano, pero no recuerdo como era ser
hijo Gnico y tener las ganas de tener un hermano, ni de cuando nacié. Del tiempo que
pasé con nosotros en casa tengo algin recuerdo mas, pero me parece mas tiempo del
que fue en realidad. Recuerdo que me disfrazaba contigo, cantdbamos, de ir a ver a
MT a Oviedo y a Madrid. Recuerda estar en Madrid en casa de tus tios y estar en una
habitacion con Ana y contigo y un 0so gigante de peluche. No recuerdo el momento en
el que conoci a Marco, pero si recuerdo que no me impacté nada, para mi era un bebé

normal, era mi hermano y era muy guapo.

Cuando volvieron a casa me acuerdo que queria jugar con Marco pero no podia
porque estaba malin, y que me tumbaba con él en la cuna. No era consciente de lo
malo que estaba, solo sabia que estaba malin y habia que cuidarlo, pero para mi era

un bebé normal.

- ¢ Cuéndo te diste cuenta de que tu hermano tenia un problema?
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Pues sobre los 8 afios, que le tenian que operar y se tenian que ir. Pero no era
consciente de lo grave que era. Pero a los 10 0 11 afios lo empecé a llevar peor que le
tuvieran que operar, que mis padres se tuvieran que ir, ahi me empecé a hacer

realmente consciente.
- &Y como has llevado eso?

Pues... lo he llevado mal pero intentando llevarlo con naturalidad y bien dentro de lo

que cabe, intentando apoyar a MT y poniendo de mi parte para no estorbar.
- ¢ Estorbar?

Si, pues eso, ya bastante tenian mis padres con los problemas de MT como para
encima que se tuvieran que preocupar por como yo estaba, “ay no te vayas no te

vayas, no me dejéis solo”, pues no iba a decir eso.
- ¢, Como te sientes cuando se tienen que ir?

Me siento mal de no poder ir y estar con ellos, siento que necesito estar con MTalli
apoyandole y dandole amor. Que yo le hago mucho bien estando con él. Le digo que

no se preocupe, que yo voy a estar aqui en casa esperandole.
-¢,Cémo has vivido las operaciones de los ultimo afios, que ya eres mas mayor?

Pues muy mal. En las 3 dUltimas operaciones me preocupaba mucho mas las
operaciones, el tiempo que pasaba en el hospital, como saliera todo, no estar a su
lado... Era ya muy consciente de la situacion. Pero es asi, no puedo cambiar nada,
llorando no puedo solucionar nada, lo Unico que puedo hacer es ayudar a mis padres

no preocupandoles de coémo estuviera yo.

Lo de tener que quedarme en Ledn lo he llevado mal porque me gustaria estar con

él, pero quedarme con quien me quedaba pues bien, con vosotros mejor.
- Crecer con MT

Pues para mi ha sido lo normal porque es el Unico hermano que tengo, no conozco
otra situacion. No sé como es tener un hermano sin estos problemas, pero a ver, que
nunca me ha obstaculizado para jugar con él y hacer el tonto con él. Tenia cuidado de

no hacerle dafio pero para mi eso era lo normal.

- Respecto a los demés
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Este es mi hermano, es normal. Si veo que la gente se extrafa pues les explico que
tiene un problema pero que es normal y ya esta. El se integra perfectamente en
cualquier entorno de mis amigos, es todo normal, se lo presento y ya estd, nunca he
explicado a nadie antes de conocer a MT que tenia un hermano con un problema, le

he presentado como lo mas normal del mundo.

MT se relaciona con los demas como si no tuviera nada, no se limita en nada. Si
hay alguna actividad en la que tenga que tener cuidado del BAHA o algo de eso, MT

esta pendiente de tener cuidado.

ANEXO 7: ENTREVISTA CON MT

- ¢ Qué cosas te gustan hacer?

Jugar a la play, al futbol, quedar con los amigos, leer...
- ¢ Quiénes son tus amigos? ¢ Cémo te llevas con ellos?

Ehmm... Pues Jorge, Rodrigo, Ivan... Me llevo muy bien con ellos, son mis tres
mejore amigos. Y vamos al cine, jugamos al fatbol, quedamos a tomar algo con

nuestros padres...
- ¢ Y con tu familia? ¢ Con quién disfrutas mas? ¢ Haciendo qué?

Con la familia me llevo genial. Con los que mejor me llevo es con papa, con mama
y con mi hermano, y vamos al pueblo que me gusta mucho, pero no durante mucho
tiempo porque alli no hay Wi-Fi. Y con C me gusta que juega al futbol conmigo y
hablamos de deportes y es gracioso, con RB pues que me compra cromos, que me da
muchos besos, y CB cocina muy bien y siempre me cocina caldos y cosas ricas para
que engorde y me ponga bueno antes. Con mis primas pequefias me gusta jugar, y
contigo me gustan los juegos que te inventas, (se rie). Toda mi familia me trata muy
bien y me quieren mucho, estoy muy a gusto con ellos. Del 1 al 10 dice tengo una

familia 10 (sonrie).

- ¢ Todas estas cosas que te gustan hacer, el tener Treacher Collins te ha impedido

hacer alguna vez algo que hayas querido?

No. Nunca. Siempre he hecho las cosas que me gustan, ahora me he apuntado a
escalada, juego al futbol, tengo muchos amigos, en el cole voy muy bien en los

estudios, he podido jugar a todo, y hacer lo mismo que mis amigos y en el colegio.
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- ¢, Cuando empezaste a darte cuenta de que eras un poco diferente?

Pues no sé. Para mi es lo normal. No sé cuando me di cuenta pero siemrpe he

sabido cdmo soy y lo que me pasa, pero que soy normal.
- ¢, Te molesta tener alguna dificultad que el resto de la gente no tiene?
No, porque como para mi es lo normal, no conozco otra cosa.
- ¢,Como te describes?

Inteligente, deportista, amable, buen amigo, me gusta estar con gente y conocer a
gente pero soy timido al principio. Me gusta estar en casa 0 con los amigos o con la

familia.
- ¢ Te cuesta ir al médico?

Pues me gustaria estar en casa, pero no me cuesta ir, estoy acostumbrado y

entiendo que es asi, y tengo que ir.
- Mas mayor, mas consciente... como vives ahora las operaciones?

Entiendo todo lo que dicen los médicos, me lo explican y lo hablan con papa y
mama delante de mi. Cuando tengo que ir al hospital a operarme pues me da pena...

porque tengo miedo de si sale mal, porque sé lo que van a hacerme.
- ¢ Te consideras un chico valiente?
Bueno... Me da miedo la oscuridad.
- ¢COmo has vivido las ultimas operaciones?

Pues desde el afio pasado ya peor. Me cuesta mas porque sé lo que me van a
hacer y que tenia que estar mucho tiempo en el hospital... En esta dltima los dias
antes estaba muy nervioso, no pude disfrutar del cumpleafios porque estaba
preocupado, no gueria marchar del pueblo, queria quedarme con la familia, con Sara y
Eva, disfrutando del verano... tenia un poco de miedo... En esos momentos lo Unico
gue quiero son mimos de mama y papa y de mi hermano. Cuando AT no puede venir
con nosotros me da mucha pena porgue le echo de menos. Suelen venir conmigo mis
padres y mi tia RB. Me gsta que RB venga con nosotros porque me gusta estar con

ella, me da mucho carifio y se lo agradezco mucho.

- ¢ Como crees que te ve tu familia?
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Pues que soy valiente, que les quiero mucho, que soy listo, deportista...
-'Y guapo

Si, ¢por qué no?

- ¢ Qué es lo que mas te gusta de ti?

Pues que tengo muchos amigos, y que mi familia me quiere mucho y se me dan
muy bien los deportes. Y las cosas que me cuestan hacer mas pues si me salen bien

pues genial, sino qué le vamos a hacer.

- ¢, Crees que el Treacher Collins te va a poner algun problema para hacer algo que

quieras en el futuro?
No. No me va a impedir hacer nada.
- ¢ Y las operaciones que te quedan aun?

Las operaciones que me quedan me preocupan pero muy poco, ho pienso en ello
hasta que no tenga que operarme otra vez. No quiero hacerme ninguna operacién

estética porque creo que por ahora no son importantes
-¢,Cémo es vivir con treacher Collins?

No lo sé, para mi es lo normal asi que no sé qué decirte. Con mis amigos y mi
familia soy uno mas, es muy poca la gente que se le queda mirando pero no me

molesta, me da igual.
- Miedos, inseguridades...

Pues... ahora el instituto, por si no estoy a gusto o no me ponen en clase con

ninguno de mis amigos...

ANEXO 8: ENTREVISTA CON RB
- ¢ Cémo has vivido emocionalmente el proceso?

MT cambié mi vida desde el momento en que nacid, se convirtio en mi prioridad. A
lo largo de estos afios he pasado por muchos y distintos momentos, los primeros
fueron intensos, marcados por la angustia, el miedo, la incertidumbre, los

imprevistos....pero también la emocion y la alegria de ver como superaba las
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dificultades y los obstaculos que su Sindrome le ocasionan. Necesitaba y necesito
demostrarle que estoy ahi, ayudarle de la manera que sea: acompafiandole a él y a
sus padres en los duros procesos quirargicos, aportandole alivio e ilusion con
sorpresas, regalos....y sobre todo mi gran amor por él. Sigue y seguird estando muy
presente en mi vida, le acompafaré en los momentos los buenos y los malos

momentos, en lo relacionado con su sindrome y en su crecimiento como ser humano.
- ¢,Como le definirias?

Marco es un nifio feliz, inteligente, educado, con personalidad, sabe lo que quiere y
lo que le gusta, amigo de sus amigos. También introvertido, sensible, carifioso y muy

impaciente.
- ¢,Qué destacas de él?

El ser independiente, nunca utiliza su discapacidad para conseguir algo, no quieres
ser diferente a sus amigos, no se pone limites, consigue lo que se propone. Valores

como la fortaleza, el respeto por los demas, en definitiva, su calidad como ser humano.
- ¢, COmo es tu relacién con los padres y con el nifio?

Mi relaciébn es muy estrecha, siempre ha existido una relacién especial con mi
hermana y ahora también con mi sobrino. MT supone en la familia un fuerte nexo de
unién, un ejemplo de superacion. Que esté en nuestras vidas nos hace ser mejores

personas.
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