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M, con mucho
ue contar

El Sindrome de Treacher Collins

es una enfermedad rara cuyo aspecto mas
visible son unos rasgos faciales caracteristicos.
Fundacion ONCE ofrece la exposicion
fotografica ‘Quiero cinco sentidos’,
protagonizada por personas que conviven

con él, para acercar a la sociedad este
trastorno genético poco conocido.

Laura Vallejo Foton: Ana Cruz
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acemos sin pomulos; muchas
veces sin orejas, o con los con-
ductos auditivos muy pequefios,
con la faringe muy estrecha e
incluso con el paladar abierto y la mandibula
no nos crece,’ asi describe la periodista Vicky
Bendito —socia activa de la Asociacion Nacio-
nal Sindrome de Treacher Collins desde su
creacion y afectada por esta enfermedad ra-
ra— sus principales caracteristicas. Todo ello
es resultado de una mutacion genética del cro-
mosoma 5 que afecta al desarrollo facial.
Para acercar a la sociedad esta enfermedad
rara tan poco conocida, esta entidad ha or-
ganizado la exposicion fotografica ‘Quiero
cinco sentidos/Give me five', que se inau-
gurd el pasado 2 de diciembre, vispera del
Dia Internacional de la Discapacidad, en la
sala Cambio de Sentido, en la sede de Fun-
dacion ONCE (C/ Sebastian Herrera, 15,
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Madrid) donde puede verse hasta el proxi-
mo 12 de febrero.

“El titulo fue idea de la autora de las foto-
grafias, Ana Cruz, quien cuando le con-
tamos en qué consistia el sindrome, se dio
cuenta de que afecta a cuatro de los cinco
sentidos”, recuerda la periodista. Por ese tra-
bajo, esta fotografa —galardonada con el ‘Pre-

DEBERIA HABER UN
CRITERIO UNIFORME
PARA LOS
ENFERMOS

DE TREACHER
COLLINS EN TODA
ESPANA

Susana Lazaro,
miembro de la
asociacion ANSTC
junto a su hijo, en una
de las fotografias de la
muestra.

mio Lux de Fotografia’ 2010y 2013, en las
categorias de retrato y fotografia documen-
tal infantil- no cobré nada. Del mismo mo-
do desinteresado, Luminosos Arga imprimio
las fotos y gracias al apoyo de El Corte In-
glésy de Suministros Hospitalarios, la mues-
tra se ha exhibido ya en Pamplona, Leon,
Murcia y Valencia.

El objetivo principal de la exposicién es
“dar visibilidad" a este trastorno ya que “si
no se conoce, es muy dificil lograr apoyo o
explicarles a las administraciones el pro-
blema de que ciertos tratamientos no se
cubren en determinadas comunidades au-
tonomas, o que en unas se reconoce como
discapacidad y en otras no, porque se con-
sidera que con los audifonos somos auto-
nomos", agrega Vicky.

Por un criterio uniforme

En su opinion, “tendria que haber un criterio
uniforme, porque el que es enfermo de Trea-
cher Collins, como de otra enfermedad rara,
lo es en toda Espafia’, subraya.

Para lograr que los tratamientos y apoyos
que reciben los afectados sean iguales en
todas las comunidades auténomas, divulgar
informacion sobre esta enfermedad rara y
apoyar a los pacientes, surgi¢ hace tres afios
la Asociacion Nacional Sindrome de Trea-
cher Collins. “Hemos pasado de ser tres fa-
milias a una veintena. Nos conocimos a tra-
vés de un grupo de Facebook, de ahi pa-
samos al teléfono y cuando nos quisimos
dar cuenta ya teniamos la asociacion”, co-
menta Vicky. Se cre6 en Pamplona, opera
anivel nacional y tiene sede en el propio do-
micilio de Marisa Gil, su presidenta, “porque
no tenemos fondos para disponer de un lo-
cal’, explica esta pamplonesa, madre de Zai-
da, una nifia afectada, a pesar de que ni
ella ni su marido tienen el sindrome, ni an-
tecedentes familiares del mismo. “Nuestro
objetivo es tranquilizar a los padres, lo pri-
mero, que sepan que hay mas nifios asi, y
luego informarles, ya que nadie sabe mucho
sobre este trastorno, y orientarles sobre dén-
de tienen que ir, qué tienen que hacery
qué papeles necesitan’, sefiala. Asimismo,
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“Hemos atendido a mu-
chos niflos con malfor-
maciones craneo faciales
por el sindrome de
Treacher Collins, por eso
SOmMOS un servicio muy
entrenado para ello”, ex-
plica Ana Romance, ci-
rujana maxilofacial del
Hospital 12 de Octubre,
de Madrid, “auncque no
somos un centro de refe-
rencia como tal en este
trastorno”, agrega.

“Los pacientes nos cono-
cen gracias a la informa-
cién que les ofrecen las
asociaciones de pacien-
tes y otros enfermos”,
senala, sile solicitan a
su médico de la
Seguridad Social que les
atiendan en el hospital
madrilefio, un completo
equipo de especialistas
con amplia experiencia
se hace cargo del caso,
aunque “hay comunida-
des auténomas que no
derivan a personas con
este problema”, reconoce
Romance.

Ademas de maxilofacia-
les, en el Hospital 12 de
Octubre hay una unidad
de la via aérea —que hace
un seguimiento de los
problemas respiratorios
propios de estos enfer-
mos—, ortodoncistas, oto-
rrinos, especialistas en

Ana Romance.
Cirujana Maxilofacial. Hospital 12 de Octubre

audicion, foniatras y
neurocirujanos”, sefiala
la doctora. “Entre todos
se encargan de ‘arreglar’
las malformaciones de
paladar, parpados y fa-
ciales, y atender los pro-
blemas auditivos y del
habla que, entre otros,
puede tener un paciente
con Treacher Collins”,
seilala la doctora.

Diagndstico genético
El Sindrome de
Treacher Collins es una
enfermedad congénita
autosémica dominante,
es decir, que los padres
que la presentan tienen
el 50 por ciento de posi-
bilidades de transmitirla
a sus hijos, aunque en
general aparece en pro-
genitores sanos, segun
explica la cirujana ma-
xilofacial. “No hay un
factor claro que desen-
cadene este cambio ge-
nético”, que afecta al
cromosoma 5 sefiala.

La tnica forma de pre-
venirlo seria el diagnds-
tico preimplantacional,
pero solo se realiza a
quienes tienen el sin-
drome diagnosticado, o
los que ya han tenido
un hijo con la mutacion
genética, agrega la es-
pecialista. El problema

.. “Somos un servicio
muy entrenado
en el Sindrome

de Treacher Collins”

es que “hay pacientes
asintomaticos, que des-
conocen que tienen el
sindrome, ya que sola-
mente presentan algu-
nos de sus rasgos facia-
les muy atenuados, y
solo lo descubren cuan-
do tienen un hijo afecta-
do”, explica.

Apoyo Social

La doctora Romance
también resalta la im-
portancia de que estos
pacientes “se sientan su-
ficientemente apoyados
desde el punto de vista
social”, que exista “una
reduccion de jornada
para el cuidado de los
hijos afectados por el
sindrome”, asi como
“apoyo escolar” para las
necesidades especiales
de estos alumnos u otros
problemas. En el 12 de
Octubre, “tenemos una
neuroéloga especializada
en trastornos del desa-
rrollo del aprendizaje
para diagnosticar si son
de origen neurologico o
psicolégico. En casos de
acoso escolar, por ejem-
plo, hace un informe
para que nuestros asis-
tentes sociales interac-
tien con los del paciente
y se pueda solucionar el
problema”, concluye.

la asociacion trabaja para “conseguir que se
haga un estudio genético de la enfermedad,
mas alla de lo que ya se sabe, para que si
el dia de mafana los nifios que actualmen-
te tienen el sindrome quieren tener hijos, les
faciliten el proceso de diagndstico preim-
plantacional”, explica. Que “todos los que
tienen Treacher Collins reciban el mismo tra-
tamiento sanitario, en toda Espafia” es una
de las principales reivindicaciones de la aso-
ciacién creada por Marisa.

Vicky crecio y vive en Madrid, donde la sa-
nidad publica le ha cubierto todas las inter-
venciones que necesito al nacer y la orto-
doncia, sin embargo, esta ultima no queda
cubierta en todos los casos, porque en oca-
siones se considera que es un tratamiento
estético, “pero en nuestro caso no lo es, ya

LOS BEBES CON
ESTE SINDROME
PUEDEN FALLECER
POR DESNUTRICION
Y PROBLEMAS
RESPIRATORIOS

que lo necesitamos para ampliar el espacio
en la boca”, aclara la periodista. Las perso-
nas con Treacher Collins también precisan
logopedas desde la infancia, ya que “al
tener una boca mas pequenia, la faringe es-
trecha y problemas de respiracion nos
cuesta vocalizar bien”.

También provoca problemas oculares y audi-
tivos a quien la tiene, “sobre todo cuando cre-
cemos, ya que al no tener pdmulos se nos cla-
van las pestafas. En muchos casos, tampoco
oimos bien’", afiade Vicky. Cuando los bebés
con este sindrome nacen con el paladar abier-
to, tienen una deglucion muy complicada, la
comida se escapa por la nariz, y hace falta una
tetina especial, segun explica, por eso “si el
nifio no recibe una atencion adecuada puede
llegar a fallecer de desnutricion o no poder res-
pirar, a pesar de los esfuerzos de médicos m
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m y familias, sobre todo si los padres no han
tenido la informacion adecuada”

Las dificultades de ser diferente
“Mi infancia fue muy buena, muy feliz", recuer-
da esta periodista, pero su adolescencia fue
una etapa dificil, como para muchas otras per-
sonas con el sindrome de Treacher Collins, ex-
plica. “Me aislé porque me hacia sentir que era
fea”, rememora. En ese momento, su padre fue
clave. Le dijo, “mira hija la autocompasion no
es buena. Tienes toda la vida por delante.
Has nacido con este sindrome, si, pero eso no
significa que la vida no te vaya a dar cosas bue-
nas. Sal y aprovéchalas”. Siguid su consejo y
“hasta el dia de hoy", asegura Vicky.

“Solo tenemos un rostro diferente, nada mas, por
lo deméas podemos hacer lo que nos propon-
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La periodista Vicky
Bendito retratada para
la exposicion ‘Dame
cinco sentidos’.

gamos", eso es lo que le diria hoy por hoy la pe-
riodista a un nifio con su trastorno. “Siempre
habra alguien que les mire o se meta con ellos,
pero normalmente cuando la gente se mete
con otro por su aspecto es porque la ignoran-
cia a veces es enorme y el miedo aiin mayor”.

En ocasiones esa imagen diferente acarrea
a estos nifios problemas de acoso escolar,
como le sucedio a Zaida, la hija de Marisa.
“Mi nifia iba a un colegio concertado en Pam-
plona y durante siete afios los profesores
se quejaban de su mal comportamiento. Lle-
g6 un momento en que esto empezo a no
cuadrarnos. Entonces descubrimos cosas
como que los profesores no le permitian ju-
gar en el patio y la dejaban aislada, como si
su sindrome se contagiara, y que sus propias
comparieras se reian de ella”, lamenta. Final-

mente la cambiaron a un centro publico, don-
de Zaida ahora estudia 1° de la ESO, “pero
la han asignado a un aula especial, aunque
en su caso la Unica discapacidad que tiene
es auditiva. En el colegio donde estaba an-
tes le habian puesto siempre apoyos para

‘A MIHIJA LA
DEJABAN AiSLADA,
COMO SI SU
SINDROME

SE CONTAGIARA,
MARISA GIL,
PRESIDENTA DE ANSTC

compensar el retraso que ha experimen-
tado, al tener que faltar mucho a clase debi-
do a las 12 operaciones que lleva, pero ella
es una nifia con una inteligencia normal’,
cuenta Marisa, como la gran mayoria de las
personas que tienen esta enfermedad rara.
Por eso, con la exposicién ‘Quiero cinco sen-
tidos/Give me five, “queremos concienciar a
la gente de que son personas normales” y
para que ese mensaje llegue a toda Espa-
fia, tras su parada en Madrid, la asociacion
liderada por esta madre pamplonesa tiene
previsto que prosiga su viaje. Dos localida-
des de Leon, la acogeran en breve y esta-
mos trabajando para que llegue también a
Catalufia y Galicia", concluye Marisa. ®

http://www.treachercollins.es/
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