Relato de M2 Carmen Rivera,

madre de Luis, un nino con
“'sindrome de Kabuki”

Un 22 de febrero de hace 16 afios, después de un embarazo totalmente
normal, nacié mi hijo Luis.

Aparentemente era un bebé sano. No obstante, ya empezaron a
surgir las primeras complicaciones, como:

- Luxacién congénita de cadera derecha tratada con arnés.
- Se observo vello en su espalda, por lo que los médicos
consideraron la posibilidad de que tuviera espina bifida.

- Y, ademas, tenia problemas auditivos.

Aun asi, al tercer dia nos fuimos a casa remitiéndonos a
posteriores visitas médicas.

Pronto ingresé en el hospital por rechazo de las tomas,
vomitos sucesivos y un estancamiento en la curva ponderal.

Tras persistir el rechazo en las tomas, debido a que no
succionaba, se decide dar el alimento mediante sonda
nasogastrica.

Poco a poco, de manera mas seguida y reiterada,
comenzdé a tener numerosas y diversas infecciones.
Esto hizo que los ingresos en el hospital se hicieran
cada vez mas frecuentes y largos.

A partir de aqui, nuestra vida familiar y laboral dio un giro de 180 grados; tuve que
dejar de trabajar, ya que a los sucesivos y largos periodos hospitalarios, se le
sumaban terapias diarias de Atencion Temprana, rehabilitacion y estimulacién.

Ademads, y aun mas importante,
nuestra hija mayor de tan solo 3
afnos, paso totalmente a un segundo
plano y a ser atendida por otros
familiares.




y nuestra segunda familia el personal
hospitalario.

Poco a poco, fueron surgiendo miles de incertidumbres, tanto para nosotros como para
los médicos, ya que no tenian respuesta a todo lo que le estaba sucediendo a Luis.

Se podia observar en él:

- Limitacién funcional en el miembro inferior.
-Cierto retraso mental.

-Disminucidn de eficiencia visual.
-Hipoacusia media en ambos oidos.

-Fisura palatina.

-Hipotonia muscular generalizada.
-Problemas en la coordinacion y el equilibrio.
-Retraso en el lenguaje.

-Dificultades en el aprendizaje.

-Numerosas enfermedades del aparato circulatorio, digestivo y
urinario.

- Y anomalias congénitas en el corazoén.

El dia a dia con Luis, se fue haciendo cada vez mas dificil; todo
eran complicaciones, incertidumbres e inconvenientesy, ...

Llegé la hora de plantearnos el ir al colegio... imadre mia!

Con un hijo que acababa de empezar a andar, que practicamen-
te no hablaba y que era totalmente dependiente de un adulto.

El centro de Estimulacion Temprana al que asistia, nos orientd sobre los pasos a
seguir para solicitar la minusvalia y para que le realizasen el dictamen de
escolarizacion.

En dicho dictamen se decidi6 que fuera a un centro ordinario, con los recursos de:
pedagogia terapéutica, educador,
audicion y lenguaje, y fisioterapeuta.

Asi empezé su camino de superacidon entre nifos a los que se les llama
“normales”. '




Poco a poco fue haciéndose un hueco
entre todos sus compafieros, ya que
sus limitaciones fisicas y psiquicas se
compensaban con la dulzura y carifio
gue desprendia hacia todos ellos.

Para nosotros como padres, su etapa escolar la hemos vivido con sentimientos
encontrados.

Por un lado, nos alegraba ver sus progresos, pero, por otro lado, también veiamos los
momentos de frustracidon en los que Luis no podia hacer lo que el resto de sus
compaferos hacian diariamente.

Cada vez se veian mas las diferencias entre él y sus compafieros, las cuales se hacian
mas latentes en el parque, junto a los demas nifios y sus madres, las cuales no
entendian que no todos los nifios son iguales y requerian demasiadas explicaciones,
gue a mi como madre me hacian sentir incomoda y dolida.

A pesar de que su etapa escolar se veia interrumpida en numerosas ocasiones por sus
largos ingresos, ha conseguido avanzar mucho; esto es debido a que como bien dicen
sus maestros, Luis es un nifio muy trabajador, luchador, con un gran afan de
superacién y agradecido con todo lo que le proponian para conseguir sus objetivos.

Durante todos estos afios, continudé nuestra lucha buscando terapias, contrastando
opiniones médicas, buscando actividades que se adaptasen a sus necesidades y con
numerosos viajes de un hospital a otro, de un centro a otro ...

Todo esto repercutia tanto a nivel personal como econdmico, ya que ademas de dejar
de trabajar, surgian numerosos gastos extras en el dia a dia debido a todas estas
actividades y traslados, entre otras cosas.

Junto a todo esto, hay que afadir las numerosas
sometido, como son:

que ha sido

- Fisura palatina.
- Operacion de oidos.
- Operacion de un quiste en la espalda.

Con todo esto, al cabo de 11 afios y después de haber tirado la toalla ya que los
médicos no encontraban el porqué de todo lo que le pasaba... llego la respuesta:

El equipo de genetistas lo diagndstico con Stnmdrome ode Kabuki, ya que tenia
una mutacion en el gen MLL2 (KMT2D).

EL relne practicamente todas las manifestaciones clinicas de dicho sindrome, ademas
de problemas de inmunodeficiencia que aparecieron posteriormente. Otro handicap
afadido a su dia a dia, ya que debe seguir un tratamiento crénico que delimita
diariamente su alimentacion.

Con todo esto espero haber podido reflejar las dificultades que conlleva este
sindrome, tanto para Luis como para el resto de la familia.

Muchas gracias por vuestra atencion.



