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El sindrome de Fraser
Sindrome de criptoftalmia-sindactilia

Esta ficha redne informacién de ayuda a los profesionales implicados en la atencion de la discapacidad
en su trabajo de evaluaciéon y acompanamiento de personas que padecen estas enfermedades raras.
En ningun caso, sustituye a una evaluacion individual.

Adaptado de la Enciclopedia de Orphanet para profesionales [1]

e Definicion: El sindrome de Fraser es un sindrome genético malformativo poco frecuente
cuyas principales manifestaciones son la criptoftalmia, la sindactilia, las anomalias
laringeas y traqueales y las malformaciones urogenitales.

e Epidemiologia: La prevalencia del sindrome no se conoce con exactitud, pero se estima
gue podria afectar a menos de un recién nacido por cada 500.000 en Europa.

e Clinica: La criptoftalmia estd presente en el 93% de los casos, siendo generalmente
bilateral y completa. Otras manifestaciones oculares son el anquilobléfaron, el coloboma,
las anomalias de los conductos lacrimales, la microftalmia y la anoftalmia. La sindactilia
de los dedos de las manos y/o de los pies estd presente en el 54% de los casos. También
pueden presentarse otras anomalias: anomalias urinarias (agenesia renal, hipoplasia
renal unilateral o bilateral o rifiones poliquisticos); anomalias genitales (ambigiiedad
sexual en uno de cada 5 casos; en las niiias, fusién labial, hipertrofia del clitoris, Utero
bicorne y malformaciones de las trompas de Falopio; en los nifios, ectopias testiculares,
micropene con hipospadias); malformaciones ORL (malformaciones en el oido con
pérdida de audicidn conductiva, paladar ojival, hendidura a lo largo del tabique nasal o
de la lengua, hipertelorismo, estenosis laringea). La mayor parte de las personas
afectadas no sufre de un déficit intelectual, aunque presenta multiples discapacidades.

e Etiologia: Todavia no se conocen todos los genes que causan el sindrome de Fraser,
aunque ya se han identificado tres (FRAS1, FREM2, GRIP1). Probablemente, el gen FRAS1
codifica para una proteina de la matriz extracelular. La transmision del sindrome es
autosémica recesiva.

e Manejo y prondstico: El manejo debe ser multidisciplinar y se basa principalmente en la
cirugia. En caso de deficiencia renal, puede ser necesaria la didlisis. En los casos mas
graves, se puede sugerir un trasplante renal. El 25% de los nifios son mortinatos y el 20%
fallece antes de cumplir un afo a causa de las anomalias renales o laringeas. Si estas
anomalias no estan presentes, la esperanza de vida es practicamente normal.

— Enciclopedia Orphanet de la Discapacidad
www.orpha.net/data/patho/Han/Int/es/SindromeFraser Es es HAN ORPHA2052.pdf
| octubre de 2016



http://www.orpha.net/data/patho/Han/Int/es/SindromeFraser_Es_es_HAN_ORPHA2052.pdf

Extraido de la Enciclopedia Orphanet para el publico en general [2]

La mayoria de los nifos padece discapacidades visuales y, algunos, auditivas. Esta
doble deficiencia dificulta el aprendizaje y requiere de un abordaje especifico.

Ademas, cuando presentan defectos en las extremidades, estos suponen
impedimentos adicionales.

Asimismo, algunas malformaciones fisicas visibles y la ambigiiedad sexual pueden
tener consecuencias estéticas y psicoldgicas que derivan en aislamiento social,
retraimiento y baja autoestima.

El resultado de estas deficiencias es una discapacidad que afecta a la comunicacidn, la
autonomia y la movilidad (ver “Vivir con”), que puede mejorar mediante una
rehabilitacion funcional, ciertos equipos y ayudas técnicas.

Las deficiencias multiples debidas al sindrome de Fraser requieren un abordaje precoz y
multidisciplinar.

Manejo de las afectaciones visuales

Se recomienda encarecidamente que se realicen pruebas de deteccién precoz de las
afectaciones visuales y se lleve a cabo su abordaje por parte de equipos especializados
en terapia oculomotora, es decir, los profesionales que detectan, rehabilitan y
readaptan los problemas de la vision. Esto permite, en la medida de lo posible, la
adaptacion de las lentes correctoras. Estos especialistas pueden ayudar a los afectados
a desarrollar estrategias que les permitan maximizar sus capacidades visuales.

El entrenamiento en habilidades de la vida diaria (HVD), adaptado a las personas con
deficiencias visuales, les permite adquirir una mayor autonomia individual, social y
profesional. Después de haber analizado sus dificultades, el educador en HVD aporta las
ayudas técnicas necesarias para la autonomia, como por ejemplo la adaptacién del
mobiliario. Para esto, se pueden realizar simulaciones de actividad o de trabajo
cercanas a la vida cotidiana, consiguiendo asi una especie de interfaz entre el afectado y
su entorno. También se pueden disefar y producir aparatos que faciliten el acceso a la
autonomia personal.

Los instructores de movilidad ayudan a las personas a desplazarse con seguridad tanto
en el interior como en el exterior gracias a un entrenamiento que les permite
familiarizarse con su entorno.
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Manejo de las afectaciones auditivas

Los nifios que presentan sordera de los dos oidos (sordera bilateral) pueden llevar
audifonos, a veces desde los 3 6 4 meses de edad. Puede ocurrir que, aunque el
conducto auditivo sea normal, se coloquen audifonos clasicos detras de la oreja que
amplifican electrénicamente el volumen del sonido. Generalmente, se utiliza un
implante de conduccién 6ésea: gracias a las vibraciones emitidas por el aparato en
contacto con el hueso, el sonido se transmite directamente al oido interno. La carcasa
gue asegura estas microvibraciones debe mantenerse en contacto con la piel del
craneo; antes de los 6 afios de edad, se sostiene mediante una cinta elastica o una
diadema; en los nifios mas mayores, la carcasa se atornilla en el hueso detras de la
oreja. El nifio puede correr y saltar sin dificultad pero deberd quitarse la carcasa para
bafarse. Existen otros dispositivos basados en un sistema de doble iman, uno se
introduce bajo la piel sobre el hueso situado detras de la oreja y el otro permite
mantener el aparato externo en su sitio. Las protesis implantables en el oido medio,
ocultas, son una alternativa en algunos casos. El aparato permite una mejoria inmediata
y una audicién de muy buena calidad. Es recomendable la asistencia de un logopeda
para asesorar a los padres, por ejemplo sobre el tiempo de uso, la manera de estimular
a los bebés, etc. Por lo general, es posible lograr el objetivo de un desarrollo del
lenguaje en un plazo razonable, seguido del habla y de posibilidades de comunicacidn
normal Si la sordera es unilateral, la audicion global se supervisa de cerca y el uso del
audifono puede posponerse.

Otros abordajes

La discapacidad multisensorial y visceral requiere de la intervencidon de un equipo
multidisciplinar constituido fundamentalmente por un experto en psicomotricidad, un
fisioterapeuta, un terapeuta ocupacional, un logopeda y por educadores
especializados.

La reeducacién psicomotora trata de mejorar la orientacion espacial, la coordinacién de
los movimientos y la precisién de los gestos. Por ejemplo, si el nifio utiliza a menudo
toda la mano para atrapar y sujetar objetos, la psicomotricidad le va a permitir
aprender a utilizar solamente el pulgar y el indice. Ademas, la psicomotricidad ayuda al
nifo con problemas de visidn a situarse bien en el espacio, a ganar confianza en si
mismo...

Cuando sea precisa una gastrostomia, se utilizara la fisioterapia para liberar la faringe
de las secreciones nasales y bucales.

El terapeuta ocupacional puede evaluar las dificultades de movimiento en la vida
cotidiana y puede implementar ayudas materiales y/o técnicas que favorezcan una
mejor autonomia individual, social y profesional.

A partir de uno o dos afios de edad, el nifio puede asistir a sesiones de logopedia. Estas
son indispensables en caso de sordera con el fin de dar un significado a la informacién
sonora que el nifio percibe con sus ayudas auditivas. Las sesiones de logopedia
permiten reducir al mismo tiempo los problemas de degluciéon y masticacion. Este
abordaje es indispensable cuando los nifios presentan una hendidura del velo del
paladar porque, aunque haya sido operado, el velo permanece menos flexible que un
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velo sano. Algunos ejercicios especificos, puestos en practica a través de juegos de
soplo, permitiran reforzar el velo del paladar y compensar asi su insuficiencia funcional.

Las deficiencias visuales, auditivas y las hospitalizaciones continuas repercuten en la
vida familiar, la escolarizacion y la vida profesional y social. Las principales situaciones
de discapacidad asociadas a estas deficiencias conciernen a la comunicacion, la
movilidad, el desplazamiento y la gestion de la vida diaria. La situacion de estos nifios
varia mucho segun la gravedad de las afectaciones.

El primer afio de vida del niflo es una etapa particularmente dificil. Algunos nifios son
hospitalizados con frecuencia y las dificultades visuales y auditivas son el origen de una
discapacidad considerable. El apoyo (reeducacién psicomotora, logopedia...) es
indispensable y algunos padres deben reducir o abandonar su actividad profesional
para ocuparse de su hijo.

También puede suceder que la familia deba trasladar su domicilio para aproximarse a
las instituciones que puedan atender al nifio. Por lo tanto, pueden surgir
preocupaciones financieras, técnicas y administrativas. Asimismo, la principal dificultad
es la comunicacién. Es importante crear un entorno lo mas seguro posible para el nifio.
La familia deberd establecer una forma de comunicacién con el nifo
independientemente de su deficiencia.

Las personas en el entorno de los afectados (conyuges, hijos,...) que ejercen un papel de
“cuidadores” deberan recibir apoyo psicolégico que les permita mejorar su calidad de
vida y, por consiguiente, también la de la persona a la que ayudan.

En el caso de los nifios que nacen con deficiencias visuales o invidentes con una sordera
congénita, la prioridad es establecer rdpidamente un sistema de comunicacién entre el
nifio y su familia. El manejo rapido de la sordera, principalmente gracias a las prétesis y
a la reeducacion, generalmente permite a los nifios acceder al mundo sonoro. Si la
sordera no ha sido nunca profunda, los niflos se comunicaran oralmente.

El modelo de intervencion educativa que se lleva a cabo en Espafia con el alumnado con
ceguera o deficiencia visual grave, es un modelo de intervencion que esta posibilitando
la inclusion académica y social de este alumnado.

Para ello, la ONCE firma convenios de colaboracién con todas las administraciones
educativas de las comunidades auténomas. A través de estos convenios, los alumnos
cuentan con todos los recursos del sistema ordinario y, ademas, los especificos de Ia
ONCE a través de sus Centros de Recursos Educativos (CRE), ubicados en Alicante,
Barcelona, Madrid, Pontevedra y Sevilla, que prestan servicios de atencion directa y
servicios complementarios.

Actualmente, mas del 98% del alumnado con discapacidad visual se escolariza en
colegios ordinarios, en su pueblo, barrio o ciudad de residencia, siguiendo el curriculo
escolar oficial.
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Este alumnado recibe una atencidon complementaria en funcién de sus necesidades
especificas relacionadas con la discapacidad visual (ensefianza del sistema braille,
nuevas tecnologias, autonomia personal, orientacién y movilidad, competencia social,
etc.), que es la que le proporcionan los profesionales especializados de los Equipos
Especificos de atencidn educativa a la discapacidad visual.

Para favorecer el desarrollo e integracion de las personas con sordoceguera, se
requieren programas de atencién que intenten mejorar estas circunstancias, tales como
Programas educativos especificos de rehabilitacién, instruccion en el uso de ayudas
técnicas y utilizacidn de las tecnologias de la informacion y comunicacién a través de
adaptaciones tiflotécnicas especificas, ajuste a la discapacidad, logopedia e intervencién
en el drea de la comunicacién, entre otros. La ONCE tiene en cuenta las caracteristicas y
necesidades especificas de este grupo de afiliados, proporcionandoles atencidn a través
de sus servicios sociales especializados.

Asimismo, la ONCE dispone de una Unidad Técnica de Sordoceguera cuyo obijetivo es
velar por la especificidad de la atencién en todos los servicios, mediante el
asesoramiento, la formacidon de profesionales, la elaboracién de materiales, la
investigacion de nuevos recursos y la propuesta de acciones que tengan por objeto
mejorar la calidad de vida de los afiliados con sordoceguera. Para que este objetivo
tenga alcance en todo el Estado, la ONCE cuenta ademds con Profesionales Especialistas
en Sordoceguera en distintas zonas.

La autonomia del adulto va a depender de sus aptitudes. Algunos serdan muy
dependientes y no podran vivir solos. Otros, por el contrario, podran ser
independientes, tener un trabajo y vivir solos.

Uno de los objetivos basicos de la politica de empleo de trabajadores con discapacidad
es su integracién en el sistema ordinario de trabajo o, si no es posible, su incorporacion
al sistema productivo mediante la férmula especial de trabajo protegido.

Para el cumplimiento de este objetivo, la normativa contempla diferentes medidas que
fomentan el empleo de los trabajadores con discapacidad, tales como el
establecimiento de un sistema de intermediacién laboral, el empleo con apoyo, los
enclaves laborales, o la regulacién de medidas de accidn positiva en las politicas activas
de empleo.

Las iniciativas dirigidas a fomentar el empleo de las personas con discapacidad se
agrupan segun vayan destinadas a facilitar la incorporacion al empleo ordinario o al
empleo protegido. Existen ademds otras medidas, como los centros ocupacionales, que
no son propiamente una modalidad de empleo, sino una actividad asistencial.

Para mas informacién, puede consultar los siguientes enlaces:

e Ministerio de Sanidad, Servicios Sociales e Igualdad > Empleo vy discapacidad

e Servicio de Informacién sobre Discapacidad > Empleo y Proteccion Econdmica
de la Discapacidad
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