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CUIDADO DE PERSONAS CON

ATAXIA-TELANGIECTASIA




A-T es una enfermedad genética rara, autosmica, recesiva

que causa:
¢ Incoordinacion progresiva de muchas funciones de motor,

incluyendo las habilidades motores finas y gruesas,
movimiento de ojos y defecto del habla

e Problemas del sistema inmunolégico

e Alta tasa de cancer

A-T occurre cuando una persona tiene defectos en ambas copias
del gene ATM. El gene ATM es responsable de la produccion de
la proteina ATM. Sin esta proteina, células particulars del cerebro
(células de Purkinje en el cerebro) que controlan el movimiento
dejan de funcionar normal. La falta de ATM también interfiere con
el desarrollo de linfocitos, un tipo de sangre blanca célula que
ayuda a combatir infecciones y produce anticuerpos.

La gravedad de los sintomas de A-T varia sustancialmente entre
los individuos afectados. Los sintomas suelen empeorar,
especialmente durante los anos de escuela primaria (de 5 a 12
afos).

Los siguientes son sintomas comunes de A-T:

e Mala coordinacidn (ataxia) de las tareas motoras finas y
gruesas

e Dificultad controlando movimiento de los ojos que afecta
tareas visuales

e Movimientos involuntarios, que puede empeorar durante la
adolescencia

e El hablar arrastrado, lento o suave (disartria). Puede surgir
temprano y €s menos progresivo que otros problemas
neuroldgicos

e Telangiectasia (pequefos vasos sanguineos dilatados en la
parte blanca del ojo o la esclerdtica, y a veces en dreas de la
piel expuestas al sol) ocurren en nifios entre las edades de 5-8.

¢ Infecciones, especialmente en la nariz, los senos nasales y los
pulmones

e Predisposicion al cancer

e Crecimiento deteriorado

e Desarrollo puberal retrasado o incompleto
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Problemas Neurolégicos

La primera indicacion de ataxia en A-T suele ocurrir durante la infancia.
Los nifios con A-T comienzan a caminar a la edad normal (alrededor de  EIN[EIRIO ISR T I eL N0V TS0 LEOo |8 (B y=ls VAot W)

los 12 meses), pero es posible que no mejoren mucho después de su detenga la progresion de los problemas
marcha inestable. A menudo tienen problemas manteniéndose de pie o neurolégicos. El tratamiento de la A-T es
sentados y tienden balancearse hacia atrds o de lado a lado. Aveces, sintomadtico y de apoyo. Las terapias fisicas,

parecen tener un mejor equilibrio cuando corren o caminan rapidamente SV EIS OISR S BiF10) EREIS R0 1 (ORE N (S (el (6 (o8

en comparacion con cuando caminan lentamente o se paran en un solo pueden ayudar a mantener la funcion, pero no

lugar. Durante los afios de la escuela primaria, los nifios con formas retrasan el curso de la neurodegeneracion. El

tipicas de A-T buscardn ayuda para caminar y luego comenzaran a usar ejercicio terapéutico es util para mejorar la

una silla de ruedas, la principio para largas distancias pero eventualmente EEFANGESRE 1501 M5 (ORI oRe S L RIEET (N (BN ERC)

en lugar de caminar. punto de fatiga que interfiera con las
actividades de la vida diaria. No se puede

Durante los afos escolares, los nifos tienen cada vez mas dificultades mejorar la coordinacién general mediante el

leeyendo debido a la falta de coordinacion del movimiento de los 0jos. Al EENSENIE NI R EERS rl ) BRI 1}

mismo tiempo, las funciones motoras finas (escribir, colorear, comer con N OGIOIE @I 1 IS0 6] (RO L) (S

cubiertos, cepillarse los dientes y el cabello) pueden deteriorarse. La "soluciones" o estrategias alternativas que
mayoria de estos problemas neurologicos dejan de progresar después de  [EUISEIS B [0) 6V ERer oL Yo [ F 16 B o LY g: B =il E VA PRV (1
los 12-16 afios de edad. especificas.

Las dificultades con la articulacion del habla y la fonacion suelen ser Ciertos medicamentos antiparkinsonianos y
evidentes en los afios preescolares y pueden empeorar 0 no con el tiempo. BTG ol ol RIS S 1B MILs Sl okt e Reohlace) FiYy
Los nifios a menudo prefieren no hablar en lugares publicos o los sintomas, pero solo deben recetarse en
desconocidos, sino comunicarse mas con familiares y amigos. consulta con un neurélogo. Estos medicamentos

tienen distintos grados de éxito en personas con
Los movimientos involuntarios pueden comenzar a cualquier edad y A-T. El tratamiento de los problemas no

empeorar con el tiempo. Estos movimientos adicionales pueden tomar neuroldgicos asociados con la A-T, como la
muchas formas, que incluyen: desnutricion, parece beneficiar la funcién
e Corea (pequeios tirones de manos y pies que parecen estar inquietos) eS8
e Atetosis (movimientos de torsién mds lentos de la parte superior del
cuerpo)
e Distonia (adopcién de posturas rigidas y torcidas)
e Sacudidas midclonicas (sacudidas ocasionales incontroladas)

e Temblores (varios movimientos ritmicos con intentos de accién

coordinada)

Inmunodeficiencia y Predisposicion a Infecciones

Aproximadamente dos tercios de las personas con A-T tienen anomalias del sistema
inmunolégico detectadas por el laboratorio, pero no todas causan sintomas. Las
anomalias de laboratorio mads comunes son:
¢ Bajos niveles de una o més clases de inmunoglobulinas (subclases IgG, IgA, IgM o
IgG)
e Deterioro de las respuestas de anticuerpos a vacuna o infecciones
e Cantidad baja de linfocitos (especialmente linfocitos T) en la sangre

La inmunodeficiencia es uno de los factores que puede predisponer a las personas con
! A-T a desarrollar infecciones frecuentes del tracto respiratorio superior (resfriados,

sinusitis e infecciones del oido) e inferior (bronquitis y neumonia)A_T Children's Project 2020



Disfagia y Aspiracion
e Dificultad para tragar (disfagia) es comunes y generalmente ocurre

después de los 10 afios. La disfagia resulta por los cambios

neurolégicos de A-T y como interfieren con la coordinacién de los . ~
La ingesta oral se puede ayudar ensefidndole a

movimientos de la boca y la garganta (faringe) que son necesarios .
yla garg ( ge)d las personas con A-T como beber, masticar y

ara tragar seguro y eficiente. ) :
p g guroy tragar de manera mds segura. Los tratamientos

e Problemas de coordinacién que involucran la boca pueden crear .
para los problemas de deglucién deben

problemas masticando y aumentan la duracién de las comidas. . . 2
determinarse tras evaluacion de un patdlogo de

Comer requiere mas esfuerzo al tragar alimentos que requieren ser . . .
4 & 4 d habla y el lenguaje. Los dietistas pueden ayudar

masticados (por ejemplo, apio crudo) en comparacion con alimentos . .
(por ejemplo, ap ) p a trara los problemas de nutricién

ue no requieren ser masticados en la boca (por ejemplo, pudin). P . zas
q q (por ejemplo, p ) recomendando modificaciones dietéticas,

e Problemas de coordinacién que involucra la faringe pueden hacer . : : .
incluyendo alimentos ricos en calorias o

que se inhalen liquidos, alimentos y saliva hacia las vias respiratorias . ..
(aspiracion) complementos alimenticios.
aspiracion). . : .

p Se recomienda una sonda de alimentacién

e [amayoria de las personas tosen al aspirar, pero es posible que las , o
(gastrostomia) cuando ocurren las siguientes

personas con disfagia no tosen (aspiracion silenciosa). La ausencia o
situaciones:

de tos puede crear dificultad al sospechar si hay problemas para . "
p p yp P ¢ Un nifio no puede comer lo suficiente para

tragar. .
& crecer o una persona de cualquier edad no

e [a aspiracion, particularmente la aspiracion silenciosa, es comin en . .
puede comer lo suficiente para mantener el

personas con A-T mayores de 10 afios. ess

e [ a falta de tos puede interferir con la eliminacién de las sustancias L o
La aspiracion (una condicion en la que se

aspiradas de las vias respiratorias. . . . .
repsiran alimentos o liquidos e las vias

e La aspiracion puede causar problemas pulmonares debido a la . . ; o
respiratorias), particularmente la aspiracion

incapacidad para toser y eliminar los alimentos y liquidos aspirados o ”»
silenciosa, es problemadtica

desde las vias respiratorias. Las preocupaciones sobre la aspiracion
Las horas de comer son estresantes o

silenciosa pueden motivar estudios por rayos X. No es til tener un . . :
demasiado largas, o interfieren con otras

estudio de deglucidn inicial en nifios que no tienen signos de -
actividades

roblemas para tragar o que son menores de 10 afios. Los estudios de . I ;
P P & q Las sondas de alimentacion pueden reducir el

rayos X de la deglucién pueden tener algin beneficio para los nifios . .
riesgo de aspiracion al ayudar a las personas a

mayores y sintomaticos que requieren la informacién para preguntas . .. . i pr s
y y d d bara preg evitar liquidos o alimentos que son dificiles de

de diagnoéstico o manejo de la disfagia. La utilidad de los estudios de . o
tragar. Las sondas de gastrostomia también

rayos X de la deglucion debe discutirse con los proveedores de . .
pueden ayudar a proporcionar las calorfas y la

atencion médica, incluido un patélogo del habla y lenguaje.

Senales de Advertencia de Problemas

nutricion necesarias sin el estrés y el
compromiso de tiempo de las comidas
Para Trngr prolongadas. Las sondas de alimentacién no

e Asfixia o tos al comer o beber evitan que las personas ingieran por via oral.

e Poco aumento de peso (durante las edades de crecimiento esperado)  IaRSARINC RULIRE RV EENERC 2l

o pérdida de peso a cualquier edad debe ser mantener el peso en el percentil 10-25.

e Babeo excesivo La realimentacion inmediatamente después de

e Horarios de comida de m4s de 40 minutos de forma regular la colocacion de la sonda de gastrostomia debe

e Alimentos o bebidas que antes de disfrutaban ahora se rechazaban o [EEAZASRSEUIELN T YL ST

se dificultan aceptacion y minimizar el riesgo de aspiracion

por reflujo gastroesofagico.

e Problemas para masticar

e Aumento de nimero de infecciones pulmonares inexplicables de otro
modo, especialmente en personas con otros signos de problemas para
tragar A-T Children's Project 2020



RECURSOS

A-T Children's Project

Teléfono: 954-481-6611 o 800-543-5728

Correo Electronico: info@atcp.org
Sitio web: atcp.org

6810 N. State Road 7
Suite 125
Coconut Creek, FL 33073

A-T Clinical Center (centro clinico) - Johns Hopkins

Jenny Wright, RN - enfermera coordinadora
Teléfono: 410-955-5883

Correo Electronico: jenny.wright@jhmi.edu

Jenny puede invitar a un traductor gratuito para la cita si
€S hecesario.

Servicios de idiomas de Johns Hopkins
Teléfono: 410-614-4685

Correo Electronico: JHMInterpretations@ijhmi.edu
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