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pitz C,una
nfermedad rara
ntre las raras

So6lo se conocen dos casos en Espana. Sufren retraso
mental, trigonocefalia y malformaciones en los dedos

Alba Jiménez ® MADRID

arta pediria ayuda

si pudiera hablar.

No sabe por qué

padece el sindrome
de Opitz C, una enfermedad de la
que so6lo hay dos casos conocidos
en Espana (unos 40 en el resto del
mundo) y que fue descubierta a
principios de los anos 70 por el
genetista americano John M.
Opitz.

Marta pediria que se investi-
gara, que, por favor, hallaran qué
gen puede ser el culpable de su
trigonocefalia, producida por el
cierre prematuro de la sutura
metopica craneal, de su hiperte-
lorismo (ojos un poco mas sepa-
rados de lo habitual), de su retra-
somental, de esas caracteristicas
propias de la desconocida enfer-
medad.

Ahora tiene 13 afios y su vida
ha mejorado gracias al esfuerzo
de Carles y Begona, sus padres.
Eldiagnostico fue curioso. Carles
cuenta como «el embarazo fue
normal, los problemas llegaron
durante el parto, porque no pro-
gresaba, y finalmente nacié por
cesarea. No podia respirar. Cuan-
do la vi en neonatologia con res-
piracion asistida, me percaté de
sus malformaciones, de la protu-
berancia en la frente y la forma
peculiar de sus dedos».

No obstante, lo principal era
reanimarla, porque sufrié varios
paros cardiorrespiratorios. «Te
encuentras en un estado de shock,
no estas preparado». Tras un mes
ingresada en el hospital alimen-
tada por sonda, pudo volver a
casa. «Pero a la semana tuvo otro

Sinel gen
responsable

paro y fue ingresada otras tres
veces mas durante su primer afio
de vida. «Los médicos no daban
esperanzas de que viviera mas de
un ano. De hecho, plantearon el
no remontarla si sufria otra para-
da, pero Begona, que es enferme-
ra, la reanimo», comenta Carles.

Varias intervenciones quirar-
gicas centraron la vida de la pe-
quena Marta. Una de ellas, muy
importante, fue la del craneo. Se
1levo a cabo cuando tenia casi dos
anos y consistié en una remode-
lacion craneal (frente y parte
superior de las orbitas de los
0jos). «Nos costé mucho decidir-
nos, porque recibimos opiniones
dispares por distintos médicos
sobre la conveniencia de llevarla
a cabo o no». Posteriormente tuvo
un par mas, «éstas mucho mas
sencillas, para corregir su estra-
bismo. Desde entonces mejoro
mucho su capacidad de conver-
gencia visual y su “conexion” con
lo que la rodea».

Paso el tiempo y con €l, 1a fase
mas dificil. Pero el diagnostico
no fue el correcto, ya que el sin-
drome que los profesionales ba-
rajaron, el Smith-Lmli-Opitz
(también minoritario, aunque no
tanto), finalmente no era el que
padecia.

UNION DE FAMILIAS

Comenzo6 entonces un periplo en
busca de respuestas que no lle-
gaban. Internet fue la via de ac-
ceso a una asociacion americana
que contaba con un consejo mé-
dico que orient6 a la familia. Un
pequeno congreso en Utah (Es-
tados Unidos) fue el punto de
encuentro de familias con sindro-

)

mes similares y motivo a Carles
a continuar y celebrar, cada cua-
tro anos, un encuentro para ver
qué progresos sobre investiga-
cion se habian hecho. Lamenta-
blemente, a dia de hoy, no hay
noticias que aporten informacion
relevante sobre el gen portador.
«Llegaron noticias de Japén y
enviamos muestras de sangre
unas cuantas familias para que
analizaran y obtuvieran algun
resultado, pero todavia no se ha
visto nada», dice Carles. Sin em-
bargo, éste fue el punto de parti-
da gracias al cual dieron con el

Opitz C de Marta y con la asocia-
cion que crearon en 2006.

Pero el dia a dia, el querer lu-
char en muchos frentes, pasa
factura. «Mi mujer y yo hemos
pasado por fases de depresion.

«Cuando la vime
percaté de su
protuberancia en la
frenteydelaforma
peculiar de sus dedos»

Ademas de latrigonocefalia, otros
signos de este sindrome sonel
puente nasalamplioyplanoconla
nariz corta, hipertelorismo, paladar
ojival, hipertrofia de las encias,
estrabismo, malformaciones enlos
dedos de manosy pies, genitales
desarrollados de forma anormal.

El dltimo estudio realizado conel
fin de daralgo de luz ante semejan-
tes problemas finalizé este verano
ylodirigié el médico Giovanni Neri,

sobre las muestras de sangre
enviadas por familias europeas con
algin miembro afectado por esta
dolencia.

Se analizé la sangre de nueve nifios
yjévenesyde sus padres.El objetivo
eradetectaralglin patréncomina
todasellas que dieraalguna pista
sobre el gen o genesimplicados. Sin
embargo, no se han obtenido
resultados concluyentes que
permitan avanzar en ese sentido.

Habra que esperar anuevos
avances en las técnicas de
investigacion genética. «Es posible
queaMartayanolesirvapara
mucho, pero esperamos que en el
futuro algunas familias puedan
encontrar un camino un poco mas
facil que el nuestro. No hay nada
mas duro que sentirte solo, aislado,
desconcertadoysin ayuda de quien
pensamos que debiera darla»,
concluye Carles.

RAUL

Cost6 mucho aceptar la situacion.
Yo tuve la primera hace cuatro
anos, de la que me recuperé rela-
tivamente bien, hasta que el ano
pasado sufriunarecaida dela que
aln no me he repuesto».

Esta familia dio el primer paso,
el siguiente debe darlo la comuni-
dad cientifica. De momento s6lo
se conocen dos casos, pero, si se
hayara cual es el verdadero res-
ponsable, podria encontrarse un
tratamiento que hoy no existe. De
hecho, deben conformarse con
terapia fisica y tratamientos de
estimulacion de la nifia.

DE INTERES
PARA LOS ENFERMOS:

Associacio Sindrome Opitz C
Correo electrénico:
info@asopitzc.org

Donaciones:
Entidad: Caixa de Catalunya
Titular: Associacié Sindrome Opitz C
Cuenta: 2013 0062 40 0201365910

Muchas gracias en nombre de todas
las familias
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