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Resumen:

Este trabajo presenta los resultados de una investigacién sobre un caso de sindrome de
Midas, una enfermedad considerada rara. Es un trastorno genético que origina, entre
otros trastornos, microftalmia, defectos en la piel, epilepsia persistente y retraso en el
desarrollo. Nuestra pretensidn ha sido la de describir, contextualizar y evaluar un caso
mediante una metodologia de corte cualitativo, con el objetivo final de realizar un
programa de intervencion familiar adecuado a las caracteristicas de la nifia que padece
este sindrome. Concluye este trabajo sefalando la escasa literatura cientifica publicada
hasta ahora, nula en el aspecto educativo, la necesidad del seguimiento del programa
de intervencién familiar y la urgencia en realizar mds estudios sobre enfermedades
raras.

Palabras clave: Sindrome de Midas, enfermedades raras, intervencion familiar,
educacién especial, estimulacién temprana.

Abstract:

This work summarizes results from a case study undertaken in Mida’s Syndrome, a
disease which is considered to be particularly rare. It is a genetic disorder, which among
many other disorders causes microftalmia, skin imperfections, persistent epilepsy, and
underdevelopment. The aim of this manuscript is to describe, contextualize, and asses
a personal Mida’s Syndrome case by means of qualitative methodology, and to create a
family intervention strategy which addresses all the features that the girl suffering this
syndrome has. We conclude this work by pointing out how limited the scientific
literature is on this syndrome, and is in fact non-existing with regard to the educational
aspect. We also highlight the need to follow a family intervention program, and we
stress the urgency in undertaking more studies about rare diseases such as Mida’s
Syndrome.

Keywords: Mida’s syndrome, rare diseases, family intervention, special education, early
stimulation.
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Introduccion

El sindrome de Midas estd considerado como una enfermedad rara (ER), que la
Unién Europea define como aquella que tiene una prevalencia de menos de 5 casos por
10000 habitantes, lo que equivale a un 6-8% de la poblacidn. Las ER son un problema de
salud y de interés social, al afectar a aspectos relevantes en la vida de los pacientes,
debido a que en su mayoria se trata de trastornos cronicos graves que aparecen en
edades tempranas.

Palau (2009) pone de manifiesto algunas de sus caracteristicas, como son: la falta de
conocimiento cientifico sobre sus enfermedades, la dificultad para el acceso a un
diagnéstico correcto, el retraso en el diagndstico, la falta de cuidados y atencién
multidisciplinaria, la falta de informacién de calidad y de apoyo en el momento del
diagnéstico, las consecuencias sociales adversas, la dificultad y la falta de equidad en el
acceso al tratamiento, la rehabilitacion y los cuidados, |la pérdida de confianza en los
servicios médicos y sociales y cierto desinterés por parte de los profesionales de la salud.

En el caso que nos ocupa, la falta de informacién sobre el sindrome de Midas, y las
dificultades para acceder al tratamiento, fueron las causas que incitaron a la familia de
Ainhoa, la nifia de 3 anos con sindrome de Midas sobre la que hemos realizado este
estudio, a crear una asociacion para recaudar fondos y fomentar la investigacién sobre
dicho sindrome, un trastorno genético que afecta principalmente a mujeres ya que,
generalmente, es letal en los hombres. Segun los datos que maneja la Federacion
Espafiola de Enfermedades Raras (FEDER)?, Ainhoa es el Unico caso con sindrome de
Midas en este pais y solamente existen 50 personas diagnosticadas en todo el mundo.

Ainhoa presenta las caracteristicas propias de su trastorno genético: microftalmia,
defectos lineales de la piel, epilepsia resistente, agenesia total del cuerpo calloso,
retraso en el desarrollo y problemas de crecimiento, que mas adelante explicaremos.
Todas estas dificultades le generan grandes problemas de aprendizaje que han motivado
la permanencia un afio mas en una escuela infantil. En este curso asiste a un centro
especifico de Educacidn Especial, ya que las necesidades que presenta no pueden ser
atendidas en el marco de las medidas de atencién a la diversidad de los centros
ordinarios, segun indica el articulo 74 sobre escolarizacién de la Ley Organica 2/20086,
de 3 de mayo, de Educacién. En esta ley se destaca, como uno de sus pilares basicos, la
importancia de la calidad y la equidad de la educacién. Con ello se pretende desarrollar
al maximo las capacidades de las personas; si todos somos diferentes, los programas
deberan estar adaptados a las necesidades e intereses de cada uno en particular.

El sindrome de Midas

El sindrome microftalmia con defectos lineales de la piel —en adelante MLS- o
sindrome de Midas es una enfermedad rara y severa del desarrollo, que se hereda como

! En http://www.enfermedades-raras.org/ (Consulta el 24/06/2013).
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un rasgo dominante ligado al cromosoma X, con letalidad masculina; por tanto, los casos
que se describen son principalmente mujeres (Morleo, Pramparo, Perone, Gregato, Le
Caignec, Mueller, Ogata, Raas-Rothschild, de Blois, Wilson, Zaidman, Zuffardi, Ballabio y
Franco, 2005).

Este fenotipo ha sido descrito con una gran variedad de nombres incluyendo el
sindrome de Midas? (microftalmia, aplasia dérmica y esclerocérnea), el sindrome MLS?
(microftalmia con defectos lineales de la piel), y el sindrome Gazali-Temple (Marvin,
Duquette, Hogge, Hunter y Toriello, 2000).

Segln Morleo y Franco (2011) el sindrome MLS fue descrito por primera vez por Al-
Gazali et al. (1990) e inicialmente fue conocido por el nombre de sindrome Gazali-
Temple. Sin embargo, Enright, Campbell, Satllings, Hall, Green, Sweeney, Barnes y
Watson (2003) defienden que la microftalmia con defectos lineales de la piel (MLS) fue
descrita por primera vez en 1988 en tres pacientes con translocaciones que resultaron
de una delecidon del cromosoma Xp22.3. No obstante, en 1993 Happle, Daniels y
Koopman acufiaron el término Midas para este sindrome, aunque desde 1994 el término
aprobado es el de sindrome MLS, ya que la aplasia dérmica no es una caracteristica
histoldgica, por lo que el término sindrome de Midas para la delecion Xp22.3 es menos
apropiado que el sindrome MLS.

Caracteristicas del sindrome MLS

Los signos y sintomas de éste sindrome varian en gran medida, incluso entre
afectados de la misma familia. Sin embargo, Morleo y Franco (2011) sefialan, basandose
en distintas investigaciones, que existen una serie de signos mayores presentes en al
menos el 80% de los casos, y otros menores que aparecen en menos del 80%.

En base a sus aportaciones, sefialamos los signos mayores: microftalmia (tamafio
muy pequefio de uno o ambos globos oculares) y/o anoftalmia (sin globo ocular), que
puede ser unilateral o bilateral. Y defectos lineales de la piel (presentes en el 95% de las
personas afectadas), que estan presentes desde el nacimiento y generalmente implican
la cara y el cuello, aunque el cuero cabelludo y la parte superior del tronco también
pueden estar involucrados. Estas lesiones generalmente se curan con el tiempo, dejando
una minima cicatriz residual.

En cuanto a los signos menores, los detallamos por orden de frecuencia: anomalias
oculares variables que pueden incluir: esclerocdrnea, quistes orbitales, microcdrnea,
fisuras palpebrales, leucoma corneal, la adhesién iridocorneal, glaucoma congénito con
sinequias total o periférica anterior, aniridia, cataratas, un remanente de la arteria
hialoidea anterior, opacidad vitrea, y las areas hipopigmentadas del epitelio pigmentario
de la retina; desdrdenes del sistema nervioso central: agenesia del cuerpo calloso?,
anencefalia, microcefalia, hidrocefalia, retraso mental, y convulsiones infantiles; retraso

2 En base a las siguientes iniciales: microcornea, dermal aplasia and sclerocornea.

3 En base a las siguientes iniciales: microftalmia with linear skin.

* La agenesia del cuerpo calloso (ACC) se caracteriza por ausencia total o parcial de la principal comisura
interhemisférica, el cuerpo calloso. Las caracteristicas clinicas incluyen déficit intelectual (80%) y/o
epilepsia de facil control y/o trastornos de la conducta.
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en el desarrollo; defectos congénitos del corazén: miocardiopatia hipertrdfica,
miocardiopatia oncocitico, defectos septales auriculares y ventriculares, taquicardia
supraventricular, fibrilacion ventricular y otras arritmias; estatura baja; hernia
diafragmatica; distrofia ungueal; fositas preauriculares y pérdida auditiva; y
malformaciones genitourinarias: ano anterior o imperforado, Utero bicorne, genitales
ambiguos, hipospadias en el pene de los hombres con un cariotipo 46, XX y pseudotail.

Sin embargo, hay algunos autores que describen algunas caracteristicas diferentes
en sus casos. Por un lado encontramos que Enright et al. (2003) describen un caso de
una nifa con sindrome MLS que tiene algunas caracteristicas que no habian sido
descritas antes: estenosis pulmonar y pubertad precoz. Por su parte, Bermejo, Garcia,
Puente, Ortold, Galiana, Garcia-Climent y Pérez (2012) afiaden mads caracteristicas
comunes de las personas con sindrome de MLS: puente nasal amplio, propension a las
infecciones, dificultad para la alimentacion, alteraciones renales y rasgos dismorficos
caracterizados por una facies plana. Ademas, en el caso que presentan la nifia tiene un
quiste de cola en la ceja izquierda, tampoco descrito.

El diagndstico clinico del sindrome MLS se realiza cuando dos criterios mayores estan
presentes, aunque hay personas con diagndstico molecular de MLS a las que sélo se les
ha identificado uno de los dos criterios (Morleo y Franco, 2011). Sin embargo,
Wimplinger, Rauch, Orth, Schwarzer, Trautmann y Kutsche (2007), sefalan que mientras
algunos pacientes presentan los tipicos defectos en la piel y no presentan ninguna
alteracion ocular, otros muestran microftalmia pero no areas aplasicas en la piel.

Como ya hemos indicado antes, existen casos dentro de la misma familia de dos
personas que padecen el sindrome MLS. Wimplinger et al. (2007) recogen que en 1991
Allanson y Ritcher informaron de los primeros dos casos con sindrome MLS y que
presentaban una gran variabilidad intrafamiliar fenotipica. Y también estudian el caso
de una madre y su hija con este sindrome; la madre es asintomatica, solo presenta un
crecimiento capilar posterior de insercién baja y la hija presenta las caracteristicas
tipicas del sindrome de MLS.

Etiologia e incidencia

El sindrome MLS se hereda de forma ligada al cromosoma X, por ese motivo afecta
principalmente a mujeres. En la gran mayoria de los pacientes, este sindrome se asocia
con delecién terminal de la region Xp22.3 (Morleo et al. 2005) aunque segun Enright et
al. (2003) este sindrome tiene diferentes identidades y puede ser el resultado de
diferentes defectos en el mismo gen. Por ejemplo, Garcia Rabasco, De Unamuno,
Martinez, Febrer Bosch y Alegre de Miquel (2012) sefialan en una investigacién que,
aunque el 75% de las personas con MLS presentan anormalidades cromosdmicas en el
Xp22, resultado de una copia del gen HCCS, existen tres casos de personas con el
sindrome MLS con una Unica mutacién de un nucledtido en este gen. Ademas, algunos
pacientes muestran las caracteristicas del sindrome MLS, pero carecen de una delecién
0 una mutacion supresora intragénica en el gen HCCS.

Algunos autores como Enright et al. (2003) o Morleo y Franco (2011) afiaden que,
aungue el sindrome MLS es letal en varones con 46 XY, se han detectado ocho varones
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con MLS con un cariotipo aparente 46 XX. Ademas, afiaden que se ha detectado sélo un
caso de un varén con 46 XY con sindrome de MLS, pero éste murié unas horas después
de su nacimiento. Enright et al. (2003) también destacan la dificultad para detectar el
sindrome MLS ya que, con el suyo, suman tres casos de personas a las que con las
pruebas convencionales del g-banding no se revelaban anomalias genéticas y sélo han
podido ser detectadas con el analisis por hibridacidn fluorescente in situ (FISH).

Sin embargo, la incidencia del sindrome MLS no esta lo suficientemente clara,
Morleo y Franco (2011) apuntan que existen 56 casos diagnosticados en el mundo, y
segun FEDER el caso de Ainhoa es el Unico en Espaiia. Sin embargo hemos encontrado,
en diferentes articulos y noticias de prensa, tres casos mas de nifas con sindrome MLS
en Espaiia y contactado con dos de ellas, una de Catalufia y otra de Benidorm. Por tanto,
aungue se afirme que hay 56 casos en todo el mundo, probablemente serdn muchas
mas las afectadas.

Tratamiento del sindrome MLS

En este punto cabe destacar que, aunque hemos encontrado aportaciones en la
literatura cientifica que ofrecen informacién sobre la definicidn, las caracteristicas y la
etiologia del sindrome MLS, en lo referente a la intervencién sélo hemos podido
descubrir una que se ocupa del tratamiento. Concretamente, Morleo y Franco (2011)
proponen el siguiente procedimiento:

e Uso de protesis en personas con microftalmia severa y anoftalmia. En algunos
casos también se puede considerar la cirugia oftalmolégica.

e Tratamiento dermatoldgico regular de las lesiones lineales de la piel.

e Remisién al pediatra neurdlogo para evaluar y tratar las posibles anomalias
neurolégicas: microcefalia, convulsiones, etc.

e Tratamiento rutinario para la hernia diafragmatica, cardiomiopatia, defectos
congénitos del corazdn, y otras malformaciones cuando estén presentes.

e Es apropiada la estimulacién temprana y la educacion especial si existe un
retraso madurativo.

Desde nuestro ambito de estudio nos vamos a ocupar, en las siguientes paginas, de
este uUltimo aspecto.

Estudio
Objetivo

Si al iniciar el estudio advertimos la inexistencia de programas e intervenciones
educativas y ademas nos parecia importante ofrecer orientaciones a los padres, nos
planteamos como objetivo de nuestro trabajo: Caracterizar la sintomatologia del
sindrome MLS del caso, para disefiar un plan de intervencion en el contexto familiar
adaptado a sus caracteristicas.
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Con una serie de objetivos especificos:

e Revisar la literatura publicada sobre el sindrome MLS.

e Observar a la nifia en diferentes ambitos de su vida, para conocer a fondo sus
caracteristicas y reacciones en contextos reales.

e Analizar las necesidades que presenta, mediante una escala de desarrollo para
nifos ciegos.

e Disefiar una propuesta de intervencion, como respuesta a sus necesidades
educativas especiales.

Meétodo

Por consiguiente, nos hemos centrado en el disefio de caso Unico. Esta eleccién se
justifica porque permite confirmar, cambiar, modificar o ampliar el conocimiento sobre
el objeto de estudio, por su caracter Unico y por su cardacter revelador (Rodriguez, Gil y
Jiménez, 1999). En nuestro caso, al comienzo de la investigacidn partiamos de la certeza
de que este caso era el Unico con sindrome MLS en Espafia y, al no encontrar
aportaciones centradas en la educacién familiar o institucionalizada de los nifios con
esta enfermedad, podiamos ampliar el conocimiento sobre el mismo. Ademas, como
hemos podido comprobar en los apartados anteriores, las caracteristicas de las personas
con sindrome MLS varian de unas a otras. Por ese motivo y siguiendo el modelo de Stake
(1999), nos hemos centrado en un estudio intrinseco de caso, ya que no nos interesa
aprender sobre otros casos, o sobre un problema general, sino sobre un caso en
particular.

Para analizarlo, desde una perspectiva cualitativa, nos hemos basado en el analisis
documental, a través de sus diagndsticos médicos, en nuestras observaciones y en
entrevistas realizadas tanto a los padres como a diferentes agentes que intervienen con
Ainhoa. Tal y como indican Quecedo y Castafio (2002), las entrevistas pueden ser de tres
tipos: historias de vida, las dirigidas al aprendizaje sobre acontecimientos y actividades
gue no se pueden observar directamente, y las orientadas a proporcionar un cuadro
amplio de una gama de contextos, situaciones o personas.

En el estudio hemos utilizado los tres tipos sefialados: con la familia empleamos el
primero, ya que nos explicaron todo el proceso del diagnéstico de Ainhoa, y el desarrollo
gue habia tenido desde entonces hasta ahora. El segundo con una maestra de la ONCE,
en la que se tratd el trabajo que realizaba con la nina y cdmo se coordinaban los
profesionales que formaban parte de su educacion. Por ultimo, las entrevistas realizadas
en el Centre de Desenvolupament Infantil i Atencié Primerenca de la Mancomunitat de
la Safor (CDIAP) y en el Centro Avanzamos estuvieron orientadas a proporcionar un
cuadro amplio de contextos o situaciones, ya que en este caso los entrevistados
hablaron sin nosotros preparar la conversacion.

También detallamos las caracteristicas del contexto familiar, ya que ha sido el lugar
donde se han realizado la mayor parte de las observaciones y la evaluacién. Para
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finalizar, exponemos los recursos educativos con los que cuenta Ainhoa para poder
analizarlos y justificar nuestra propuesta de intervencién en el contexto familiar.

Caracteristicas de Ainhoa y situacion familiar

Es una nifia de tres afios y medio diagnosticada con el sindrome de Midas®. En el
embarazo, después de la realizacidn de una amniocentesis, a los padres se les comunico
que la nifia tenia una anomalia genética que en aquel momento catalogaron como
sindrome de Turner, asegurandoles que sélo tendria problemas de crecimiento y que,
con el tratamiento adecuado, la nifia disfrutaria de una vida normal.

Al nacer la nifia tenia un peso y un tamafio adecuados, aunque permanecié unos dias
en observacién y para realizarle pruebas. Los resultados fueron normales en todas
excepto la Ultima, una resonancia magnética, donde se manifestd que la nifia tenia una
malformacidn cerebral sin curacidn, agenesia total del cuerpo calloso. Mas adelante, los
padres advirtieron que no respondia adecuadamente y tras una exploracién en el
hospital le diagnosticaron las anomalias oculares. Finalmente, se realizdé un estudio en
el que se le diagnosticd, en mayo del 2010, sindrome de Midas.

En consecuencia, la nifia presenta anomalias oculares bilaterales: microftalmia,
esclerocérnea, leucoma adherente y cataratas. Actualmente, tiene una discapacidad
visual total; es decir, no ve practicamente nada, sélo algunos bultos con el ojo derecho
y con el izquierdo nada. Le han realizado dos trasplantes de cérnea, uno a los 6 y otro a
los 8 meses, pero sin resultados satisfactorios y se encuentra en lista de espera
preferente para realizarle otro trasplante.

Imagen I: Caracteristicas fisicas de Ainhoa a los cuatro meses y en la actualidad. Se observan los
defectos oculares y las marcas residuales de las lesiones lineales de la piel.

Ademas, la nina tiene lesiones en la piel desde su nacimiento, lineales focales de
aplasia dérmica. Aunque con la aplicaciéon de un tratamiento poco a poco estan
desapareciendo, dejando una minima marca residual casi imperceptible. La agenesia
total del cuerpo calloso le ocasiona un retraso en el desarrollo, sobre todo en dareas

5 Usamos, ahora, esta terminologia porque la familia conoce la enfermedad de su hija por ese nombre, y es
el que esta escrito en su diagndstico, aunque en la literatura sobre el tema, sobre todo en la que esta escrita
en inglés, se defienda que es mas apropiado el término sindrome MLS.
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motoras y lenguaje y en un Cl menor de lo habitual. Y tiene problemas de crecimiento,
ya que ha estado siempre muy por debajo de su percentil. También presenta retraso en
el desarrollo cognitivo y cambios de humor, pero lo mas preocupante, segun afirman
sus padres, es la epilepsia resistente que sufre.

En cuanto a las caracteristicas, sefialamos que es una nifla muy alegre y carifiosa,
sociable y se relaciona tanto con adultos como con otros nifios de su edad; aunque,
segun la familia, normalmente los demas juegan y ella queda aislada, jugando sola. A
veces se enfada y cuando no quiere hacer una cosa se tira al suelo, muerde o estira del
pelo a los demas, aunque se estd interviniendo para que deje de hacerlo o cuando lo
haga se disculpe. Es importante sefialar que, en todas las entrevistas realizadas, se ha
coincidido en que uno de sus puntos fuertes es la orientacion por el sonido. Ademas,
segun la entrevista realizada en el Centro Avanzamos, Ainhoa aprende muy rapido y es
muy facil ensefiarle cosas a través del juego y las canciones.

Finalmente indicar que se le ha realizado el dictamen de escolarizacidn. En principio
se barajaron las opciones de asistir a un centro de educacién especial (CEE) u organizar
una escolarizacién combinada entre el CEE y el centro ordinario. Finalmente se llegd a
la conclusién de que era mejor la escolarizacién en CEE al considerar que con una
discapacidad visual grave era mejor asistir a un solo centro. Aunque, como sefiala el
Decreto 39/1998 de 31 de marzo, del Gobierno Valenciano, de ordenacién de la
educacion para la atencidn del alumnado con necesidades educativas especiales, las
decisiones de escolarizacion (NEE) son de caracter reversible y estan sujetas a un
seguimiento continuado por parte del centro y las unidades de apoyo.

En cuanto a la familia, es de clase media y ambos padres trabajan. Se trata de una
familia muy unida en la que no solo los padres, sino el resto de la familia colabora en la
educacién y el cuidado de la nifia.

Como ya hemos adelantado, segun los datos que maneja FEDER es el Unico caso que
existe en Espafia con sindrome de Midas. Por esa razén los padres aseguran que se
sienten solos, ya que no encuentran referentes en otros nifios con la misma enfermedad
que les puedan servir de guia o para conocer cdmo puede ser su evolucion. Ademas, no
conocen informacién relevante sobre el sindrome de Midas ya que ni siquiera en la
pagina de la federacién, de la que son afiliados, se encuentra en el listado de
enfermedades raras.

Por esta razén estan empefiados en dar a conocer la enfermedad de su hija, por lo
que realizan campanfas para recaudar fondos para los tratamientos, organizan eventos
solidarios y desean impulsar una asociacion que fomente la investigacion sobre el
sindrome de Midas. Conocen que la enfermedad de su hija no tiene cura, pero quieren
ofrecerle una mayor calidad de vida intentando que sea lo mas independiente posible.
Por ese motivo, la nifia cuenta con recursos educativos adicionales, los cuales vamos a
explicar a continuacion.
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Recursos educativos implicados

Asistié el pasado curso a un centro infantil de la localidad de Gandia con apoyo
educativo de la ONCE, donde ha permanecido un afio mas de lo habitual, al considerar,
familia y educadores, que era lo mejor para ella al no estar preparada todavia para
entrar en un Centro de Educacién Infantil y Primaria (CEIP)

Sin embargo, contaba con una serie de recursos educativos adicionales. En primer
lugar, al ser discapacitada visual dispone de una maestra de apoyo de la ONCE una vez
por semana, donde realizaba una intervencidén de media hora. En segundo lugar, la nifia
asistia al CDIAP para recibir otras tres sesiones de media hora de rehabilitacién a la
semana, dos de ellas con la fisioterapeuta para mejorar la movilidad de la niiia, el
desplazamiento, a sortear obstaculos, subir y bajar escaleras, etc. y una con la psicéloga
para trabajar la manipulacién de objetos, mejora de la comunicacion, cognicion y
autonomia.

No obstante, la familia pensaba que los dos servicios educativos no eran suficientes
para mejorar el desarrollo de su hija y, en consecuencia, desde abril de 2013 también
recibe atencién temprana en el centro Avanzamos, tal como podemos ver en la
llustracién 2, un centro especializado en rehabilitacion neuroldgica infantil y adulta,
donde asiste cuatro sesiones de una hora a la semana, dos con la fisioterapeuta del
centro y las restantes con la psicéloga.

Imagen Il: Estimulacién somatica en la piscina de bolas del Centro Avanzamos.

Afirman los padres que la nifia ha avanzado sensiblemente en este centro y, aunque
supone un gran esfuerzo econédmico, van a mantenerlo. En nuestro caso, apuntamos
qgue han sido unos grandes colaboradores en este trabajo, al permitir nuestra asistencia.
Sin embargo, aunque pensamos que la atencién temprana es muy beneficiosa, es
enorme la cantidad de sesiones que recibe la nifia; tal vez con una adecuada orientacién
podria asumir la familia algunas de las intervenciones.

Desarrollo analitico del proceso sequido

Empezamos con una entrevista a la familia de Ainhoa en la que nos explicaron
algunas de las caracteristicas de su hija, la situacién escolar y analizamos cdmo realizar
el trabajo. Posteriormente, buscamos aportaciones en la literatura, resultando muy
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dificil al no encontrar informacién sobre el sindrome de Midas, también nos pusimos en
contacto con FEDER, aunque no nos facilitaron datos relevantes. No fue hasta que
relacionamos el sindrome de Midas con el sindrome de MLS, cuando empezamos a
localizar mas articulos, aunque todos del ambito médico y en inglés.

En un primer momento, optamos por centrar parte del trabajo de campo en el
entorno escolar, y nos pusimos en contacto con su centro infantil. Se mostraron muy
interesados en un principio aunque mds adelante la directiva no nos concedié el permiso
necesario. Replanteamos el trabajo y decidimos pasarle una escala de desarrollo, para
identificar sus necesidades y elaborar una intervencion totalmente adaptada a ella.

En un primer momento seleccionamos la Guia Portage de Educacién Preescolar, ya
gue evalla cinco areas de desarrollo y proporciona la posibilidad de realizar actividades
qgue conduzcan a la adquisicidon de diferentes destrezas o habilidades. Sin embargo,
observamos que muchos de los items no tenian sentido para una nifia con ceguera total.
Por ese motivo, comenzamos la blisqueda de otras escalas que estuvieran adaptadas a
personas con esa discapacidad y nos interesamos por el “Proyecto Oregdn”, una
adaptacion de la Guia Portage para evaluar a nifios con discapacidad visual, aungque nos
resulté imposible conseguirla al estar protegida por derechos de autor y ser de uso
institucional restringido.

En esos momentos, tras hablar con profesionales relacionados con la discapacidad
visual, nos recomendaron el Inventario de Desarrollo Batelle ya que evalla las areas
personal/social, cognitiva, motriz, comunicativa y de conducta adaptativa, y también
esta preparado para identificar las necesidades de las personas con discapacidad y en
concreto tiene adaptaciones para nifios ciegos. El problema era que estd pensado para
nifios con discapacidad visual parcial, es decir, con restos visuales, y no para nifios que
presentan una ceguera total.

En esta busqueda de las pruebas mas adecuadas, la profesora de la ONCE nos
recomendd la guia de desarrollo “En los zapatos de los nifios ciegos” (Lucerna y Gastoén,
2004), destinada a nifios de 0 a 3 afios y que se puede descargar de Internet®. Los
profesionales de la ONCE utilizan a menudo este recurso ya que es una guia sencilla que
se adapta a todo tipo de niveles, ademas nos resultaba util para identificar sus
necesidades en cada dmbito y posteriormente realizar una intervencion coherente y
adaptada a sus caracteristicas. Ademads una psicéloga de la ONCE habia pasado a Ainhoa
la escala Reynell-Zinkin para nifios pequefios con déficits visuales y nos proporcionarian
los resultados obtenidos para contrastarlos con los nuestros. Posteriormente, visitamos
la sede de la ONCE para entrevistarla, conocer el trabajo que se estaba realizando, las
caracteristicas de la nifia y recibir orientaciones acerca de la guia.

Mas adelante, realizamos una entrevista con los profesionales que atienden en
atencién temprana a Ainhoa en el CDIAP, donde hicimos nuestras primeras
observaciones de las actitudes y comportamiento de la nifia. Por otro lado, también
entrevistamos por segunda vez a los padres y observamos a la nifia en el contexto
familiar durante 5 sesiones. Para finalizar, asistimos durante otras 5 sesiones al Centro

®En http://educacion.once.es/appdocumentos/educa/prod/ En%20l0s%20zapatos%20de%20los
%20ninos% 20ciegos. pdf (Consulta el 27/05/2013).
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Avanzamos, donde nos ayudaron resolviendo dudas y aconsejandonos para realizar la
intervencién tanto de los padres como nuestra.

Discusidon de resultados

La escala de desarrollo estd destinada a padres y profesionales, por lo que decidimos
que la aplicaran primero los padres y luego nosotros, para obtener una evaluacion mas
completa. Se realizé en casa, donde la familia efectué la observacion de forma
ininterrumpida a lo largo de una semana. En nuestro caso, la acometimos en dos
sesiones de una hora en casa y durante nuestras visitas en el Centro Avanzamos.

Gracias a esta escala hemos podido comprobar en qué rango de edad se encontraba
el desarrollo de Ainhoa en cada area y qué objetivos tenia adquiridos, cuales estaban en
proceso de adquisicion y cudles no.

Una de las cuestiones a destacar es que no alcanzamos la misma edad en todas las
areas, (Grafico 1) ya que en cada una tiene una evolucion diferente. Por ejemplo, en el
area de motricidad gruesa la nifia muestra un mayor desarrollo, por lo que se llega en
esta area hasta los 3 afios, en cambio en el drea de manipulacion solo hasta los 24 meses.

36

£

24

18 —

12 —

N |

Comunicacidn Cognicidén Hanipulacidn M otricidad Autonomiz

grussa

Grafica I. Desarrollo de Ainhoa en las diferentes areas segun la prueba “En los zapatos de los nifios
ciegos”.

También hemos observado que el desarrollo es diferente en cada drea, y que destaca
sobre todo en las dreas de comunicacién, lenguaje y socializacién y motricidad gruesa,
esquema corporal y organizacién espacial. Es destacable que, aunque muchas veces
establecemos el desarrollo de Ainhoa en un periodo del desarrollo, hay algunos
objetivos de periodos posteriores que si se dominan.

En cuanto al lenguaje sefialamos que la nifia alcanza un desarrollo en torno a los 18-
24 meses de edad. Destacar que es capaz de decir muchas palabras y de responder a
preguntas sencillas, como por ejemplo “éCémo estas? éQuieres agua? ¢Quieres la
cancién en el ordenador o la cantamos nosotras?”, y repite todo lo que oye. Sin
embargo, algunas veces las palabras que utiliza tienen sentido en el contexto pero otras
veces no, por ejemplo Ultimamente repite muchas veces “policia, policia”, lo que seria
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una ecolalia, un rasgo muy frecuente en los nifios con discapacidad visual segun indican
Lucerga y Gastén (2004).

En el drea cognitiva y manipulativa encontramos que Ainhoa tiene un desarrollo
evolutivo menor que oscila entre los 12 y los 18 meses.

A nivel de motricidad gruesa, observamos que se encuentra en un desarrollo
comprendido entre los 24 y los 30 meses. La nifia no tiene problemas de movilidad, sus
problemas se derivan de su discapacidad visual y cabe destacar que aunque sabe andar
es importante que adquiera seguridad y, sobre todo, que camine con las manos por
delante para orientarse y si se cae no se lastime en la cabeza. El problema es que en la
calle se desplaza todavia en carro y deberia empezar a caminar aunque fueran distancias
cortas, para aprender en situaciones reales y no en los centros de atencién temprana.

Por dltimo, en el area de habitos y autonomia la nifia muestra un desarrollo entre 6
y 12 meses. Es debido, sobre todo, a que la nifa en la comida tiene muchos problemas
y todavia come papilla. No sabe morder ni usar muy bien la lengua, por lo que se realizan
ejercicios para mejorar los movimientos de la lengua y la boca en general y pueda
comenzar a probar comida sélida.

Como podemos comprobar en la muestra que como ejemplo presentamos a
continuacion (Tabla 1), ambas conclusiones, las de la familia y las nuestras, son muy
similares. Solo se diferencian en pocos casos, cuando consideramos que un concepto o
habilidad se encuentra en proceso de aprendizaje y ellos opinan que ya esta adquirido.

OBIJETIVOS Criterios de evaluacion:
Si/No
Familia Investigadora

De 0 a 6 meses

1. Da sefiales de respuesta a los estimulos externos | SI Sl
2. Presta atencidn al sonido y busca la fuente Si Si
3. Vuelve la mano para coger el objeto Si Si
4. Se muestra atento cuando le hablan Si Si

De 6 a 12 meses

5. Reconoce sonidos familiares y juguetes propios SI SI
6. Muestra preferencia por un objeto y lo retiene Si Si
7. Busca entre sus piernas cuando cae el objeto Si Si
8. Coge por coordinacién oido-mano Si Si
9. Entiende el “toma” NO Si
10. Retira un pafiuelo de su cara Si Si

ISSN 2171-9098 - ENSAYOS. Revista de la Facultad de Educacion de Albacete, N 30-1, 2015, (143-160) i



Caracterizacion, evaluacion y disefio de intervencion en una

nifia afectada por el sindrome de Midas

11. Retira una pantalla para encontrar un objeto | NO NO
escondido

De 12 a 18 meses

12. Sefiala tres partes de su cuerpo Sl Sl
13. Muestra interés por los objetos NO NO
14. Entiende el “dame” NO NO
15. Busca objetos escondidos en diversidad de | NO Si
lugares

16. Tira de una cuerda para conseguir un objeto NO NO

De 18 a 24 meses

17. Mantiene la atencién durante periodos cortos | SI Sl
de tiempo
18. Comprende deprisa/despacio como actividad | NO NO

sensoriomotora

19. Comprende arriba/abajo como actividad | NO NO
sensoriomotora

20. Inicia el juego del “como si...” NO NO

Tabla I: Resultados evaluacién del area de comprensidn sensoriomotora y cognicion

En esta segunda parte vamos a comparar nuestros resultados con los obtenidos en
la escala Reynell-Zinkin, aplicada por la ONCE en marzo de 2013. En primer lugar es
importante sefalar que cada una tiene una estructura diferente, aunque los items que
se evaluan son similares, por lo que las comparaciones por areas que vamos a realizar
son aproximadas.

La escala Reynell-Zinkin cuenta con las siguientes subescalas: adaptacion social,
comprension sensomotriz, exploracién del ambiente, respuesta al sonido y comprensién
verbal y vocalizacién y lenguaje expresivo. El area de adaptacidn social estd relacionada
con la autonomia en tareas de alimentacién y vestido y en este caso, el desarrollo de
Ainhoa equivaldria entre 1,2 y 1,4 aios frente a los 6-12 meses que ha puntuado en la
guia de desarrollo. Aunque la edad varia, podemos seiialar que las conclusiones
extraidas en ambas pruebas son las mismas, el problema es que no evaluian los items de
la misma forma.

En el drea de comprensién sensomotriz se evalta la capacidad de exploracién vy el
conocimiento de objetos concretos y su manejo. En este caso, presenta un desarrollo
entre 1,5y 1,7 afios. Las conclusiones extraidas no encajan en ninguna de las areas que
nosotros hemos evaluado, ya que los items que presenta se encuentran, en parte,
dentro del area de manipulacién y dentro del area de cognicién, en las que hemos
sefialado que se encuentra en un desarrollo entre los 12 y los 18 meses.
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Los items del area de exploracion del ambiente contemplan la capacidad de
orientacién del nifio y capacidad de ubicacién de cosas en el ambiente. También
formarian parte tanto del drea de manipulacién como del area de motricidad gruesa y
en este caso la puntuacidon que ha obtenido es equivalente a 1,2-1,5 afios. En nuestra
guia el desarrollo motor de Ainhoa se encuentra entre los 24 y los 30 meses, un
resultado que dista mucho del suyo.

Las areas, respuesta al sonido y comprension verbal y vocalizaciéon y lenguaje
expresivo, se incluirian en el drea de comunicacion. En ambas, Ainhoa presenta entre
1,7 y 1,10 aiios y en la guia su desarrollo comunicativo se encuentra entre los 18 y 24
meses.

Como podemos ver, la puntuacién obtenida en cada escala es diferente. Esto se debe
a que la estructura no es la misma ya que, por ejemplo, en el area de exploracién del
ambiente se evallan objetivos tanto del drea de motricidad gruesa como del area de
manipulacion, y en nuestro caso los resultados obtenidos en cada una de esas areas son
muy diferentes. Otro de los motivos puede ser que, la escala Reynell-Zinkin se aplicé en
marzo y nosotros en junio y, como sefalan los profesionales del Centro Avanzamos
(ECA), en estos dos ultimos meses la nifia ha mejorado mucho al estar mas controlada
la epilepsia. Por ultimo recordamos que la guia no pretende ser rigurosa, sino que su
finalidad es convertirse en un instrumento para orientar tanto a padres como a
profesionales (Lucerga y Gaston, 2004).

Propuesta de intervencion

Una vez analizadas las caracteristicas de Ainhoa hemos podido comprobar cuales son
las necesidades que presenta, por tanto hemos elaborado un plan de intervencion para
implementarse en el contexto familiar.

En consecuencia, hemos aconsejado la intervencion de los padres ya que la nifia
recibe muchas horas de estimulacién dirigida y en contextos institucionales, pero lo que
necesita es aprender en situaciones reales y a lo largo de su vida. Es por eso que no
planteamos un numero concreto de sesiones de intervencién, aunque deberia ser
realizada durante julio y agosto al proponer una serie de objetivos en las diferentes
areas del desarrollo relacionados con la playa.

La elecciéon del tema es debido a varios motivos, entre ellos es que por los trasplantes
de cérnea no haido nunca a la playa. Este aio lo permiten los médicos recomendandoles
caminar por la arena. Otro de los motivos es que ese espacio ofrece muchas
posibilidades para alcanzar los diferentes objetivos. Para ello, hemos propuesto varias
actividades para cada objetivo, con algunas que sirven para varios.

A continuacidn presentamos, por problemas de espacio, sélo la tabla de intervencién
para el desarrollo del lenguaje, indicando que el plan comprende, ademas las areas de
comprensién sensoriomotora y cognicién, manipulaciéon, motricidad gruesa, esquema
corporal y organizacidn espacial, habilidades y autonomia.
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DESARROLLO DEL LENGUAIJE
OBIJETIVOS ACTIVIDADES EXPLICACION
1. Aumentar | 1. Aprender canciones | 1. Las canciones podemos empezar a
el sobre el verano, el mary la | aprenderlas en casa con el ordenador y
vocabulario playa: “En el fondo del | cantarlas. Luego cuando vayamos a la
mar”, “Bajo el mar”, “Ya | playa, las podemos cantar ya que a la
llegd el verano”, “Cancion | nina es lo que mas le gusta.
del verano”. 2. Diremos todas las cosas que hay en la
2. En la playa hay muchas | playay ella las repetira, de esta manera
cosas. aprenderd vocabulario y practicard
algunos fonemas. “En la playa tenemos
peces, agua, algas, toalla, conchas,
sombrilla, cubos, rastrillo, estrellas de
mar, arena, crema del sol, helados,
pelota de playa...”.
3. Con esta actividad lo que
pretendemos es que asocie la palabra a
3. Conocemos la playa. los objetos. Diremos la palabra “agua” y
la tocaremos, y asi con todos los objetos
sucesivamente para que no aprenda las
palabras en abstracto.
2. Obedecer | 1. A guardar. 1. La nifia tiene que empezar a guardar
6rdenes los juguetes, por eso cuando estemos en
sencillas la playa después de jugar con diferentes

cosas (rastrillo, cubo, pala, pelota) le
diremos a Ainhoa que recoja.
Seguramente no querrd asi que
podemos usar la cancién de “A guardar,
a guardar...”, o podemos hacerle un
refuerzo positivo: “si guardas nos
bafiamos” o “si guardas te pongo esta
cancién”. Lo importante es que se
acostumbre a guardar todos los dias y

gue lo convierta en una rutina.

3. Construir
frases de 2 o
3 palabras

1. Repetimos.

1. En este caso, la Unica forma de que
Ainhoa construya frases mas complejas
es que repita. Esta comenzando a decir
frases de dos palabras cuando repite, asi
gue en este caso se deberian afianzar las
frases de dos palabras y posteriormente
comenzar con las de tres palabras.

Tabla Il: Propuesta de intervencion en el drea de desarrollo del lenguaje.
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Conclusiones

Tras analizar los datos recogidos podemos responder a la pregunta que nos
cuestionabamos al principio de la investigacion: ¢Es posible describir, contextualizar y
evaluar el sindrome de Midas en una nifia de corta edad con objeto de disefiarle un
programa de intervencion? En este caso, podemos decir que gracias a la colaboracién
de la familia y de algunos profesionales que intervienen en su educacion la respuesta es
afirmativa, aunque nos hubiera gustado poder llegar mas lejos.

Otro aspecto a sefialar, aunque ya lo adelantdbamos, es el no contar con otras
referencias que se ocuparan del tratamiento educativo de las personas con sindrome
MLS. Aunque hay que destacar a Morleo y Franco (2011) que proponen un tratamiento
integral, aunque basado en el ambito médico, donde sefialan la necesidad de la atencién
temprana vy la educacién especial para las personas con este sindrome.

Cabe destacar también que, en el estado en el que hemos dado por finalizado el
estudio, existe una clara via de trabajo abierta, como es la de llevar a cabo la propuesta
de intervencion que hemos elaborado, y posteriormente evaluar los resultados
obtenidos para comprobar si las actividades propuestas son las adecuadas para
conseguir que Ainhoa alcance los objetivos y mejore en las diferentes areas de
desarrollo.

Ademas, planteamos la necesidad de abordar el estudio de la situacion del registro
de ER en Espafia y compararlo con el de otros paises. En nuestro caso decidimos
comenzar la investigacidon cuando advertimos la necesidad de informacién de la familia
sobre la enfermedad de su hija, que le pudiera proporcionar referentes para saber cdmo
seria su evolucion. Ahora hemos documentado la existencia de mas casos en Espafa y
creemos que estos padres podrian haberse ahorrado mucho sufrimiento si desde un
primer momento hubieran recibido mas informacion.

Al respecto sefialamos que en 2003 se cred la Red Epidemioldgica de Investigacion
en Enfermedades Raras (REpIER), bajo el programa del Instituto de Salud Carlos llI
denominado Redes Tematicas de Investigacion Cooperativa (RETICS). Esta red desarrollo
(Posada, Martin-Arribas, Ramirez, Villaverde y Abaitua, 2008) el primer atlas de
distribucién geografica de las ER en Espaia, evalud la existencia de registros de ER
existentes, facilitd el ulterior desarrollo de planes autondémicos y acciones
sociosanitarias y planteé un marco de necesidades a desarrollar. No obstante, dicha red
finalizé su labor y nadie ha continuado sus trabajos, por lo que la epidemiologia de las
ER en Espafia estd aun por desarrollar.

Para acabar, sefialar que recientemente el Comité de Expertos de Enfermedades
Raras de la Unién Europea (EUCERD) adopté un conjunto de Recomendaciones
Principales sobre el Registro de Pacientes de Enfermedades Raras y Recogida de Datos en
su octava reunion, celebrada a principios de junio de 2013. Las Recomendaciones del
EUCERD reclaman una operatividad internacional de registros y bases de datos para
poder poner en comun y compartir el conocimiento y los datos y se pide la implicacién
de todas las partes interesadas, incluyendo los pacientes, disefiadores de politicas,
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investigadores, clinicos e industria en el disefio, mantenimiento y gobierno de los
registros’.
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