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La misién de The Progeria Research Foundation es
descubrir la causa, los tratamientos y la cura para el
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El manual sobre progeria y sus actualizaciones disponibles también
estan disponibles en formato electrénico en
https://www.progeriaresearch.org/patient-care-and-handbook/

Este proyecto ha sido posible gracias a subvenciones
generosas de American Legion Child Welfare Foundation, Inc. y
al programa de subvenciones de Global Genes para determinar

el impacto de enfermedades raras en los pacientes

Descargo

Este documento puede contenerreferencias a productos o servicios
que no estéan disponibles en todos los paises. Si bien esperamos
que las recomendaciones que proporcionamos resulten Utiles
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Foundation, Inc. no hace afirmaciones ni otorga garantia alguna
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incluidos en este documento, ya sean expresas o implicitas.

Cada individuo es diferente y experimentaré resultados diferentes
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que utilice cualquiera de los productos o siga cualquiera de las
recomendaciones mencionados en este documento.

Responsabilidad civil
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Todos los derechos reservados.

Ninguna parte de este libro puede reproducirse sin el permiso escrito
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Este libro esta dedicado a todos los nifios con progeria:
por su valentia sin limites, belleza perdurable y tenacidad
de espiritu. ¥ Ustedes son nuestra inspiracion.
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Mi filosofia para una vida feliz

*1 No te preocupes por lo que a la larga
no puedes hacer, porque hay tanto
que S| puedes hacer.

#2 Rodéate de personas con las que
quieras estar.

*3 Sigue avanzando.

*4  Si puedes asistir, nunca te pierdas
ninguna fiesta.

Presentado por Sam Berns en
TEDxMidAtlanticX
26 de octubre de 2013

http://www.youtube.com/watch?v=36mlo-tM05g
https://www.ted.com/talks/sam_berns_my_philosophy_for a_happy_life
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Un mensaje de la Directora Médica

Desde su creacion en 1999, hemos visto cdmo ha evolucionado el tema de la
progeria desde el desconocimiento casi total, hasta el hallazgo genético, los
estudios de tratamientos y nuestro primer tratamiento para la progeria. Todos los
dias, las familias y sus proveedores de atencion
médica buscan recomendaciones para mejorar las
vidas de los nifios con progeria. Con sus hermosas
sonrisas y sus personalidades increibles, todos
queremos que los nifios con progeria vivan sus
vidas en su méximo potencial. Sinceramente
espero que esta guia colabore para el logro de
ese objetivo comdn.

Siento gran orgullo en poder presentar esta
segunda edicion de El manual sobre progeria:
Una guia para familias y proveedores de atencion
médica de nifios con progeria. Hemos aprendido
muchisimo acerca de como tratar con la salud y la enfermedad relacionadas con la
progeria desde nuestra primera edicion. Todo esto se debe a la dedicacion de los
expertos internacionales en temas relacionados con la progeria que han contribuido
a esta edicion, y a los valientes nifios y familias que participan de los programas de
The Progeria Research Foundation.

Méas de 100 nifios con progeria de 47 paises diferentes han sido atendidos por los
expertos en progeria que han contribuido a esta edicion. Esto nos ha permitido a
todos crecer y aprender cémo cuidar de estos increibles nifios.

Agradecemos a todos aquellos que han dedicado su tiempo y experiencia para
desarrollar este manual. Y principalmente, agradecemos a los nifios que nos inspiran
cada dia.

Este manual estd concebido para ayudar a los nifios con progeria de todas las
edades y en todas las etapas del desarrollo y de la enfermedad. Hay secciones
dirigidas directamente a las familias, y recomendaciones mas técnicas para
proveedores de atencion médica. Esta informacion aparece entremezclada en cada
capitulo.

Mas importante aun, este manual fue creado con amor: el amor que nos ayuda a
todos a esforzarnos todos los dias para lograr grandes cambios en las vidas de los
nifios que se merecen toda la felicidad que la vida puede ofrecer.

iJuntos LOGRAREMOS encontrar la cural

Leslie Gordon, MD, PhD
Cofundadora y directora médica, The Progeria Research Foundation, Inc.
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1.1 PROGERIA: CONCEPTOS BASICOS

1. Progeria: Conceptos basicos

¢Qué es el sindrome de
progeria de Hutchinson-Gilford?
¢Cudl es la historia y la mision
de PRF?

¢Existe un tratamiento o una
cura para la progeria?

La progeria es una enfermedad genética rara que por lo general no es transmitida
por los padres, porque se trata de un evento fortuito (mutacion) en el ADN
(consulte la seccion Genética, capitulo 4). Fxiste una prueba genética para la
progeria y PRF tiene un programa de pruebas genéticas. La progeria afecta a todas
las razas, tanto a las nifias como a los nifios de igual manera. Se encuentran nifios
con progeria en todo el mundo y la mision de PRF es ayudar a fodos los nifios, en
fodo el mundo.

¢Qué es el sindrome de progeria de
Hutchinson-Gilford (HGPS o Progeria)?

La progeria también se conoce como sindrome

de progeria de Hutchinson-Gilford (HGPS). Fue
descubierta por primera vez en 1886 por el Dr.

- Jonathan Hutchinson y en 1897 por el Dr. Hastings
Gilford.

Dr. Jonathan Hutchinson La progeria es un sindrome raro y mortal de
llustracion: Vanity fair, Sept. 1890 “envejecimiento prematuro”. Se denomina sindrome

porque todos los nifios tienen sintomas muy similares
que “aparecen juntos”. Los nifios tienen un aspecto asombrosamente similar,
aunque la progeria afecta a nifios de todos los origenes étnicos. Si bien la
mayoria de los bebés con progeria nacen con un aspecto saludable, comienzan
a presentar algunas caracteristicas de la progeria en el primer afio de vida. A
veces, uno de los primeros signos de la progeria es la piel muy tirante o abultada
en el area del abdomen y/o del muslo. Otros signos de la progeria incluyen falla
del crecimiento, pérdida de grasa corporal y cabello, cambios en la piel, rigidez
de las articulaciones, dislocacion de las caderas, ateroesclerosis generalizada,
enfermedad cardiovascular (del corazdn) y accidentes cerebrovasculares. Sin
un tratamiento especifico para la progeria, los nifios con progeria mueren de
ateroesclerosis (enfermedad cardiaca) o de un accidente cerebrovascular en

The Progeria Research Foundation www.progeriaresearch.org



1.2 PROGERIA: CONCEPTOS BASICOS

promedio a los 14,5 afios de edad (con un rango de vida de aproximadamente
8-21 afios). (Consulte Estudios de tratamiento farmacoldgico de PRF, capitulo 3).
Asombrosamente, el intelecto de los nifios con progeria no se ve afectado, y a
pesar de los cambios fisicos en sus jovenes cuerpos, estos nifios extraordinarios
son inteligentes y valientes, y estan llenos de vida.

¢Cudl es la historia y la mision de PRF?

The Progeria Research Foundation (PRF) fue establecida en los Estados Unidos
en 1999 por los padres de un nifio con progeria, los doctores Leslie Gordon y
Scott Berns, y por muchos amigos y familiares dedicados quienes reconocieron
la necesidad de un recurso médico para los médicos, pacientes y familias de
nifios con progeria y para subvencionar la investigacién sobre la progeria. A
partir de ese momento, PRF se ha convertido en una fuerza impulsora para
promover adelantos en el campo que incluyen el descubrimiento histérico del
gen de la progeria y el descubrimiento del primer tratamiento para la progeria.
(Consulte Diagndstico, genética y asesoria genética, capitulo 4, and Estudios
de tratamiento farmacoldgico de PRF, capitulo 3). PRF ha desarrollado una red
completa de programas para ayudar a las personas afectadas por la progeria
y a los investigadores que deseen realizar investigaciones relacionadas con la
progeria. (Consulte Programas y servicios de PRF, capitulo 2). PRF es la unica
organizacion sin fines de lucro en el mundo entero dedicada exclusivamente
a encontrar tratamientos y descubrir la cura para la progeria y sus trastornos
relacionados con el envejecimiento, que incluyen las enfermedades cardiacas.

¢Existe un tratamiento o una cura para la progeria?

The Progeria Investigacion Foundation subvenciona la investigacion para
descubrir nuevos tratamientos y una cura para la progeria. En la actualidad,
no existe una cura para la progeria. Existe un farmaco para el tratamiento de
la progeria llamado lonafarib que ayuda con algunos de los aspectos de la
enfermedad, pero no todos. (Consulte Estudios de tratamiento farmacoldgico
de PRF, capitulo 3). Lonafarnib ayuda a controlar la enfermedad cardiovascular
y la enfermedad 6sea en la progeria. También ayuda a los nifios con progeria a
vivir vidas mas largas. No ayuda con la piel, las articulaciones ni el cabello. Se
toma por via oral, ya sea en forma de capsula o liquida. Sus efectos secundarios
principales son diarrea, nduseas y pérdida del apetito, que con frecuencia
disminuyen o desaparecen después de algunas semanas o meses. Para saber
més acerca de como obtener tratamiento con lonafarnib, comuniquese con The
Progeria Investigacion Foundation.

Ademés del tratamiento con lonafarnib, The Progeria Research Foundation
subvenciona y apoya estudios clinicos que administran medicamentos que
prometen ser posibles tratamientos para nifios con progeria. Para conocer méas
acerca de los estudios clinicos para progeria, comuniquese con The Progeria
Research Foundation o visite www.clinicaltrials.gov y busque la palabra clave

“Progeria”.

The Progeria Research Foundation www.progeriaresearch.org



2.1 PROGRAMAS Y SERVICIOS DE PRF

2. Programas y servicios de PRF

Registro internacional de pacientes
Programa de pruebas de diagndstico
Base de datos médicos y de investigacion
Banco de células y tejidos

Subvenciones para investigacion
Seminarios cientificos

Difusion publica

Voluntarios y recaudacion de fondos

La valentia de los nifios y de las familias que participan en los programas
de PRF es la clave para lograr los nuevos descubrimientos y progresos en el
campo de la progeria.

Antes de la creacion de PRF y antes de descubrirse la mutacion del gen de la
progeria, casi no existia informacion disponible sobre la progeria. Las familias
con frecuencia sufrian durante meses o incluso afios con temor y frustracion
al intentar obtener un diagnéstico exacto y tratamientos médicos apropiados
para sus hijos. The Progeria Research Foundation (www.progeriaresearch.org)
proporciona servicios para familias y nifios con progeria tales como educacion
para pacientes y comunicacion con otras familias afectadas por la progeria.
Constituye un recurso para médicos y prestadores de cuidado médico en estas
familias por medio de recomendaciones de atencion clinica, un programa
de pruebas de diagndstico, y una base de datos médicos y de investigacion.
También proporciona fondos para ciencia basica e investigacion clinica
relacionadas con la progeria, y materiales biologicos para la investigacion, y
reline a investigadores y clinicos en conferencias cientificas.

Publicaciones cientificas sobre la progeria 1950-2018

Nimero de publicaciones

Afo

The Progeria Research Foundation www.progeriaresearch.org



2.2 PROGRAMAS Y SERVICIOS DE PRF

Esta seccion describe los muchos programas y recursos disponibles por medio
de The Progeria Research Foundation (PRF). Gracias a estos programas, nuestro
trabajo esta dando frutos. jHa aumentado enormemente la investigacion sobre
la progerial Hemos incrementado el porcentaje de publicaciones cientificas
en mas del 2000 %, y seguimos creciendo. iEsta es la investigacion que nos
conducira a nuevos tratamientos y a encontrar la cura!

Registro internacional de pacientes

Solo 1 de cada 20 millones de personas tiene progeria. Es una enfermedad tan
rara que la mayoria de los médicos nunca han tratado a un nifio con progeria.
Ademas, las familias tienen pocos recursos locales con los cuales contar para
recibir ayuda. El Registro Internacional de Pacientes de PRF se ha establecido
para proporcionar servicios e informacién a las familias de nifios con progeria,
médicos tratantes e investigadores, y para comprender mejor la naturaleza y
el curso natural de la progeria. Ingresar a un nifio con progeria en el registro
asegura la rapida distribucion de cualquier informacion nueva que pudiera
beneficiar a los pacientes o a sus familias, tal como este manual, oportunidades
de estudios clinicos y nuevos hallazgos de investigacion.

Visite www.progeriaresearch.org/patient_registry.html para obtener mas informacion
al respecto.

PRF constituye un recurso para médicos y prestadores de cuidado
médico en estas familias por medio de recomendaciones de atencion
clinica, un programa de pruebas de diagnostico, y una base de datos
médicos y de investigacion.

Programa de pruebas de diagndstico

La progeria es causada por una mutacién genética. El Programa de Pruebas
de Diagnostico de PRF ofrece pruebas genéticas para nifios que se sospecha
que tienen progeria, provistas sin costo alguno a las familias. Una prueba
genética significa un diagndstico mas temprano, menos diagndsticos errdneos
e intervencion médica temprana para asegurar una mejor calidad de vida para
los nifios.

El primer paso es que nuestro director médico evalle la historia clinica de un
nifio y sus fotografias. Seguidamente nos pondremos en contacto con la familia
y los médicos locales para hacer el analisis de sangre. Toda la informacion
personal se mantiene estrictamente confidencial.

Proporcionamos pruebas de secuencias genéticas por medio de un laboratorio
aprobado por Clinical Laboratory Improvement Amendments (CLIA) para el

The Progeria Research Foundation www.progeriaresearch.org



2.3 PROGRAMAS Y SERVICIOS DE PRF

exon 11 del gen LMNA (solo la porcién del gen donde se encuentra la mutacion
de HGPS) o una secuencia completa de genes LMNA (para tipos atipicos de
progeria denominados laminopatias progeroides). CLIA es un organismo de
normativas industriales que aseguran pruebas de laboratorio de alta calidad.

Visite www.progeriaresearch.org/diagnostic_testing.html para obtener mds
informacion.

Base de datos médicos y de investigacion

La Base de Datos Médicos y de Investigacion de PRF es un conjunto de
registros médicos y pruebas radioldgicas tales como radiografias, imagenes
de resonancia magnética y tomografias computarizadas de nifios con progeria
de todo el mundo. Los datos se analizan rigurosamente para determinar el
mejor curso de tratamiento para mejorar la calidad de vida de los nifios y
de sus familias. El andlisis de estos registros médicos ha provisto nuevos
conocimientos sobre la naturaleza de la progeria y sobre la naturaleza de otras
afecciones médicas tales como la enfermedad cardiaca, que serviran a su
vez para estimular el avance de nuevas investigaciones sobre la progeria. La
informacion es invaluable para el proveedor de atencion médica y las familias.
PRF ha utilizado la informacion para proporcionar nuevos anélisis de progeria a
los campos médicos y de investigacion. Este manual de cuidados es, en parte,
consecuencia de la Base de Datos Médicos y de Investigacion de PRF.

PRF tiene el privilegio de trabajar con centros académicos de primera linea en
la Base de Datos Médicos y de Investigacion de PRF: Brown University Center
for Gerontology & Health Care Research y Rhode Island Hospital.

La Base de Datos Médicos y de Investigacion de PRF estad aprobada por la
Junta de Revisién Institucional en Rhode Island Hospital.

Visite www.progeriaresearch.org/medical_database.html para obtener mds
informacion al respecto.

Banco de células y tejidos

El Banco de Células y Tejidos de PRF proporciona a los investigadores médicos
materiales genético y biolégico de pacientes con progeria y sus familias, para
poder realizar investigacion sobre progeria y otras enfermedades relacionadas
con el envejecimiento y acercarnos cada vez méas al descubrimiento de la cura.
Gracias a la participacion de nifios valientes y sus familias, PRF proporciona
mas de 1000 lineas de células y tejidos de nifios afectados y de sus parientes
inmediatos a laboratorios e investigadores de todo el mundo. Esto incluye
células provenientes de sangre, biopsias de piel, dientes, cabello, tejido de
autopsia, y mucho més. Esto ayuda a asegurar no solo que se maximice la

The Progeria Research Foundation www.progeriaresearch.org



2.4 PROGRAMAS Y SERVICIOS DE PRF

investigacion sobre la progeria, sino también que no sea necesario pedirles a
los nifios que donen sangre y biopsias de piel varias veces. Los investigadores
pueden simplemente solicitarle al Banco de Células y Tejidos de PRF los
materiales biolégicos que necesitan para hacer preguntas claves sobre la
progeria.

PRF tiene el privilegio de trabajar con centros académicos de primera linea en
el Banco de Células y Tejidos de PRF: Rhode Island Hospital, Brown University y
Ottawa Hospital Research Institute.

El Banco de Células y Tejidos de PRF esta aprobado por las Juntas de Revision
Institucional de Rhode Island Hospital.

Visite www.progeriaresearch.org/cell_tissue_bank.html para obtener mds informacion.

Subvenciones para investigacion

Las subvenciones cientificas de PRF han permitido el impulso de una nueva e
innovadora investigacion sobre progeriay su relacion con la enfermedad cardiaca
y el envejecimiento para avanzar en el conocimiento de esta enfermedad por
medio de proyectos de investigacion realizados a lo largo de EE.UU. y el mundo.
Las propuestas son evaluadas cuidadosamente por el Comité de Investigacion
Médica y el Directorio de PRF. PRF solicita propuestas en todo el mundo en un
esfuerzo continuo para alentar a que los investigadores trabajen en este campo
de investigacion que crece constantemente.

Visite www.progeriaresearch.org/research-funding-opportunities.html para obtener
mds informacion.

Seminarios cientificos

PRF organiza conferencias cientificas internacionales de vanguardia sobre la
progeria, cada 2 a 3 afios. Estas reuniones han acercado a cientificos y médicos
clinicos de todo el mundo para colaborar, compartir ideas y contribuir con
su experiencia en nuestra busqueda de la cura para esta enfermedad que

Asistentes en el Noveno Seminario Cientifico Internacional de
The Progeria Research Foundation, celebrado en Boston, MA, EE. UU., en 2018

The Progeria Research Foundation www.progeriaresearch.org
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actualmente es mortal. Los seminarios son la piedra basal de inspiracion para
los miembros de las comunidades cientifica y médica, asi como las familias,
que intentan comprender la progeria y su relacion con el envejecimiento y la
enfermedad cardiaca, y descubrir nuevos tratamientos y la cura.

Visite www.progeriaresearch.org/scientific_meetings.html para obtener mas
informacién al respecto.

Difusion publica

Antes de que se creara PRF, la progeria era virtualmente desconocida para el
publico en general y para la mayoria de los trabajadores de atencién médica.
La informacion sobre la progeria y nuestro mensaje de gran alcance de que
encontrar una cura puede ayudar a aquellos con enfermedades cardiacas y
otras afecciones relacionadas con la edad, han llegado a millones de personas
por medio del sitio web de PRF, boletines informativos, materiales educativos
y los medios de difusion. La historia de PRF ha aparecido en CNN, BBC,
Primetime, Dateline, Discovery, en las revistas Time y People, The New York
Times, The Wall Street Journal y en docenas de otros canales de amplia
difusion. En 2013, el documental de HBO basado en los nifios que participaban
en el primer estudio de tratamiento, Life According to Sam, llegé a millones de
personas mas. A medida que continta aumentando el conocimiento de esta
enfermedad en todo el mundo, mas nifios se acercan a PRF para recibir ayuda;
més investigadores solicitan subvenciones a PRF para apoyar su investigacion;
mas cientificos participan en los seminarios cientificos de PRF; y mas voluntarios
ofrecen el apoyo tan necesario.

Visite www.progeriaresearch.org/press_room.html para obtener mds informacion.

Antes de la creacion de PRF, la progeria era virtualmente desconociaa para el publico en
general. Ahora la informacion ha llegado a millones de personas por medio de nuestro Sitio
web, boletines informativos, materiales educativos y los medios de difusion.

Voluntarios y recaudacion de fondos

PRF depende de sus subdivisiones y de otros voluntarios para ayudar a difundir
la informacion y recaudar fondos para investigacion médica. Con excepcion
de un pequefio niimero de personas, todas las personas involucradas con PRF,
incluidos su directorio, los miembros del comité y los funcionarios corporativos,
generosamente brindan gratuitamente su tiempo, energia y talentos a PRF para
que podamos gastar menos en costos administrativos y més en aumentar el
conocimiento de esta enfermedad y encontrar la cura para el Sindrome de
progeria de Hutchinson-Gilford.

Visite www.progeriaresearch.org/get_involved.html para saber qué puede hacer para
formar parte de los esfuerzos de PRF.
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3.1ESTUDIOS DE TRATAMIENTO FARMACOLOGICO DE PRF

3. Progeria Research Foundation
Estudios de tratamiento
farmacoldgico

Estudios clinicos de farmacos para
la progeria — Conceptos basicos
La ciencia detrds de los estudios
clinicos de farmacos para la
progeria

Una mirada a los medicamentos
empleados en los estudios

El descubrimiento del gen de la progeria abrid las puertas para la
investigacion sobre la progeria gue ha llevado a estudios clinicos
farmacéuticos. PRF mantiene a las familias informadas acerca de futuros
estudios clinicos mediante la programacion de conferencias telefonicas
informativas, boletines informativos, publicaciones en facebook y otros
tipos de difusion. No dude en consultar periddicamente con PRF para
conocer el estado de los estudijos clinicos en curso o planificados.

Estudios clinicos de farmacos para la progeria — conceptos
basicos

Desde 1999, cuando se creé PRF, progeria ha pasado del desconocimiento casi total,
al hallazgo del gen, y ahora a la conclusién de un nimero de estudios clinicos. Esta
seccidn proporcionara informacion sobre los estudios clinicos en general, y en qué
estado se encuentran los estudios clinicos apoyados por PRF sobre la progeria en
2019. También se proporcionan sitios web donde podré encontrar informacion més
detallada.

> Informacion basica sobre los estudios clinicos

Existe una gran cantidad de informacién sobre los estudios clinicos, disponible en
Internet. Conocer los estudios clinicos es muy importante para que cada familia
pueda decidir si desea participar en un estudio.

Todos los estudios clinicos se consideran meramente investigativos, y son
completamente voluntarios. La informacion bésica para esta seccion surge de un sitio
web ubicado en www.clinicaltrials.gov y se ha modificado para los estudios clinicos
sobre la progeria.
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> £Qué es un estudio clinico?

En lineas generales, un estudio clinico es un estudio de investigacion relacionado con
la salud que examina la historia natural de la enfermedad y/o efecttia una intervencién
para intentar mejorar la enfermedad. Para el caso de los nifios con progeria, PRF

se ha embarcado en estudios de investigacion con ambos objetivos en mente.
Estudiamos tantas cosas como sea posible antes, durante y después de que los nifios
estén tomando los medicamentos del estudio. Estudiar la “historia natural” de la
progeria nos ayuda a definir lo que les esta ocurriendo a los nifios y a desarrollar
estrategias de tratamiento para ellos en nuestros esfuerzos para mejorar la calidad y
longevidad de sus vidas.

> ¢Por qué participar en un estudio clinico?

Los participantes de los estudios pueden desempefiar un papel mas activo en sus
propios cuidados de la salud, lograr acceso a nuevos tratamientos de investigacion
antes de que estén ampliamente disponibles y ayudar a otros mediante la
colaboracién con la investigacidn médica.

> ¢Quién puede participar en un estudio clinico?

Todos los estudios clinicos tienen restricciones acerca de quiénes pueden participar.
El uso de los criterios de inclusidn/exclusion es un principio importante de la
investigacion médica que ayuda a producir resultados confiables. Los factores que
permiten que alguien participe en un estudio clinico se denominan “criterios de
inclusion” y aquellos que no permiten que alguien participe se denominan “criterios
de exclusion”. Para algunos de los estudios sobre progeria, estos criterios han
incluido confirmacién genética de la progeria, edad, registro de aumento de peso
alo largo del tiempo, estado de salud del higado y de los rifiones, historial de
tratamientos previos y otras afecciones médicas. Para participar en un estudio clinico,
un participante debe reunir determinados requisitos. Nunca se utilizan los criterios
de inclusion o exclusion para rechazar a las personas a nivel personal. En cambio,

los criterios se utilizan para identificar a los participantes apropiados y mantenerlos
seguros, dado que siempre hay una relacién de riesgo/beneficio para tener en cuenta
en una investigacion. Los criterios ayudan a asegurar que los investigadores puedan
responder las preguntas que desean estudiar, incluida la pregunta crucial: “;Este
farmaco ayuda a los nifios?”

> £Qué ocurre durante un estudio clinico?

El equipo del estudio clinico incluye muchos tipos de investigadores, tales como
médicos, enfermeras, terapeutas, estadisticos, coordinadores, técnicos de laboratorios
y otros profesionales de atencion médica. Estos investigadores comprueban la

salud del participante al comienzo del estudio, dan instrucciones especificas para
participar en el estudio, supervisan al participante cuidadosamente durante el estudio
y se mantienen en contacto durante un periodo de tiempo después de haberse
completado el estudio.
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Para los estudios sobre progeria, la familia de cada paciente vuela periédicamente

al centro donde se realiza el estudio para realizar pruebas y recibir farmacos. En

la actualidad, los estudios subvencionados por PRF tienen como sede el Boston
Children’s Hospital en Boston, Massachusetts, EE. UU. También se hacen ciertos
controles en la casa, para poder abordar las toxicidades de inmediato. Hasta la fecha,
PRF ha provisto viaticos, alojamiento, pruebas del estudio clinico y medicamentos, de
modo que las finanzas no impidan a ningln nifio participar en los estudios clinicos.

> Las mediciones confiables de mejora de la enfermedad son
esenciales para los estudios clinicos

Si bien los estudios con células y ratones son extremadamente alentadores, tal como
ocurre con cualquier tratamiento experimental, debemos tener medidas de mejora
de la enfermedad en las que podemos confiar para indicarnos si los farmacos estan
ayudando a los nifios, dentro del plazo de tiempo de los estudios. Por lo general,

los estudios sobre la progeria han tratado nifios durante aproximadamente 2 afios.
Esto significa que deben tomarse medidas cuidadosas sin administracién del farmaco
antes de iniciar el tratamiento con el formaco para que podamos medir los cambios
al estar recibiendo los farmacos del estudio. Para este propésito, se realiza un anélisis
cuidadoso del estado clinico de la linea de referencia de nifios con progeria usando
sus expedientes médicos, los pesos antes del estudio y datos de estudios previos

a la administracion del farmaco, realizados en el centro del estudio. Las mediciones
de la linea de referencia pueden entonces compararse con las mediciones tomadas
periddicamente al estar recibiendo el farmaco de tratamiento, para que podamos
determinar con la mayor precision posible el impacto exacto de los farmacos del
estudio en los nifios.

> £Qué es un consentimiento informado?

El consentimiento informado es el proceso de aprender los datos clave sobre un
estudio clinico antes de decidir si se desea o no participar. También es un proceso
continuo a lo largo del estudio para proporcionar informacion para los participantes.

Para ayudar a alguien a decidir si desea o no participar, los investigadores
involucrados en el estudio explican los detalles del mismo. La informacién se
proporciona en el idioma principal de cada familia para asegurar una comunicacion
clara. Se proporciona asistencia con la traduccion. El equipo de investigacion
proporciona un documento de consentimiento informado que incluye detalles
sobre el estudio, tales como su propdsito, duracion, procedimientos requeridos y
contactos clave. El documento de consentimiento informado explica los riesgos y
beneficios potenciales. El participante, o los padres o tutores legales, luego deciden
si desean o no firmar el documento. Ademas, los nifios de menos de 18 afios de
edad que pueden comprender las cuestiones principales por lo general deben firmar
un formulario después de que se les explica el estudio en términos apropiados para
su edad. Esto se denomina asentimiento. Un consentimiento informado no es un
contrato, y el participante puede retirarse del estudio en cualquier momento.
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> ¢Cudles son los beneficios y riesgos de participar en un estudio
clinico?

Beneficios:Los estudios clinicos que estén bien disefiados y bien ejecutados son el
mejor método para que los participantes idéneos puedan:

* Desempefiar un papel activo en sus propios cuidados de la salud

¢ Obtener acceso a nuevos tratamientos de investigacion antes de que estén
ampliamente disponibles

* Obtener supervision médica experta en centros lideres de atencion médica durante
el estudio

e Ayudar a otros al contribuir a la investigacién médica

Riesgos: Siempre hay riesgos asociados con los estudios clinicos:

* Casi siempre hay efectos secundarios al tratamiento experimental. Estos son
cuidadosamente supervisados, pero dado que el formaco de tratamiento nunca
ha sido administrado a nifios con progeria, o el farmaco no ha sido administrado
a muchas personas en el mundo, no conocemos todos los efectos secundarios
que pueden ocurrir. Los efectos secundarios, especialmente los que han sido
recientemente identificados, se notifican a las familias participantes durante el
estudio, mientras que los resultados del estudio con respecto a los beneficios no
pueden notificarse hasta no haber terminado el estudio.

* El tratamiento experimental puede no resultar eficaz para el participante. Es el
estudio clinico el que pregunta si los tratamientos son beneficiosos para los nifios con
progeria. No conocemos la respuesta hasta que terminemos el estudio y analicemos
todos los datos.

* El estudio requiere tiempo y esfuerzo por parte de cada familia, incluidos viajes al
centro del estudio, més tratamientos, estadias en el hospital o requisitos complejos de
dosis. Cada familia es un socio en el proceso de estudio.

Hay que ser muy valiente para viajar lejos de la casa, conocer gente que con
frecuencia no hablan su idioma y confiar el cuidado de su hijo a ellos.

> ¢El participante continta trabajando con un proveedor primario de
atencion médica en el hogar mientras participa en un estudio?

Si. Los estudios clinicos proporcionan tratamientos a corto plazo relacionados con una
enfermedad o afeccion designada, pero no proporcionan atencion médica primaria
extendida o completa. Las pruebas se centran en los cambios que pueden ocurrir
durante el periodo de administracion del farmaco del estudio. La atencién médica

en el hogar se centra en la salud general del nifio. Ademés, al tener un proveedor
médico que trabaja junto con el equipo de investigacion, el participante puede
asegurarse de que otros medicamentos o tratamientos no entren en conflicto con los
medicamentos del estudio.
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> ¢Puede un participante abandonar un estudio clinico una vez que
ha comenzado?

Si. Un participante abandonar un estudio clinico en cualquier momento. Para decidir
si debe retirarse del estudio, el participante debe hablar antes con el equipo de
investigacion para asegurarse de que la interrupcion de los farmacos se haga de
manera segura. Los farmacos por lo general deberéan ser devueltos; el costo sera
pagado por las personas a cargo del estudio y no por la familia.

> ¢De donde provienen las ideas para los estudios?

Las ideas para los estudios clinicos provienen de los investigadores. Después de

que los investigadores prueban nuevas terapias en el laboratorio y en estudios con
animales (denominados estudios preclinicos), los tratamientos experimentales con
los resultados de laboratorio mas prometedores pasan a la etapa de los estudios
clinicos. Es importante recordar que, si bien los tratamientos pueden verse bien en el
laboratorio, sélo podremos saber si funcionan en pacientes, y lo bien que funcionan,
al darles los tratamientos y luego analizar cuidadosamente los resultados que surgen
de los estudios clinicos.

> ¢Quién patrocina los estudios clinicos?

Los estudios clinicos pueden ser patrocinados o subvencionados por una variedad de
organizaciones o individuos. Hasta la fecha, PRF ha proporcionado una importante
financiacion para todos los estudios de tratamiento para la progeria en los Estados
Unidos. Algunos de estos estudios también han sido subvencionados parcialmente
por los Institutos Nacionales de Salud (National Institutes of Health, NIH), Boston
Children's Hospital y Dana-Farber Cancer Institute. En estos estudios han participado

nifios de mas de 37 paises.

> ¢Qué es un protocolo?

Un protocolo es un plan de estudio sobre el cual se basan todos los estudios clinicos.
El plan esté disefiado cuidadosamente para proteger la salud de los participantes

y responder preguntas especificas de la investigacion. Un protocolo describe los
tipos de personas que pueden participar en el estudio; el programa de pruebas,

los procedimientos, medicamentos y dosis; y la longitud del estudio. Al estar
participando en un estudio clinico, los participantes que siguen un protocolo se
comunican regularmente con el personal de investigacion para controlar su salud y
determinar la seguridad y eficacia de su tratamiento.

> ¢Qué tipos de estudios clinicos son los estudios relacionados con la
progeria?

Los estudios en Fase | determinan la dosis y toxicidad del farmaco en un nimero
pequefio de personas.
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Los estudios en Fase Il determinan tanto la toxicidad como la eficacia de los farmacos
para una enfermedad en una poblacién pequefia.

Los estudios en Fase Il por lo general incluyen un gran nimero de personas (1000
- 3000) para confirmar la eficacia del farmaco, observar los efectos secundarios,
compararlo con los tratamientos comtnmente usados y recoger informacion que
permitira el uso seguro del farmaco o tratamiento experimental.

Los estudios en Fase |V son estudios posteriores a la comercializacién que describen
informacion adicional que incluye los riesgos, los beneficios y el uso dptimo del
farmaco.

Hasta la fecha, todos los estudios sobre la progeria son estudios en Fase |y Il, donde
se estudian tanto la toxicidad como el efecto en la progresion de la enfermedad.
También han sido estudios de “disefio abierto”, en los que todos los nifios han
recibido el mismo tratamiento farmacolégico (ninguno de los participantes ha recibido

placebo).

Han habido 3 tratamientos probados en estudios de tratamiento clinico
subvencionados y coordinados por The Progeria Research Foundation (PRF). Antes de
decidir realizar cada estudio, un farmaco o combinacion de formacos han demostrado
obtener resultados positivos en el laboratorio al ser probados en células de progeria
0 en ratones con progeria. PRF se enfoca en subvencionar la investigacion cientifica
en todo el mundo para que los cientificos puedan descubrir nuevos farmacos que
resulten prometedores en el laboratorio. Una vez que se logra esto, algunos de estos
farmacos estan listos para pasar a un estudio de la progeria con seres humanos. No
sabemos si los farmacos ayudaran a los nifios con progeria cuando comenzamos el
estudio, porque solo el estudio mismo nos indicara si los farmacos han sido eficaces.
Examinamos los resultados del estudio tnicamente después de completarse el
estudio, por lo general, 3 a 4 afios después de haberlo comenzado.

Descubrir el gen de la progeria fue el elemento clave para esta via de exploracion.
Este gen se denomina LMNA y codifica generalmente una proteina denominada
prelamina A (esta proteina se contintia procesando y transforma en lamina A). Los
nifios con progeria tienen una mutacion en LMNA que ocasiona la produccion de
una forma anormal de prelamina A denominada “progerina”. Nuestra meta en todos
los estudios es prevenir que la progerina dafie las células, y de este modo, reducir la
gravedad de la enfermedad progeria.

Hasta la fecha, los medicamentos en estudio se han dirigido a diferentes lugares a lo
largo de un camino comln que se centra en la progerina.
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Se han estudiado cuatro formacos en los estudios de tratamiento para la progeria
(consulte la Figura 1):

1)Un inhibidor de la farnesiltransferasa (FTI) denominado lonafarnib
2)Una estatina denominada pravastatina
3)Un bisfosfonato denominado acido zoledrénico

)

4)Un inhibidor de mTOR denominado everolimus (similar al farmaco rapamicina)

> Lonafarnib

La proteina que creemos responsable de la progeria se denomina progerina. Para
bloquear el funcionamiento celular normal y ocasionar progeria, una molécula
denominada “grupo farnesilo” debe estar unida a la proteina progerina. Hay una
serie de pasos necesarios para que una célula forme el grupo farnesilo, y lo coloque
en la proteina progerina. El lonafarnib bloquea la adhesion del grupo famesilo a

la progerina y por tanto, puede hacer que la progerina sea menos dafiina para las
células.

El tratamiento con lonafarnib ha producido varios resultados positivos. Si bien se
observé un aumento muy ligero en el peso en nifios con progeria que tomaban el
farmaco, el efecto més importante parecia ser una mejora en algunas de las funciones
del sistema cardiovascular, la parte de la enfermedad que provoca la muerte en la
mayorfa de los nifios. En general, los vasos sanguineos se tornaban mas flexibles con

Ensayos clinicos - Basado en el camino
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Figura1

El procesamiento postraslacional y los medicamentos actualmente bajo investigacién en estudios
de tratamiento clinico para HGPS. Los elementos de color verde promueven los caminos. Los
elementos de color rojo inhiben los caminos. *Indica los medicamentos analizados en estudios
clinicos. El everolimus es un andlogo de la rapamicina que inhibe el mTOR y promueve la
autofagia celular. FT=farnesiltransferasa.
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el tratamiento. El lonafarnib también mejoraba la estructura 6sea. Mas importante
aln, los estudios demuestran que el lonafarnib puede incrementar el tiempo de
supervivencia. Al comparar a lo largo de un periodo de 2 afios a los nifios que fueron
tratados con lonafarnib con aquellos que no lo fueron, hubo 1 muerte en el grupo
que recibié tratamiento y 9 muertes en el grupo que no recibié tratamiento. En otras
palabras, la evidencia demuestra que el tratamiento con lonafarnib puede ofrecerle a
los nifios corazones mas fuertes y vidas més largas.

Si bien los resultados fueron positivos, también resultaba claro que el lonafarnib
solo no alcanzaba para revertir completamente la enfermedad. Queremos descubrir
nuevos farmacos que mejoren los beneficios provistos por lonafarnib.

Hasta marzo de 2019, el lonafarnib no estaba aprobado por la Administracion
Estadounidense de Alimentos y Farmacos (U.S. Food & Drug Administration), y por
lo tanto, solo puede ser administrado por medio de estudios clinicos aprobados,
como el estudio subvencionado por PRF en Boston, MA. Ademas de los estudios
clinicos de progeria en Boston, Massachusetts, hay un estudio realizado por Eiger
Biopharmaceuticals, el fabricante del farmaco. Se denomina programa de acceso
ampliado y permite a los nifios de algunos paises recibir lonafarnib por medio de
sus médicos locales. Para mas informacién, péngase en contacto con The Progeria
Investigacion Foundation at www.progeriaresearch.org.

> Pravastatina y acido zoledrdnico

El segundo estudio combiné pravastatina, acido zoledrénico y lonafarnib con la
esperanza de que los tres farmacos juntos fueran mas eficaces que el lonafarnib solo.
La pravastatina y el 4cido zoledrénico actdian blogueando (inhibiendo) la produccién
del grupo farnesilo. Sin embargo, los resultados del estudio demostraron que la
combinacion de los tres farmacos era igualmente eficaz a la administracion de
lonafarnib solo. Por lo tanto, la combinacion de los tres farmacos no se recomienda
como reemplazo del lonafarnib solo como terapia individual.

> Everolimus

El everolimus (comercializado bajo los nombres comerciales Afinator, Zortress) es un
inhibidor del mTOR por via oral. En los nifios que no tienen progeria, este farmaco

se ha utilizado para prevenir el rechazo de érganos trasplantados, como corazon,
rifdn e higado. En experimentos en el laboratorio, se demostré que puede aumentar
la descomposicion de la progerina molecular anormal. De este modo, funciona de
una manera diferente de los otros tres farmacos indicados anteriormente, todos los
cuales intentan reducir la produccion de la progerina que causa enfermedad. PRF esta
financiando y coordinando conjuntamente un estudio clinico en Boston Children’s
Hospital que administra everolimus mas lonafarnib a nifios con progeria. Se espera
tener resultados de este estudio en 2023.
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4.1 DIAGNOSTICO,GENETICA Y ASESORIAGENETICA

4. Diagnostico, genética
y asesoria genética

Pueden realizarse pruebas genéticas para la progeria utilizando
una pequefia muestra de sangre (12 cucharaditas) o a veces una
muestra de saliva.

PARA LAS FAMILIAS

¢Qué causa la progeria?

Después de una intensa busqueda cientifica, en abril de 2003, un grupo de
investigadores que trabajaban juntos por medio del Consorcio Genético de The
Progeria Research Foundation, asi como un grupo francés de investigadores,
descubrieron el gen del HGPS. El gen responsable por el HGPS se denomina LMNA.
Un mindsculo error ortografico en la secuencia del ADN del LMNA es responsable
de la progeria. Este tipo de cambio del gen se denomina mutacién puntual. El

gen LMNA normalmente fabrica una proteina denominada lamina A, una proteina
importante para la mayoria de las células de nuestros cuerpos. La lamina A se
encuentra en el nlcleo de la célula (la parte de cada célula que contiene el ADN) y
ayuda a mantener la forma y la funcién de la célula.

En la progeria, la mutacion del LMNA causa que el gen produzca una proteina
anormal de lamina A denominada progerina. En los nifios con progeria, muchas
células del cuerpo tales como los vasos sanguineos, la piel y los huesos fabrican la
proteina progerina. A medida que los nifios crecen, se acumula la progerina en estas
células, ocasionando una enfermedad progresiva. El descubrimiento de esta nueva
proteina denominada progerina nos ha permitido comprender por qué los nifios

con progeria tienen las caracteristicas del envejecimiento prematuro, y nos permitié
realizar los primeros estudios de tratamiento farmacoldgico para la progeria (consulte
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4.2 DIAGNOSTICO, GENETICAY ASESORIAGENETICA

Estudios de tratamientos farmacolégicos, capitulo 3). También sabemos ahora que el
cuerpo de cada persona produce progerina, si bien en cantidades mucho menores
que en los nifios con progeria. Por lo tanto, al trabajar para ayudar a los nifios con
progeria, tal vez hayamos descubierto una proteina totalmente nueva que afecta

la enfermedad cardiaca y el envejecimiento en todos nosotros (consulte Progeria y
envejecimiento, capitulo 22).

¢Como se diagnostica la progeria?

La mejor manera de diagnosticar la progeria es por medio de un examen clinico y
pruebas genéticas. Cuando un médico o un miembro de la familia sospecha que un
nifio tiene progeria, puede consultar con un geneticista y/o asesor genético acerca
de esta posibilidad. Las pruebas genéticas en los Estados Unidos deben realizarse
por medio de un laboratorio de pruebas aprobado por CLIA". Las pruebas pueden
hacerse por medio del Programa de Pruebas de Diagnéstico de PRF, provistas sin
costo alguno a las familias. (Consulte Programas y servicios de PRF, capitulo 2). La
prueba genética se hace coordinando la presentacion de muestras de sangre por
correo por medio de los médicos locales, desde cualquier lugar del mundo, a PRF.
Con menor frecuencia, también se analiza la saliva. Una vez recibida la muestra, por
lo general los resultados de la prueba se completan en un lapso de 2 a 4 semanas,
dependiendo del alcance de pruebas genéticas que se requieran. Se proporcionan
resultados a las familias por medio de sus médicos locales, quienes pueden hablar
sobre los resultados, responder preguntas y proporcionar un plan de cuidados para
las familias en persona. PRF siempre esté disponible para responder a preguntas y
realizar el seguimiento, tanto con los médicos como con las familias.

¢Hay diferentes tipos de progeria?

En este manual, nos referimos al sindrome de progeria de Hutchinson-Gilford como
HGPS o progeria. La progeria clasica es causada por un cambio genético particular en
una ubicacion especifica del gen LMNA que resulta en la produccion de progerina.
Por lo tanto, cuando estamos buscando Unicamente la progeria clésica, analizamos
una seccion del gen LMNA y no la totalidad del gen. Existen otras enfermedades
genéticas estrechamente relacionadas que se denominan “laminopatias progeroides”
o “sindromes progeroides” que no producen progerina. Estas enfermedades pueden
ser mas o menos graves que la progeria clasica y en general, son incluso més raras
que la progeria. Cuando estamos buscando los sindromes progeroides, analizamos la
totalidad del gen LMNAy, con frecuencia, también otros genes.

Los lineamientos de este manual se enfocan en nifios con progeria que produce
progerina, porque sabemos mas sobre el proceso de esta enfermedad y sobre las
estrategias de tratamiento para la progeria. Aplicar estos conocimientos a otros
sindromes progeroides puede ser de utilidad para las familias y los prestadores de

* Clinical Laboratory Improvement Amendments (CLIA) es un cuerpo de normativas
industriales que aseguran la realizacion de pruebas de laboratorio de alta calidad.
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cuidados en el hogar, pero los prestadores locales de cuidados deben ejercer un
buen juicio, dado que los nifios con otros sindromes progeroides tendran distintas
necesidades y problemas.

¢La progeria es contagiosa o heredada?

La progeria no es contagiosa y por lo general no se transmite de una generacion

a otra en una familia. El cambio en el gen es casi siempre una casualidad que es
extremadamente rara. Los nifios con otros tipos de sindromes progeroides que no
son el HGPS pueden tener enfermedades transmitidas en las familias. Sin embargo,
el HGPS es una mutacion “autosomal dominante esporadica” - esporédica porque se
trata de un cambio nuevo en dicha familia, y dominante porque sélo es necesario que
cambie una copia del gen para tener el sindrome.

Para los padres que nunca han tenido un hijo con progeria, las probabilidades de
tener un hijo con progeria son de 1 en 4 millones. Pero para los padres que ya han
tenido un hijo con progeria, las probabilidades de que esto vuelva a ocurrir son
mucho més altas, aproximadamente un 2 % a 3 %. Por qué este aumento? Esto se
debe a una afeccién denominada “mosaicismo”, donde un padre tiene la mutacion
genética en una pequefia proporcion de sus células, pero no tiene progeria. El
mosaicismo ocurre en un pequefio porcentaje del tiempo en muchas enfermedades
genéticas. Si alguno de los évulos de la madre o los espermatozoides del padre
tienen la mutacion genética, entonces esos padres podrian tener otro hijo con
progeria. Hay pruebas prenatales disponibles para buscar el cambio genético del
LMNA. Es necesario consultar acerca de pruebas prenatales con el médico o con los
asesores genéticos de cada familia.

PARA PROFESIONALES SANITARIOS

(adaptado de “Hutchinson-Gilford Progeria Syndrome” en GeneReviews 2019,
Gordon, LB, Brown, WT, Collins, FS; en linea en https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/
NBK1121/?report=reader)

Diagndstico/pruebas

El diagnéstico del sindrome de progeria de Hutchinson-Gilford (HGPS) de genotipo
clasico o no clasico se establece en un probando con caracteristicas clinicas
particulares, junto con la identificacion de una variante patdgena heterocigética en el
LMNA que resulta en la produccién de la proteina lamina A anormal, la progerina. Los
individuos con HGPS de genotipo clasico son heterocigotos para la variante patégena
¢.1824C>T, (~90 % de individuos con HGPS). Los individuos con HGPS de genotipo
no clasico tienen las caracteristicas clinicas particulares del HGPS y son heterocigotos
para otra variante patogena del LMNA en el exon 11 o en el intron 11 que resulta

en la produccion de progerina (identificado en aproximadamente el 10 % de los
individuos con HGPS).
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Hallazgos clinicos sugerentes

Debe sospecharse de HGPS en individuos con graves deficiencias de crecimiento,
areas de piel esclerodermatosa, alopecia parcial que progresa a alopecia total antes
de los 2 afios de edad, lipodistrofia generalizada, retrognatia, hallazgos radiograficos
que incluyen resorcion clavicular distal y faldngica terminal, asi como coxa valga, y
erupcion demorada/incompleta de los dientes primarios, todo con las caracteristicas
generales de un desarrollo intelectual normal.

Asesoria genética

Casi todos los individuos con HGPS tienen el trastorno como resultado de una
variante patégena dominante autosomal de novo. El riesgo de recurrencia para los
hermanos de un probando es pequefio (dado que HGPS es provocado tipicamente
por una variante patégena de novo) pero es mayor que para la poblacion en general
debido a la posibilidad de mosaicismo en la linea germinal parental. Una vez
identificada la variante patdgena del LMNA en un miembro de la familia afectado,
es posible realizar pruebas prenatales para un embarazo con mayor riesgo. El riesgo
para los hermanos de un probando es pequefio. Sin embargo, 3/110 (3 %) de los
individuos actualmente vivos con HGPS de genotipo clasico identificado por medio
del Registro Internacional de PRF son causados por un mosaicismo somético o de

la linea germinal aparente en uno de los padres. Debido a la posibilidad (poco
probable) de recurrencia como resultado de mosaicismo de la linea germinal en uno
de los padres, es posible realizar pruebas prenatales.

Incidencia y prevalencia

La incidencia estimada de nacimientos con HGPS es de 1 en 4 millones de
nacimientos sin diferencias observadas en base a los antecedentes étnicos [Hennekam
2006].

La prevalencia de hijos con HGPS por poblacién total es de 1 en 20 millones [Gordon
etal., 2014].

Categorias de enfermedades progeroides

Hay cinco categorias principales que ayudan a definir los trastornos relacionados
con el LMNA. Las dos primeras definen el HGPS, mientras que las tres Ultimas no se
consideran como HGPS:

1. HGPS de genotipo clasico que produce progerina
2. HGPS de genotipo no clasico que produce progerina
3. Laminopatias progeroides que no producen progerina

> Debido a la variante patégena de LMNA heterocigético que no resulta en la
produccién de progerina

> Debido a las variantes patogenas en otros genes (p. ej., ZMPSTE24)
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4. Laminopatias no progeroides

5. Sindromes progeroides sin laminopatia

El diagndstico de HGPS de genotipo clésico se establece en un probando con los
anteriores hallazgos sugerentes, junto con la identificacion de una variante patogena
heterocigética ¢.1824C>T en el LMNA mediante pruebas genéticas moleculares
(consulte la Tabla 1).

El diagndstico de HGPS de genotipo no clasico se establece en un probando con
hallazgos sugerentes similares a los de HGPS de genotipo clasico, junto con la
identificacion de una variante patégena dominante autosomal que produce progerina
en la union de empalme del exén 11 o en el intron 11 del LMNA (consulte la Tabla 1).

Los enfoques genéticos moleculares pueden incluir una combinacion de pruebas
destinadas al gen (pruebas de un solo gen, panel de varios genes) y pruebas
gendmicas completas (secuenciacion de exomas, secuenciacion de genomas).

Pruebas de un solo gen

* Puede realizarse un andlisis dirigido para variantes patégenas del LMNA ¢.1824C>T
(identificadas en el 90 % de los individuos con HGPS) primero en individuos con
hallazgos sugerentes de HGPS.

* Puede realizarse el andlisis de secuenciacion del LMNA si no se encuentra una
variante patogena en el anlisis dirigido. Debe incluirse el anélisis de secuenciacién
del intrén 11 si el mismo ya no fue completado por medio del andlisis dirigido.

Nota: No se han notificado eliminaciones y/o duplicaciones del LMNA en individuos
con HGPS.

Es muy probable que un panel multigénico que incluya LMNA, ZMPSTE24y otros
genes de interés (consulte Diagnéstico diferencial) identifique la causa genética de
la afeccion al costo mas razonable a la vez que limite la identificacion de variantes de
significacion dudosa y las variantes patdgenas en genes que no explican el fenotipo
subyacente.

Cuando el fenotipo es indistinguible de muchos otros trastornos heredados
caracterizados por el fenotipo progeroide, la mejor opcion sera la prueba genémica
completa (que no requiere que el médico clinico determine cual gen probablemente
esté involucrado). La secuenciacion de exomas es la prueba que se utiliza con mayor
frecuencia; también es posible la secuenciacion de genomas.
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Correlaciones entre genotipos-fenotipos

Tabla 1. HGPS de genotipo clasico y HGPS de genotipo no clasico:
Variantes causales de LMNAYy fenotipos clinicos comparativos

Modo de herencia

El sindrome de progeria de Hutchinson-Gilford (HGPS) es provocado tipicamente
por una variante patdgena dominante autosomal de novo. La penetrancia

genética es completa.

Riesgo para los miembros de la familia

o Casi todos los individuos con HGPS tienen el trastorno como resultado de una
variante patégena de novo.

* Aproximadamente el 3 % de los individuos actualmente vivos con el genotipo
clasico de HGPS identificado por medio del programa de diagndstico de The
Progeria Research Foundation tienen HGPS como resultado de un mosaicismo
de linea germinal aparente (o somético y de linea germinal) en uno de los
padres.

* Los padres de los probandos no se ven afectados.
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* Elriesgo de recurrencia para embarazos subsiguientes después de que se haya
diagnosticado genéticamente a un individuo con HGPS es significativamente mayor
que la incidencia de 1 en 4 millones para la poblacién general, si bien sigue siendo
bajo.

* Progenie de un probando: No se conoce individuos con HGPS clésico o no clasico
que se hubieran reproducido.

Pruebas prenatales y diagndstico genético previo a la
implantacion
Una vez identificada la variante patdgena del LMNA en un miembro de la familia

afectado, es posible realizar pruebas prenatales para un embarazo de més riesgo
(debido a la rara posibilidad de mosaicismo de la linea germinal en uno de los padres).

Base molecular de la enfermedad

Para la variante patdgena del LMNA ¢.1824C>T, la transicion de C a T no cambia el
aminodcido glicina traducido, sino que activa un sitio de empalme criptico, dando
como resultado una transcripcion con la eliminacion de 150 pares de bases en la
porcién 3’ del exén 11. Algunas mutaciones intronicas del exon 11 también pueden
dar como resultado la misma eliminacién de 150 pares de bases. La traduccién
seguida por un procesamiento postraduccional de este mARN alterado produce una
proteina prelamina A anormal acortada con una supresion de 50 aminoécidos cerca
de su extremo terminal C, en adelante, denominado “progerina”. La supresion de
50 aminoacidos elimina el sitio de reconocimiento que provoca la descomposicién
proteolitica de los 18 aminoacidos terminales de la prelamina A, junto con los sitios de
fosforilacién involucrados en la disociacion y reasociacion de la membrana nuclear en
cada division celular.

Un componente clave de la enfermedad en el HGPS es la farnesilacion presuntamente
persistente de la progerina, que la asocia de manera permanente con la membrana
nuclear interna donde puede acumularse y ejercer progresivamente mas dafios a las
células a medida que envejecen. La afirmacion de que la incapacidad de eliminar el
grupo farnesilo es al menos en parte responsable de los fenotipos observados en el
HGPS, es apoyada enfaticamente por estudios tanto en modelos celulares como en
ratones que han sido disefiados para producir un producto de progerina no farnesilado
o tratados con un farmaco que inhibe la farnesilacién, dando como resultado un
producto de progerina no farnesilado.
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Otras variantes del LMNA que no dan como resultado la produccion de la proteina
progerina producen proteinas lamina A anormales con anomalias variables en su
estructura y funcidn. Las mismas incluyen interacciones con la membrana nuclear,
proteinas asociadas a las laminas, todas las cuales producen enfermedades celulares
y organicas, con variados fenotipos que se superponen con el HGPS en algunos
aspectos.

Trastornos genéticamente relacionados

Se han identificado unas 12 afecciones genéticas nitidamente diferentes con variantes
en los nucleétidos en el LMNA (consulte OMIM 150330). Ademas, las variantes
patégenas en ZMPSTE24, que codifica la zinc metaloproteinasa, una enzima
involucrada en el procesamiento postraduccional del LMNA, puede causar un exceso
de proteinas prelamina Ay un fenotipo relacionado (OMIM 606480).

Puede utilizarse la laminopatia progeroide no productora de progerina para describir
los fenotipos que se superponen con el genotipo de HGPS clasico y no clésico, pero
que difieren de los mismos. Diversas variantes patégenas en el LMNA dan como
resultado una variedad de anomalias de la lamina A, produciendo diversos fenotipos.

Las laminopatias no progeroides causadas por variantes patégenas del LMNA que
producen una proteina lamina A anormal son:

e Distrofia muscular autosomal dominante de Emery-Dreifuss (AD-EDMD)
e Distrofia muscular autosomal recesiva de Emery-Dreifuss (AR-EDMD)

¢ Cardiomiopatfa dilatada familiar autosomal dominante y defectos del sistema de
conduccion (consulte Cardiomiopatia dilatada)

* Lipodistrofia parcial familiar autosomal dominante de tipo Dunnigan (FPLD) (OMIM
151660)

¢ Distrofia muscular 1B autosomal dominante de cintura escapulohumeral (LGMD1B)
(consulte Distrofia muscular de cintura escapulohumeral)

¢ Enfermedad de neuropatia axonal autosomal recesiva de Charcot-Marie-Tooth 2B1
(CMT2B1)

¢ Displasia mandibuloacral autosomal recesiva (MAD) [Cao y Hegele 2003]

* Informes de casos individuales con variantes de LMNA y fenotipos clinicos tnicos
[Caux et al 2003; Kirschner et al., 2005]
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Diagndstico diferencial

Sindromes progeroides sin laminopatia. Los siguientes son otros sindromes que
incluyen algunas caracteristicas de envejecimiento prematuro:

Sindrome progeroide neonatal (sindrome de Wiedemann-Rautenstrauch)
(OMIM 264090)

Acrogeria (OMIM 201200)

Sindrome de Cockayne

Sindrome de Hallermann-Streiff (OMIM 234100)

Gerodermia osteodisplasica (OMIM 231070)

Lipodistrofia congénita de Berardinelli-Seip (lipodistrofia congénita generalizada)
Sindrome progeroide de Petty-Laxova-Weidemann (OMIM 612289)

Sindrome de Ehlers-Danlos, forma progeroide (OMIM 130070)

Sindrome de Werner (OMIM: 277700)

Displasia mandibuloacral (Consulte Trastornos genéticamente relacionados)
(OMIM 248370)

Sindrome de Néstor-Guillermo (OMIM 614008)
Sindrome de Penttinen (OMIM 601812)
Otro (mutaciones de POL3RA y PYCR1)
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5.1 SALUD DEL CORAZON: CARDIOLOGIA

5. Salud del corazon:
Cardiologia

Descripcion general de las
caracteristicas cardiovasculares en
casos de progeria

Monitorizacion de la salud
cardiovascular

Problemas singulares a lo largo
de lavida

Aspirina para la salud del corazon

Por lo general, si detecta que estd ocurriendo algo grave, obtenga
atencion médica inmediatamente. Usted es la persona que mejor
puede determinar qué hay de nuevo y fuera de lo comin en la
salud de su hijo.

Descripcion general de las caracteristicas cardiovasculares
en casos de progeria

La insuficiencia cardiaca es la causa mas frecuente de muerte en casos de
progeria. Los nifios con progeria desarrollan cambios progresivos en su
corazén y vasos sanguineos a lo largo del tiempo y también ateroesclerosis
precoz y progresiva. Si bien corren el riesgo de sufrir infartos y accidentes
cerebrovasculares a cualquier edad, el aumento en la rigidez del corazén

y en los vasos sanguineos causa inicialmente pocos sintomas, o tal vez
ninguno. Con la edad, es muy comln que los nifios con progeria desarrollen
un endurecimiento progresivo y una calcificacién de los vasos sanguineos
arteriales y de las valvulas del lado izquierdo del corazén. Esto produce placas
arteriales (bloqueos) en las arterias y una funcién anormal de la vélvula del
corazon.

PARA LAS FAMILIAS

Riesgos y recomendaciones

La ateroesclerosis prematura y progresiva que provoca insuficiencia
cardiovascular causa més del 80 % de las muertes en nifios con progeria.
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El cardidlogo de su hijo u otro cuidador recomendara examenes anuales

para realizar pruebas de presion arterial, colesterol y funcién cardiaca, lo

que incluye un ECG (electrocardiograma, conocido también como EKG) y
ecocardiograma (ecografia cardiaca) y haré pruebas adicionales en caso de
ser necesario. Con frecuencia, la presion arterial y el ECG son normales en los
nifios pequefios con progeria. Las mediciones cuidadosas y repetidas pueden
detectar si ha habido cambios significativos a lo largo del tiempo.

El control regular del estado cardiovascular es extremadamente importante. A
continuacion, presentamos una lista de pruebas cominmente recomendadas
y consideraciones cardiovasculares (CV) para los pacientes con HGPS:

> Visita anual al médico, idealmente a un cardiélogo pediétrico, que
incluya la frecuencia cardiaca en reposo y la medicién de la presion
arterial y prestarle atencion a la calidad del pulso, soplos cardiacos y
soplos vasculares

> Electrocardiograma (ECG) de 12 derivaciones al menos una vez por afio

> Medicién de lipidos en sangre en ayunas, que incluya colesterol y azlicar
en la sangre, anualmente

> Educacion con respecto a mantener un consumo apropiado de fluidos,
tratamiento de la fiebre y dieta saludable para el corazén

> El médico de su hijo puede recetar terapia con aspirina en
dosis bajas para ayudar a prevenir los infartos y los accidentes
cerebrovasculares. La terapia con aspirinas por lo general se
interrumpe 1 semana antes de cualquier intervencion quirdrgica o
procedimiento dental invasivo; consulte con su médico en caso de
planificar cualquier tipo de intervencion. Si su hijo se enferma de
varicela, interrumpa la terapia con aspirina.

> Orientacion general en caso de dolor toracico

Muchas familias desean recibir orientacion para reconocer sintomas

cardiacos urgentes y aquellos no urgentes. Saber si un hijo con progeria esta
teniendo un evento cardiaco urgente es muy dificil. El riesgo de un evento
cardiaco grave en un nifio mas pequefio sin evidencia previa de enfermedad
cardiovascular serfa menor que en el caso de un nifio de mayor edad o de uno
con problemas preexistentes del corazén. Si hay un historial cardiovascular de
dolor torécico, dolor toracico recurrente con dificultad para respirar, cambio
en la conciencia, sudoracidn, mareos u otras sensaciones de sentirse mal,
entonces debe obtenerse atencion médica urgente.
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> Administrar aspirina junto con otros medicamentos
antinflamatorios

Con frecuencia, se receta aspirina en dosis bajas para ayudar a prevenir

los infartos y los accidentes cerebrovasculares en nifios con progeria. La
decisién de comenzar a administrar aspirina y/o de agregar otro tipo de
medicamento a la aspirina siempre deberé hacerse después de consultar al
médico de su hijo. Cuando los nifios toman aspirina de manera habitual, las
familias preguntan si los nifios también pueden tomar otros medicamentos
antinflamatorios, tal como ibuprofeno o naproxeno para dolores de cabeza
o dolores corporales. Dichos medicamentos, conocidos como AINE
(medicamentos antinflamatorios no esteroides), tienen un efecto aditivo al
efecto de la aspirina en la coagulacion de la sangre. Por lo general, pueden
usarse a corto plazo junto a la aspirina pero no se recomienda el uso a

més largo plazo junto con la aspirina. Si aparecen moretones o sangrado,
interrumpa el medicamento y consulte con el médico de su hijo.

PARA PROFESIONALES SANITARIOS

Riesgos y recomendaciones

Monitorizacion de la salud cardiovascular

Los nifios con HGPS tienen un riesgo mayor de sufrir infartos y accidentes
cerebrovasculares a cualquier edad. Las observaciones sugieren que la
enfermedad cardiovascular ateroesclerética en la progeria se caracteriza por
una rigidez vascular progresiva con patrones variables de oclusion vascular,
que involucran particularmente las arterias de la cabeza y el cuello. Una
franca hipertension parece ser menos comdn que una extrema labilidad

en la presion arterial. La medicion de la presion arterial tanto en los brazos
como en las piernas, en reposo y en un entorno tranquilo, es de particular
importancia para esta poblacion. Si una arteria esta bloqueada, la presion
arterial disminuye més allé de la estenosis. La mayoria de los nifios con HGPS
tienen una funcion ventricular izquierda normal o hiperdinamica, si bien
frecuentemente muestran evidencia ecogréfica de disfuncién diastélica (el
corazdn es rigido y no se llena correctamente con sangre) comenzando en

la primera infancia y progresando con la edad. La calcificacion de la valvula
mitral y/o adrtica con obstruccion por lo general ocurre posteriormente
durante la infancia, y puede estar acompafiada por una hipertrofia ventricular,
agrandamiento auricular o insuficiencia valvular, con eventual insuficiencia
cardiaca del lado izquierdo.
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Los exdmenes anuales son frecuentemente la mejor manera de detectar
cambios importantes en la salud del corazén, particularmente para todos
los nifios con progeria con o sin enfermedad cardiovascular identificada. Las
siguientes pruebas deben considerarse para todos los pacientes de HGPS:

* Visita cardioldgica con examen fisico, que incluye atencion a los pulsos y
presion arterial manual en las cuatro extremidades con un manguito de
presion arterial del tamafio apropiado.

* Ecocardiograma - incluida la evaluacion anatémica con atencion al tracto de
salida ventricular izquierdo, presencia de calcificacion, gradientes valvulares,
Doppler tisular y tamafio y funcion biventricular

¢ Electrocardiograma de 12 derivaciones - atencion a los hallazgos que
incluyen agrandamiento auricular, hipertrofia ventricular, isquemia, cambios
en la onda ST-T, anomalias en la conduccion

* Ecografia diplex de la carétida*, si se dispone

* Velocidad de ondas del pulso*, si se dispone

*(Observe que la ecograffa ddplex de la cardtida se encuentra disponible en algunos centros, pero atin no
se realiza de manera rutinaria en pacientes pediatricos. Consulte la seccidn de Referencia de este manual
para conocer publicaciones sobre la enfermedad cardiovascular y los examenes correspondientes en casos
de progeria, a fin de obtener informacion acerca del uso de pruebas que no se hacen de manera rutinaria
en los nifios. La velocidad de la onda del pulso carétido-femoral también estd disponible en algunos
centros, pero por o general es una prueba especial para adultos.

Tratamientos cardiovasculares

Los estudios en adultos y nifos con riesgo de oclusiones arteriales han
demostrado el beneficio de la terapia de aspirina en dosis bajas, tanto

para la prevencion de accidente cerebrovasculares como de infartos.

Debe considerarse la aspirina a bajas dosis para todos los nifios con HGPS
de cualquier edad, independientemente de si el nifio ha presentado
enfermedades cardiovasculares especificas o perfiles anormales de lipidos.
La aspirina a bajas dosis puede ayudar a prevenir eventos trombéticos,
que incluye ataques isquémicos transitorios, accidentes cerebrovasculares
e insuficiencia coronaria, al inhibir la agregacion de las plaquetas. La dosis
de la aspirina se determina segun el peso del paciente, y por lo general
debe administrarse en un valor de 2-3 mg/kg/dia, suministrada una vez por
dia o cada dos dias. La dosificacion se modifica de acuerdo con las formas
disponibles de dosis (es decir, un cuarto, medio o un comprimido completo
[en los EE. UU. se dispone de manera estandar un comprimido de 81 mg])
y se modifica cuando hay evidencia de formacion de moretones, etc. Las
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plaquetas con frecuencia se pueden tornar “més pegajosas” (es decir,

con mayor probabilidad de formar coagulos) en momentos de estrés con
enfermedad, fiebre, etc. Si bien estas recomendaciones son lineamientos,
los individuos pueden hacer ajustes frecuentemente en las dosis de aspirina
basandose en su curso clinico.

Una vez que un nifio desarrolla signos o sintomas de deterioro vascular,

tal como hipertension, ataques isquémicos transitorios, accidentes
cerebrovasculares, convulsiones, angina, disnea al hacer esfuerzos,
insuficiencia cardiaca o hallazgos preocupantes en el ECG/ecocardiograma,
puede requerirse un mayor nivel de intervencion. Cualquier sintoma que
empeora con la actividad y desaparece en reposo es causa de preocupacion.
Pueden recetarse medicamentos antihipertensivos o para la insuficiencia
cardiaca, anticoagulantes y otros medicamentos. Todos los medicamentos
deben dosificarse de acuerdo con el peso y ajustarse cuidadosamente segin
la toxicidad que los acompafia (efectos secundarios negativos) y su eficacia
(efectividad). Si bien las intervenciones quirdrgicas se consideran con extrema
precaucion en pacientes con HGPS, se han empleado para la enfermedad
valvular intervenciones cardiacas recientemente desarrolladas a base de
catéteres. La utilidad a corto y largo plazo de estos tipos de intervenciones
CV en individuos con HGPS ain ha de determinarse, y los médicos deben
considerar los riesgos y posibles beneficios para cada paciente.

> Consideraciones con respecto al uso de la aspirina

La aspirina raras veces puede ocasionar malestar estomacal. Si se detecta
un exceso de sangrado o hematomas, interrumpa la terapia con aspirina y
consulte con su médico.

> Sindrome de Reye

Existe una asociacion débil entre el uso de la aspirina durante la infeccion con
varicela y un higado graso con encefalopatia (sindrome de Reye) en nifios de
menos de 15 afos de edad. En individuos con HGPS, dado el mayor riesgo
de eventos cardiovasculares en este grupo, el riesgo del sindrome de Reye
es extremadamente pequefio en comparacion con los posibles beneficios del
tratamiento con dosis bajas de aspirina.
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6.1 SALUD CEREBRAL / NEUROLOGIA /
ACCIDENTES CEREBROVASCULARES

6. Salud cerebral /
Neurologia / Accidentes

cerebrovasculares

Accidentes cerebrovasculares
yTIA

Aspirina para la prevencion de
accidentes cerebrovasculares

Dolores de cabeza
Convulsiones

Recomendaciones con respecto
a la formacion de imagenes

Sedacion
Circunstancias especiales viajes, hidratacion

Una buena hidratacion es muy importante en la progeria para evitar un
flujo sanguineo insuficiente al cerebro y corazon. Al hacer un viaje largo,
especialmente en avion, recomiende a su hijo que beba una cantidad
adicional de fluidos.

Descripcion general de la enfermedad neurovascular en
casos de progeria

Los accidentes cerebrovasculares debido a la enfermedad cerebrovascular son
problemas comunes en casos de progeria. Los accidentes cerebrovasculares ocurren
cuando las arterias estrechadas impiden la llegada de sangre oxigenada al tejido

del cerebro. Si bien los nifios por lo general no mueren como consecuencia de

ellos, los accidentes cerebrovasculares pueden causar problemas médicos graves y
problemas fisicos que cambian la vida. El ataque isquémico transitorio es como un
“miniaccidente cerebrovascular” pero los sintomas son solo temporales.
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PARA LAS FAMILIAS

Riesgos y recomendaciones

Accidentes cerebrovasculares y ataques isquémicos
transitorios.

Los accidentes cerebrovasculares y ataques isquémicos transitorios son un riesgo
importante para nifios con progeria. Los signos y sintomas de un accidente
cerebrovascular o ataque isquémico transitorio incluyen debilidad de un brazo

o pierna o de un lado del cuerpo, dificultad para hablar, pérdida de la visién y/o
confusion. Si su hijo tiene sintomas de accidente cerebrovascular o ataque isquémico
transitorio, llame a una ambulancia o llévelo al departamento de emergencia
inmediatamente. Su proveedor de atencién médica puede recomendar una
tomografia computarizada o una imagen de resonancia magnética del cerebro. Estas
pruebas pueden indicar si ha habido una lesion al cerebro debido a la falta de flujo

sanguineo.

Aspirina para la prevencion de accidentes
cerebrovasculares

Ante la recomendacion del médico y/o neurdlogo de su hijo, puede recetarse terapia
con aspirina en dosis bajas para ayudar a prevenir accidentes cerebrovasculares en

el futuro. La decision de iniciar la administracion de aspirina y/o de agregar otro

tipo de medicamento a la aspirina siempre debera hacerse hablando con el equipo
médico y/o consultando con un neurélogo quienes guiaran la atencién apropiada. La
seguridad de muchos de estos medicamentos y los lineamientos para el uso no estan
bien establecidos en pacientes pediétricos y por lo tanto, requieren una evaluacion
cuidadosa y una supervision permanente. Cuando los nifios estan tomando aspirina
en dosis bajas de manera habitual, las familias preguntan si los nifios también pueden
tomar otros medicamentos antinflamatorios, tal como ibuprofeno y naproxeno para
dolores de cabeza o dolores corporales. Dichos medicamentos, conocidos como
AINE (medicamentos antinflamatorios no esteroides), tienen un efecto aditivo al
efecto de la aspirina en la coagulacion de la sangre. Por lo general, los AINE pueden
usarse a corto plazo junto a la aspirina en dosis bajas, pero no se recomienda el uso
a més largo plazo junto con la aspirina. Si ocurren moretones o sangrado, interrumpa
el AINE y consulte con el médico de su hijo. Esta bien tomar paracetamol (p. ej.,
Tylenol) para el dolor mientras se est4 tomando aspirina en dosis bajas.
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Dolores de cabeza

Con frecuencia, se observan dolores de cabeza en los nifios con progeria. Los
dolores de cabeza pueden aparecer una sola vez o suceder de manera repetida.

El dolor de cabeza puede estar localizado (dolor en un solo lugar) o su hijo puede
quejarse de dolor en varias partes de la cabeza y el rostro. Algunos nifios pueden
tener dolores de cabeza asociados a disparadores conocidos tales como ciertas
comidas y bebidas, falta de suefio y ayuno. Las comidas y bebidas que actdan
comunmente como disparadores son el chocolate, el queso, las nueces, los
crustéceos, la comida china (que cominmente contienen glutamato monosédico
[MSG]), el azlicar, la cafeina y el alcohol. Si el nifio tiene dolor de cabeza, descansar
en un ambiente silencioso y oscuro puede ayudar, ademés de beber fluidos y tomar
paracetamol (p. ej., Tylenol). Consulte con un proveedor de atencion médica si los
dolores de cabeza no desaparecen.

Convulsiones

Las convulsiones son perturbaciones breves y temporales dentro del sistema
eléctrico del cerebro. Las convulsiones que se reconocen mas facilmente involucran
movimientos de temblores en el cuerpo, y un periodo de disminucién de la
conciencia. Otras formas menos obvias de convulsiones pueden afectar la conciencia
de una persona, su control muscular o su percepcion sensorial.

Con frecuencia, se les pedira a los miembros de la familia que presencian una
convulsién que registren detalles como la hora del dia en que ocurre, cuanto tiempo
dura, qué partes del cuerpo se ven afectadas y cudl es la conciencia mental del nifio
inmediatamente antes y después del suceso. Esta informacion puede ser de mucha
utilidad para determinar el tipo de convulsién presente.

Los médicos pueden recomendar un electroencefalograma (EEG), que es una prueba
en donde se conectan minUsculos cables de electrodos a la cabeza para registrar

las ondas cerebrales. Un EEG puede a veces mostrar cambios en la actividad
eléctrica del cerebro. Un electroencefalograma normal no excluye el diagnéstico de
convulsién y los pacientes podrian necesitar un seguimiento adicional como parte de
la evaluacion. Si el electroencefalograma es anormal, los resultados pueden utilizarse
para determinar si son necesarios medicamentos para prevenir convulsiones futuras
y, de ser asi, esto puede guiar la seleccién del medicamento.

Algunos nifios experimentan convulsiones como resultado de un ataque isquémico
transitorio o accidente cerebrovascular. Incluso si usted siente temor, es importante
mantenerse tranquilo y permanecer junto a su hijo hasta detenerse la convulsion.
Observe cuando comienza y cuando se detiene, y las partes del cuerpo involucradas.
Si su hijo esté sentado o parado, llévelo suavemente al piso y evite que la cabeza
caiga hacia atras. Coloque a su hijo de costado. Es importante no tratar de abrir

la boca ni colocar nada entre los dientes. No trate de detener los movimientos ni
“sacudir” a su hijo para detener las convulsiones. Durante la convulsion, su hijo
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puede perder el control de la funcion de los intestinos o
de la vejiga. Después de la convulsion, tal vez esté mas
cansado o experimente dolores de cabeza o malestar.
Llame a una ambulancia o péngase en contacto con un
médico si la convulsion es prolongada (dura mas de 5
minutos), si hay un cambio en el color de la piel o si su
hijo tiene dificultad para respirar. Es comin que los nifios
tengan suefio después de una convulsion; pdngase en
contacto con un médico si es la primera vez que su hijo
con tiene convulsiones, si no es posible despertarlo
después de 10 a 15 minutos o si tiene cualquier
preocupacion adicional.

Imagen de resonancia magnética de un nifio de
5 afios de edad que muestra un completo
blogueo del flujo sanguineo en una de las
arterias carétidas de la cabeza

PARA PROFESIONALES SANITARIOS

Riesgos y recomendaciones

Accidentes cerebrovasculares y ataques isquémicos
transitorios

Los accidentes cerebrovasculares y la enfermedad cerebrovascular son las causas
principales de morbilidad en nifios con progeria. Por lo general, se trata de eventos
trombaticos. La incidencia mas temprana publicada de accidente cerebrovascular es
a los 4 afios de edad. En algunos casos, las convulsiones son el sintoma visible del
accidente cerebrovascular.

En un esfuerzo por proporcionar algunas pistas a la susceptibilidad incrementada

a desarrollar accidentes cerebrovasculares, se ha estudiado una serie de nifios con
progeria para evaluar los tipos de cambios que ocurren en los vasos sanguineos

de la cabeza y el cuello al aumentar la edad. El hallazgo mas frecuente es el
estrechamiento de las arterias carétidas internas. El flujo sanguineo se lentifica por la
estenosis y la formacion de placa puede ocasionar la formacion de trombosis. En un
intento de compensar por la disminucién del flujo sanguineo, la circulacion cerebral
forma vasos colaterales para intentar suministrar oxigeno a las areas del cerebro a las
que suministraban oxigeno las arterias estrechadas. Sin embargo, estos nuevos vasos
sanguineos son mas pequefios y més fragiles que los vasos sanguineos normales, y
son susceptibles a cambios en la presion arterial y en la hidratacion.

En los nifios con progeria, el primer sintoma de una enfermedad cerebrovascular
con frecuencia es un accidente cerebrovascular o ataque isquémico transitorio. En
el momento que los nifios presentan sintomas neurolégicos debido a un accidente
cerebrovascular, frecuentemente ya hay evidencia por imagen de resonancia
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magnética de los asi llamados accidentes cerebrovasculares “silenciosos” que han
ocurrido en el pasado. Los accidentes cerebrovasculares silenciosos son aquellos que
ocurren en regiones cerebrales que podrian no producir sintomas clinicos, pero con
el tiempo pueden acumularse y ocasionar sintomas mas permanentes. Si ocurre un
accidente cerebrovascular con nuevos sintomas clinicos, entonces es imprescindible
mantener bajo control la presién sanguinea. En caso de un accidente cerebrovascular
mas grande, con frecuencia estd indicada la monitorizacidn en una UCI, hasta
estabilizarse la condicion del nifio. Con frecuencia, en ese momento se consideran
tratamientos médicos tales como anticoagulacion.

Aspirina para la prevencion de accidentes
cerebrovasculares

Con frecuencia se administran medicamentos como los agentes antiplaquetarios
(como la aspirina) para prevenir futuros accidentes cerebrovasculares, especialmente
en areas en donde existe algun tipo de estrechamiento de los vasos sanguineos

o un bloqueo parcial. La aspirina en dosis bajas puede ayudar a prevenir eventos
trombéticos como los ataques isquémicos transitorios, accidentes cerebrovasculares
y la insuficiencia coronaria, al inhibir la agregacion de las plaquetas. La dosis

de la aspirina se determina segun el peso del paciente, y por lo general debe
administrarse en un valor de 2-3 mg/kg/dia, suministrada una vez por dia o cada dos
dias. La dosificacion se modifica de acuerdo con las formas disponibles de dosis

(es decir, un cuarto, medio o un comprimido completo [en los EE. UU. se dispone
de manera estandar un comprimido de 81 mg]) y se modifica cuando se detecta la
formacion de moretones o sangrado.

Dolores de cabeza

Con frecuencia, se observan dolores de cabeza en los nifios con progeria. Esto
probablemente se deba, al menos en parte, a algunos de los cambios que se
observan en los vasos sanguineos. Los dolores de cabeza pueden ser aislados o de
naturaleza recurrente, y localizados en una o mas areas del rostro y la cabeza. Las
causas exactas de los dolores de cabeza no se comprenden cabalmente.

Convulsiones

La funcién neuroldgica en casos de progeria es normal. Pueden producirse a veces
convulsiones debido a la enfermedad cerebrovascular subyacente. Las convulsiones
deben evaluarse y tratarse de acuerdo con los lineamientos habituales para
pacientes pediatricos.
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Recomendaciones con respecto a la formacion de imagenes

Se recomienda que los nifios con progeria se sometan anualmente a un examen de
imagen de resonancia magnética del cerebro, y a una angiograffa por resonancia
magnética de las arterias principales del cerebro y cuello para determinar la presencia
de estrechamiento arterial y accidente cerebrovascular. En los nifios con progeria,

los accidentes cerebrovasculares son frecuentemente silenciosos a nivel clinico y la
identificacion del infarto es inesperada. Una angiografia por resonancia magnética
del cuello puede identificar regiones de estrechamiento u oclusion de los cuatro
vasos sanguineos principales dentro del cuello que irrigan el cerebro, y también
identifica nuevos vasos “colaterales” que se han formado a fin de irrigar de la manera
adecuada al cerebro. Al mismo tiempo, una angiografia por resonancia magnética
del cerebro también puede identificar vasos pequefios y anormales en la superficie
del cerebro que se forman como respuesta al estrechamiento arterial y proporcionan
caminos alternativos para el flujo sanguineo y la perfusion cerebral. Estos exdmenes
proporcionan datos sobre los cuales se puede actuar, dado que la presencia de vasos
estrechados o colaterales ayudan a identificar a los nifios que pueden beneficiarse
més de la aspirina diaria y de una atencion cuidadosa a una correcta hidratacion.

Sedacion

Muchos nifios jovenes requeriran sedacion para poder realizar estudios de
formacion de imagenes del cerebro o del cuerpo. Los nifios con progeria que tienen
anormalidades cardiovasculares o relacionadas con la presion sanguinea conocidas
requeriran atencion especial al someterse a sedacion o anestesia. Se recomienda
una evaluacion por un proveedor calificado, tal como anestesidlogo o intensivista
antes de realizar cualquier tipo de sedacion planificada, para hablar sobre los planes
de administracion de fluidos y la presion sanguinea. (Consulte Manejo de las vias
respiratorias/Anestesia, capitulo 8 para obtener recomendaciones adicionales.

Circunstancias especiales: viajes, hidratacion

La aparicion repentina de sintomas neuroldgicos con frecuencia surge debido

a actividades que involucran una respiracion excesiva (hiperventilacion), una
reduccion en la presion sanguinea o la deshidratacion. Por estos motivos, es muy
importante que los niflos permanezcan muy bien hidratados en todo momento.

Esto es particularmente critico en momentos de enfermedad o viajes. Los nifios que
planifican viajar deberan aumentar su hidratacion y toma de fluidos en las 24 a 48
horas previas al inicio del viaje. Como estimacion aproximada, los requisitos minimos
de fluido son de aproximadamente un litro por dia, con una meta mas cercana de
1,5 litros.
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7. Atencion de emergencia /
Atencion critica

Emergencias médicas
graves

Otras consideraciones

£l acceso vascular puede ser dificil en el caso de los nifios con
progeria. Una vena puede aparecer prominente, pero resultar
ineldstica y de dificil acceso.

Descripcion general de la atencion de emergencia /
cuidado critico

* Los nifios con progeria tienen un riesgo mayor de tener una
emergencia de tipo “adulto”, tal como dolor toracico (angina), un
ataque cardiaco o una accidente cerebrovascular.

* Sin embargo, los nifios con progeria también pueden tener
emergencias comunes tales como quebraduras de huesos, lesiones
en la cabeza o laceraciones.

PARA LAS FAMILIAS

Riesgos y recomendaciones

* Muchos nifios con progeria experimentan moretones significativos
durante periodos de tiempo prolongados incluso después de un
incidente menor, especialmente en la cabeza.

* Debido a la falta de grasa subcutanea, las venas de algunos nifios son
de dificil acceso cuando un proveedor médico intenta extraer sangre
o colocar un catéter intravenoso (IV).
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¢ Conozca los signos y sintomas de un ataque cardiaco o accidente
cerebrovascular para reconocer si su hijo/a esta teniendo una
emergencia verdadera.

* Sintomas de un ataque cardiaco: dolor toracico con compresion o
una presion en el térax, dolor que se irradia a lo largo del brazo o la
mandibula, dificultad para respirar, mareos.

* Sintomas de un accidente cerebrovascular: entumecimiento repentino
o debilidad en la cara, brazo o pierna, incapacidad de hablar o
balbuceo, y dolor de cabeza grave sin causa conocida.

PARA PROFESIONALES SANITARIOS

Riesgos y recomendaciones

Emergencias médicas graves

Los nifios afectados con progeria tienen un riesgo mayor de sufrir
emergencias que son tipicas de los adultos como angina, arritmias,
infarto del miocardio, ataques isquémicos transitorios y accidentes
cerebrovasculares. Debera suponerse que el nifio con progeria que
presenta dolor torécico o presion en el pecho tiene una enfermedad
cardiaca isquémica hasta que se demuestre otra cosa. El tratamiento
es principalmente de apoyo e incluye oxigeno suplementario y una
administracién cuidadosa de fluidos IV para corregir la hipovolemia,
en caso de estar presente. Si el nifio no estd tomando una aspirina
profilactica en el momento de referencia, se debera fomentar que
mastique entre media a una aspirineta para bebés (40,5 - 81 mg). Por
lo general, evite medicamentos como los nitratos que pueden reducir
drésticamente la presién sanguinea, debido al riesgo de un accidente
cerebrovascular. Trate el dolor y la ansiedad segun resulte necesario
para mitigar los efectos de la taquicardia en las demandas de oxigeno
del miocardio. Si se desarrolla una arritmia, se recomiendan los
algoritmos estandar de apoyo vital avanzado pediatrico (PALS).

La enfermedad cerebrovascular en la progeria puede ser significativa.
Un historial de convulsiones, dolores de cabeza graves o debilidad
unilateral puede significar un ataque isquémico transitorio anterior

o un pequefio accidente cerebrovascular. Se encuentra que muchos
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nifios que sufren un accidente cerebrovascular clinicamente reconocido
tienen evidencia de accidentes cerebrovasculares “silenciosos”
anteriores, segun lo determinado por una imagen de resonancia
magnética. El manejo de sospechas de ataques isquémicos transitorios
o accidente cerebrovascular es basicamente de apoyo, suministrando
por ejemplo oxigeno suplementario y fluidos IV para mejorar el estado
de hidratacion. Si el nifio es hipertenso, evite una caida rapida en

la presién sanguinea dado que esto puede empeorar la isquemia
cerebral. Las convulsiones se tratan de acuerdo con los lineamientos
habituales para pacientes pediatricos.

Otras consideraciones

Otras consideraciones para nifios con progeria con afecciones médicas
de emergencia incluyen las siguientes:

* Acceso vascular: Si bien las venas periféricas pueden aparecer
prominentes debido a la poca grasa subcutanea, los vasos son
tipicamente menos elasticos y mas dificiles de canular de lo que
pareceria a simple vista.

e Trauma: Los nifios con progeria pueden experimentar hematomas
significativos que estan presentes durante periodos prolongados de
tiempo, incluso con traumas menores. Son bastantes comunes los
hematomas grandes en el cuero cabelludo, especialmente si el nifio
esta tomando aspirina profilactica. Menos cominmente, pero de
naturaleza mas grave, los nifios con progeria parecen correr un riesgo
mayor de sufrir hematomas subdurales después de un traumatismo
relativamente menor en la cabeza.

* Sintomas articulares: El dolor en las articulaciones es una queja
comdn en los nifios con progeria, especialmente en las caderas
y rodillas. La mayoria de los sintomas articulares pueden tratarse
con analgésicos de venta libre; un dolor més significativo deberia
ocasionar una referencia a un especialista ortopédico debido al
riesgo aumentado de subluxacion o dislocacion de la cadera. Debe
evaluarse un dolor persistente en la cadera, debido al riesgo de
una necrosis avascular de la cabeza femoral (AVN). (Para mayor
informacion sobre las dislocaciones de las articulaciones, consulte
Huesos/Ortopedia, capitulo 13.)
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8. Administracion de las
vias respiratorias /
Anestesia

Caracteristicas de las vias
respiratorias que presentan grandes
desafios en casos de progeria

Administracion de las vias
respiratorias

Anestesia y sedacion

Los nifios con progeria tienen un mayor riesgo de sufrir complicaciones
durante la sedacion y anestesia debido a su talla pequefia y a su

riesgo de sufrir un ataque cardiaco. Es necesario tener en cuenta
consideraciones especiales en caso de que su hijo/a necesite una
cirugia.

PARA LAS FAMILIAS

Riesgos y recomendaciones

* Los nifios con progeria tienen bocas y mandibulas pequefias que deben
tenerse en cuenta en caso de que necesiten anestesia o sedacion para
una cirugia o un procedimiento.

* Hable con el anestesista y con el médico de su hijo si tiene alguna
preocupacion al respecto.

¢ Comparta esta seccion del manual sobre progeria con el equipo de
atencién médica de su hijo/a.

PARA PROFESIONALES SANITARIOS

Riesgos y recomendaciones
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Caracteristicas de las vias respiratorias que presentan
grandes desafios en casos de progeria

Las mejoras en la practica de la anestesia pediatrica han mejorado la seguridad
de la sedacién y de la anestesia general para los propdsitos de procedimientos
de diagnostico, intervencionales o quirdrgicos en los nifios. Sin embargo, los
niflos con progeria estan a un riesgo mas alto de sufrir complicaciones durante
la sedacion o anestesia, relacionadas con la anatomia complicada de sus vias
respiratorias asi como con el potencial de sufrir eventos cardiovasculares.
Incluso un anestesista pediatrico experimentado puede no haber tenido la
oportunidad de atender a un nifio con progeria, de modo que esta seccion
describe las consideraciones especiales que deben tenerse en cuenta con
respecto a la anestesia y al manejo de las vias respiratorias.

Las caracteristicas tipicas de las
vias respiratorias de los nifios con
progeria son las siguientes:

* Hipoplasia mandibular

* Micrognatia o retrognatia

* Apertura pequefia de la boca

* Denticién anormal (erupcion
tardia, apifiamiento)

¢ Paladar con arco alto

* Flexibilidad reducida del cuello y
de las articulaciones

temporomandibulares La retrognatia en la progeria: Esté dispuesto

a utilizar equipos y tamafios de tubos
e Contracturas esqueletlcas y disminucion  endotragueales més pequefios que lo

de la movilidad del cuello esperado
¢ Disminucion de la grasa subcutanea

* Nariz estrecha y orificios nasales pequefios

Administracion de las vias respiratorias

Las caracteristicas fisicas asociadas con la progeria pueden ocasionar dificultad
con el posicionamiento del paciente, el sellado de la méascara de ventilacién y
la visualizacion de la laringe. Como tal, el médico clinico debe estar preparado
para utilizar técnicas para vias respiratorias problematicas, entre ellas un

The Progeria Research Foundation www.progeriaresearch.org



8.3 MANEJODE LAS ViAS RESPIRATORIAS / ANESTESIA

procedimiento de vias respiratorias supergléticas (SGA) y técnicas de intubacion
con fibras dpticas. En los nifios que no puedan intubarse por medio de una
visualizacion directa (laringoscopia), puede ser necesaria una intubacion con
fibras opticas. Para la mayoria de las pruebas de diagnéstico y cirugia menor,
si el procedimiento puede realizarse de manera segura sin requerirse una
intubacion endotraqueal, debe considerarse el uso de ventilacién con mascaras
de bolsa o un procedimiento de SGA. No obstante ello, el uso de sedacion
para un procedimiento sin una via respiratoria segura solo debe ser llevado a
cabo por médicos con experiencia en el manejo de las vias respiratorias debido
al riesgo de obstruccidn al utilizar medicamentos sedantes.

La intubacion nasal puede presentar desafios debido a los orificios nasales
pequefios y a un angulo glético inusual. Los nifios con progeria son propor-
cionalmente més pequefios que sus pares de la misma edad, de modo que
la seleccion de los tamarios de los equipos para las vias respiratorias puede
resultar mas precisa basandose en la estatura que en la edad. Mas aun, existe
un riesgo mayor de hipotermia debido a la alopecia y a la escasez de grasa
subcutanea.

Anestesia y sedacion

Durante la sedacién o anestesia, el profesional debe tener en cuenta la
enfermedad cardiovascular y cerebrovascular que caracteriza la progeria. La
mayoria de los nifios més pequefios con progeria tienen ECG y ecocardiogramas
normales. A medida que avanza la enfermedad, los nifios pueden desarrollar
hipertension sistémica, hipertrofia ventricular izquierda y anomalias de la
valvula mitral o adrtica. Lamentablemente, los estudios tales como las pruebas
de esfuerzo pueden no resultar Utiles para predecir el riesgo de eventos
intraquirdrgicos.

La vasculopatia coronaria y cerebral asociada con la progeria resulta en
la pérdida de la elasticidad de los vasos y en un incremento del riesgo de
eventos isquémicos cardiacos o cerebrales durante estados de hipovolemia
o hipoperfusion. Los nifios deben estar bien hidratados antes de, y después
de, realizarse procedimientos planificados, y deben evitarse los medicamentos
0 agentes anestésicos que pueden aumentar el consumo del oxigeno del
miocardio o producir hipotension. Se les aconseja a muchos nifios con progeria
que tomen aspirina en forma profilactica; los riesgos y beneficios de interrumpir
los tratamientos con aspirina antes de una intervencién quirlrgica planificada
deben evaluarse con el cirujano, el cardidlogo o el neurdlogo involucrados en
el cuidado del paciente.
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9.1 CUIDADO DE LOS 0JOS / OFTALMOLOGIA

9. Cuidado de los ojos /
Oftalmologia

Descripcion general de los
problemas oculares en casos
de progeria

Riesgos y recomendaciones
para la familia

Recomendaciones para el

profesional oftalmoldgico
Dormir con los ojos ligeramente abiertos puede causar sequedad ocular
u “ojos secos”. Mantener himedos los ojos disminuye las posibilidades
de queratitis por exposicion.

Descripcion general de las caracteristicas oculares

en casos de progeria

La mayoria de los nifios con progeria tiene los siguientes problemas con los

ojos:

* Ojos ligeramente abiertos al dormir, debido probablemente a la piel tensa 'y
a la falta de grasa subcutanea

* Los ojos lagrimean frecuentemente; esto probablemente es una reaccion a
los “ojos secos” ocasionados por la tension de la piel y deficiente almohadilla
de grasa en donde reposa el globo ocular

* La falta de cejas y las escasas pestafias pueden disminuir la proteccion contra
el polvo y otros factores irritantes

* Fotofobia, que es una excesiva sensibilidad a la luz y la aversion a la luz solar
0 a los lugares bien iluminados

PARA LAS FAMILIAS

Riesgos y recomendaciones

Se recomienda un examen de los ojos en el momento del diagndstico y luego
otro anualmente. Si se detecta una enfermedad de los ojos, tal vez su hijo/a
requiera exdmenes mas frecuentes de los ojos.

Puede haber un mayor riesgo de necesitar gafas, dado que muchos de los
nifios (pero no todos) estan usando gafas para hipermetropia a una edad muy
temprana. No se sabe por qué ocurre esto.
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Es importante incorporar examenes anuales de los ojos por un oftalmélogo
calificado en el régimen sanitario de los nifios con progeria, y ver un oftalmélogo
si surgen preguntas sobre la salud de los ojos.

> 0jos secos

La sequedad ocular aumenta el riesgo de queratitis por exposicion e infecciones
de la cornea. Esto aparece como una nubosidad en el ojo y comienza muy
pequefia pero puede aumentar con el tiempo y bloquear la vista. Este es un
evento grave y necesita atencién inmediata por parte de un oftalmélogo. Para
disminuir el riesgo de queratitis, mantenga los ojos himedos.

Estas son algunas estrategias que podria recomendar el
oftalmélogo:

* Administrar lagrimas artificiales varias veces por dia. Las lagrimas artificiales
estan disponibles sin prescripcion médica en cualquier farmacia. Sin embargo,
si las estd usando méas de 4 veces al dia, debe utilizar lagrimas artificiales
que no contengan conservantes. Las lagrimas artificiales que no contienen
conservantes vienen en ampollas individuales que deben utilizarse al cabo de
1 dia después de ser abiertas.

* Por la noche, puede colocarse un unglento lubricante en el ojo para
humedecer y proteger la apertura

¢ Puede usarse cinta adhesiva dérmica para cerrar los parpados delicadamente
por las noches

> Fotofobia

La mayoria de los nifios con progeria no necesita un tratamiento especial por
su fotofobia leve. Sin embargo, si es necesario, las gafas de sol, los protectores
oscuros para las gafas con aumento, o el uso de lentes que oscurecen la luz
brillante todo puede asistir con la sensibilidad a la luz brillante.

Riesgos y recomendaciones

> Tipicos hallazgos oftdlmicos

_ ) * Falta de vello en las * Queratopatfa por
* Hipermetropia leve o moderada cejas exposicion
* Insuficiencia acomodativa * Madarosis * Cicatrizacion corneal
* Disminucién de la grasa * Lagoftalmos * Pterigiones
orbital que provoca “6rbitas
de poca profundidad”
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La mayoria de los pacientes con progeria tienen una enfermedad de la
superficie ocular secundaria a la queratopatia por exposicion. Pueden
presentar fotofobia, malestar y reduccion de la vista. Se recomienda un
cuidado intensivo de la enfermedad de la superficie ocular con el uso de
anteojos de sol, lagrimas artificiales, tarsorratfia con cinta por la noche y el uso
de tapones puntuales. Se recomienda la lubricacién de la superficie ocular
con lagrimas artificiales. Los pacientes con progeria también han informado
de un alivio significativo con el uso de gotas oftalmicas con suero de corddn
umbilical; sin embargo, las mismas no estan disponibles comercialmente

en muchos paises, entre ellos, los Estados Unidos. En casos graves, se
podria considerar una tarsorrafia temporal y el uso de lentes esclerales. Los
beneficios potenciales de la cirugia de la enfermedad de la superficie ocular
deben sopesarse cuidadosamente teniendo en cuenta los riesgos de la
anestesia.

La mayoria de los pacientes con progeria tienen una hipermetropia leve o
moderada, asi como una disminucion de la acomodacién. Se recomienda
evaluar la agudeza visual cercana, asi como realizar una retinoscopia dinamica
y, si es reducida, considerar la prescripcion de anteojos para corregir el error
refractivo y la disminucion de la acomodacion.

No se ha encontrado que los pacientes con progeria hayan desarrollado
glaucoma, cataratas o degeneraciones retinales que tipicamente estan
asociadas con el envejecimiento normal.

Se recomienda una completa evaluacién oftalmoldgica en el momento del
diagndstico y luego otra anualmente. Si hay presencia de enfermedad corneal,
entonces pueden requerirse seguimientos mas frecuentes.

Figura 1. Observe la falta de vello en las cejas.
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Figura 2. Madarosis peor en el parpado
superior que en el inferior

Figura 3. Cicatrizacion corneal inferior
debido a la queratopatia por exposicién

Figura 4. Pterigion agresivo que afecta
el eje visual
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10.1 AUDICION /AUDIOLOGIA

10. Audicion / Audiologia

El oido externo del nifio con
progeria

Pruebas conductuales para
evaluar los umbrales de
audicion

Pruebas electrofisioldgicas
objetivas de la funcion
auditiva

Resumen

Los nifios con progeria con frecuencia desarrollan una pérdida
auditiva conductiva en las bajas frecuencias. En general, esto no
conlleva a un perjuicio funcional, pero se recomienda sentarse
hacia la parte de adelante del salon de clases.

Descripcion general del oido y de la audiologia en un nifio
con progeria

Esta seccion describe el perfil auditivo tipico de los nifios con progeria, e
incluye una guia para la evaluacion audiolégica junto con las estrategias
potenciales de administracion.

PARA LAS FAMILIAS

Riesgos y recomendaciones

¢ Debido a la forma de la oreja y a la pérdida de flexibilidad de la piel, la
parte exterior de la oreja puede ser muy sensible a la presion

* Las familias indican que los nifios con progeria con frecuencia tienen una
acumulacion de cera en sus oidos. Hable con el proveedor de atencion
médica de su hijo acerca de usar productos para ablandar la cera.

* Los nifios con progeria tienen frecuentemente una pérdida auditiva ligera
o moderada en las frecuencias bajas. El proveedor de atenciéon médica de
su hijo debera probar rutinariamente la audicién de su hijo y remitirlo a un
especialista en caso de que esto sea necesario.
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PARA PROFESIONALES SANITARIOS

Riesgos y recomendaciones

> El oido externo del nifio con progeria

En el oido tipico, el pabellén auricular o auricula, y el tercio lateral del

canal auditivo estan compuestos de cartilago que es distensible, y la grasa
subcutanea permite que los transductores (audifonos) utilizados en las
pruebas conductuales y electrofisioldgicas de la audicion quepan de manera
ajustada y comoda en el oido. El estado del oido externo en los nifios con
progeria presenta una dificultad especial al realizar una evaluacion de la
audicion, dado que los canales auditivos de los nifios con progeria estan
caracterizados por una pérdida de distensibilidad del cartilago y una pérdida
de flexibilidad de la piel. El resultado es que el oido puede ser marcadamente
sensible a la presion aplicada por los transductores aplicados al pabellon
auricular (tales como los audifonos supra-aurales que se utilizan con frecuencia
en las pruebas de conduccién por el aire) y al canal auditivo (tales como las
sondas de timpanometria para realizar emitancia acustica o los audifonos

de insercion utilizados para pruebas de conduccién por el aire 0 emisiones
otoacusticas) (Consulte las figuras a continuacion). Al tacto, el pabellon
auricular es evidentemente mas rigido que los pabellones auriculares de

los nifios que no tienen progeria. Los profesionales que realizan las pruebas
de audicién deben aplicar presion manualmente al pabellon auricular y

Figura 1. Los oidos derecho e izquierdo de nifios con progeria. Observe el tamafio
grande de la entrada del canal auditivo externo relativo al pabelldn
auricular.
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Figura 2. Los oidos derecho e izquierdo de un nifio con progeria. Observe el didmetro
evidentemente mds pequefio del canal auditivo en la porcién profunda (huesuda)
del canal auditivo, en comparacion con la porcién menos profunda (cartilaginosa)
del canal auditivo.

preguntarle al nifio si dicha presion causa malestar antes de colocar los
audifonos TDH supra-aurales.

La porcién cartilaginosa del canal auditivo con frecuencia tiene un aspecto de
pérdida general de cartilago, resultando en un didmetro significativamente
més grande que la porcidn ésea que comprende los 2/3 medios del canal
auditivo. Esta diferencia en el tamafio del tejido blando frente a la porcién
6sea del canal auditivo puede resultar confusa para el médico clinico al
intentar colocar un audifono en el canal. Por lo general, un audifono o

la punta de una sonda de timpanometria se acoplan manualmente a la
porcion cartilaginosa del canal auditivo. La discrepancia significativa del
tamafio puede dificultar la obtencion de un sello hermético al intentar hacer
pruebas de timpanometria y de reflejos del mUsculo del oido medio. Si bien
potencialmente es més facil obtener un sello acoplando la funda de espuma a
la porcion dsea del canal (en lugar de hacerlo a la porcion cartilaginosa), dicha
parte del canal es muy sensible en cualquier persona, de modo que puede
resultar dificil para un paciente con progeria tolerar la colocacién de fundas
de espuma para realizar pruebas audiométricas. Haga participar al paciente
en el proceso de pruebas presentandole la prueba siguiente y explicando
que las fundas de espuma se hacen de acuerdo con ciertas suposiciones

(es decir, el tamafio y rigidez apropiados de las fundas de espuma) que

no necesariamente son ciertas en el caso del nifio con progeria. Los nifios
también deben recibir siempre el total derecho de suspender cualquier
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10.4 AUDICION /AUDIOLOGIA

prueba en cualquier momento, lo cual puede también aumentar su confianza
en los examinadores y tal vez su tolerancia de un ligero malestar.

Con frecuencia, las familias informan que resulta problemética la de
compactacion del cerumen en los nifios con progeria. El cerumen
frecuentemente es muy seco y se adhiere a la pared del canal auditivo en la
unién 6sea-cartilaginosa. Los nifios con progeria deben ser vistos de manera
rutinaria por un médico para examinar los oidos por presencia de acumulacién
de cerumen y seguir las recomendaciones médicas de usar soluciones liquidas
(tales como aceite mineral y peréxido de hidrégeno) para intentar ablandar

el cerumen antes de realizarse la extraccion manual por parte de un médico.
Dependiendo del grado de extensién del problema, las visitas pueden ser
anuales o mas frecuentes.

Pruebas conductuales para evaluar los umbrales de
audicion
La medicion de los umbrales de deteccion auditiva de tonos puros por

medio de una audiometria conductual es el estandar dorado para la
evaluacion clinica de la funcién auditiva.

Los pacientes con progeria son, en gran medida, cognitivamente tipicos para
su edad, de modo que su lenguaje es apropiado para un nifio de su edad.

La edad lingiistica de un nifio es un buen indicador para conocer la técnica
de las pruebas conductuales mas apropiada para determinar los umbrales
auditivos de tonos puros, o de hecho, si el nifio puede ser comprobado
conductualmente. Dado que este trastorno se presenta entre los 18 a los

24 meses de edad, la audicién puede evaluarse en los nifios con progeria

a la edad més temprana de diagndstico por medio de una audiometria con
refuerzo visual; esta técnica de prueba pediatrica es valida para los nifios
tipicamente en desarrollo entre los 8 meses y aproximadamente los 30 meses
de edad. Los nifios con progeria entre los 2y 5 afios de edad por lo general
pueden ser analizados mediante una audiometria de juego condicionado.
Los nifios de 5 afios de edad y més, por lo general, pueden realizar una
audiometria convencional en la que deben levantar la mano al oir el sonido.

Los nifios con progeria casi uniformemente tienen alguno grado de pérdida
conductiva de la audicion de baja frecuencia. En la figura 3 se puede ver
un audiograma tipico (resultados de pruebas de audicién) en un nifio con
progeria. La pérdida de la audicion no siempre es bilateral, ni tampoco es
siempre simétrica cuando la pérdida de la audicion existe en ambos oidos.
Pero se ha visto constantemente la configuracion de la pérdida de audicion
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Figura 3. Audiograma tipico de un nifio con progeria: pérdida de audicion conductual
ligera 0 moderada en la baja frecuencia

en nifios con progeria: una pendiente ascendente en las frecuencias bajas a
medias, a una mejor audicion (e incluso quizas normal) en las frecuencias mas
altas.

Pruebas electrofisioldgicas objetivas de la funcion auditiva
> Timpanometria

La timpanometria es una prueba para evaluar la funcién gruesa del oido
medio. Se realiza aplicando o insertando manualmente una sonda con punta
de caucho cuyo objetivo es sellar herméticamente el canal auditivo. Se
presenta un tono de frecuencia baja (226 Hz) en el canal auditivo mientras que
se cambia la presion del aire de +200 daPa a -400 daPa. Este cambio en la
presion del aire es bastante suave y por lo general se completa en cuestion de
segundos. El cambio en el nivel de presion sonora del tono de frecuencia baja
en el canal auditivo es un resultado de la transmision del sonido de manera
mas o menos eficiente a través del sistema del oido medio como funcién
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de la presion del aire en el canal auditivo. Hay datos normativos para el
volumen fisico equivalente del canal auditivo, su presion pico, distensibilidad
estatica y anchura timpanica. Los hallazgos sobre la timpanometria son
esencialmente normales en muchos nifios con progeria (independientemente
de los resultados de las pruebas de audicién). Cuando es anormal,

la distensibilidad estética por lo general se ve reducido y la anchura
timpanica es consecuentemente mas ancha que la normal. Esto sugeriria

un “endurecimiento” del timpano y/o los ligamentos que conectan los 3
huesos del oido medio. El volumen y la presién méxima del canal auditivo
fisico tipicamente son normales. Un examen otoldgico en algunos pocos
pacientes por un otorrinolaringélogo pediatrico no revelé efusion del oido
medio en ninguno de estos pacientes con distensibilidad estatica reducida.
Los motivos definitivos para una distensibilidad anormalmente reducida en la
timpanometria siguen siendo desconocidos en estos momentos.

> Umbral de reflejo acustico (reflejo del misculo del oido medio)

El umbral del reflejo del musculo del oido medio es una medida gruesa de

la funcién del oido medio que incorpora un arco reflejo ascendente desde

el octavo nervio craneal al nivel del complejo olivar superior y descendente
desde el séptimo nervio craneal de manera tanto ipsilateral como contralateral
al estimulo. La prueba se realiza de manera muy similar a una timpanometria,
haciendo uso de la misma punta de sonda empleada en una timpanometria.
Un sello hermético es necesario para completar esta prueba, que por lo
general puede completarse al cabo de unos pocos minutos. Se presenta un
tono de sonda de frecuencia baja (226 Hz) en el canal auditivo mientras se
mantiene estable la presion del aire en el canal auditivo. Se presenta en el
canal auditivo un tono estimulante de frecuencias variables (tipicamente 500
Hz, 1,000 Hz 0 2,000 Hz) a una intensidad relativamente alta (los umbrales de
reflejo normal son 85-90 dB HL). Un tono estimulante suficiente para activar el
reflejo del musculo del oido medio causa la contraccion del misculo stapedius,
lo cual enrigidece el sistema del oido medio. Este endurecimiento puede
detectarse de manera muy similar a lo que se hace en una timpanometria.
Cuando existe una disfuncién del oido medio, los reflejos del musculo del oido
medio tipicamente son elevados (> 90 dB HL) o estan ausentes (no se logra un
reflejo utilizando un nivel de intensidad del estimulo méximo de 110 dB HL).
Los nifios con progeria casi uniformemente tienen reflejos del musculo del
oido medio elevados o ausentes, independientemente de los hallazgos en la
timpanometria.

The Progeria Research Foundation www.progeriaresearch.org



10.7 AUDICION/ AUDIOLOGIA

> Emisiones otoacusticas

Las emisiones otoacusticas son una medida de la integridad funcional de la
coclea, hasta el nivel de la célula pilosa externa. Estas emisiones de “sonidos
del oido” se piensa que surgen de la electromotilidad de las células capilares
saludables externas, y por lo tanto son un subproducto del mecanismo
normal de audicion. Las personas con pérdida auditiva sensorineural, tal
como aquella causada por la edad (“presbiacusia”) o ruido (“pérdida auditiva
inducida por el ruido”), tienen ausencia de emisiones otoacUsticas. Estas
pueden ser evocadas por un estimulo sonoro externo, tal como un clic o un
par de tonos puros, y la respuesta resultante de la coclea puede medirse

en el canal auditivo con un micréfono muy sensible si el ruido ambiente (en
la sala asi como desde el paciente) es lo suficiente bajo para que pueda
medirse la emision. Entonces, esta prueba requiere la colocacion de un
audifono en el canal auditivo, que aloja tanto un transductor para generar
sonido asi como para grabar sonido. No requiere un sello hermético pero es
necesario un acoplamiento razonablemente bueno a las paredes del canal
auditivo para que el sonido no se fugue del oido. Los nifios con progeria casi
uniformemente tienen emisiones otoacusticas normales en las frecuencias
medias a altas. Se sabe que las emisiones otoacusticas son tipicamente
afectadas (estan o ausentes) por la pérdida de transmision conductiva en el
oido medio debido a la disfuncién del oido medio. Las emisiones otoacusticas
en nifios con progeria son tipicas de lo que uno esperaria basandose en

su audiograma: En las frecuencias en las que existe una pérdida auditiva
conductiva (en estos pacientes, por lo general las frecuencias bajas a medias),
las emisiones otoacUsticas estan reducidas o ausentes. Especiﬁcamente,

las emisiones otoacUsticas de frecuencia alta (tan alta como 10k Hz) estén
presentes de manera uniforme en los nifios con progeria siempre y cuando
no se extienda la pérdida auditiva conductiva a estas frecuencias mas

altas. Pareceria entonces que la cdclea de un nifio con progeria no pierde

su funcionalidad de una manera que sugeriria una pérdida de la audicion
“relacionada con la edad”. Sus cécleas parecen mantener una buena funcion
(al menos durante los afios de la adolescencia).

> Respuesta auditiva del bulbo raquideo (también conocida como

respuesta auditiva evocada del bulbo raquideo)

La respuesta auditiva del bulbo raquideo mide los potenciales eléctricos
de campo lejano evocados por un estimulo sonoro desde los nicleos del
bulbo raquideo auditorio hasta el nivel del lemniscus lateral. Las pruebas se
utilizan tipicamente para calcular estimativamente los umbrales de audicién
en nifios demasiado pequefios o con grandes problemas de desarrollo que
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10.8 AUDICION /AUDIOLOGIA

no puedan participar en una audiometria conductual, o en casos en los que
exista la sospecha de una lesion de las vias neurales auditivas ascendentes
(tal como un tumor en el octavo nervio craneal). Dado que esta prueba
requiere la participacion pasiva del paciente, con frecuencia se desea el suefio
durante estas pruebas (ya sea natural o por medio del uso de la sedacién).
Aqui continlian las preocupaciones similares con respecto a la colocacion

de un transductor en el canal auditivo, dado que los transductores utilizados
para la respuesta del bulbo raquideo auditivo son los mismos que aquellos
empleados en la audiometria conductual. Una preocupacion adicional es que
la respuesta evocada se registra en el campo lejano, utilizando tres o cuatro
electrodos en el cuero cabelludo que deben tener una baja (< Sk ohmios) y
bien equilibrada impedancia dérmica (todos dentro de los 5k ohmios). Por lo
general, se utiliza un abrasivo ligero para exfoliar la piel y eliminar las células
de piel muertas. Dada la piel extremadamente delgada del paciente con
progeria, se debe tener cuidado de no comprometer la integridad de la piel
en caso de realizarse estas pruebas.

Intervenciones

Un paciente con una ligera pérdida auditiva en la frecuencia baja tiene poco
perjuicio funcional con la comunicacion. En consecuencia, los padres por

lo general informan que su hijo con progeria oye muy bien; con frecuencia

se encontrd una pérdida auditiva a frecuencias bajas que no habia sido
diagnosticada previamente. Las intervenciones audiolégicas son limitadas por
lo general a un control anual de la audicién por un empeoramiento progresivo
de la audicion en las frecuencias del habla, o quizas un asiento preferencial en
el salon de clases. Ocasionalmente, basandose en el informe de los padres de
que el nifio con pérdida auditiva de frecuencia baja tiene dificultad en oir la voz
del maestro, se recomienda amplificacion educacional por FM para ayudar al
nifio a oir la voz del maestro de manera preferencial sobre el sonido ambiental
del salon de clases.

En ocasiones, un nifio con progeria tiene una pérdida de audicion significativa
que es lo suficientemente grave como para interferir con su entendimiento

de los demas. Dados los cambios anatémicos del oido externo descritos
anteriormente en este capitulo, el acoplamiento de un audifono al oido

por medio de un molde personalizado del oido podria ser complicado. El
proceso de preparar un molde del oido para un audifono requiere insertar un
blogque de algodén conectado a un hilo a lo largo del canal auditivo, mezclar
silicona de dos partes juntas e inyectar esta silicona en el canal auditivo y en

el oido, que luego se cura (endurece) al cabo de unos pocos minutos; esto se
denomina una “impresion del molde del oido”. Colocar un bloque de algodoén
a una cierta profundidad con frecuencia provoca incomodidad en una persona
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con una anatomia normal del oido; en un nifio con progeria, es razonable
esperar mucho mayor malestar. Un método que puede reducir el malestar
durante la impresion del molde de oido es lubricar el bloque de algodén y el
canal auditivo con un lubricante a base de agua o con aceite mineral antes de
inyectar la silicona. El prondstico para el uso de audifonos es muy bueno dado
que el tipo de pérdida auditiva es conductiva y no se espera una pérdida

de claridad de la sefial, lo que sf puede ocurrir cuando existe una pérdida
auditiva coclear (es decir, sensorineural) mayor que moderada.

Resumen

Los nifios con progeria tienen una pérdida de audicién conductiva en las
frecuencias bajas a medias que por lo general es ligera, pero puede ser de
grado moderado (o mayor). La patofisiologia de esta pérdida de audicion no
resulta clara en estos momentos. Algunos nifios presentan una timpanometria
ampliamente anormal, con umbrales de audicién relativamente normales,
mientras que otros pacientes con una timpanometria normal tienen una
audicion significativamente menor. Esta pérdida de audicion conductual
existe incluso en ausencia de cerumen y efusion del oido medio. Los reflejos
de los musculos del oido medio son casi uniformemente elevados o estaban
ausentes. Las emisiones otoacusticas son casi uniformemente normales a
frecuencias en las que el mecanismo de audicién conductual es normal a casi
normal (en las frecuencias medias a altas). El lugar de la lesion pareceria ser
entonces alguna disfuncion en el sistema del oido medio no relacionada con
una infeccion del oido o efusion del oido medio. Esta disfuncion resulta en un
endurecimiento del sistema y por lo tanto en la pérdida de las propiedades
de transmision sonora del oido medio.

Cuando son necesarias, las intervenciones audioldgicas son exitosas para
ayudar a que el nifio con progeria oiga bien. Estas intervenciones incluyen
dispositivo de audicion asistida (tal como sistemas FM) y audifonos.
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11.1 CUIDADO DE LA BOCA / ODONTOLOGIA

11. Cuidado de la boca /
Odontologia

La erupcion tardia de los dientes de leche es extremadamente
comun en casos de progeria. Los dientes secundarios
eventualmente podrian aparecer detrds de los dientes primarios,
pero algunos tal vez nunca aparezcan.

Descripcion general

Una buena higiene dental es importante para todos los nifios,
especialmente para aquellos con progeria, dado que tienen un mayor
riesgo de padecer de enfermedades dentales.

PARA LAS FAMILIAS

Riesgos y recomendaciones

Hay muchos hallazgos dentales que prevalecen en los nifios con progeria:
* Apifiamiento de la denticion
* Erupcion tardia o carencia de erupcion de los dientes de leche y permanentes
* Espacio insuficiente para los dientes permanentes
* Enfermedad de las encias
* Alto porcentaje de caries
* Mandibulas pequefias, con desarrollo insuficiente

* Atricion (desgaste) de los dientes primarios
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Esimportante establecer una relacion con un dentista tempranamente en la vida
de suhijo. Ya para el primer afio de edad, o al momento de erupcion del primer
diente del nifio, su hijo debe ver a un dentista, preferentemente un dentista
pediatrico. Debido al mayor riesgo de su hijo de sufrir enfermedades dentales,
se recomienda que su hijo visite al dentista por lo menos dos veces por afio,
para hacerse examenes de rutina, limpiezas y tratamiento con fluoruro, y con
mayor frecuencia si el dentista encuentra problemas dentales que requieren
atencion. Esto no solo permitira realizar evaluaciones orales frecuentes, sino
que también ayudaré a que su hijo se sienta comodo en el entorno dental.

PARA PROFESIONALES SANITARIOS

Riesgos y recomendaciones

> Hallazgos dentales tipicos en casos de progeria
* Apifamiento grave
* Maloclusion
* Erupcion de dientes ectépicos

* Demora y/o carencia de erupcién de la denticion primaria y
permanente

* Espacio insuficiente para la denticion secundaria

* Discrepancias en el tamafio y longitud del arco del diente
* Molares permanentes con frecuencia ubicados en el ramal
* Gingivitis y enfermedad periodontal

* Recesion gingival localizada

* Alto porcentaje de caries

* Atricién de la denticion primaria

* Hipodoncia

* Agenesia de dientes permanentes, especialmente los segundos
premolares

* Freno lingual corto (anquiloglosia)

* Pseudofisura del paladar

The Progeria Research Foundation www.progeriaresearch.org



11.3 CUIDADO DE LA BOCA / ODONTOLOGIA

> Hallazgos craneofaciales en casos de progeria
* Alopecia
* \enas prominentes en el cuero cabelludo
¢ Cianosis perioral
* Perfil convexo
* Amplitud limitada de movimiento
* Maxilar y mandibula hipoplasticas
* Micrognatia
* Maxilar y mandibula retrognaticas

* Maloclusién esquelética de clase I

> Lo que se debe tener en cuenta
* Visitas tempranas al dentista

¢ Consultas de rutina mas frecuentes; piense en hacer consultas cada
seis meses para examenes, profilaxis y tratamiento con fluoruro

* Si es posible, establezca una relacién con el paciente antes del afio de
edad o dentro de los 6 meses de la erupcion del primer diente.
> Importancia de educar a los padres
* Alto porcentaje de caries en esta poblacion
* Educacion sobre instrucciones de higiene oral
* Educacion sobre la etiologia de las caries
* Educacion sobre maneras de prevenir las caries

¢ Desaliente el uso de tazas de entrenamiento y biberones con bebidas
cariogénicas

* Entre comidas y por la noche, beba solo agua, y evite los jugos u otros
tipos de bebida que pueden promover los problemas dentales.
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* Comience a cepillarse los dientes tan pronto como aparezcan usando
una pequefia cantidad de pasta dentifrica con fluoruro.

* Implementacion temprana de pastas dentifricas con fluoruro,
enjuagues y aplicacion de fluoruro en el consultorio

* Puede aumentar la apnea obstructiva del suefio debido a la
micrognatia/retrognatia.

> Consideraciones ortoddncicas

* Un apifiamiento grave y perturbaciones de la erupcién pueden
requerir extracciones dentarias. Cuando los dientes secundarios
han hecho una erupcion ectdpica detras de los dientes primarios, la
extraccion de los dientes primarios puede facilitar la movilizacién de
los dientes secundarios a la posicion apropiada. (Consulte Figuras que
demuestran hallazgos dentales tipicos, pagina 11.5.)

* Una susceptibilidad a la enfermedad periodontal y una abertura
limitada pueden ser contraindicaciones para la terapia ortodéncica
convencional.

> Extracciones dentarias

* Si bien no ha habido informes en esta poblacion de osteonecrosis
de la mandibula relacionada con la medicacion (MRONJ) debido al
uso de bisfosfonato, debe tenerse en cuenta al sopesar los riesgos y
beneficios de extraer los dientes.

* La aspirina en dosis bajas que se toma para prevenir los accidentes
cerebrovasculares puede afectar la coagulacion; por lo tanto, deben
sopesarse los riesgos y beneficios de no administrar temporalmente
la aspirina en vez de usar medidas locales para la hemostasis (suturas/
agentes hemostaticos).
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> Figuras que demuestran hallazgos dentales tipicos

Dientes apifiados, con areas de recesion de Caries
las encfas (vea las flechas)

Apifiamiento con mala posicién de los Atricion (desgaste) de los dientes primarios
dientes permanentes

Atricion de los incisivos centrales primarios Pseudofisura del paladar
y erupcion ectdpica de los incisivos
mandibulares permanentes

Anquiloglosia
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12. Piel / Dermatologia

Hallazgos comunes en la piel
en casos de progeria

Cabello y ufias

A veces, aparecen pequenas protuberancias blandas en el abdomen
0 en 1as piernas y estas pueden ser uno de los primeros signos de
progeria.

PARA LAS FAMILIAS

Riesgos y recomendaciones

* Los cambios en la piel pueden ser el primer sintoma que observan los
padres que indican que su hijo puede tener un problema médico. Esto
podria tener la forma de piel restrictiva y tensa, manchas oscuras o una
protuberancia blanda en el estdmago y/o piernas.

* La piel puede tornarse seca y con picor. Se recomienda el uso de
limpiadores y cremas delicados.

* Todos los nifios con progeria pierden su cabello.

* Las ufias pueden tornarse secas y agrietadas o pueden partirse. Esté atento
a ufias encarnadas ya que podrian infectarse.

* A veces se encuentran calcificaciones en la piel, las cuales pueden picary a
veces infectarse. Si bien es importante el consumo de calcio en la dieta, no
se recomiendan los suplementos de calcio durante un periodo prolongado.

¢ Consulte con un dermatélogo en caso de tener inquietudes acerca de la piel
o la pérdida del cabello de su hijo.
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PARA PROFESIONALES SANITARIOS

Riesgos y recomendaciones

Hallazgos comunes en la piel en casos de progeria

Los cambios en la piel pueden ser la primera sefial de que existe un problema
en los nifios con progeria. Las anomalias de la piel pueden verse a veces al
nacer, pero los cambios se observan con mayor frecuencia durante el primer
afio de vida. Los hallazgos en la piel incluyen una piel tensa que puede
restringir el movimiento. La tension en la piel puede estar casi ausente en
algunos nifios, o puede ser grave y restringir el movimiento de la pared
toracica y de la capacidad gastrica en otros.

Los hallazgos en la piel varfan en cuanto a su gravedad e incluyen manchas
oscuras en la piel, piel tensa y areas pequefias (1-2 cm) de piel protuberante
blanda, particularmente en el abdomen.

La piel puede tornarse seca y con picor. Los limpiadores suaves y las cremas
de venta libre a veces pueden ayudar con esta situacion. Se recomienda que
las familias consulten a un dermatélogo para tratar la sequedad y el picor. Los
callos son comunes en los pies debido a la pérdida de grasa.

Se ha observado la calcinosis cutis en aproximadamente un 5 % a un 10 %
de los nifios con progeria, en los dedos distales, el talon, el tronco, la parte
superior e inferior de la pierna, torax y abdomen. La difraccién con rayos X
ha demostrado que estan compuestas de hidroxiapatita de aspecto similar

a un hueso. Por lo tanto, es probable que exista una disfuncion relacionada
con el calcio en los nifios con progeria Debido a este hallazgo y a la presencia
de calcificaciones extraesqueléticas en las radiografias (consulte Huesos/
Ortopedia, capitulo 13), el consumo de calcio por medio de la dieta es
probable que sea la estrategia més segura de obtener calcio para estos
Jévenes pacientes, mientras que no se recomienda un suplemento con calcio
durante un periodo prolongado.

Cabello y ufias

El cabello con frecuencia tiene un aspecto normal al nacer, pero comienza

a caerse gradualmente durante los primeros dos afios de vida. El patrén

de pérdida de cabello por lo general comienza atras o en los bordes del
cabello en el cuero cabelludo. La parte superior por lo general es la Gltima en
desaparecer. Se pierde todo el cabello maduro en la cabeza y permanece un
cabello delgado y escaso, tipo “pelusa”.

También se pierden las cejas en los primeros afios, dejando cejas rubias muy
escasas. Por lo general, no se pierden las pestafias pero estas pueden ser
escasas.
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Las ufias de los dedos de las manos y de los pies eventualmente toman una
forma anormal, crecen lentamente y a veces se agrietan. Esto por lo general
no ocasiona problemas funcionales, pero esté atento a ufias encarnadas que
pueden infectarse.

No hay un tratamiento especifico para prevenir estos cambios
dermatolégicos.

La pérdida del cabello comienza en la Son evidentes en el abdomen una piel tensa
periferia del cuero cabelludo; la parte y dreas pequefias de piel protuberante en
superior frecuentemente es la Gltima en esta foto, pero también pueden ocurrir en
desaparecer. las piernas.

Distrofia de las ufias Calcinosis cutis: Pueden

aparecer calcificaciones en la
piel, las cuales pueden llegar a
irritarse y/o infectarse
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13. Huesos / Ortopedia

Estructura dsea

H.aIIazqos radiog(éficos en
nifios con progeria
Osteoartritis de la cadera

Para minimizar la posibilidad de dislocacion de la cadera, los nifios
con progeria no deben jugar en trampolines, castillos inflables u
ofras superficies no uniformes que podrian facilitar la inestabilidad
de la cadera.

Descripcion general

Los nifios con progeria tienen muchos problemas con el crecimiento y
desarrollo dseo. Pueden verse a veces anomalias esqueléticas al nacer, pero

estas frecuentemente se desarrollan a medida que crecen los nifios.

PARA LAS FAMILIAS

Riesgos y recomendaciones
Estructura dsea

* Los nifios con progeria tienen huesos mas pequefios (mas angostos) que sus
pares de la misma edad, pero las dimensiones generales de los huesos son
relativamente proporcionales a su pequefio tamafio corporal (es decir, baja
estatura y peso para la edad). Cuando se los compara con nifios sanos de la
misma edad, los huesos son mas débiles, son casi equivalentes en cuanto a
fuerza a los de los nifios sanos de tamafio corporal similar y el porcentaje de
fractura 6sea es la misma que la de otros nifios de edades similares.

* Debe tenerse un cuidado razonable cuando los nifios con progeria estan
jugando con sus pares de mayor talla para evitar lesiones inadvertidas.

* Se recomiendan las actividades de soporte de peso tales como caminar,
correr y saltar para mantener la salud dsea.
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¢ Ciertos huesos (puntas de los dedos, claviculas) pueden padecer de
resorcion 6sea. Las puntas de los dedos pueden adoptar un aspecto
bulboso.

* Los nifios con progeria tienen mandibulas muy pequefas. (Consulte Cuidado
de la boca / Odontologia, capitulo 11.)

La salud 6sea a medida que crece su hijo

* Si bien los huesos de los nifios con progeria tienen un tamafio menor que
los de sus pares, la densidad (masa de mineral calcio) del tejido dseo es
esencialmente normal. Por este motivo, los huesos se rompen con un
porcentaje similar al de sus pares sanos.

¢ Para mantener una buena salud 6sea, es importante que los nifios reciban
una cantidad adecuada de calcio y vitamina D en sus dietas. Los nifios con
progeria por lo general no tienen niveles anormales de calcio en la sangre.
Sin embargo, los nifios con progeria pueden tener depositos adicionales
de calcio en los tejidos blandos externos del esqueleto (calcificaciones
extraesqueléticas). Por tanto, se recomienda obtener el insumo de calcio
por medio de la dieta (la comida y la bebida). El consumo diario debe ser
de aproximadamente 1300 mg de calcio elemental. El suplemento de
calcio a corto plazo es apropiado cuando es indicado por un médico. No se
recomiendan los suplementos de calcio a largo plazo.

La vitamina D ayuda al cuerpo a absorber el calcio de la dieta. Puede
obtenerse de algunas comidas tales como pescado y huevos. Sin embargo,
la vitamina D es mas dificil de consumir en la dieta que el calcio. Los nifios
con progeria pueden tomar un complejo multivitaminico diariamente que
contenga 400-600 Ul de vitamina D. Si se encuentra que el nivel de un
nifio es bajo, un médico recetara dosis més elevadas durante 6-8 semanas
(2000 Ul/dia). Los niveles de vitamina D deberén verificarse rutinariamente,
especialmente en climas septentrionales donde hay menos exposicion al
sol. Se recomienda una medicion anual para asegurarse de que un nifio o
adolescente no tenga deficiencia de vitamina D.

Se utiliza el examen dseo periédico mediante las imégenes de radiacion baja
(andlisis radiografico de energia doble) para medir la masa mineral sea. Sin
embargo, dado que los nifios con progeria son mas pequefios que sus pares,
es importante que estos estudios se comparen con los de nifios de talla
similar en lugar de hacerlo con aquellos de edad similar.

Osteoartritis (OA) de la cadera: Muchos nifios con progeria desarrollan
osteoartritis de la cadera. Si bien la mayoria de los nifios con progeria
eventualmente presentan evidencia radiografica de osteoartritis, solo una
minorfa desarrolla dolor persistente significativo. El equipo de atencién
médica de su hijo podra determinar el mejor curso de tratamiento y de
administracion del dolor.
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* Dislocaciones de los hombros: Una minoria de nifios con progeria
experimentan dislocacion de los hombros, principalmente debido a sus
claviculas mas cortas. Esto puede ser doloroso. El hombro a veces regresa
espontaneamente a su lugar, o tal vez sea necesario que un médico vuelva a
colocarlo en su lugar. Una vez que haya ocurrido la dislocacion del hombro,
es mas probable que vuelva a ocurrir. Hasta la fecha, no se ha necesitado
una intervencion quirrgica para este problema.

Dislocacion de la cadera: Algunos nifios con progeria experimentan la
dislocacion de la cadera a medida que crecen. Esto se debe a cambios

en la forma de los huesos de las piernas que se insertan en el acetabulo

y a cambios en la forma del acetabulo mismo. Esto puede ser doloroso

y por lo general requiere una visita al hospital para volver a colocar la
cadera en su lugar. Una vez ocurrida la dislocacién de la cadera, tiende

a repetirse y a veces provoca una dislocacion permanente. Esto puede
afectar actividades como correr, caminar y otras actividades de la vida diaria.
Varios nifios se han sometido a una intervencién quirdrgica de la cadera
para corregir el problema de cadera. Los resultados iniciales han sido
positivos, reanudandose la actividad de caminar después de la terapia fisica
apropiada, y sin dislocaciones posquirdrgicas.

Para minimizar la posibilidad de dislocacién de la cadera, los nifios

con progeria no deben jugar en trampolines, castillos inflables u otras
superficies no uniformes que podrian facilitar la inestabilidad de la cadera.

Estos son algunos consejos de Lindsay, que se sometio a la cirugia
de reconstruccion de la cadera:
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PARA PROFESIONALES SANITARIOQS

Riesgos y recomendaciones
Estructura dsea

Los nifios con progeria tienen huesos mas pequefios en comparacion con

sus pares de la misma edad, pero la densidad mineral de sus huesos es
generalmente ligeramente baja a baja-normal después de considerar las
diferencias en el tamafio del hueso. Sin embargo, dado que sus huesos son
mas pequefios, estos nifios son relativamente mas débiles que los nifios de

la misma edad sin progeria. Las fracturas espontaneas de los huesos son
inusuales y estos nifios no parecen sufrir de fracturas con mayor frecuencia
que los nifios sin progeria. Cuando ocurren fracturas, los huesos se curan bien.
Por lo general, las actividades de soporte de peso (p. ej., caminar, correr,
saltar) son buenas para mantener la densidad mineral 6sea y deben alentarse.
Debe tenerse un cuidado razonable al jugar con nifios mas grandes, dado
que los amigos que pesan mas que los nifios con progeria pueden causar
inadvertidamente una lesion durante el juego.

Afin de mantener la mejor salud 6sea posible, es importante que los nifios
reciban calcio y vitamina D adecuada en sus dietas. La meta para el consumo
de calcio es de 1000-1200 mg por dia (3-4 tazas de leche u otras comidas o
bebidas con abundante calcio). Para facilitar la absorcion del calcio dietario
para un correcto crecimiento 6seo, se recomienda que los nifios ingieran por
lo menos 400 IUD de vitamina D por dia. Dado que puede ser dificil obtener
una cantidad adecuada de vitamina D solo de
la comida, la Academia Estadounidense de
Pediatria (American Academy of Pediatrics)
recomienda vitamina D suplementaria (por
ejemplo, comprimidos multivitaminicos
para nifios o suplementos con vitamina D).
Tenga en cuenta que no recomendamos
la suplementacion con calcio, debido a la
preocupacion de que, a diferencia de lo que
ocurre al obtener calcio por medio de la dieta,
los suplementos de calcio pueden promover la
calcificacion vascular y/o extraesquelética.

Nifio en el explorador DXA; esta
maéquina mide la densidad dsea y la
composicién corporal
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> Absorciometria radiografica de energia doble

Se recomiendan mediciones anuales de la densidad 6sea por medio

de absorciémetros radiograficos de energia doble (DXA) para realizar el
seguimiento del progreso del estado dseo. Las exploraciones de la columna
vertebral (para la densidad) y de todo el cuerpo proporcionan las mediciones
més Utiles en un nifio. Una exploracion de todo el cuerpo es de particular
utilidad porque proporciona una evaluacion de la composicion corporal
ademas de las mediciones 6seas. Las mediciones de las caderas son menos
confiables en cuanto a la densidad dsea, debido a los hallazgos inusuales en
los huesos femorales en casos de progeria. Sin embargo, a veces los médicos
solicitan exploraciones por DXA de la cadera para comprender como las
diferencias en el desarrollo de la cadera pueden afectar el andar de un nifio.
La DXA esta disponible en la mayoria de los hospitales. Para mayor exactitud,
ajuste las puntuaciones Z de densidad 6sea para un tamafio pequefio. Las
puntuaciones Z que se generan automaticamente son para nifios de la misma
edad de mayor tamafio, y pareceran engafiosamente bajas, con frecuencia
en el intervalo osteoporético. Cuando se ajusta en cuanto al tamafio (es decir,
usando la estatura y la edad), las puntuaciones Z aumentan, por lo general al
intervalo osteofitico o incluso normal.

> Tomografia computada cuantitativa

Puede realizarse una tomografia computada cuantitativa (QCT) para evaluar
la geometria estructural dsea a fin de evaluar el riesgo de fractura. La

QCT no esta disponible en muchos hospitales, pero se trata de un analisis
tridimensional de la estructura 6sea que puede ayudar a evaluar el estado de
los huesos independientemente del tamafio del hueso. Hay pocos datos de
control normales pediatricos en la literatura médica en estos momentos, de
modo que hacer el seguimiento a lo largo del tiempo (es decir, anualmente)
para un nifio en particular es de gran utilidad para evaluar el estado
esquelético.

Hallazgos radiograficos en nifios con progeria

> Hallazgos anormales

* Acroostedlisis: resorcion dsea de las falanges distales Externamente,
las puntas de los dedos se tornan bulbosos. Esto se observa ya en |a
primera infancia, pero no se observa en todos los nifios hasta afios
posteriores. Se torna progresivamente mas grave con el aumento de la
edad. Tipicamente no hay dolor asociado con la acroostedlisis. Esta es la
manifestacion radiografica mas temprana de la progeria.
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* Desarrollo deficiente de la mandibula: La mandibula presenta micrognatia
y retrognatia. Es pequefa y el angulo de la mandibula es anormalmente
obtuso.

* Resorcion clavicular: Existe ostedlisis en los extremos distales de las
claviculas. Esto con frecuencia es un hallazgo temprano.

¢ Adelgazamiento y ahusamiento de las costillas: Las costillas son de calibre
delgado y sus extremos son ahusados.

* Térax acampanado: Las costillas tienen una apariencia “caida” y el &pice
toracico es ahusado. Esto otorga al pecho una forma de campana o
configuracion piramidal.

¢ Deformidad de coxa valga: El angulo del cuello-eje femoral se aumenta de
manera anormal (>125 grados). Esto provoca una actitud de “cabalgata”
con un andar de base ancha y, junto con la displasia de la cadera,
predispone a la inestabilidad y a la subluxacién de la articulacién de la
cadera.

¢ Deformidad de coxa breva: El cuello femoral es corto y ancho.

* Deformidad de coxa magna: La cabeza femoral tiene una configuracion
grande, ancha y asférica.

* Displasia acetabular: El acetabulo es anormalmente poco profundo. Esto
puede provocar dolor al soportar peso, subluxacién de la cadera, pérdida
de amplitud de movimiento y osteoartritis.

* Necrosis avascular de las cabezas femorales: Las cabezas femorales
pueden perder el suministro normal de sangre, provocando aplanamiento,
fragmentacion y contraccidn subcondral.

* Anormalidades de los huesos largos: Las difisis tienen una apariencia gracil,
las metéfisis con abocinadas (himero proximal, fémur distal, tibia proximal)
y las epifises son grandes y anchas. La mineralizacion de las didfisis puede
parecer normal, mientras las metafisis y las epifises parecen relativamente
desmineralizadas.

* Capitelio amplificado del himero distal: El centro de crecimiento del
aspecto lateral del himero distal es atipicamente grande.

¢ Calcificaciones cardiovasculares y del tejido blando: Las calcificaciones
extraesqueléticas pueden verse en una distribucion cardiovascular o en
tejidos blandos suprayacentes al abdomen o extremidades, que rodean
cominmente los penachos de los digitos de las manos. La patofisiologia
de esta disfuncién de calcio no esté bien definida. Sin embargo, existe
evidencia que demuestra que los suplementos de calcio agravan este
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problema, y deben evitarse y en cambio, usarse el calcio dietario para la
salud 6sea. La suplementacion con calcio a corto plazo o en situaciones
emergentes es apropiada.

Se desarrollan muchos hallazgos radiograficos posteriormente en la
vida, de modo que la mayoria no se utilizan para el diagndstico. Los
hallazgos mds tempranos por lo general son la acroostedlisis y la
resorcion clavicular.

> Hallazgos normales

* La edad 6sea es variable; puede ser normal, ligeramente adelantada o
ligeramente demorada a cualquier edad cronolégica.

* Las fisis son normales; las placas de crecimiento en los extremos de los
huesos largos son normales.

* Las articulaciones de los codos, mufiecas, rodillas y tobillos son normales,
si bien su amplitud de movimiento con frecuencia es anormal. (Consulte
Terapia fisica, capitulo 14.)

* Las suturas craneales son normales; los espacios entre los huesos del craneo
son normales.

> Hallazgos radiograficos

Acroostedlisis Coxa valga

The Progeria Research Foundation www.progeriaresearch.org



13.9 HUESOS / ORTOPEDIA

Resorcion clavicular

Calcificacion del tejido blando de las falanges distales
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Osteoartritis de la cadera

La osteoartritis (OA) es una artritis no inflamatoria, dolorosa, crénica e
incurable que afecta las articulaciones diartrodiales al descomponer
progresivamente el cartilago de hialina. El sindrome se caracteriza
clinicamente por dolor, deformidad y limitacion del movimiento, y
patoldgicamente por lesiones erosivas focales, destruccion del cartilago,
esclerosis dsea subcondral, formacion de quistes y osteofitos marginales. Si
bien se han postulado muchos factores etiolégicos, los cambios patoldgicos
observados en pacientes con OA resultan de alguna forma de lesion
mecanica. En los nifios con progeria, la OA es probablemente el resultado
de inestabilidad articular debido a una mala alineacion anatémica y a una
persistente incongruencia de la superficie articular relacionada con la displasia
tanto de la cabeza femoral (coxa magna) como del acetabulo. La cabeza
femoral ancha y asférica no se articula correctamente con el acetébulo éseo
poco profundo, provocando inestabilidad mecanica, subluxacion/dislocacion
de la cadera y cambio degenerativo temprano con pérdida del cartilago. De
este modo, existe un error de coincidencia entre la cabeza femoral de tamafio
excesivo que intenta articularse con la fosa de tamafio deficiente, resultando
en inestabilidad mecanica, perturbacion de la amplitud de movimiento,
estrechamiento del espacio articular focal y esclerosis subcondral. Puede
usarse una resonancia magnética para diagnosticar los cambios més
tempranos de la osteoartritis antes de que resulten radiograficamente
evidentes los cambios irreversibles.

El tratamiento para la osteoartritis puede ayudar a aliviar el dolor y la rigidez,
pero la degradacion del cartilago puede seguir progresando. El tratamiento
inicial incluye terapia fisica para restablecer la amplitud de movimiento, la
fuerza muscular y los medicamentos antinflamatorios para aliviar el dolor.

Para facilitar la ambulacién, los nifios con OA avanzada en la cadera pueden
requerir soportes aumentativos tales como andadores. Las recomendaciones
de cuidados preventivos incluyen dormir con una almohada entre las rodillas,
flexionarse a la altura de las rodillas en lugar de hacerlo a la altura de la cintura
cada vez que esto sea posible y no cruzar las piernas por arriba de las rodillas.
Cuando los nifios no son capaces de ambular de manera independiente, con
frecuencia requieren una silla de ruedas. Si bien la mayoria de los nifios con
progeria eventualmente presentan evidencia radiogréfica de OA, solo una
minoria desarrolla dolor persistente significativo o subluxacion permanente
durante sus ciclos vitales.

A medida que progresan los cambios artriticos, pueden considerarse
alternativas quirrgicas para reconstruir la articulacion involucrada a fin de
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crear estabilidad y congruencia en la articulacion. Se han realizado al menos
tres intervencion quirdrgicas reconstructivas en nifios con progeria. Es
importante considerar los riesgos asociados (p. ej., intubacion complicada,
anestesia) y las afecciones médicas (p. ej., enfermedad cardiovascular) al
considerar estos procedimientos o cualquier otro en esta poblacién de

alto riesgo. Para tratar quirlrgicamente la cadera inestable, se realiza una
osteotomia femoral derrotacional del varo (VDRO) para corregir la situacion
de coxa valgus. Puede ser necesario hacer una reduccién abierta de la
cadera y una osteotomia periacetabular redireccional si la cadera sigue
estando inestable después de la VDRO. Debe usarse un hueso con aloinjerto
para estabilizar el hueco de la osteotomia en la orientacion redireccionada.
Deben usarse placas de salto femoral proximal de bajo perfil para evitar la
prominencia e irritacion del musculo y piel suprayacentes.
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14.1 TERAPIA FiSICA

14. Terapia fisica

Presentacion clinica
Intervenciones
Precauciones

Lineamientos sobre
actividades

Natacion

Todos los nifios con progeria sufren de contracturas en las
articulaciones. La terapia fisica y la actividad pueden tener un
impacto positivo en la progresion.

Descripcion general de la terapia fisica para nifios con
progeria

Por lo general, la terapia fisica (PT) promueve la salud con un enfoque en las
destrezas motoras gruesas.

Este capitulo presenta recomendaciones generales para nifios con progeria.
Los nifios varian ampliamente en su presentacion. Por lo tanto, es necesaria
una evaluacion por profesionales apropiados de atencion médica para
abordar las necesidades individuales.

(Consulte también Ir a la escuela, capitulo 21, donde encontrara consejos
adicionales sobre adaptaciones fisicas de padres de nifios con progeria).

PARA LAS FAMILIAS

Riesgos y recomendaciones

Los nifios con progeria tienen movimiento limitado de algunas de sus
articulaciones, entre ellas, las caderas, rodillas, tobillos y dedos. Las
limitaciones en las articulaciones probablemente sean consecuencia de
enfermedades en los tendones y ligamentos, asi como cambios en los

huesos y en la piel en la progeria que pueden limitar el movimiento. Estas
dificultades son progresivas y tienen un impacto en su capacidad para realizar
las actividades de la vida diaria y de participar plenamente en las actividades
tipicas de nifios de edades similares. El porcentaje y grado de progresion es
altamente variable. Los nifios con progeria también tienen un riesgo mayor
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de sufrir un accidente cerebrovascular. Los signos clinicos de un accidente
cerebrovascular pueden incluir debilidad, cambios en las sensaciones

y cambios en el habla o en la actividad mental. Algunos accidentes
cerebrovasculares pueden ser subclinicos, lo que significa que no hay signos
evidentes de los mismos. Los efectos de estos accidentes cerebrovasculares
en el desarrollo y en la funcion aln no se han determinado.

No ha habido estudios para determinar la eficacia de intervenciones de
terapia fisica en la actividad fisica en nifios con progeria. Las recomendaciones
de este manual se basan en observaciones clinicas y en conversaciones

con los padres y con proveedores de atencién médica. Dependiendo de

los problemas que existan, y de la disponibilidad de especialistas para las
familias, el proveedor de atencion médica puede ser un terapeuta fisico, un
fisidlogo, un cirujano ortopédico, un quiropractico u otro profesional sanitario.

La mayoria de los nifios con progeria debe recibir terapia fisica. La terapia
fisica incluye evaluacion, servicios directos y de consulta por un profesional
calificado, y un programa de ejercicios en el hogar. Todos forman parte
integral del plan total de atencion.

Una evaluacion de terapia fisica debe incluir las evaluaciones siguientes:
amplitud de movimiento y longitud muscular, rendimiento muscular, postura,
dolor, andar, locomocién, equilibrio, autocuidados y administracion del hogar,
desarrollo neuromotor, integridad sensorial, participacion en la comunidad, la
necesidad de dispositivos de asistencia y adaptativos, y ortésicos.

La frecuencia de los servicios de terapia fisica estara determinada por el
terapeuta fisico y puede diferir para cada nifio y variar a lo largo del tiempo.
Un programa de ejercicios en el hogar puede ser un componente del plan
general.

Las intervenciones incluyen actividades de desarrollo y funcionales, ejercicios
terapéuticos y la prescripcion de equipos adaptativos y ortésicos. Los
terapeutas fisicos también pueden asistir con localizar programas apropiados
para actividad fisica, tal como clases locales de natacion con instructores
calificados.

A qué se debe estar atento

* Cualquier cambio repentino en el estado funcional, tal como la pérdida de
la capacidad de caminar, o dolor o cambio significativo en la amplitud de
movimiento, debera ser evaluado por un médico aunque no existiera un
evento traumatico.

* La enfermedad cardiovascular puede afectar la capacidad de realizar
actividades fisicas y terapia fisica. Esté atento a un incremento de la
fatiga, dificultad para respirar al hacer ejercicios e incapacidad de realizar
actividades fisicas. Estos pueden ser indicadores de cambios en la condicion
del corazén de su hijo y deben ser evaluados por un médico.

The Progeria Research Foundation www.progeriaresearch.org



14.3 TERAPIA FiSICA

> Contracturas articulares globales

Lineamientos sobre actividades

Debe alentarse a que los nifios con progeria participen en actividades fisicas.
La participacion es importante dado que mejora la interaccion con sus pares,
contribuye a la aptitud fisica y puede minimizar los perjuicios y limitaciones
funcionales a medida que avanza la enfermedad.

Los nifios pueden participar de una gran variedad de actividades fisicas,
tales como caminar, bailar, hacer excursionismo y nadar. Tal vez no puedan
participar de algunos deportes en equipo por tener una estatura menor y
tener menos masa corporal que sus compafieros, por lo que la seguridad
puede ser un problema. Las deformidades dseas también pueden ser un
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factor limitante para algunas actividades fisicas. Deben evitarse las actividades
de alto impacto y los trampolines debido a la posibilidad de dislocacion de la
cadera.

Si tiene dudas, pida consejos de un médico o terapeuta fisico que esta
familiarizado con su hijo.

Los nifios y las familias pueden necesitar asistencia de un terapeuta para
encontrar actividades fisicas o programas apropiados. También pueden
necesitar ayuda para encontrar juguetes del tamafio apropiado o juguetes
adaptados (p.e]., triciclos) para que puedan participar de actividades fisicas.

Natacion

La natacion es excelente para la flexibilidad de las articulaciones; sin embargo,
los nifios con pueden tener varios problemas con la natacién. Dado que
tienen una carencia grave de grasa corporal, no estén bien aislados. El agua
de la piscina puede resultar extremadamente fria; si es posible calentar

el agua a una temperatura mayor, entonces le resultara mas facil tolerar

la piscina. El océano o los lagos presentaran un desafio incluso mayor.
Recomendamos el uso de un traje isotérmico, ajustado a la medida del nifio si
es posible. Los trajes isotérmicos estandar para nifios son demasiado grandes
en las piernas y brazos, y no podrén aislar correctamente el cuerpo. Ademas,
la grasa es importante para la habilidad de nadar porque flota. Por lo tanto, a
los nifios con progeria les resulta mucho mas dificil nadar sin dispositivos de
flotacion. Todas las actividades de natacion deben ser supervisadas por un
adulto calificado en seguridad y rescate acuaticos.

PARA PROFESIONALES SANITARIOQS

Riesgos y recomendaciones

Presentacion clinica

Los nifios con progeria desarrollan contracturas en todas las articulaciones

del cuerpo. Asimismo, los cambios en los huesos incluyen la resorcion de

las claviculas distales y falanges distales de tanto manos como pies, lo

cual contribuye a las dificultades funcionales de los nifios. En virtualmente
todos los nifios se encuentran coxa valga, displasia esquelética y displasia
acetabular. La progresion hacia una dislocacion unilateral o bilateral de la
cadera también puede ocurrir y perjudicar significativamente la ambulacion. Si
es grave, el nifio puede perder la capacidad de ambular.

Se han observado los patrones caracteristicos de una amplitud de movimiento
limitada en la articulacidn de la cadera, flexidn, rotaciones tanto en flexion
como en extension, y abduccion. En la articulacion de la rodilla, el movimiento
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esta limitado tanto en la flexién como en la extension. La longitud del
isquiotibial se conserva relativamente bien, con angulos que no difieren de
manera significativa de la extension de la rodilla. En la articulacion del tobillo,
la articulacion subtalar se torna fija en eversion a una edad temprana. La
flexion plantar mas alla del neutro frecuentemente es limitada.

El andar esta caracterizado por un aspecto encorvado en el plano sagital y
una posicion calcanea significativa en el tobillo con valgo de la parte posterior
del pie y pronacién de la parte media del pie. El movimiento segmental en el
plano transversal durante la ambulacion es muy limitado.

El dolor de la cadera y del pie es una caracteristica comdn en nifios con
progeria, pero también puede ocurrir en otras éreas. El dolor en la cadera
puede ser repentino o aparecer de manera insidiosa, y puede o no estar
asociado a trauma. El dolor en la cadera puede ser un sintoma de un
problema dseo grave, incluida la dislocacién de la cadera, y siempre debe ser
evaluado por un médico.

El dolor en el pie parece estar relacionado con la posicion calcaneovalgo
del pie y del tobillo, y la falta de grasa subcutanea debajo del calcaneo.
Estos factores causan un aumento en el soporte del peso en el calcaneo
deficientemente acolchado. El dolor en el pie puede ser lo suficientemente
significativo que los nifios no puedan caminar descalzos y la ambulacion se
torna limitada.

Intervenciones

> Ejercicio terapéutico

Los ejercicios de amplitud de movimiento pueden ser de algin beneficio para
conservar la capacidad de las articulaciones. Los ejercicios deben hacerse
varias veces por semana, y se deben mantener estiramientos en la amplitud
extrema. Las actividades que causan que el nifio se mueva a través de la
excursion total de la amplitud de movimiento articular son mas funcionales y
placenteras para los nifios, y deben ser fomentadas.

El acondicionamiento aerébico no estéd indicado necesariamente, dado

que la funcion esta limitada con mayor frecuencia por contracturas de las
articulaciones y dolor, y menos por los efectos secundarios de las deficiencias
cardiovasculares. Sin embargo, parece ser que cuanto mas activos sean los
niflos, mas funcionales podran sequir siendo.

El fortalecimiento de los musculos puede ser beneficioso para fortalecer los
musculos en oposicion a las areas de las contracturas mas comunes, tales
como el gluteus maximus, cuadriceps y complejo gastrocsoleus para ayudar a
mantener la amplitud de movimiento.
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Pueden ser necesario dispositivos ortésicos para proporcionar apoyo o
mejorar la alineacion. La fabricacion de un dispositivo ortésico bien acolchado
que distribuya el peso del nifio de manera mas uniforme a lo largo de toda

la superficie plantar del pie es de ayuda para mejorar la tolerancia a la
ambulacién, al disminuir el dolor.

> Capacitacion funcional en los autocuidados y en la administracion
del hogar

Las limitaciones funcionales incluyen la incapacidad de asumir ciertas
posiciones, tales como sentarse lateralmente o realizar actividades tales como
ponerse en cuclillas o subir escaleras. Los movimientos transicionales tales
como moverse arrodillado también pueden ser dificiles. Las limitaciones en la
amplitud de movimiento parecen ser la razén primaria por estas dificultades.
La estatura baja también puede tener un impacto en su funcion.

Las limitaciones funcionales tendran un impacto en la capacidad del nifio de
subirse a un autobus escolar, negociar los equipamientos en el campo de
juegos y realizar muchas actividades de autocuidados.

La evaluacion y provision de dispositivos de asistencia para optimizar la
independencia son necesarias para permitir que los nifos funcionen de
manera similar a sus pares de la misma edad. También pueden ser necesarias
modificaciones al hogar. (Consulte Terapia ocupacional, capitulo 15.)

> Capacitacion funcional en el trabajo (trabajo/escuela/juego),
comunidad e integracion en el tiempo libre

Los nifios con progeria por lo general estan socialmente y cognitivamente
intactos. Las destrezas locomotrices son limitadas debido a contracturas y a
su estatura corta. Por lo tanto, los nifios con progeria pueden tener dificultad
en mantenerse a la par de sus compafieros. La movilidad independiente es
preferente a las formas dependientes de movilidad tal como ser llevados

en brazos o usar un cochecito comercial. La provisién de dispositivos de
movilidad para permitir a los nifios una maxima participacion en sus entornos
con frecuencia es necesaria a medida que progresa la enfermedad.

Los dispositivos de movilidad permiten a los nifios con progeria un acceso
independiente a su entorno, siendo a la vez dicho acceso mas apropiado en
cuanto a su edad y desarrollo. Los dispositivos pueden ser un auxiliar a la
movilidad y ser especificos a las situaciones, tal como la movilidad a distancias
largas. Cada vez que sea factible, debe alentarse al nifio que sea tan activo
como sea posible para mantener un nivel global de funcion.
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Cuando esté disponible, la movilidad con impulso propio (por ejemplo, una
silla de ruedas eléctrica) es preferible a las sillas de rueda manuales, debido a
las limitaciones en las extremidades superiores. Los terapeutas fisicos pueden
ayudar a determinar la silla de ruedas mas apropiada, teniendo en cuenta la
edad del nifio y su estado funcional. Los andadores también pueden tener
alguna utilidad, particularmente en nifios que han sufrido de accidentes
cerebrovasculares o que tienen contracturas mas graves.

Precauciones

Cualquier cambio repentino en el estado funcional, tal como la pérdida de
la capacidad de caminar, o dolor o cambio significativo en la amplitud de
movimiento, debera ser evaluado por un médico aunque no existiera un
evento traumatico.

Si bien un estiramiento suave forma parte de la atencion de terapia fisica,
debe evitarse un estiramiento agresivo dado que se desconoce el riesgo de
fractura como resultado de esta intervencion.

Debido a la tendencia hacia el desarrollo de una deformidad calcanea, deben
evitarse los estiramientos del talon.
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15. Terapia ocupacional

Evaluacion
Autocuidados
Educacion
Participacion social
Hallazgos fisicos
Abordaje al tratamiento

Resumen de cambios
medioambientales

A medida que progresan las contracturas de las articulaciones, los
nifios usan métodos alternativos o dispositivos de asistencia para
realizar actividades tales como ponerse los calcetines. Esto ayuda
a mantener la independencia.

Descripcion general de la terapia ocupacional para el nifio
con progeria

Por lo general, la terapia ocupacional (OT) promueve la salud con un enfoque
en las habilidades para la vida cotidiana, equipos de adaptacion y habilidades

motoras finas. Los terapeutas ocupacionales y fisicos con frecuencia trabajan
juntos para lograr un tratamiento éptimo de todo el cuerpo.

(Consulte también Vivir con progeria, capitulo 20, donde encontrara consejos
adicionales sobre adaptaciones fisicas de padres de nifios con progeria).

PARA LAS FAMILIAS

Riesgos y recomendaciones

Evaluacion

Los nifios con progeria deben recibir evaluaciones anuales por un terapeuta
ocupacional pediatrico. La evaluacion debe incluir las &reas siguientes:

* Medidas fisicas (amplitud de movimiento, fuerza)
¢ Habilidades de coordinacion
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e Habilidades funcionales
* Habilidades de percepcion visual
® Habilidades de integracién motriz visual

No ha habido estudios sobre la eficacia de las intervenciones de terapia
ocupacional con esta poblacién y las recomendaciones de este manual se basan
en observaciones clinicas y en discusiones con padres y sus proveedores de
atencion médica. Cualquier cambio repentino en la amplitud de movimiento,
la fuerza de las manos o la capacidad de participar en actividades funcionales,
deberd ser evaluado por un terapeuta ocupacional, y si no se dispone de
alguno, de un médico aunque no existiera un evento traumatico.

Las dreas de la terapia ocupacional incluyen los autocuidados, la educacion,
el trabajo, el juego, el tiempo libre y la participacion social. Los nifios con
progeria disfrutan de participar en una gran variedad de actividades. Tienen
alguna dificultad en realizar algunas tareas y existen algunos patrones que se
han observado y analizado a continuacién. Las limitaciones aparecen en relacion
con los hallazgos fisicos del nifio que surgen de sus exdmenes ocupacionales,
fisicos y médicos. La participacion en actividades funcionales requiere de un
terapeuta experto que debe interrogar a fondo para determinar lo que puede
hacer el nifio. Si el nifio tiene limitaciones que impiden su participacién en las
actividades cotidianas, un terapeuta ocupacional puede asistir con redisefios o
adaptaciones de equipos.

Las secciones siguientes analizan &reas comunes de ocupacion en las que
estos nifios tienen dificultad o limitaciones, u ofrecen algunas estrategias de
intervencion para aumentar su participacion:

> Vestirse

Los nifios con progeria con frecuencia tienen dificultad para vestirse las
extremidades inferiores (ponerse zapatos, calcetines y pantalones por debajo
de las rodillas). Esto parece estar relacionado con las contracturas en las
articulaciones de las extremidades inferiores. Algunos nifios también tienen
dificultad en aprender a ajustar sujetadores con la misma rapidez que otros
nifios de su edad. Las razones para esto incluyen una exposicion limitada a los
sujetadores debido al estilo de ropa que usan, estilos culturales o de crianza,
menor fuerza y coordinacién. Los nifios con progeria con frecuencia necesitan
asistencia para vestirse las extremidades inferiores. Con frecuencia desarrollan
estrategias adaptadas para vestirse tales como cambios posicionales o el uso de
equipos adaptados tales como extensores que les permite ser independientes
al ponerse la ropa en las extremidades inferiores. Puede usarse un dispositivo
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de asistencia con los calcetines para ponerse los calcetines, mientras que un
calzador de mango largo puede ayudar a ponerse los zapatos de manera
independiente.

> Higiene

La mayoria de los nifios con progeria son independientes y tienen una higiene
apropiada para su edad a los 4 o 5 afios; sin embargo, requieren la ayuda
de algunas adaptaciones ambientales con obstaculos relacionados con la
altura y con lo que parece ser una inestabilidad postural (p. €]., tener dudas
en los escalones). En el bafio, deben colocarse taburetes en el inodoro y en
el lavamanos. Los padres pueden asistir o supervisarlos cuando entran y salen
de la tina o ducha debido a preocupaciones por su seguridad. Raras veces,
los nifios requieren equipos adaptados para asistir con tareas relacionadas
con la higiene, tal como bafarse. Sin embargo, pueden usarse equipos como
esponjas de mango largo para facilitar el lavado de las extremidades inferiores.
Algunos nifios tienen problemas para abrir y verter de botellas que hay que
comprimir, debido a las limitaciones en las mufiecas; los dispensadores por
bombeo son més faciles de manipular. Algunos nifios no pueden limpiarse bien
después de ir al bafio debido a limitaciones con la amplitud de movimiento y
dificultad con el equilibrio. Los dispositivos de asistencia tales como pinzas de
mango largo (pinzas con papel higiénico enrollado a su alrededor) o toallas
hlimedas para disminuir la necesidad de limpiarse pueden ser de utilidad. Los
adaptadores para el asiento del inodoro pueden aumentar la comodidad del
nifio debido al tamafio del nifio y a su dificultad con el equilibrio. Pueden usarse
también asientos de inodoro acolchados para abordar malestares con tener
que sentarse durante mucho tiempo debido a prominencias dseas mayores. En
el caso del aseo o la higiene oral, puede usarse un cepillo de dientes eléctrico u
operado con baterfas dado que los nifios pueden fatigarse al cepillarse, debido
a la menor fuerza y a las limitaciones con la amplitud de movimiento. También
pueden ser (tiles palillos con hilo dental y surtidores automaticos de pasta
dentifrica que no requieren el uso de las manos. (Consulte Recomendaciones
dentales, capitulo 11, para obtener mas informacion sobre la higiene de los
dientes). Si bien es importante que los nifios participen en el cepillado de los
dientes, en algunos casos los padres pueden tener que ayudar para asegurar
una 6ptima higiene.

> Comer

Losnifios con progeria puedenalimentarse asimismosde maneraindependiente.
Pueden observarse signos precoces de una disminucién de la coordinacién
motriz asi como los efectos de las limitaciones en las articulaciones durante
la alimentacion con un utensilio, pero por lo general esto no interrumpe el
consumo de alimentos. El uso de un cuchillo basculante puede asistir a algunos
nifos al cortar. Los nifios con una reduccion de la fuerza o coordinacion en las
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manos con frecuencia encuentran que un cuchillo recto, tal como el cuchillo
recto Amefa, es muy Util y los padres parecen sentirse seguros con el uso de
este cuchillo.

> Preparacion de las comidas y habitos al comer

Los nifios con progeria con frecuencia tienen una participacion limitada en
la preparacion basica de las comidas en comparacion con sus pares de la
misma edad. Esto puede deberse a las limitaciones de estatura y al estilo de
crianza. Algunas familias han organizado una seccion donde hay bocadillos
a una altura que el nifio puede alcanzar. Deben quitarse los bocadillos
del envase original y colocarse en recipientes que sean faciles de abrir.

También pueden hacerse modificaciones para permitir que los nifios viertan
sus propias bebidas, ya que los recipientes estandar para bebidas tipicamente
son demasiado pesados y dificiles de sujetar, debido a las limitaciones de la
amplitud de movimiento. Estos movimientos incluyen colocar las bebidas en
un recipiente pequefio parcialmente llenado, con un vertedor. Los taburetes
colocados en la cocina también permiten el acceso a encimeras y al fregadero.
Si el nifio estd comenzando a cocinar y tiene dificultades, obtenga una
evaluacion de terapia ocupacional para obtener més asistencia con sujetadores
para tazones y sartenes, peladores eléctricos y otros articulos de asistencia para
cocinar. Los asientos adaptados tales como sillas “tripp-trapp” o de la altura
correcta, con placas adicionales para apoyar los pies, permiten que los nifios se
sienten a la mesa con sus familias.

> Administracion de la casa

Algunos nifios tienen dificultad en administrar las funciones bésicas de la casa
debido a limitaciones de estatura. Las recomendaciones incluyen interruptores
adaptados de luz con hilos colgantes o dispositivos colgantes, perillas
adaptadas para las puertas (debido a la dificultad con el posicionamiento de
la mano y la fuerza para abrir la puerta de manera independiente), y puertas
automaticas, que también pueden asistir a los nifios a salir de la casa en caso
de una emergencia.
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> Posicionamiento

Los nifios con frecuencia se quejan de dolores al sentarse durante periodos
prolongados de tiempo y estos dolores parecen estar relacionados con sus
prominencias 6seas. Se recomienda usar cojines para los asientos y tener
descansos frecuentes, permitiéndoles ponerse de pie en caso de que sea
necesario.

Las sillas dentro del entorno del salén de clases deben permitirle estar a la
altura estandar del asiento con sus pies apoyados. También se recomienda el
uso de sillas tales como sillas “tripp-trapp” o de la altura correcta, con placas
adicionales para apoyar los pies, para permitir a los nifios subirse y bajarse de
la silla de manera segura. Estas sillas especiales son importantes dado que
permiten al nifio ser un participante activo y socializar con sus pares en del salén
de clases. Tener la misma altura que sus pares les permite examinar visualmente
el salon de clases y ver la pizarra.

> Escritura

Los nifios con progeria con frecuencia se quejan de fatiga en las manos o dolor
durante las actividades de escribir o colorear. Los motivos de esto no son claros,
pero parecen estar relacionados con limitaciones en las articulaciones, menos
almohadillas grasas, y la posicion funcional de la articulacion carpometacarpal
en el pulgar (que permanece fija en la media abduccién o extension) y el
posicionamiento limitado de sus mufecas (flexién neutral a ligeramente
palmar). Algunos padres informan de un control motor reducido cuando los
nifios escriben. Otros indican dificultades en aprender a escribir. En la mayoria
de los nifios, esto parece ser el resultado de un posicionamiento anormal de
la mufeca y de la mano, y de la disminucién de la fuerza, en lugar de ser
consecuencia de deficiencias de percepcion visual, integracion motriz visual
o falta de coordinacion de la motricidad fina. La intervencion con terapia
ocupacional con frecuencia ayuda a los nifios con progeria a aprender a escribir,
con un mejor control motor. Los nifios pueden beneficiarse de un programa
individualizado de fortalecimiento, que incluye ejercicios de estiramiento y
actividades para mejorar las destrezas de manipulacion asf como de motricidad
fina. Algunos nifios también se benefician de utilizar crayones y lapices tnicos
que son mas cortos y estrechos, para asistir con la estructura de sus manos
y su menor fuerza. Los sujetadores acolchados para lapices y las lapiceras
acolchadas pueden usarse para disminuir la cantidad de dolor en los dedos
que con frecuencia se experimenta debido a la presion del dispositivo de
escritura, debido a la falta de depdsitos de grasa en las puntas de los dedos.
Se recomienda el uso de una superficie vertical para mejorar la dorsiflexion
(la capacidad de flexionar hacia arriba) y la fuerza de la mufieca. Solo deben
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utilizarse tableros inclinados cuando lo recomiende un terapeuta después de
una completa evaluacion, debido a las posibles contraindicaciones. Muchos
nifios informan que sienten fatiga y dolor en las manos luego de tareas de
escritura prolongadas. Una educacion y exposicion temprana al teclado puede
aumentar la cantidad de salida escrita que puede producir el nifio. Los nifios de
més edad pueden beneficiarse con software activado por la voz si experimentan
problemas motores con el uso del teclado y la escritura.

> Tijeras

Algunos nifios con un tamafio de mano mas pequefio presentan dificultad
en aprender a cortar con tijeras y se benefician de un tamafio de tijeras mas
pequefio, proporcional al tamafio de su mano.

> Transporte de objetos

Muchos nifios con progeria no pueden transportar su propia bolsa con articulos
escolares o sus libros hacia y desde la escuela, o a lo largo del dia escolar.
Aquellos con dificultad en esta area requieren modificaciones tales como un
segundo juego de libros (uno en la casa y el segundo en el salén de clases
apropiado). Las bolsas entonces podran ser més livianas, dado que todo lo que
tienen que transportar son sus carpetas o papeles. Si el nifio usa una mochila,
la misma no debe pesar méas del 15 % de su peso corporal y debe colocarse
sobre ambos hombros. Las modificaciones adicionales incluyen el uso de una
mochila con ruedas. El terapeuta de la escuela debe completar una evaluacion
en la cafeteria para determinar si es necesario efectuar adaptaciones en el
comedor que mantengan al nifio involucrado de manera activa con sus pares
(por ejemplo, maneras de acceder a las mesas o transportar las bandejas de
almuerzo). Los nifios también frecuentemente tienen dificultad para caminar
y transportar objetos de peso moderado. Es muy frecuente que no puedan
transportar objetos al subir o bajar escaleras, y requeriran por tanto la ayuda de
un compafiero, maestro o padre.

La mayoria de los nifios informan de participacion en deportes, jugar en el
campo de juegos y otras actividades de tiempo libre. No hay evidencia alguna
que sugiera que estos nifios no deben participar en estas actividades, a menos
que tenga un impacto en su salud. Las actividades tales como los deportes
de contacto, los deportes en equipo o las actividades de tiempo libre con sus
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pares, pueden requerir alguna adaptacion para tener en cuenta sus habilidades
y afecciones médicas. En ciertos momentos, las demandas de la actividad
pueden ser muy grandes, o el nifio tal vez necesite equipo especializado.
(Consulte Terapia fisica, capitulo 14, para obtener més informacion sobre las
actividades fisicas.)

Muchos nifios con progeria experimentan fatiga al caminar largas distancias.
Ademas, tal vez no puedan mantenerse a la par del ritmo de sus comparieros
o familias debido a sus pasos mas cortos; esto puede tener un impacto en
su socializacion. El uso de dispositivos de movilidad funcional tales como
andadores, sillas de rueda manuales o sillas de rueda motorizadas puede
resultar necesario en diversos entornos. El terapeuta del nifio debera completar
una evaluacion de la movilidad funcional y proporcionarles al nifio y a la familia
maneras de permitir que el nifio tenga modos éptimos de movilidad. Por
ejemplo, las opciones de las sillas de rueda motorizadas (tales como el modelo
Permobil que tiene un elevador del asiento y una opcion de silla a piso) permiten
una mayor independencia. Este tipo de silla permite que el nifio se suba y baje
de la misma de manera segura y alcance articulos a diferentes alturas, asi como
poder desplazarse dentro del salén de clases, la casa y la comunidad.

Riesgos y recomendaciones

Los hallazgos fisicos varian marcadamente dentro de los grupos de edades
e intervalos de edades entre nifios con progeria. Las funciones y estructuras
corporales que afectan el uso de las extremidades superiores y las actividades
funcionales con frecuencia incluyen lo siguiente:

e Contracturas articulares de todas las articulaciones de las extremidades
superiores

* Asimetrias de las extremidades superiores
® Fuerza reducida en las extremidades superiores

¢ Tendencia a las dislocaciones de los hombros (lo cual debe tenerse en
cuenta en el caso de actividades de soporte de peso y fortalecimiento,
como la gimnasia)

* Mufiecas tipicamente con una dorsiflexion limitada (se flexiona hacia arriba)

® Los pulgares de algunos nifios no entran en el plano de extensién
carpometacarpal (CMC)
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® Los pulgares de la mayoria de los nifios se usan con el pulgar contra la
articulacion interfalangica distal del dedo indice (la articulaciéon mas cercana a

la punta del dedo)

* En ocasiones, se observa la hiperextensién de las articulaciones
interfalangicas de los pulgares (articulacion mas cercana a la punta del dedo

* Las articulaciones metecarpalfalangicas (las articulaciones mas cercanas a la
mano) tienen frecuentemente una flexion limitada.

® Las articulaciones interfalangicas distales y proximales (la articulacion media y
la articulacion més cercana a la punta del dedo) tienden a tener contracturas
por flexion

e Resorcion de las falanges distales

® | as falanges distales con frecuencia son dolorosas cuando estan sometidas a
presion

® Reduccion de los depdsitos de grasa dentro de la mano (més notablemente
en el pulgary las puntas de los dedos)

Extension dactilar maxima en un nifio con
progeria

® Baja estatura
* Aumento de las prominencias 6seas

* Dificultad para tolerar temperaturas extremas de calor o frio (por ejemplo,
clima, agua)

e Algunos tienen una disminucion de la coordinacién motora fina

* Algunos tienen déficits en la percepcion visual y la integracion motriz y visual
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Después de completar una evaluacion de terapia ocupacional, se deberia
recomendar un programa de tratamiento, que puede incluir servicios directos,
programacion en el hogar con seguimiento o consultas permanentes. Muchos
nifios con progeria no requeriran servicios semanales, pero si requeriran un
tratamiento permanente con educacion de padres e hijos.

El terapeuta ocupacional debe proporcionar evaluacion y tratamiento para asistir
a los nifos en todas las areas de funcién (autocuidados, educacion, trabajo,
juego, tiempo libre y participacion social). Los nifios de menos de 6 afios deben
ser vistos dos veces por afio por un terapeuta ocupacional para realizarles una
evaluacion. Los nifios de 6 afios 0 mas deben ser vistos anualmente para realizar
una evaluacion de terapia ocupacional. Si existe un cambio significativo en la
funcion u otra inquietud, la familia deberé ponerse en contacto mas rapido con
el terapeuta. El terapeuta tratante debe tener el historial médico actual y estar
atento a todas las precauciones. Es necesaria una comunicacién permanente
entre el terapeuta ocupacional y fisico, y esto puede requerir sesiones de
tratamiento combinado en ciertos momentos. Las modificaciones o cambios en
el medio ambiente pueden requerir una minima intervencién pero proporcionan
al nifio una dptima independencia. Un programa de tratamiento con terapia
ocupacional debe incluir el uso de métodos tradicionales de tratamiento para
discapacidades fisicas, lo que incluye una amplitud de movimiento pasiva con
un énfasis particular en el pulgar, la mufieca y los dedos. En estos momentos,
se desconoce si el entablillado estatico de la mano mejorara la amplitud de
movimiento; esto no debe probarse sin que el nifio sea evaluado por un médico
pediatrico especializado en manos. El terapeuta debe proporcionar al médico
pediatrico especializado en manos una evaluacion completa de la mano, que
incluya la amplitud de movimiento, la fuerza, la sujecion funcional, articulos de
destreza y actividades de la vida diaria.

Los nifios con progeria disfrutan de una variedad muy grande de actividades.
A pesar de sus funciones corporales Unicas y de sus diferencias estructurales,
hay muchas maneras de modificar su medio ambiente y tareas con dispositivos
adaptados y otros cambios que les permite aumentar su independencia y
participacion en actividades de autocuidados, educacién, trabajo, juego, tiempo
librey participacionsocial. Suparticipacidn en estas dreas con sus paresy sumayor
independencia esimportante, especialmente al convertirse en preadolescentes.
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> Casa
® Escalones para el bafio

* Cepillo de dientes adaptado (p.ej., benefit 3D clean) con angulos diferentes
segUn sea necesario

* Interruptores y perillas modificados
* Colocacion més baja de los articulos para preparar comidas
® Cuchillo recto Amefa para asistir al cortar

> Movilidad

* Las adaptaciones difieren dependiendo del ambiente y pueden ser distintos
en la casa, el vecindario y la comunidad en general

> Permitir movilidad funcional

e Facilidad de movilidad de un lugar a otro

* Capacidad de mantenerse a la par de sus compafieros

* La movilidad permite la socializacion

> Recreacion

* Adaptarse para la seguridad o la preocupacion de los padres

® Bicicleta o triciclo

> Escuela
* (Consulte Ir a la escuela, capitulo 21.)

> Dispositivos de mano

e Tabletas

Debido a la extension de la mano (7 pulgadas), las tabletas méas pequefias
son mas faciles de manipular y sostener.

e Teclados
Los miniteclados son ideales.

> Vestirse
® Ropa con lazos de mano (p.ej., EZ Sox, EZ under, EZ Tees)

* Camisas con cuellos mas anchos o que se estiran
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16.1 CUIDADO DE LOS PIES / PODIATRIA

16. Cuidado de los pies /
Podiatria

Problemas podiatricos
en nifos con progeria

Plantillas

Los pies se tornan sensibles a superficies duras y zapatos. Las
plantillas y las pantuflas ayudan a evitar el dolor, las ampollas y los
callos.

PARA LAS FAMILIAS

Riesgos y recomendaciones

* Los nifios con progeria tienen pies que presentan problemas.
Con frecuencia carecen de un correcto acolchado de grasa para
amortiguar sus huesos contra las superficies duras; pueden tener
anomalias de la piel, contracturas de las articulaciones o problemas
con las ufias de los dedos de los pies.

* Se recomienda una visita anual a un podiatra, fisi6logo y/o
especialista en ortésicos.

PARA PROFESIONALES SANITARIOQS

Problemas podiatricos en nifios con progeria

Varios factores contribuyen a los desafios que presentan los problemas
de cuidado de los pies en los nifios con progeria. Estos incluyen
una falta de la almohadilla normal de grasa, anomalias de la piel,
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16.2 CUIDADO DE LOS PIES / PODIATRIA

distrofia de las ufias de los dedos de los pies, y limitada amplitud de
movimiento en la articulacion del tobillo. Estos problemas ocasionan
callos, ampollas, malestar en los talones y una incapacidad para
caminar sobre superficies duras sin zapatos o chinelas. Se recomienda
una evaluacion anual por un podiatra. Los callos pueden tratarse

con parches u otro acolchado. Masajear delicadamente con lociones
humectantes puede ayudar a aliviar el dolor.

Los nifios con progeria tienen un desvio del andar que es tipico de
alguien con movimiento limitado de los pies. El pie normal es capaz

de adaptarse a terreno desparejo dado que los tejidos blandos del

pie permiten que la parte trasera, media y delantera del pie funcionen
de manera independiente entre si. Dado que los nifios con progeria
tienen tejidos blandos marcadamente disminuidos en el pie, el andar es
inestable para ellos.

Plantillas

Al realizar un examen clinico, la almohadilla de grasa normal asociada
con la superficie plantar del pie no esta presente, de modo que adaptar
la longitud del pie a un zapato tiende a ser una tarea dificil. El pie de un
nifio con progeria es muy estrecho. La falta de la almohadilla de grasa
también hace que caminar resulte doloroso porque los huesos de los
pies absorben todo el golpe del andar.

Se recomiendan plantillas personalizadas. Con frecuencia, estas

son solicitadas por el podiatra del nifio. Se utiliza un material bien
acolchado, blando pero que brinda soporte, para ayudar a estabilizar
al pie. Primero, se hace una impresion usando un yeso de impresion.
Esto luego se utiliza para hacer un molde positivo del pie del nifio.
Seguidamente se calienta un material trilaminado para que se torne
flexible y se adapte al vacio sobre los moldes. Dado que ayuda a
ocupar parte del volumen dentro del zapato, se elimina muy poco
material para llenar el espacio adicional, para evitar que se deslicen los
pies dentro del calzado.
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17.1 NUTRICION

17. Nutricion

Aumento de las
calorias

Bocadillos saludables
altamente caldricos

Opciones de alimentos
saludables

Licuados y batidos

£/ consumo de alimentos es uno de los problemas diarios mds
significativos para los nifios con progeria y sus familias. Las
comidas pequefas y frecuentes por lo general funcionan bien.

Los nifios con progeria pueden nacer dentro del intervalo de pesos y longitudes
normales pero en algin momento durante el primer afio de vida, no logran
aumentar al peso apropiado y se salen de la “curva de peso” y de la “curva de
longitud” tipicas que utilizan los pediatras para medir el crecimiento general. Es
particularmente desconcertante para los padres presenciar a sus hijos comiendo
comidas pequefias o indicar que no tienen hambre, dado que el nifio al mismo
tiempo no esté creciendo como es debido. Es importante recordar que todos
los nifios con progeria pasan por esta transicion y que se establecen en una tasa
de crecimiento constante que es muy diferente de la de sus pares. Aumentan
de peso y de estatura, pero a una tasa muy lenta y uniforme.

Los estudios han demostrado que los nifios con progeria en realidad consumen
suficientes calorias para crecer, pero el proceso basico de la enfermedad en
la progeria no les permite crecer normalmente. Por lo tanto, es probable
que suministrar incluso mas calorias por medio de un tubo de alimentacion
nasogastrico o de una gastrotomia no produzca un aumento en el peso ni en
la estatura. Algunos padres indican que los nifios tienden a consumir comidas
més pequefias y frecuentes. Cada familia debe consultar con su equipo
médico local para evaluar las metas de nutricion de cada paciente individual,
pero la meta general es que cada nifio ingiera comidas nutritivas y de alto
contenido caldrico, y que beba suplementos cuando su ingesta no satisfaga las
necesidades estimativas.

> Lipidos en sangre

La enfermedad cardiaca en la progeria probablemente no esté generada por
la presencia de lipidos. Los nifios con progeria por lo general tienen niveles
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17.2 NUTRICION

normales de colesterol, triglicéridos y otros tipos de grasas que se miden en
los andlisis de sangre para evaluar el riesgo de enfermedades cardiacas en
las personas ancianas. A veces tienen un valor de HDL (la grasa en la sangre
"buena”) menor que el dptimo. Cuando se encuentra que los niveles de
colesterol o triglicéridos son altos, se usan a veces medidas dietarias o farmacos
denominados “estatinas” para disminuir dichos niveles.

> Suplementos dietarios

Consulte a su pediatra o dietista registrado si su hijo podrfa beneficiarse de un
complejo multivitaminico pediatrico estandar. Sin embargo, dado que los nifios
con progeria tienen un metabolismo anormal del calcio, no se recomienda
la suplementacién con calcio a menos que esto fuera necesario para una
necesidad médica inmediata. Se recomienda el calcio dietario en lugar de usar
suplementos con calcio, cuando esto sea posible.

Aumento de las calorias

Intente con estos simples agregados para aumentar el recuento de
calorias:

* Agregue aceites saludables (canola u oliva) al arroz, pasta, verduras y sopas/
cazuelas

* Derrita queso sobre las verduras, agréguelo a la pasta o incliyalo en los
sandwiches

* Agregue aguacate a los sdndwiches o ensaladas; utilicelo como salsa para
totopos, tortillas o papas fritas

* Agregue leche en polvo a los cereales calientes, huevos revueltos, sopas,
cazuelas, helados, yogures y puré de papas

* Mezcle fruta y granola o nueces en el yogur; agregue mantequilla de
cacahuate al yogur de vainilla

e Agregue carnes cocinadas, jamén, aves de corral, atdin y/o camarones a las
cazuelas, fideos cocidos, salsas o huevos revueltos

Bocadillos saludables altamente caléricos
* Mantequilla de cacahuate o queso sobre galletas integrales

* Tostada de trigo integral con mantequilla de cacahuate y trozos de banana;
agregue algo de miel para endulzar

* Mantequilla de cacahuate sobre la fruta
® Mezcla de nueces y frutas secas, chocolate oscuro, fruta seca y cereales
integrales con alto contenido de fibra
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e Diviértanse con su hijo haciendo un batido original usando leche entera,
frutas congeladas y yogur o helado (consulte las recetas para batidos que
aparecen a continuacién)

Opciones de alimentos saludables

Se recomienda usar suplementos y comidas con alto contenido calérico cuando
disminuye el apetito. Sin embargo, para una dieta equilibrada, siga estas pautas
generales.

* Elija cortes magros de carne y aves e incluya pescado en la dieta de su
familia

® Incorpore grasas saludables de aceites tales como canola u oliva, nueces y
aguacate

* Opte por granos integrales

e Coma muchas frutas y verduras

® Pruebe comidas nuevas; a veces hay que probar muchas veces con una
comida nueva antes de su hijo decida que le gusta

Licuados y batidos

Un grupo de dietistas en Boston Children’s Hospital crearon y probaron las
recetas de batidos/licuados que presentamos a continuacion:

Recomendamos consultar con un dietista registrado local para supervisar el
crecimiento y la nutricién de su hijo a lo largo del tiempo. El dietista podra
recomendar suplementos nutricionales especificos a la edad, en caso de que
esto sea necesario. Hay muchos productos en el mercado que pueden no ser

Batido de chocolate y mantequilla de mani | Batido de galletas Oreo

> taza de galletas Oreos trituradas

> taza de leche entera

3 cucharadas de mantequilla de mani
3 cucharadas de jarabe de chocolate
1 Y2 tazas de helado de chocolate

1,330 calorias, 31 gramos de proteina
Batido de chocolate doble

1 taza de leche chocolatada
2 cucharadas de jarabe de chocolate

1 paquete de Carnation
Instant Breakfast de chocolate

1 taza de helado de chocolate

940 calorias, 25 gramos de proteina

2 cucharadas de jarabe de chocolate
1 V2 tazas de helado de vainilla
% de taza de leche entera

940 calorias, 16 gramos de proteina
Batido de chocolate, mantequilla de mani'y
banana

Y2 taza de leche entera

3 cucharadas de mantequilla de mani
1 cucharada de jarabe de chocolate
Y2 taza de helado de vainilla

2 banana

600 calorias, 19 gramos de proteina
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Licuado de naranjas y mangos

1 taza de trozos de mango congelados
Y2 taza de leche entera

Y2 taza de sorbete de naranja

Y2 taza de helado de vainilla

Y2 taza de jugo de naranja

500 calorias, 9 gramos de proteina

Paleta de manzanas y bayas mixtas

1 caja de Enlive de manzana

Y2 taza de arandanos congelados
1 taza de peras en lata

Hielo para mezclar

370 calorias, 9 gramos de proteina
* Sin grasa, sin lacteos

Licuado hawaiano

1 V2 tazas de helado de vainilla
% de taza de jugo de pifia

1 banana

Hielo para mezclar

310 calorias, 4 gramos de proteina
Licuado de banana y fresas

2 taza de helado de vainilla
1 taza de leche entera

1 paquete de Carnation
Instant Breakfast de vainilla

Y2 banana

1 cucharada de jarabe de fresas
1 taza de fresas frescas

Hielo para mezclar

280 calorias, 8 gramos de proteina

Licuado de fresas

1 pote de yogur de fresas
> taza de fresas
V2 taza de jugo de pifia

250 calorias, 8 gramos de proteina

Licuado de frutas moradas

1 banana

Y2 taza de ardandanos

1 pote de yogur de vainilla
1 taza de jugo de naranja

1 cucharadita de vainilla

470 calorias, 11 gramos de proteina

Batido de capuchino

1 paquete de café instantdneo
descafeinado Sanka

1 cucharada de agua caliente
1 taza de helado de vainilla
' taza de leche entera

360 calorias, 9 gramos de proteina

Batido Creamsicle

1 taza de sorbete de naranja
> taza de leche entera

290 calorias, 5 gramos de proteina

| Licuado de fruta con leche de soja*

8 onzas de leche de soja

Y2 taza de trozos de mango congelados
> taza de fresas

1 cucharada de miel

280 calorias, 9 gramos de proteina
* Sin lacteos

Licuado de frambuesas azules*

Y2 taza de ardndanos congelados

> taza de jugo de fruta de arandanos
agrios y frambuesas al 100 %

1 taza de sorbete italiano de limén

220 calorias, 1 gramo de proteina

* Sin grasa, sin lacteos
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Paleta de bananas y fresas* Paleta de naranjas y pifias*

Batido de fresas y bananas sin grasa®

17.5 NUTRICION

1 taza de fresas 6 onzas de jugo de pifia
2 banana Y2 taza de sorbete italiano de naranja
Y2 taza de sorbete italiano de naranja V2 taza de trozos de pifia

. ) :
V2 taza de jugo de naranja 210 calorias, 1 gramo de proteina

220 calorias, 3 gramos de proteina * Sin grasa, sin lacteos
* Sin grasa, sin lacteos

6 onzas de yogur Chobani de fresas sin V> taza de fresas frescas
grasa 1 cucharada de jarabe de fresas

Hielo para mezclar
> taza de leche descremada

2 banana

130 calorias, 10 gramos de proteina
* Sin grasa

a
e

9
d

e

propiados para las necesidades de su hijo en base a la edad, talla, analisis
specificos de laboratorio y necesidades nutricionales actuales; es ideal dejar
ue un profesional haga las recomendaciones pertinentes. El estrés de la hora
e la comida puede reducirse utilizando suplementos nutricionales. Pruebe con
stas sugerencias sabrosas:

Sirvalos frios y cubiertos: Debido al hecho de que los suplementos contienen
muchas vitaminas y minerales agregados, su sabor es mejor que su olor. Si
estd sirviendo el suplemento a su hijo como una bebida, aseglrese de que
esté frio. Sirvalo desde la lata con un sorbete o pongalo en una botella o taza
con una tapa.

iSea creativol

> Utilice productos con sabor a vainilla como sustituto de la leche en productos
horneados

> Agregue fruta y hielo triturado, y coléquelo en la licuadora para preparar
un “batido”

Productos en polvo: Al mezclar suplementos en polvo con liquido para
preparar una bebida, aseglrese de guardarlo en el refrigerador durante
un tiempo para permitir la hidratacion completa del polvo. Si agrega un
suplemento en polvo en estado seco a la comida, hagalo después de haber
cocinado la comida.
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18.1 CAMBIOS PUBERALES EN MUCHACHAS ADOLESCENTES

18. Cambios puberales
en muchachas
adolescentes con
progeria

Crecimiento y grasa
corporal

Estadios de Tanner
Menstruacion

Las mujeres jovenes con progeria con frecuencia tienen periodos
menstruales. Si el sangrado es intenso, consulte con el médico
local de la adolescente para recibir tratamiento.

PARA LAS FAMILIAS

Las mujeres con progeria pueden llegar a tener un escaso vello pubico y botones
mamarios, pero no alcanzan un completo desarrollo sexual. Mas de la mitad
de las muchachas adolescentes con progeria alcanzan la menarca (el primer
periodo menstrual). Pueden seguir teniendo periodos; pero frecuentemente los
ciclos no son mensuales. La pérdida de sangre es variable. Algunas muchachas
pueden experimentar una gran cantidad de pérdida de sangre (menorragia)
y desarrollar anemia. Es importante mantener el volumen de sangre y la
hidratacion en los nifios con progeria. Si le preocupa la pérdida de sangre, o
si detecta debilidad o fatiga que puede ser consecuencia de la menstruacion,
comuniquese con el médico local de la muchacha. En algunos casos, a las
adolescentes con un sangrado menstrual excesivo les han recetado pastillas
anticonceptivas en dosis bajas, lo cual disminuye o interrumpe el sangrado
menstrual.

PARA PROFESIONALES SANITARIOS

En muchachas sanas sin progeria, la menarca tipicamente es un evento
puberal tardio, seguida del desarrollo gradual de los senos y del vello pibico,
el crecimiento repentino puberal, y los cambios en la composicion corporal
que son caracterizadas por un aumento de la grasa corporal. Algunos estudios
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previos han sugerido que la menarca y la funcion menstrual regular en las
adolescentes y mujeres saludables depende del mantenimiento de un peso
minimo para la estatura y de un porcentaje critico de grasa corporal. Un estudio
de adolescentes con HGPS demuestra que no se requieren estos eventos
tipicos para que ocurra la menarca.

Crecimiento y grasa corporal

Los nifios con HGPS presentan una incapacidad a lo largo de todas sus vidas de
prosperar, comenzando con su primer afio de vida, cuando su peso y estatura
tipicamente resultan mucho menores que el 3er percentil antes de los 2 afios
de edad. Aparece una lipodistrofia generalizada, con niveles gravemente bajos
de grasa subcutanea y leptina.

Estadios de Tanner

Alrededor del 40 % permanecen en el estadio 1 de Tanner y el resto, se
desarrolla al estadio 2 de Tanner, caracterizado por escaso vello pubico y/o
botones mamarios. Las muchachas adolescentes con HGPS no alcanzan un
estadio 3 de Tanner.

Menstruacion

Un valor estimativo del 60 % de las muchachas con HGPS experimentan la
menarca. La edad mediana de la menarca no es significativamente diferente
de la edad mediana establecida en muchachas saludables sin HGPS (alrededor
de los 14.5 afios). Los ciclos son variables, dado que algunas muchachas
experimentan un sangrado ligero e irregular mientras que otras experimentan
un sangrado intenso con un flujo creciente (menorragia) que provoca anemia.
Cuando ocurre la menorragia con riesgo de anemia, considere el tratamiento
con bajas dosis de agentes anticonceptivos por via oral, con < 20 p de etinil
estradiol para interrumpir el sangrado menstrual. (Los estudios en la poblacion
general han demostrado que dosis > 20 p de etinil estradiol pueden aumentar
el riesgo de formacién de coagulos).

Tanto aquellas que experimentan la menarca como aquellas que no la
experimentan, no son diferentes con respecto al tamafio, al porcentaje de grasa
corporal, al estadio de Tanner o a las concentraciones de leptina en suero.

La ovulaciony la capacidad de procrearno se han estudiado en casos de progeria.
Hastalafecha, nosehadocumentadounembarazoenningunajovenconprogeria.
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19. Sistemas que
funcionan
normalmente en
nifios con progeria

£s importante reconocer que existe un nimero de sistemas
corporales que funcionan normalmente en nifios con progeria. Esto
puede deberse a que Ia progerina no es producida por algunos
tipos de células del cuerpo, o porque ciertos organos son mds
resistentes a los efectos de la progerina, o tal vez se deba a otros

motivos no reconocidos.

> Los nifios con progeria por lo general presentan una funcién normal

de lo siguiente:

® Cerebro - Si bien tienen una apariencia diferente de los demas, los
nifios con progeria tienen un intelecto y personalidad apropiada a su
edad. En consecuencia, es muy importante la interaccion con sus pares.

No sufren de la enfermedad
de Alzheimer. Sin embargo,
los vasos sanguineos del
cerebro pueden enfermarse y
esto puede causar accidentes
cerebrovasculares.

e Higado
® Rifiones
e Sistema gastrointestinal

Frecuentemente es importante un
funcionamiento normal del higado, de
los rifiones, del sistema gastrointestinal
y del sistema inmunitario para que
puedan ser incluidos en un estudio

clinico con farmacos, porque algunos de
estos farmacos necesitan que funcione
normalmente uno o mas de estos
sistemas para poder ser administrados
de manera segura.
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e |a funcién inmune es normal; la curacién de cortes y fracturas dseas
ocurre a la misma velocidad. Se recomiendan inmunizaciones para
nifios con progeria de la misma manera en que se recomiendan para
la poblacion pediatrica general, incluidas las vacunas contra la gripe.
Ademés, si bien los nifios no estdn inmunocomprometidos ni son
ancianos, deben administrarse a los nifios con progeria las vacunas
indicadas para personas en categorias de alto riesgo. Cuando las
vacunas escasean, debe darse consideracion especial a los nifios con
progeria dado que pueden ser més débiles que otros nifios de su
misma edad y por lo tanto menos capaces de afrontar una enfermedad.
Consulte con el médico de atencion primaria de su hijo para obtener
més informacion sobre vacunas especificas.

* No se sabe que los pulmones funcionen de manera anormal, pero
una pequefia cavidad tordcica y una piel tensa sobre el drea del torax
pueden causar problemas restrictivos en los pulmones en algunos
nifios.

® El sistema endocrino por lo general funciona normalmente, si bien
los cambios de la pubertad tales como un crecimiento repentino,
y el desarrollo de los genitales y del pelo adulto por lo general no
ocurren. Puede ocurrir la menstruacion. (Consulte Cambios puberales
en muchachas adolescentes, capitulo 18).

* Algunos nifios son tratados con una hormona de crecimiento, que
puede aumentar su tamafio general. Sin embargo, no resulta claro si la
hormona de crecimiento mejora la salud general en nifios con progeria.
Se recomienda la evaluacién por un endocrinélogo calificado si se estd
considerando un tratamiento con la hormona del crecimiento.
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20. Vivir con progeria Consejos de los
padres de nifios con progeria

Pensamientos generales acerca de la vida diaria
Hablarle a su hijo con progeria
Tratar con el mundo externo
Hermanos

Deportes

Ropa y calzado

Afiliacion religiosa

Mascotas

Modificaciones practicas
alrededor de la casa

Viajes
Otras consideraciones

Usted no estd solo. Las familias se ayudan entre si' al compartir las
experiencias.

Los padres de nifios y adultos jovenes con progeria han compartido los
siguientes comentarios sobre cémo han resuelto los problemas propios de vivir

con progeria.

Pensamientos generales acerca de la vida diaria

"Al principio, antes de recibir el diagnéstico de nuestro hijo e inmediatamente
después, la vida diaria resultaba muy dificil. No sabiamos cémo “lidiar” con
el diagnostico de nuestro hijo primogénito porque ni siquiera podiamos
comenzar a asimilarlo, y mucho menos compartirlo con el resto de la familia.
Sofidbamos que el pediatra de nuestro hijo nos llamara para decirnos que
habia cometido un grave error y habia hecho el diagndstico incorrecto de
nuestro hijo. Ahora, después de haber recibido nada mas que apoyo y amor
de tantas personas, y amor de nuestro hijo, lo hariamos todo de nuevo si
fuera necesario. Nuestro hijo ahora tiene 11 afios. Ha tocado nuestras vidas
y las vidas de otras personas de maneras que ni siquiera puedo explicar”.
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"Como padres de un nifio de 3 afios con progeria, hacemos grandes esfuerzos
por tratarlo como si no tuviera progeria. Por momentos, esto es dificil. Es cierto
que puede comer cuando lo desea y recibe mas atencién que su hermana
mayor. No lo desalentamos cuando se despierta por lanoche y quiere Pediasure.
Pero tratamos de aseguraros de que tenga las mismas experiencias que le
brindamos a su hermana mayor”.

“Los padres tienden a centrarse exclusivamente en las necesidades de sus
hijos. Es importante reconocer que los padres tienen que cuidarse a si mismos
y también a sus relaciones adultas”.

Hablarle a su hijo con progeria: qué decirle, cudando y cémo

“No hay una respuesta correcta o incorrecta para determinar cuando y cémo
hablar sobre la progeria con los nifios afectados y sus hermanos. Las decisiones
se basaran en la personalidad de cada nifio, y en las diferentes culturas en las
que todos vivimos".

“Por lo general, los nifios escuchan y comprenden lo que estan listos para
comprender. Preguntan lo que estén listos para escuchar. Como regla general,
respondemos lo que se nos pregunta y suponemos que nuestro hijo solo quiere
escuchar lo que pregunta. No profundizamos més que eso, porque creemos
que con el tiempo él nos hara saber que desea mas informacion. Ademas, las
cosas van cambiando tan rapidamente debido al ensayo que en realidad, no
sabemos si lo que estamos diciendo es exacto con respecto a su futuro”.

“Ella sabe que es mas baja, que no tiene pelo, que su piel es mas delgada y
que se llama progeria, eso es todo. No estamos seguro cémo ni cuéndo llegara
el momento. Creemos que ella ya lo sabe, pero simplemente no hablamos al
respecto”.

“Esta es la parte mas dificil para un padre, decidir cudndo es el momento
correcto para hablar acerca de la progeria, antes de que alguien se acerque
a su hijo y pregunte por qué se ve tan diferente. Mi hijo tiene 7 afios y él no
ve ninguna diferencia entre él y sus pares, salvo el cabello. Sabe que debe
tener mas cuidado al jugar y necesita cojines y taburetes especiales para ser
independiente, pero no se preocupa de tener algo malo. Hablamos acerca de
la progeria frente a él, de modo que estoy seguro de que tiene mas conciencia
de la enfermedad de la que creo que tiene, pero no esta haciendo preguntas
al respecto. Decidimos esperar que haga preguntas, pero hasta el momento
no nos ha preguntado nada, por lo que supongo que crecer en un entorno
seguro, donde la escuela brinda apoyo y sus amigos los aceptan tal como es,
lo ha hecho crecer muy feliz, sin ninguna preocupacion. A medida que crece,
planificamos hablar con ¢él, para que conozca la palabra progeria si alguien le
pregunta, pero nuestro plan es asegurarse de que su vida no cambiara debido
a la progeria. Puede disfrutar de la vida y ser feliz. Abordaremos los problemas
a medida que aparezcan”.
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Tratar con el mundo externo

“Esté preparado para recibir miradas prolongadas e incluso comentarios
maleducados; tenga respuestas listas pero no se ponga a discutir. Su hijo tal
vez no se dé cuenta de las miradas y comentarios, pero usted si lo sabra. Los
hermanos pueden molestarse con las miradas y preguntas de los extrafios;
preparelos para ellas”.

“Presenciard muchos susurros, miradas y preguntas. Cuando el nifio es més
pequefio, es mas facil porque no comprende. Recuerde que usted es el padre
y puede decir 'NO" 0 'no en este momento'’ si alguien se le acerca. A veces
puede ser molesto, pero la mayor parte del tiempo estan preocupados, de
modo que simplemente sonria y ellos le sonreirdn a su vez".

"Lo mas dificil para nosotros al principio no fueron las cuestiones médicas.
Fueron los desafios psicoldgicos y emocionales que temimos que tendria
que afrontar nuestro hijo. Su felicidad era lo primero que tenfamos en mente.
Nos aseguramos de hacer buenos amigos dentro de nuestra comunidad. Los
amigos verdaderos no piensan sobre el aspecto de una persona ni sobre lo que
NO PUEDEN hacer. Los amigos verdaderos solo ven a un amigo y quieren jugar
y divertirse. Los amigos y la familia son centrales para la felicidad de nuestro
hijo. El resto del mundo con sus miradas y comentarios tiene solo un efecto
menor en el ego y la autoconfianza”.

“Ayudar a los niflos a manejar las miradas de otras personas y sus preguntas por
supuesto sera muy diferente para cada nifio. Mi nifia adolescente prefiere no
interactuar después de que las personas la miran fijamente o son maleducadas,
porque se siente muy incomoda. Cuando era mas joven, nos hicimos tarjetas
de presentacion que incluian nuestros nombres, una foto y la direccion de su
sitio web. Esperamos que las personas se eduquen a si mismas sin demasiada
presion en publico. Ahora que es mas grande, tiene que ir encontrando maneras
de manejar esta situacion si no estamos con ella. Dijo que ahora principalmente
saluda con la mano o sonrie y las personas dejan de mirar”.

“Incorpore a los primos y a los nifios del vecindario al circulo de su hijo para
forjar amistades a largo plazo”.

"Informar a nuestra comunidad local ha sido de mucha utilidad por dos motivos:
Ayuda con las actividades de recaudacion de fondos y ayudara a nuestro hijo y
familia a abordar mejor las diferencias en la apariencia. La difusion nos permitio
recibir un gran apoyo de nuestra comunidad. Eso nos ha ayudado como padres
y esperamos que a medida que nuestro hijo crezca le ayudaré a sentirse mas
comodo con respecto a su apariencia diferente”.

“Serfa muy Util conocer a otros nifios con progeria y, en algin momento, nifios
con otros problemas de salud”.
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“Si puede hablar con la comunidad, intente hacerlo. Es dificil, pero le ayudara a
su hijo. Estamos intentando educar y crear conciencia en nuestro pueblo, para
que las personas sepan lo que tiene nuestro hijo y deje de mirarlo fijamente;
pero incluso en un pueblo pequefio siempre se va a encontrar con alguien que
lo mira fijo. Cuando tengo la oportunidad, me expreso publicamente y les digo
a las personas que es mejor acercarse a nosotros y preguntar, en lugar de mirar
fijamente a nuestro hijo".

Hermanos

“Dé a todos sus hijos una atencion especial; no descuide a los hermanos por
ser normales. Surgiran situaciones de celos entre hermanos. Trate de tener un
dia que sea Unicamente para el hermano o hermana, para que ellos se sientan
especiales”.

“Qué decirles a los hermanos depende del lugar del nifio en el orden de
nacimiento, pero no les decimos a los hermanos nada que no le hemos dicho
a nuestro hijo con progeria”.

“Nuestros hijos mayores saben cuél es el diagndstico y nuestro hijo con progeria
no lo sabe”.

“Nuestro hijo de 11 afios con progeria tiene un hermano de 3 afios y hasta el
momento hemos intentado de la manera mas clara posible explicarle alhermano
menor que debe tener cuidado y no ser muy rudo con su hermano mayor.
Creemos que el hermano menor comprende que su hermano es especial”.

“Los hermanos pueden participar en actividades de PRF, trabajar para recaudar
fondos y disfrutar de reuniones con otros nifios con progeria y sus hermanos.
Creemos que todo esto es muy positivo para ellos”.

“Crecer en una casa con un nifio que tiene necesidades especiales puede
generar situaciones que presentan grandes desafios para los hermanos. La
necesidad de atencion adicional que se le brinda al nifio afectado con progeria
puede hacer que un hermano sienta que no es tan especial o valorado por su
familia porque no tiene una enfermedad. Cuando la identidad de la familia se
centra en cuidar a un nifio con progeria, los hermanos pueden tener dificultad
en desarrollar sus propios roles independientes y sentido de si mismos dentro
de la familia. Aseglrese de estar especialmente atento a que los hermanos
no sientan que son menos especiales porque no requieren una dieta especial,
modificaciones especiales o visitas especiales a un médico. Esta forma de
razonar puede parecer absurda para un adulto, pero no lo es para un nifio.
Un hermano puede sentirse culpable de su buena salud y capacidad fisicas. El
apoyo para los hermanos puede expresarse en la forma de amistades con otros
niflos que estan viviendo con una ‘diferencia’ en sus familias. Es muy probable
que no haya otras familias con hijos con progeria cerca de donde usted vive, de
modo que tal vez pueda buscar este apoyo en la forma de familias que estan
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lidiando con otro tipo de discapacidad. Asegurese de que todos los nifios de
la familia tengan la oportunidad de explorar sus propios intereses y talentos
unicos”.

Deportes

“Le damos a nuestro hijo la posibilidad de hacer todo el ejercicio, posible,
hasta lo que permita su capacidad. Tenemos un aro de baloncesto a menor
altura en nuestra casa. El minigolf y los bolos delgados son deportes que
puede compartir con amigos. Los juegos de agua son excelentes pero nos
aseguramos de que siempre haya un adulto que supervise. Ademas, tenemos
pelotas, aros, etc. para jugar dentro de la casa”.

“Asegurese de los nifios con progeria comiencen a practicar deportes tan
pronto como sea posible. Esto no solo les permite participar activamente en
la comunidad desde un principio, sino que también es el mejor momento para
asegurar que se hagan modificaciones para permitir su participacién. Con el
correr de los afios, hemos pasado por cambios que han afectado su participacion
cuando nuestro hijo comenzaba a practicar otros tipos de deportes que no
requieren cantidades extremas de resistencia y competencia agresiva”.

“Natacion: El traje isotérmico para bebés nunca se adaptd a su cuerpo de
forma extrafia, por lo tanto no lo mantenfa abrigado. Se ponia azul después
de 5 minutos en la piscina. Recientemente compramos un traje isotérmico
completo de 3 mm hecho a la medida”.

“Una sesion regular en la piscina de hidroterapia promueve relajacion, alivia
el dolor, asiste en el movimiento y es un buen ejercicio. jTambién es muy
divertido!”

“Si mi hijo no tuviera progeria, estoy seguro de que harfa deportes todo el dia.
Hemos leido que los nifios con progeria tienen que dejar de hacer deportes de
contacto alrededor de los 9 a 11 afios, y nuestro hijo ahora tiene 7. De modo
que nuestro plan ha sido intentar encontrar actividades fisicas que él pueda
seguir haciendo mientras tenga ganas de hacerlas. Estd tomando lecciones
de natacion con un traje isotérmico. Aunque el agua estd templada, no esta
lo suficientemente célida para él, por lo que el traje isotérmico le ayuda a
completar una clase de 30 minutos. Puede tomarse pausas o descansar durante
la clase de natacion para que pueda completar la clase. También estd tomando
clases de danza. Llegar al piso es muy dificil, asi que normalmente no lo hace
como parte de su coreografia. Es asombroso ver lo bien que se integra al
grupo. También le encanta correr y participar en una caminata de 6 km todos
los afios. Entre su silla de ruedas y caminar, puede atravesar la linea de llegada,
iiique es lo que le encantal!l”
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20.6 VIVIR CON PROGERIA: CONSEJOS DE LOS PADRES

Ropa y calzado

“Puede tener que hacerle cierta ropa a mano, o solicitarla a medida. Elija
algodones y materiales que no irriten su piel sensible”.

“Los pantalones con cinturas ajustables son extremadamente (tiles dado que la
cintura permanece mucho més pequefia que la longitud habitual de pantalones
que se necesita”.

“Si un calzado deportivo tal vez con dispositivos ortésicos resulta cémodo, no
se preocupe de la moda o la formalidad”.

“Utilice plantillas blandas y acolchadas en los zapatos”.

“En invierno, los dedos de las manos y pies de su hijo pueden enfriarse muy
facilmente, de modo que los guantes gruesos o dos pares de guantes pueden
ayudar”.

"Siempre es dificil, pero las cinturas ajustables ayudan mucho en mantener
bien puestos los pantalones de nuestro hijo. La ortésica ha ayudado con su
calzado y también ha comenzado a usar una zapatilla con soporte de gel. Esta
combinacion ha permitido que deje de renguear”.

Afiliaciones religiosas y basadas en la comunidad

“Esta puede ser una fuente excelente de aceptacion y compafierismo. Hable
con el clero de su familia sobre por qué le esta ocurriendo esto a su hijo. Los
grupos religiosos juveniles o los programas de scouts pueden ser buenos.
Involucre a su hijo en ayudar a los demés; él o ella encontrara que esto le da
fuerza y propdsito”.

“Los grupos juveniles de la iglesia son extremadamente importantes y vitales
para nuestros hijos porque establecen la fe y creencia fundamental de que existe
un ser superior, y creemos firmemente que Dios cuidara de nuestro hijo y nos
guiara para criarlo de modo que llegue a ser todo lo que Dios quiere que sea”.

“Estar en una pequefia escuela catdlica nos ha ayudado a vivir la vida con
progeria”.

Mascotas

“Las mascotas pueden ser una fuente maravillosa de compafierismo y amor
incondicional, pero los perros grandes o extrafios pueden ser un peligro”.

“iLos animales son extremadamente importantes! Nuestros hijos necesitan
sentir que tienen la capacidad de cuidar y ser responsables de algo”.

"Es muy positivo que los nifios tengan mascotas. Si pueden tener un perro de
compafifa, esto les resulta muy beneficioso”.
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20.7 VIVIR CON PROGERIA: CONSEJOS DE LOS PADRES

Modificaciones practicas que los padres han encontrado de
utilidad en la casa
* Instale grifos con palancas en las tinas y lavamanos

* Ponga los ganchos para colgar abrigos, los interruptores de luz y las manijas
de las puertas a una altura menor, y lubrique los cierres de las puertas para
que no estén tan rigidos, lo cual facilitara que su hijo entre en habitaciones y
tenga acceso a armarios

* Ponga pasamanos més pequefios debajo de los normales en las escaleras

e Utilice un colchén de espuma con memoria (como Tempur) en la cama; un
terapeuta ocupacional puede ayudar con esto

* Mantenga pequefios taburetes o cajas a la mano para alcanzar mostradores,
lavamanos e interruptores de luz, y para subirse y bajarse del inodoro

* Elija muebles en los que el nifio pueda sentirse cémodo. Consiga sillas que
permitan que sus pies toquen el piso, y alturas de mesas adecuadas para
las sillas més bajas. Algunas sillas y mesas son ajustables. Esto evita los
calambres.

* En el bafio, coloque un asiento acolchado en el inodoro y un taburete al lado
del inodoro.

* Coloque espuma en el piso cada vez que su hijo la pueda necesitar para
jugar con comodidad en el piso.

® Una familia recomienda enfaticamente la silla Tripp Trapp tanto para uso
en la casa como en la escuela. Estan hechas para proporcionar un asiento
ergonémico y cémodo a cualquier edad. La hija de esta familia tiene una en
su casa desde que tenia unos tres afios. El sistema escolar proporcioné una
en cada uno de sus salones de clases, desde la escuela media. Estas sillas
le han permitido sentarse en mesas y escritorios de cualquier altura con sus
pares con los pies apoyados, en una posicion ergonémicamente correcta.
También tienen almohadillas que se ajustan y mantienen en las sillas para
mayor comodidad.

Viajes

“Use un asiento para el automovil fabricado con espuma con memoria en lugar
de los asientos normales de plastico duro”.

“Esté atento a la facilidad con que puede cansarse su hijo”.

“Al volar, pida una mejora del asiento para que los vuelos largos resulten més
cémodos. Ademas, pregunte si es posible utilizar el salén reservado de la
linea aérea para evitar esperar en las dreas de salida llenas de gente. Si viaja
regularmente con su hijo, como por ejemplo a Boston para hacer pruebas
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20.8 VIVIR CON PROGERIA: CONSEJOS DE LOS PADRES

clinicas, trate de conseguir un buen contacto con la linea aérea en un puesto
jerarquico. Esto puede ser muy (til al pedir asistencia”.

“Asegurese de que su hijo descanse muy bien la noche antes de un viaje y de
que beba muchos fluidos antes y durante el viaje”.

"Al presentarse antes de los vuelos, digale al personal que usted tiene un nifio
discapacitado para evitar las lineas largas”.

“Haga arreglos para que lo espere una silla de ruedas en su destino para que su
hijo no tenga que estar parado en la linea (de inmigracion) ni tenga que caminar
por el aeropuerto”.

“Algunas lineas aéreas pondran una calcomania o rétulo de ‘discapacitado’
en su equipaje para que se retire primero del avion junto con el equipaje de
primera clase”.

“Tenga todos los medicamentos necesarios en su equipaje de mano por si se
pierde el equipaje guardado en la bodega”.

"Asegurese de que haya hospitales cercanos”.

“No tenga miedo de embarcarse en nuevas aventuras. Si bien algunas culturas
se sienten un poco mas alienadas o aceptan mejor a las personas con una
apariencia diferente, justed estara bien!”

“Tome un tranvia cuando esto sea posible para desplazarse por el aeropuerto.
Hable con la linea aérea para que dejen un tranvia en la puerta del avion para
el momento de su arribo”.

“Lleve consigo Pediasure al viajar en su maleta en caso de que a su hijo no le
guste la comida en el avién”.

Otras consideraciones

“Permita que el nifio coma un bocadillo en horarios fuera de los habituales,
para tener energia y para evitar los dolores de cabeza, pero en otras cosas
intente tratarlo tan normalmente como sea posible”.

"Déjelos comer lo que ellos deseen. Necesitan las calorias y fuentes de energia,
y tal vez no puedan consumir la comida ‘comin’ que come el resto de la familia.
Sepa que esto puede causar problemas con los hermanos”.

"El nifio puede portarse mal a veces a medida que se va dando cuenta de sus
diferencias”.

"Proporcione suficiente estimulacion tal como deportes, arte, mUsica, teatro y
una variedad de situaciones sociales”.

“Terapiafisica: Nos sorprendimos de lo rapido que sus articulaciones comenzaron
a ser menos flexibles. Un dia sélo tenia las rodillas ligeramente flexionadas, pero
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20.9 VIVIR CON PROGERIA: CONSEJOS DE LOS PADRES

al siguiente tenia los brazos rigidos (a la altura de los codos), mufiecas, tobillos
y caderas. Esto pareci6 ocurrir de la noche a la mafiana alrededor de los 3 afios
de edad. También observamos que no se podia quedar de pie con la espalda
recta aproximadamente a los 3 afios de edad. Sus hombros comenzaron a
encorvarse. Para solucionar esto, hacemos estiramientos todos los dias. Visita a
un terapeuta fisico una vez por mes para verificar su progreso”.

“Haga visitas regulares a un poddlogo o podiatra para ayudar a cortar las ufias
y quitar dreas de piel endurecida. Esté atento a las ufias encarnadas, dado que
los dedos de las manos y de los pies son tan angostos”
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21.1 IR A LA ESCUELA

21.Ir a la escuela

Consejos sobre como
trabajar con la escuela

Cuidados de
emergencia en la
escuela

Escuela, salon de
clases, atencion médica
y transporte

Muchos nifios con progeria asisten a la escuela con sus pares, y requieren
modificaciones especiales para que puedan participar de manera comoda

en las clases regulares. Esta seccion incluye recomendaciones y algunos
ejemplos de modificaciones précticas para los nifios. Existe una superposicion
significativa entre este capitulo y las recomendaciones del capitulo de terapia
ocupacional, de modo que por favor lea ambos para conocer més sugerencias

sobre las adaptaciones que pueden hacerse en la escuela.

Consejos sobre como trabajar con la escuela para
adaptarse a las necesidades de su hijo

Utilice las leyes que requieren adaptaciones:

Segun el pais y el entorno escolar, ciertas leyes pueden regir los requisitos
que exigen que las escuelas se adapten a las necesidades especiales. Esto
puede ser critico al trabajar con las escuelas, para asegurarse de que su hijo
tenga una experiencia positiva en la escuela. En los Estados Unidos, existen
dos leyes de este tipo:

> La seccién 504 de la ley de rehabilitacion es una guia que indica como la
escuela proporcionara apoyos y eliminar barreras para un estudiante con
una discapacidad, para que dicho estudiante tenga igual acceso al plan de
estudios general de educacion. Esta es una ley federal de derechos civiles
para evitar la discriminacion contra personas con discapacidades.

> La ley de educacién de personas con discapacidades (IDEA) es una ley
federal de educacion especial para nifios con discapacidades.
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Se recomienda enfaticamente que los padres tengan reuniones con el
director, las enfermeras de la escuela, los terapeutas y todos los maestros
involucrados con su hijo. Es una gran oportunidad de informarles a todos
sobre lo que es la progeria y cuéles podrian ser las necesidades de su hijo.
También es una oportunidad para que el personal se ayuden entre si'y a
los padres al compartir estrategias y consejos sobre cémo prestar el mejor
servicio posible al nifio.

Los temas importantes pueden incluir también la capacitacion con respecto a
la preparacion para casos de emergencia, el comportamiento de un maestro
en particular y la proximidad del salén de clases a la enfermeria o a la entrada
del edificio. Lleve copias de este manual a las reuniones; las mismas estan
disponibles en PRF. Todos agradeceran la comunicacion compartida para
ayudar a asegurar un estado 6ptimo de preparacion.

Las reuniones al comenzar el afio lectivo permiten al personal hacer preguntas
que surgen inesperadamente y ayudan al personal a ver que los padres estan
disponibles para el didlogo continuo y las preguntas. A lo largo del afio, los
padres también pueden optar por incorporar un “libro de comunicaciones”
en el que los maestros, los asistentes de los maestros y otros ayudantes
pueden escribir observaciones que luego pueden ser dialogadas con los
padres. Las reuniones al final del afio lectivo ayudan a que los maestros
actuales compartan sus experiencias con los maestros del afio sisguiente. Con
frecuencia, los padres o los maestros actuales pueden elegir los maestros del
ano siguiente.

Todo nifio que desarrolle disnea (dificultad para respirar), angina (dolor
torécico) o cianosis (decoloracion azul de los labios y de la piel) al hacer
ejercicios debera detenerse inmediatamente. Si los sintomas no se resuelven
rapidamente, el nifio debera recibir atencién médica de emergencia de
acuerdo con el plan de emergencias de la escuela o establecimiento
educativo. Si se dispone de oxigeno, debera ser administrado. Debido al
riesgo de eventos cardiacos, también es deseable que el personal médico
de la escuela sea capacitado en reanimacién cardiopulmonar (CPR) y que
tenga acceso a un desfibrilador automético externo (DAE) con capacidad
pedidtrica. Para mas informacion sobre la capacitacion en CPR, la atencion
de emergencia en las escuelas y los desfibriladores automaticos externos,
consulte el sitio web de la Asociacion Estadounidense del Corazdn (American
Heart Association) en www.americanheart.org
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* Asegurese de que los asientos tengan la altura correcta donde los pies
tocan la superficie. Si los pies quedan colgando, las piernas se tornan
incomodas. La mayoria de los escritorios y sillas pueden bajarse o pueden
traerse escritorios y sillas mas pequefios.

® Suministre un cojin blando para colocar sobre sillas duras o suministre una
silla ortopédica de posicién multiple y con apoyo.

* Permita que el nifio se siente, se incorpore y camine a su voluntad. A veces,
para mayor comodidad, los nifios necesitan estar de pie ante su escritorio
de manera intermitente en lugar de mantenerse sentados, y pueden hacerlo
sin interrumpir su trabajo.

* Con frecuencia, resulta dificil que los nifios con progeria se sienten de
piernas cruzadas o sobre un piso duro. Coloque un taburete con ruedas en
cada clase.

* Se necesitan taburetes en los bafios para alcanzar los lavamanos. Las
puertas de los bafios deben abrirse facilmente o permanecer abiertas a lo
largo del dia.

* Para los nifilos mas pequefios, suministre un cochecito a la escuela. Para
los nifios més grandes, el acceso a una silla de ruedas puede ser dtil,
especialmente si el nifio tiene problemas en las articulaciones.

* Deben suministrarse dos juegos de libros: uno para la casa y uno para la
escuela.

e Se aconseja un maletin con ruedas.
* Esté atento a la fatiga por escribir en el salén de clases.

* Cree un espacio en el salén de clases para descansar cuando as se desee,
o entre tareas escolares. Esto evita la necesidad de tener que abandonar el
salén para obtener un descanso necesario.

Sugerencias con respecto a la escritura:
Puede usarse un trazador o teclado para tareas de escritura més extensas.

Un tablero inclinado de dibujo que se coloca en el escritorio puede
resultar mas comodo que escribir sobre una superficie plana.

Los lapices grandes o los sujetadores de lépices similares a aquellos
suministrados a las personas con artritis pueden resultan mas Utiles para
escribir.

Una computadora portatil puede reducir la fatiga o “calambres por
escribir”.
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Sugerencias con respecto a los casilleros:

Los casilleros publicos pueden ser particularmente problematicos. A veces,
tienen estantes internos altos, puertas pesadas y candados con combinacion
giratoria; las manijas deberan levantarse para abrir y frecuentemente hay un
apifiamiento de estudiantes en los corredores.

Se han hecho diversas adaptaciones para el uso de casilleros.

La escuela puede mover los estantes y ganchos de los casilleros a una
menor altura.

Como ayuda al momento de abrir el casillero, la escuela puede instalar un
casillero con una llave en lugar de un candado de combinacion giratoria,
o un codigo que debe pulsarse para abrir el casillero, o instalar un sistema
de Ilavero con mando a distancia en el casillero. El estudiante tendra

que tocar el control de una placa en la parte delantera del casillero para
abrirlo.

> Para reducir el apifiamiento, asigne un casillero més bajo en el extremo
de la fila para que al menos le quede un lado libre del casillero del nifio.

® Permita que el nifio use un gorro en la escuela. La mayoria de las escuelas
no permiten que los nifios usen gorros, pero es importante permitir que
los nifios con progeria usen gorros o sombreros si esto los hace sentir mas
cémodos.

* Modificaciones para las pruebas estandarizadas y estatales:

Organice que la prueba sea administrada en periodos breves con
descansos frecuentes.

El nifio puede usar un procesador de textos y/o respuestas a preguntas
abiertas, segln resulte necesario.

Otra opcion es Scribe ELA (English Language Arts) Composition, donde
el nifio dicta sus composiciones a un escriba o utiliza un dispositivo de
conversion de voz a texto para registrar la composicion segun resulte
necesario.

® Para la clase de educacion fisica, resulta dptimo si el maestro permite
que el nifio pruebe cosas que desee intentar, pero también permita que
el nifio descanse cada vez que sea necesario. Asegurarse de que el nifio
siempre sienta que participa en la actividad (que no se sienta dejado de
lado) es también muy importante. El maestro debe controlar la actividad
cardiovascular muy de cerca. Esto puede ser autolimitante, dado que los
nifios deben jugar con sus pares tanto como sea posible. Con frecuencia, el
nifio puede cumplir con un papel central “importante” tal como tanteador
o “mariscal de campo designado” de modo de minimizar el contacto pero
maximizar su participacion.
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® El maestro de educacion fisica debe hacer las modificaciones necesarias en
la clase de gimnasia y en el vestuario. Si la clase sale al aire libre, esté atento
a la temperatura. Si el nifio no sale debido a temperaturas extremas, puede
quedarse adentro con un amigo.

* Los nifios con progeria no deben ser levantados por otros nifios. Los
niflos adoran levantarse entre si pero dado que frecuentemente aprietan
demasiado o se caen con el nifio, esto nunca se recomienda.

Organice sesiones de terapia fisica tres veces por semana en

la escuela, durante 20 a 30 minutos por sesién, y de terapia
ocupacional 1 a 2 veces por semana en la escuela, durante 20
minutos por sesién. Con frecuencia, se proporciona terapia fisica
como parte del dia escolar y esto ayuda a evitar citas de terapia
fisica y ocupacional fuera de horas de escuela, lo que tiende a
reducir la calidad de vida.

* Permita que el nifio lleve consigo una caja con el almuerzo para comer o
beber a voluntad. Con frecuencia los nifios necesitan bebidas y bocadillos
pequefios y frecuentes, pero la escuela por lo general limita los horarios
para comer y beber. Los nifios con progeria deben poder comery beber a
voluntad sin perturbar el salon de clases. Asegurese de que los maestros
suplentes también sepan esto.

* El nifio tal vez tenga que ir al frente de la cola de espera para el almuerzo
para tener suficiente tiempo para recibir la comida y comerla. Los nifios
con progeria con frecuencia comen mas lentamente que sus pares, pero
necesitan maximizar el consumo de comidas y bebidas. Ademas, llevar un
amigo al frente de la linea para el almuerzo ayuda con llevar las bandejas y
mejora el nivel de comodidad. Asegrese de que el asistente del comedor
pueda ayudarle a llevar las bandejas o a alcanzar la comida si es necesario.

* Pida que un adulto o escolta estudiantil lleve la mochila del nifio al
comienzo del dia y lo asista al terminar las clases.

¢ Un estudiante o adulto también debe asistir en la transicion de una clase
a otra. Un asistente personal del maestro debe escoltar a su hijo de un
salon de clases a otro y al comedor, llevar los articulos pesados tales
como mochilas y libros, y alcanzar articulos en los estantes altos segun
sea necesario dependiendo de la edad del nifio, su estado de salud y las
normativas de la escuela. A medida que los nifios crecen, sus pares pueden
asistir con estos tipos de tareas, evitando de este modo la necesidad de
tener un asistente adulto asignado en la escuela.

e E| nifio debe abandonar la clase 2 a 3 minutos antes del horario normal de
finalizacion entre clases y para tomar el autobus. Las mochilas de los otros
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estudiantes quedan a la altura de la cabeza y pueden golpear facilmente
al nifio. Ademés, los corredores se apifian y desordenan entre clases. Un
horario temprano de transicién es lo dptimo.

® El nifio debe tener a un padre u otro adulto aprobado por la escuela para
acompafiarlo en todas las excursiones escolares.

* Organice el transporte con un minibus hacia y desde la escuela, de ser
posible. El autobus escolar comin es el érea menos supervisada de la
escuela. Lo dptimo es contar con arreglos especiales para los viajes en
autobus.

® | 0s asientos en el salon de clases deben estar cercanos al maestro y a la
puerta. Todos los nifios con progeria desarrollan un déficit auditivo de tonos
bajos. Si bien esto por lo general no afecta la mayoria de los tonos del
habla, sentarse al frente de las clases es 6ptimo. Sentarse cerca de la puerta
también ayuda en las transiciones de un saldn de clases a otro sin crear
trastornos.

® Deben elegirse los salones de clases de modo que estén cercanos al
ascensor, en caso de que la escuela disponga de uno.

® Permita que el nifio utilice el ascensor con un amigo cada vez que se mueve
entre pisos.

¢ Cuando son mas pequefios, tenga un “area tranquila” con una manta y
almohada donde el nifio puede relajarse en caso de sentirse cansado. Es
posible que se requieran periodos de descanso en la enfermeria segin sea
necesario a medida que crece.

* El personal de enfermeria debe tener instrucciones de llamar a los padres
cada vez que se vea al nifio en la enfermeria.

® El personal de enfermeria debe disponer de un desfibrilador para
tratamiento.

® En caso de transferencia en ambulancia a un hospital, deberan hacerse
arreglos para ser llevado directamente a un hospital predeterminado donde
el personal del hospital conoce mejor al nifio o estd mejor equipado para
cuidar a un nifio con progeria. La progeria es una enfermedad rara y en la
mayoria de los casos, el personal no sabrd como tratar a los pacientes con
progeria. El personal de la ambulancia determinar si la situacion médica
garantiza la transferencia al hospital mas cercano, independientemente de si
tienen experiencia con el nifio.

* Tener amigos cercanos y asistentes confiables para ayudar en la escuela es la
clave para que todos se sientan comodos y felices.
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22.1 PROGERIA Y ENVEJECIMIENTO

22. Progeria 'y
envejecimiento

Lo que tienen en

comn la progeria y el
envejecimiento, y en qué
difieren

Comprender la progeria promete caminos nuevos para comprender
el proceso natural de envejecimiento. Todos producimos un poco
de progerina, si bien mucho menos que los nifios con progeria.

Lo que tienen en comdn la progeria y el envejecimiento, y
en qué difieren

La progeria es un sindrome de envejecimiento prematuro “segmental”. Esto

se debe a que no imita completamente al envejecimiento. Por ejemplo, los
nifios con progeria no experimentan la enfermedad de Alzheimer, las cataratas
ni los canceres tipicos del envejecimiento. Inversamente, el envejecimiento en

la poblacién general no trae aparejado algunos de los cambios en los huesos

y patrones de alopecia observados en progeria. Es muy importante determinar
dénde se superponen el envejecimiento y la progeria a nivel bioldgico, para que
podamos aprender y ayudar a todas las personas lo mas posible.

El descubrimiento de que la progeria es causada por una proteina recientemente
descubierta denominada progerina presenté preguntas completamente nuevas:
¢ Todos nosotros producimos progerina? ;La progerina tiene un papel en el
envejecimiento y en la enfermedad del corazén? Tal vez la pista nueva mas
importante con respecto al proceso de envejecimiento es el descubrimiento de
que la proteina de la progerina esté presente en concentraciones crecientes,
tanto en la progeria como en las células normales a medida que éstas envejecen.
Ademas, la progerina se encuentra en las biopsias de piel de personas de mayor
edad (consulte la figura en la pagina siguiente), mientras que las personas mas
jovenes tienen menos progerina, o esta no es detectable. Ademas, la progerina
se encuentra en las células de la pared arterial, y aumenta en un 3 % por afio

a medida que envejecemos. La relacion recientemente descubierta entre la
progeria y la progerina ha abierto las puertas de la investigacion cientifica sobre el
papel de esta molécula en la enfermedad del corazén y en el envejecimiento de
la poblacién en general.
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Los nifios con progeria estan predispuestos genéticamente a una enfermedad
prematura y progresiva del corazén. La muerte ocurre casi exclusivamente debido
a una enfermedad cardiaca extendida, la causa niUmero uno de muerte a nivel
mundial’

Tal como sucede con cualquier persona con una enfermedad cardiaca, los nifios
y adultos jovenes con progeria tienen un riesgo mayor de sufrir accidentes
cerebrovasculares, alta presion sanguinea, angina, corazén ensanchado e
insuficiencia coronaria: todas ellas, afecciones asociadas con el envejecimiento.
De este modo, existe claramente una gran necesidad de investigacion para
casos de progeria. Encontrar una cura para la progeria no sélo ayudard a estos
nifos, sino que puede proporcionar claves para tratar a millones de adultos con
enfermedad cardiaca y accidentes cerebrovasculares asociados con el proceso
natural de envejecimiento.

Dado que el proceso de envejecimiento estd acelerado en los nifios con progeria,
éstos ofrecen a los investigadores una rara oportunidad de observar en sélo unos
pocos afos lo que de otro modo requeriria décadas de estudios longitudinales.

Inversamente, aprender de los miles de estudios que tienen lugar cada afio en

la poblacién de mayor edad puede ayudarnos a comprender y posiblemente, a
tratar y curar a los nifios con progeria. jAprender los unos de los otros es la mejor
manera de ayudar a todos!

Biopsia de piel que muestra la progerina en
una persona de 93 afios de edad sin progeria.
Los puntos rojos son células que contienen
progerina. (Fotografia cortesfa de K. Djabali)

S A La progerina vascular aumenta en un 3

Organizacién Mundial de la Salud (World o o | terias de | blacié

Health Organization) % por afio en las arterias de la poblacion
general (Olive y colaboradores, 2011)
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A continuacién, hay un listado de algunas
lecturas recomendadas sobre progeria. La lista
resalta muchos de los puntos hechos dentro
del cuerpo de este manual. De ninguna manera
resulta exhaustiva. Para lectura adicional,
recomendamos que visite PUBMED y busque
progeria, lamina o laminopatia. Algunos de los
articulos que encontrara con su busqueda serén

de descarga gratuita.

Sitios web

www.progeriaresearch.org/patient-care-and-handbook/

El manual sobre progeria: Una guia para familias y proveedores de atencion
médica de nifios con progeria - Directrices clinicas por sistema, estrategias
psicosociales, ciencia basica y genética

www.ncbi.nlm.nih.gov/bookshelf/br.fcgi?book=gene&part=hgps
GeneReviews - Una revision general clinica, genética y sobre ciencias bésicas

www.ncbi.nlm.nih.gov/entrez/dispomim.cgi?id=176670
On Mendelian Inheritance in Man (OMIM) - Genética detallada de alto nivel
y articulos destacados

www.clinicaltrials.gov/ct2/results?term=progeria
Informacidn sobre ensayos clinicos

www.progeriaresearch.org/patient_registry.html
Registro internacional de pacientes de PRF

www.progeriaresearch.org/diagnostic_testing.html
Programa de pruebas de diagndstico de PRF

www.progeriaresearch.org/medical-database/
Base de datos médicos y de investigacion de PRF

www.progeriaresearch.org/cell-and-tissue-bank/
Banco de células y tejidos de PRF
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