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PROLOGO O CUENTO DE ALDUK

Imaginese que duerme. En el suefio usted se levanta y se dirige a la cocina con la intencién de
prepararse un café; sin embargo, al intentar coger una taza se da cuenta de que algo falla, por alguna
raz6én no puede agarrarla bien, sus dedos no la sostienen y esta cae. Al mirarse la mano derecha, le
parece que su pulgar esta mal situado y esto ha provocado que una accion sencilla le haya resultado
imposible. Se despierta. Se observa rapidamente las manos y comprueba que ha sido un suefio.

Si alguien le dijera que una persona padece el sindrome Holt—Oram reaccionaria como la inmensa
mayoria de las personas, como yo mismo: poniendo cara de no saber. En primer lugar porque se
trata de una enfermedad inusual, de las calificadas como raras; y en segundo, y en consecuencia,
porque los pocos casos clinicos que existen no han generado la suficiente informacion para que el
ciudadano medio la conozca. Pero existe, es real, y constituye todo un cumulo de cuestiones, dudas,

miedos, decisiones y pasos. Todo un camino en el que se pone a prueba a las personas.

En la aldea de Alduk todas las personas, sin contar a los animales y las plantas, eran nifios. Los
nifios de esta aldea eran muy especiales: podian vivir miles de afios ya que su espiritu se mantenia
joven gracias a la forma serena y razonable en que se tomaban las cosas, muy pocas veces se
enfadaban asi que los dias pasaban muy apacibles. Para contrarrestar el exceso de tranquilidad
practicaban dos deportes: cazar arco iris y comer pasteles de chocolate. También tenfan sus fiestas
nacionales como colgarse de un arbol cabeza abajo o meter las manos en sacos llenos de arroz.

En Alduk existia lo tipico de una aldea razonable: arboles con hojas azules, un pozo sin agua y la
leyenda de un tesoro escondido.

En toda la aldea no habia ni un adulto porque, como todo el mundo sabfa, las personas mayores
siempre acababan hablando de futbol, cosmética y politica, y aquello era terriblemente aburrido.
Cuando un dia llegé un vendedor que les ofrecié un crecepelo, ellos replicaron que no les hacia
falta; en otra ocasion acertd a pasar un arquitecto que les prometié un gran aparcamiento, a lo que
ellos respondieron entregandole un cartel que rezaba: NO TENEMOS COCHE. Asi uno y después
otro, los adultos se marchaban porque, simplemente, aburrian a los nifios.

Entre todos ellos habia uno mas especial que el resto. Se llamaba Marta.

Cuando Martina nacid, sus padres se dieron cuenta de que algo -al principio fue simplemente algo,
como un leve resplandor- no marchaba correctamente, sus manos presentaban una anomalia, unos
pulgares trifalangicos y mal emplazados. El sindrome Holt-Oram es una enfermedad genética que
afecta al desarrollo de las extremidades supetiores y el corazon, suele darse aproximadamente en
uno entre cien mil personas. Conozco a los padres, conozco a Juan Carlos y Marisa, y sélo puedo
imaginarme el desconcierto ante tal circunstancia. Probablemente les asaltaron preguntas como
“¢qué suceder” o “y ahora qué”. Porque se trataba de su hija, de su hija recién nacida. Esta es la
historia de un viaje porque todo viaje, ya sea fisico o emocional, implica un punto inicial, una salida
a partir de la cual recorremos un trayecto salpicado de emociones, personas, experiencias,
desencuentros, etc. En su caso, su viaje, su punto inical, fue mas rotundo, mas enérgico, pues
comenzd en un lugar en el que ain no sabfan qué verfan, a quién conocerfan ni qué experiencias
tendrian. Partieron de cero.

Este punto de partida conllevé empaparse de toda la literatura cientifica al respecto, bucear en

manuales que a cualquiera le sonarfan a chino, hacer innumerables llamadas telefonicas, concertar



citas en otras ciudades, consultas periédicas en horas de trabajo, ponerse al dia en genética, en el
sistema circulatorio y 6seo, microcirujfa, los entresijos del corazoén, desarrollo infantil y un sinfin de
materias que se nos antojarfan aburridas y complicadas. Con todo, su particular maleta estaba llena

de incognitas.

No es ninguna incégnita. Todo el mundo sabe que el corazén de una persona tiene la forma y el
tamafio de una patata a su quinta semana de crecimiento, es algo tan obvio como que las lombrices
de tierra disfrutan de una vision de halcon peregrino, es una pena que bajo tierra no les haga falta
pero eso es otra historia... Volviendo al corazén, Marta tenfa uno muy especial, tenfa un corazén
con forma de berenjena a su tercera semana de crecimiento, lo cual no era una tragedia, Unicamente
le impedia correr la maraton de 1200 km que todos los afios se celebraba en el valle de Baravia. De
hacerlo se hubiera cansado rapidamente. Por suerte, a Marta no le interesaban los deportes fisicos
extremos, le bastaba con descender los cafiones en busca de mariscos de plata y subirse a los
arboles a contemplar las puestas de sol. Para qué iba a querer correr tanto. ¢Habfa dulces al final de
la carrera? Sospechaba que no.

Otra de las cosas que hacfan a Marta especial era su mano derecha. Todo el mundo sabe que el
color de una mano es el de una almendra tostada al sol durante cuarenta y cuatro minutos, es algo
tan obvio como que la planta de geranio sale de su maceta todas las noches para leerse, pagina a
pagina, los diez tomos del Diccionario de la Musica. Los geranios son muy musicales. Pero
volviendo al color de las manos, la mano derecha de Marta tenfa una particularidad: era del color del
arco itis, lo cual quiete decir que era de muchos colores. Ella siempre habia dicho que su mano era
tan colorida desde que se le cay6 un arco iris encima mientras trataba de cogerlo. El arco iris perdié

el equilibrio y le pis6 la mano.

Las manos de Martina eran especiales. Naci6 con el sindrome Holt-Oram. Dicha enfermedad no la
identificaron hasta pasados unos meses, tras muchas consultas y charlas. Ella mirard su mano y
pensara que no es como la de los nifios de su edad, pensara que tiene algo diferente y eso es lo que
impide que coja los cubiertos correctamente, pero a lajvez que lo piensa hace una travesura y su
madre grita “{Martinal”, lo cual me parece maravilloso, porque Martina, independientemente de su
afeccion, tiene un desarrollo normal y rezuma vida por todos sus poros; discute con su hermana
Andrea porque le ha quitado un lapiz de color y pone cara de aburrimiento cada vez que visita al
traumatologo. Quién no se aburre en el médico. Ella lo ha aceptado, son las cartas que le han
tocado, es paciente con la vida, con cada operacion que le practican, y sus padres, atentos, respiran
hondos ante las intervenciones, ante cada dia que despunta, se frustran ante un avance que se
serpentea o retrocede, celebran los éxitos de su hija. También son pacientes.

¢Coémo afrontar este camino? Creo que el amor tiene mucho que ver. El amor como columna
vertebral de todas sus acciones, el amor como atalaya desde la que encarar el frio, porque ellos, ante
el panorama que se les presento, ante ese camino empedrado de recodos y malas hierbas, no tiraron
la toalla, no agacharon la cabeza y miraron para otro lado, no decidieron lamentarse para toda la
eternidad, sino que cogieron de la mano a sus hijas y emprendieron el viaje de sus vidas, se alzaron
sobre el abismo y cortaron el miedo de lado a lado; creo que en su interior estuvieron de acuerdo en
proclamar: “Esta es la situacion, a partir de aqui qué podemos hacer”, y esa postura firme valié mas
que la noche trémula a la que se enfrentan, quiza, cada dfa, el desconocimiento que les golped de
pronto. Juan Carlos y Marisa son dos poetas, y Martina un verso que escribieron, un verso que

crece y respira, que se estremece y moja con su tinta a las personas que le rodean.



Un dia les sorprendié una noticia: habfa llegado una persona diferente, y lo era, en concreto, no
porque vendiera objetos inutiles y acabara marchandose, sino porque no vendia nada y acabé por
instalarse cerca de la aldea.

Uno de los nifios grité: “iSe ha colado!”, a lo que siguieron murmullos de todo tipo. Qué podian
hacer; en definitiva, era el primer adulto no-vendedor con pelo que llegaba para vivir alli con ellos.
Inmediatamente convocaron la AUU: Asamblea de Urgencia Urgente para debatir el asunto.
Alguien sugirio que se llamase LPAUU: La Primera Asamblea de Urgencia Urgente, ya que se
trataba de un hecho histérico y primerizo. Nunca antes, en los miles de afios que llevaba existiendo
la aldea de Alduk, un adulto se habia instalado en sus tierras. {Todos habian pasado de largo!

Asi que la cuestion se reducia a lo siguiente: de la manera mas razonable, ¢le dejaban quedarse o le
invitaban a irse?

Tras largas deliberaciones decidieron echarle por medio de cerillas ardientes. Dicha ofensiva
siempre funcionaba, pues la persona acababa sudando tanto que cortfa en busca de un rio o un
lago.

Sin embargo, Marta les convencié en el ultimo minuto para que cambiaran la estrategia por una mads

diplomatica. Ella misma irfa a hablar con No-vendedor-con-pelo para conocer sus intenciones.

Un buen dfa, Juan Carlos y Marisa pensaron que no era suficiente, que su intenciéon debia ir mds
alla, que podian pintar en el suelo otra linea de salida, construir otro sendero donde compartir sus
experiencias. Crearon la web www.holt-oram.es y a partir de aqui comenzaron a publicar sus
vivencias para que otras personas supieran que no se hallaban solos ante la incertidumbre, crearon
un lugar donde compartir las impresiones, los conocimientos, las dudas. Porque ellos no setfan los
unicos, ¢no? En Hspafia hay seis casos contados de este sindrome, y una pirueta genética habia
hecho que Martina fuera uno de ellos. El relato esta contado a modo de diario en el que se narran
los procesos a los que se enfrentan, lo que creo que es un acierto ya que impregna el mensaje de
una suerte de cotidianidad, de proximidad, con un lenguaje directo y sin rodeos que permite al
lector sumergirse en esta historia real de superacién. Su deseo de hacer algo mads les permitié entrar
en contacto con otras familias en la misma situacién. ¢Se imaginan encontrar otro barco en el
océano en el que pensaban que navegaban solos? No me lo imagino. Alguien que habla tu mismo
idioma debe empujarnos a preguntarnos sobre la fragilidad de nuestro ser, a preguntarnos quiénes

somos, quién soy...

-Soy Alturar, principe de... principe de... bueno, principe de un reino muy grande que se extiende
hasta aqui.

Marta le mir6 aténita. ¢Su pelo era natural o una peluca?

-Pues no debéis conocer bien los limites de vuestro territorio, pues estais dentro de las tierras de
Alduk.

-Y quién eres td, si puede saberse.

-Me llamo Marta.

-Eres muy pequena para llamarte Marta. Mas bien tienes el tamafio de una ciruela o una mandarina.
Deberfan llamarte Martina.

-iReina Martina, para ser mas exactos!

-Muy bien, reina Martina, ¢qué queréis?

-Conocer sus buenas intenciones.



Alturar la miré por encima del hombro.
-Soy un hombre nada razonable. Quiero el tesoro que guardais en vuestra aldea.
-Ah, pues si que lo tenéis claro.

Y Martina se fue con la promesa de llegar a un buen final.

El final. Se me antoja como una puerta tras la cual se hallan todas las respuestas, el descanso
definivo. Tras innumerables consultas Juan Carlos y Marisa se dieron cuenta de que el final no
estaba préximo, de que no bastarfa una operacion, o dos; de que se trataba de una carrera de fondo
en la que los médicos tendrfan que ir mejorando poco a poco la funcionalidad de la mano de
Martina, y a la vez una cuestion en la que el tiempo jugaba un importante papel, pues Martina iba
creciendo, adoptando posturas y asimilando aprendizajes que debian ser vigilados de cerca para que
no fueran por el camino equivocado. Pero, ;como decidir qué es lo mejor para una hija?, :Cémo
elegir entre una ciudad u otra para una operacién?, ;Qué colocar en la balanza? ¢De qué forma
sopesar a los distintos médicos? La respuesta va mas alla de lo que puede intervenir en una decisién
cotidiana, més alla de lo que la mayoria de las personas, libres de ese peso, tienen que calibrar.

¢Quién es el especialista que realizarfa la operacion?, scémo es?, ¢es agradable?, ¢carifioso con mi
hija? El fondo de las personas, de nuevo, entra en juego, y ellos apostaron por el equipo mas
humano y capaz para tratar la enfermedad. A estas alturas se le puede preguntar a la misma Martina.
Quiza el final no deberfa plantearse como la solucién a todos los problemas, quiza es una ecuaciéon
que no deberfa entrar en la férmula, sino prestar atencion al propio camino, como hacen ellos,
como hace Martina, atareada en sus revisiones, rehabilitacion y terapia ocupacional, consciente de
su singular mano, razonable con su estado, sabiendo todos que sélo paso a paso podran superar los

obstaculos, solo dia a dfa, y eso ya convierte, a Martina, en motivo de admiracion.

Fue motivo de revuelo general. Todo el mundo sabe que cuando alguien encuentra un tesoro, en
realidad querria tener dos tesoros, y con dos tesoros, la persona siempre imagina tres. {Qué poco
razonable! Es algo tan obvio como que el escarabajo pelotero baila claqué cuando nadie le presta
atencion. Si por él fuera abrirfa una escuela de baile.

No-vendedor-con-pelo buscaba el tesoro. ¢Qué harfan? Se presentaron varias propuestas, como
tirarle tartas de chocolate, un ataque desde diversos angulos dejaria a cualquiera enterrado bajo una
gruesa capa de bizcocho y merengue, ¢quién resiste tanto dulce?, pensaron. De nuevo, Martina, la
reina Martina para ser mas exactos, intervino para ofrecer un plan mas pacifico. Para llevatlo a cabo
necesitaban el pozo sin agua. El pozo sin agua era exactamente eso, un pozo vacio del que no podia
extraerse nada, pero era tan bonito que en la aldea tenfa la importancia de una estatua antiquisima.
Martina concert6 una cita con No-vendedor-con-pelo, le prometi6 el tesoro y este se alegré mucho,
aunque ella le advirtié que tendrfa que cavar a gran profundidad para encontrarlo. El dia sefialado se
reunieron todos alrededor del pozo.

-¢Dénde esta el tesoro? -pregunté el hombre, que trafa consigo una gran cantidad de herramientas.
-Dentro del pozo -dijo Martina.

No-vendedor-con-pelo miré al interior con desconfianza. No se vefa absolutamente nada.

-¢Y c6mo bajo hasta el fondo? No hay ninguna escalera o una cuerda.

Martina, entonces, hizo algo increfble. Con su mano derecha dibujé un arco que salia de la boca del
pozo hacia el exterior, terminando junto a un arbol. Nadie comprendia el motivo y pasaron los

segundos sin que nada ocurriera. De repente, delante de todos, justo en el sitio en el que Martina



habia puesto su mano, aparecié un arco iris muy brillante, con todos sus colores extendiéndose en
el aire. Fira el mejor que habian visto en sus vidas.

-Puedes montarte sobre ¢l y deslizarte hasta el fondo.

No-vendedor-con-pelo asintié con la cabeza y se montd sobre él, como si cabalgara a lomos de un
caballo, y comenzé a descender lentamente. Sin embargo, algo mas ocurrié aquel dia, algo que
ninguno de los habitantes de Alduk pensé, y no porque no lo supieran, sino porque estaban tan
aténitos con la escena que en sus cabezas no cabia otra idea. Los arco iris viven en el cielo, y justo
cuando so6lo asomaba la coronilla de aquel buscador de tesoros, el arco iris de Martina empez6 a
elevarse como un globo por encima de ellos, a ascender igual que un pajaro.

-{Un momento! jQué ocurre! -grit6 el hombre, mientras alzanzaba las primeras ramas de los arboles.
-Los arco iris son lo que mas apreciamos -dijo Martina-. {Disfrutalo!

Boquiabiertos, lo vieron alejarse poco a poco hasta perderse entre las nubes, tras lo cual gritaron de
alegria y decidieron celebrar una gran fiesta, tartas de chocolate incluidas. No-vendedor-con-pelo
nunca regresé, y al pozo sin agua, al pozo que tanto querfan, le llamaron a partir de entonces “El

Sitio de Martina”.

Agustin Sierra



DE UNA MALA EXPERIENCIA, UNA BONITA HISTORIA

En este espacio que nos ofrece www.somospacientes.com , venimos a contar cada semana nuestra
experiencia y todo lo vivido en relacién con la enfermedad rara que afecta a una de nuestras hijas.
Martina nacié con sindrome Holt-Oram. Esta es una enfermedad de baja prevalencia y como todas
las enfermedades raras es bastante desconocida. Es mucha la literatura leida, muchos los pasos
andados y algun que otro camino iniciado.

Aqui os relataremos, que pasé por nuestras cabezas, desde que nos dijeron que tenfamos una nifia
con algun “problemilla”, hasta el porqué editar y publicar la web www.holt-oram.es . Ante tal
“problemilla” decidimos plantarnos, sacar pecho y, como dijimos al inicio, hacer de una mala
experiencia, una bonita historia.

Queremos agradecer a www.somospacientes.com y a la Fundacién Farmaindustria este espacio. Y
agradecer muy especialmente el ofrecimiento del Sr. Alberto de Oliveira, para que podamos

disfrutar del mismo:



LOS PRIMEROS DIAS

El parto tuvo lugar en el Hospital Materno-Infantil de la ciudad de Malaga. Y debido, entre otros
motivos, al bajo peso que presentaron al nacer Martina y Andrea, estas quedaron ingresadas en la
Unidad de Neonatos. Alli, poco a poco, nos fuimos fijando en las “particulares” manos de

Martina.

Eran unas manos con pulgares trifalangicos y mal emplazados. La mufieca derecha presentaba
una desviacion radial motivada por una hipoplasia del mismo hueso. Por estos motivos la pediatra
de Neonatologfa, se pasaba largos ratos junto a Martina en un ejercicio continuo de paciencia hasta
que detecté un soplo y la envié a Cardiologia con la peticion de una ecocardiografia y la intencién
de  averiguar el
motivo del soplo.
Andrea fue para
confirmar ausencia
de problemas dado
que no  detectd

nada.

TLa “ecocardio”
revelé la existencia
de dos CIV’s y un
ductus (que
cerraron de forma
espontanea, con el
paso de los meses) y

una CIA (que aun

persiste y que sera

operada en unos meses).

Quince largos dias pasaron ingresadas hasta que fueron dadas de alta. Martina se fue con citas para

cardiologfa, traumatologia y rehabilitacion.

Es dificil olvidar aquello que cierto “profesional” del mencionado hospital nos dijo; -Os feneis gue
buscar la vida fuera de Mdlaga. Aqui no hay profesionales que sepan atender las necesidades de

vuestra hija.

Creemos que es importante resefiar que, por ser embarazo multiple y por tanto de alto riesgo, las
consultas se sucedian todos los meses y se realizaron varias ecografias de alta resolucién por

distintos profesionales..., ninguno advirtié problema alguno en el radio derecho de Martina.
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LLEGAMOS A CASA

La llegada a casa se produjo bajo la evidente expectacion de toda la familia y con la madre ain
convaleciente de una bacteria contraida en quir6fano y un seroma en la herida de la cesarea.
Llegamos acogidos a un programa de hospitalizacion a domicilio llamado HADO. Mediante
HADO se intenta reproducir en casa las mismas condiciones que en el hospital. Incluso las visitas
estan restringidas tanto en numero de visitantes como en duracién. No podian salir de la habitacién

donde se las instal6. ..., légicamente nada de salir a la calle.

Los dfas se
sucedian

pesandolas, en
la bascula que
facilita el
hospital,

tomando

temperaturas,
cantidad de
alimento

ingerido, si hay
o no reflujo,
consistencia y
color de las

heces, etc.

Todo ello para

comunicarlo a la enfermera que llamaba a diatio.

Cuando, ya en casa, nos empezamos a encargar de ellas, se nos hizo mas evidente que Martina no
solo tenia un problema en sus manos. La posicién de sus brazos resultaba distinta e incluso los

movia de forma peculiar.

En aproximadamente dos meses iniciamos los tramites para incluir a nuestras hijas en el Equipo
SIDI (Centro de Desarrollo Infantil y Atencion Temprana). Alli encontramos distintos
profesionales que, mediante programas multidisciplinares, se encargan de evaluar a pequefios/as
que presentan algun tipo de problema a distintos niveles. Andrea fue alta hace ya bastante tiempo,
mientras que a dfa de hoy Martina aun sigue acudiendo una vez a la semana para seguir trabajando

en su evolucion principalmente a nivel psicomotor.
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EMPIEZAN LAS CONSULTAS

La primera consulta que tuvimos fue en la Unidad de Cardiologia. No vino mas que a confirmar
el diagnostico inicial...., una CIA, dos CIV’s, ductus y tension pulmonar elevada, si bien las
CIV’s eran algo mas pequefias que al inicio. Esto nos aportd una evidente alegtfa. ..., parecia que las
cosas podian ir a mejor. Nos fuimos con la recomendacién de profilaxis cardiaca en época de

dientes y una cita para el plazo de tres meses.

En la Unidad de Traumatologia, la consulta fue menos esperanzadora y no por el diagnostico,
sino mas bien porque al parecer no tenfan muy claro que debian hacer, quien lo debia hacer y
cuando lo debfa hacer. Todo se resumia en “habra que esperar”, “puede que mueva los

pulgares”, “en los brazos no le vemos nada”.

En ningiin momento pensamos en la poca cualificacion y experiencia del personal y es justicia decir
que son un gran equipo al que tenemos muchisimo que agradecer. Simplemente nos dio la
impresiéon de que el caso les sobrepasaba y decidimos hacer caso de aquello que nos dijeron y

buscar fuera de Malaga el profesional que pudiera operar a Martina.

Buscar un
profesional no
es tarea facil si
tenemos

presente que lo

primero es
conocer a
fondo el

problema  que
precisa solucién
para buscar el
mas cualificado
de los
profesionales.

Se trata de una

hija y
evidentemente
quieres al

numero uno.

Ahora es cuando empezamos, en los pocos ratos libres que nos dejaba nuestra recién estrenada
maternidad/paternidad, a bebernos toda la literatura que localizamos sobre malformaciones de

miembros superiores, sus consecuencias y soluciones.
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EL PRIMER VIAJE

Martina empezé a crecer, las semanas y meses fueron pasando acompafiados de las
correspondientes y periddicas consultas. Varios fueron los profesionales que evaluaron a Martina en
la consulta “trauma”. En una de las consultas se empez6 a hablar sobre la necesidad de

intervencion
quirargica, pero sin
expresar claramente que
tipo de intervencion, ni
cuando, ni que resultado

se esperaba obtener.

Mientras esto sucedia
NOSotros seguiamos
buscando al profesional
que ayudara a que las

manos de  Martina

J 1 9

fueran lo mas

! CanoMsliado www holt-oram.es funcionales pOSibleS.

Cierto dfa encontramos un especialista en problemas de plexo braquial, cirugfa de la mano,
microcirugia y cirugfa plastica. El inconveniente era la distancia. Para acudir a la consulta nos
debiamos desplazar de Malaga a Madrid, con nuestras hijas...., no tenfamos ninguna intenciéon de
dejar a Andrea los dos o tres dias que pasarfamos alli. Decidimos pedir consulta y aqui fue donde
empezaron nuestros gastos extraordinarios: billetes de tren, alojamiento, comidas, taxis,

consulta y algun que otro gasto inesperado.

Sentimos no poder guardar ningun buen recuerdo de esta consulta. La solucion que este profesional
nos ofreci6 fue la/de, directamente; amputat el dedo pulgar derecho y pulgarizar el indice. La
mano izquierda no seria intervenida. De esta forma la mano derecha quedaria con cuatro dedos y la
izquierda....., abandonada a su suerte. En los escasos 15 minutos que durd aquella consulta la vida
nos dio un vuelco que no esperabamos, hasta el momento jamas se nos habia pasado esa

posibilidad por la cabeza.

Acabada la consulta nos dirigimos a la estacién de trenes de Atocha para hacer un extrafio viaje;
Fuimos ilusionados a conocer el profesional que podia ayudar a nuestra hija y regresabamos con
una solucién que no cabfa en nuestras cabezas ni en nuestros corazones. No llegamos a bajar del
tren cuando ya practicamente tenfamos desechada la posibilidad de operar a Martina en “La

Paz” y de la mano del doctor que conocimos.

Entonces nos dimos cuenta que el camino que nos tocaba andar seria largo y muy delicado. Ahora
bien, por suerte, el “problema” de nuestra pequefia no intervenia en su desarrollo y por tanto crecia

y aprendia como cualquier otro bebé.
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EMPIEZAN LAS PRISAS

Como ya dijimos anteriormente querfamos encontrar al mejor cirujano que, con la mejor técnica,

pudiera operar a nuestra pequefia y dimos el siguiente paso.

Una vez relatamos a la fisioterapeuta del Equipo SIDI, como fue la consulta en Madrid, esta
coincidia con nosotros en que pulgarizar el indice debia ser la ultima opcién. En tres escasos
dias nos acompafié a la consulta de otra “fisio” que no hacfa mucho tiempo conocié en un
congreso. Fue ese dia y de mano de la persona que acababamos de conocer, cuando se empezé a
barajar la posibilidad de que a Martina la viera un cirujano de nacionalidad italiana, con residencia
en San Marino y que de forma esporadica pasaba consulta en una importante clinica de la ciudad de

Barcelona.

En unos pocos dias ya tenfamos fecha de consulta, billetes y hotel reservado. En menos de un
mes este seria nuestro segundo viaje y venia a devolvernos todo el animo que perdimos en el
primero. Mientras llegaba el dia procuramos conseguir cita con cierta doctora, de Barcelona
también, y asi aprovechar nuestro viaje. Finalmente no fue posible. Nuevamente nos ibamos los

cuatro..., Andrea no se quedaria en Malaga.

Entre todo esto intentdbamos hacernos con la historia clinica de Martina. Fueron varias las
personas que intervinieron en este proceso. No resultaba tarea facil puesto que el celo que imprime
el hospital en salvaguardar la documentacion de cada paciente es tremendo..., tanto que en
ocasiones puede resultar una gran traba burocriatica que puede entorpecer el diagnéstico o

resolucion de segin que casos.

Resaltar que la segunda fisioterapeuta
que conocimos fue quien nos advirtié
de algo muy importante. Nos dijo: -4
vuestra hija_hay._que operarla y con
cierta urgencia. Ella esti usando sus
manos de forma incorrecta y estd grabando
datos incorrectos, entonces el dia de mariana
habri  primero  que  corregirle y  luego
ensefiarle, con lo cnal el aprendizaje

natural queda desvirtuado.

CanoMellado www. holt-oram.es

¢Realmente el tiempo empezaba a

jugar en su contra?

También habfa momentos divertidos y relajados con nuestros amigos tal y como muestra la

fotografia con la que acompafiamos el texto de hoy.
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LLEGAMOS A BARCELONA

Llegamos a Barcelona poco antes de las 8:00 h, con algo parecido a una gran resaca y una tremenda
ilusion. Gracias a las gestiones de una allegada persona pudimos acceder a la habitacion del hotel,
sin tener que esperar a mediodia, lo cual fue un gran descanso el no vernos en la calle con las

maletas, sin una ducha y con nuestras pequefas.

El motivo que alli nos llevé no dejaba de rondarnos la cabeza..., es un esfuerzo econémico

importante y necesitdbamos que sirviera para algo. Los nervios empezaban a aparecer.

Cuando acudimos a la consulta vimos vatias familias con sus hijos/as que, si bien no tenfan la
misma afectacién que Martina, si tenfan afectados los miembros superiores. Estas familias venfan

desde muy distintos lugares.

Al pasar a la consulta
nos encontramos con
tres personas
distintas, de tres

nacionalidades
distintas. Aqui llega
nuestro primer
desconcierto;  Uno
de los

traumatélogos _es
de Milaga v tiene

consulta en Malaga
¢écPor  qué  nos

lado www.holi-oram.es

dijeron entonces que

nos tenfamos que buscar la'vida fuera de nuestra ciudad???

Detenidamente fueron evaluando a Martina. Comprobando los movimientos de los que carecia y
las limitaciones que posefa. Vigilando que tal presionaba con los distintos dedos y la fuerza que
aplicaba. Estudiaban una y otra vez las radiografias realizadas e informes redactados pertenecientes
estos a su historia clinica. Terminada la consulta nos marchamos, previo pago de honorarios
evidentemente, con el siguiente resultado; Pueden operar a Martina y estiman que debe
hacerse cuanto antes. Nos animan a decidirnos por intervenir alli argumentando que pueden
obtener grandes avances y nos invitan a reservar quirofano antes de que termine el mes de junio,

advirtiéndonos de que la intervencion se realizard el mes de septiembre.

Al dia siguiente, camino de Malaga, empezamos a preguntarnos cuanto nos podria costar todo
aquello de operar a nuestra pequefia en Barcelona. A nuestra llegada nos dispusimos a averiguar los
fondos de que disponfamos, a la vez que solicitamos presupuesto, nimero de intervenciones, dias

de hospitalizacion, revisiones, curas y un largo etcétera que nunca figuramos tan extenso.
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ENTRE TRAUMA Y TRAUMA....., CARDIO Y MAS

No todo eran consultas de traumatologia, las consultas en cardiologia también se iban

sucediendo.

Cuando acudimos
a la consulta que
tuvimos a
mediados de 2010,
nos llevamos una
muy grata
sorpresa. Tras la

ecocardiografia de

rigor nos
comunican  que
las dos CIV's
con las que wrw hollaram e

Martina nacié cerraron de forma espontanea. Esto no sabemos en qué porcentaje de casos suele
ocurrir, pero sabemos que ocurre. De igual forma nos comunican que la presién pulmonar
empezarfa a caer y que en unos meses alcanzard valores mas normales. No obstante seguitian
vigilando su evolucién dado que la CIA continuaba como al principio e incluso algo mas amplia,

dando a entender que su cierre habtia que realizarlo en quir6éfano.

Entre tanto y pendientes de como afrontarfamos la factura generada por operar a Martina en
Barcelona, solicitamos cita para el quir6fano...., siempre podiamos anularlo. Visitamos a otra
especialista en miembros superiores en la ciudad de Sevilla, en este caso el resultado fue el mismo
que en la consulta de Madrid; -Awmputamos el pulgar, pulgarizamos el indice y con la mano izquierda ya
veremos que hacemos. Y en Malaga nos | vimos, para concretar varios cabos sueltos, con el
traumatologo que estuvo presente en la consulta de Barcelona., No solo no concretamos nada....,

también nos cobrd, en dos ocasiones, lo que debid, a cambio de nada nuevo.

Un allegado nuestro, traumatélogo cirujano pero no especialista en manos, que entre otros
lugares trabaja en el Hospital Materno-Infantl nos dijo; -Ojito en manos de quien ponéis a vuestra bija.
Nadie os puede garantizar una operacion exitosa y tampoco os pueden empujar a, cnanto antes,
reservar un quirdfano. Tampoco una abultada factura os garantiza absolutamente nada y si en Malaga no os
pueden ayudar ya os derivardn. Este comentario nos sirvio de freno y empezamos a pensar que
cualquier desembolso para mejorar la calidad de vida de una hija estd justificado, pero ese
desembolso debe estar acompafiado de una contrapartida cierta...., no todo vale y hay que andarse

con mucho cuidado.

A la semana siguiente nos presentaron a la persona que cambiaria nuestras vidas.
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UNA GRATA SORPRESA

Un dia mas
acudimos a la que
podia haber sido
una consulta
cualquiera.

Llegamos a  la
consulta de
traumatologifa  con

la intencién de

conocer qué
soluciones

encontraban al
problema de

Martina y poner en

CanoMellado www.holt-oram.es

conocimiento  del
equipo de traumatélogos el camino que habiamos iniciado buscando un especialista suficientemente

decidido y cualificado.

Ese dia nos llevamos la sorpresa de conocer a las doctoras Irene de Galvez y Esther Diaz de las
cuales no tenfamos noticias hasta el momento. Fue la Dra. De Galvez la que nos puso al tanto de
las necesidades y las posibilidades para que nuestra hija tuviera unas manos suficientemente
funcionales el dia de mafiana...., la estética quedaba en un mas que evidente segundo plano.

Légicamente esa no era nuestra principal preocupacion.

Dado que era el primer dia que vefa a Martina comenz6 la rutina para ver las particularidades de sus
manos. Finalizado esto nos puso al corriente de que no nos enfrentabamos a una intervencion, sino

a dos y seguramente a mas. Esto empezaba a perfilarse como algo que duraria afios y siempre

encaminado a un unico fin...., la funcionalidad como meta principal. Para ello, en lenguaje de la
calle, debfan acortar los pulgares, rotarlos, reubicar el pulgar derecho...., y eso serfa solo el
principio.

Para finalizar la consulta nos dijo que al término del verano Martina entrarfa en quiréfano para
operarle una de sus manos, probablemente la izquierda, y no mucho mas adelante volveria a ser

intervenida para operar la derecha.

Nos marchamos de la consulta con la peticién de la Dra. De Gaélvez, de que le procurasemos fotos
y videos de nuestra pequefa cogiendo objetos para de esa forma tener imagenes de como se
desenvuelve en su entorno y sin extrafios. Ademas de la peticién de la doctora nos ibamos con la
sensacion de haber tenido la gran suerte de encontrar a una gran profesional y de haberla

encontrado en nuestra ciudad de origen, rodeados de nuestras respectivas familias y amigos.
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¢BARCELONA O MALAGA? MALAGA

Tras unos meses de un continuo no parar de consultas en diferentes ciudades, llego el verano a traer
algo de calma. De la dltima vez que estuvimos en la consulta de trauma, nos fuimos con la
documentacién para solicitar pruebas preoperatorias y quirofano. Cursada esta documentacion nos
encontramos con que podiamos operar a Martina en Malaga o en Barcelona. Esto se convirtié
en una decision delicada, puesto que se trataba de designar a la persona que procurase a nuestra hija
que sus pequeflas manos funcionasen el dia de mafiana al cien por cien de sus particulares

posibilidades.

La Dra. De Galvez y su equipo, escalaban puestos de forma exponencial. Juventud, capacidad
de resoluciéon y de escucha, hablar en un idioma alejado de grandes tecnicismos, el carifioso trato
hacia Martina, la cercanfa mostrada en todo momento y muchas cosas mds, sumadas a buenas
referencias, hicieron que la
decision  fuera operar a

Martina en “El Materno”.

Acto seguido anulamos el
quirofano reservado en
Barcelona. Cabe decir que
obtuvimos el silencio por
respuesta y nadie se digné a
hacer una llamada o enviar
un mail en el que, al menos,
acusen recibo de la

comunicacion.

Llegados a este punto no quedaba mas que tener siempre presente y no dudar nunca de que la Dra.
de Galvez era la mejor e incluso unica opciéon de Martina; Esto siempre lo pensamos y lo

defendemos.

Cerradas de forma definitiva las puertas a mas consultas y especialistas ya no nos quedaba mas que
disfrutar, en la medida de lo posible, de los dias de verano y playa y a eso nos dedicamos. Nuestras
mentes precisaban unas vacaciones. En nuestros respectivos trabajos también celebraron el
que se acabara el estar de aqui para alla porque, si bien no nos ponian trabas para asistir a las
consultas, siempre nos recordaban muy sutilmente que nos hacian un gran favor y que

ningun derecho nos asistia para acudir a las consultas necesarias las veces precisas.

Antes de lo esperado llegd el primer cumpleafios y el verano empezaba a terminar sus dias. No
habia fecha de quir6fano pero si la noticia de que seria al acabar el verano...., con lo cual la fecha

no tardaria en conocetse.
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LA PRIMERA INTERVENCION

La primera semana de Octubre recibimos la llamada de teléfono que nos comunicé que Martina
entraria en quiréfano el dia 13 del mismo mes. Ya tenfamos fecha para aquello que tanto
habfamos batallado y no era mas que iniciar el largo camino que arreglaria a nuestra pequefia los

errores 6seos cometidos por la genética.

Tras la llamada llegaron momentos de ilusiéon, confusion, netvios...., incluso alguna que otra
lagrimilla provocada por el

miedo y la evidente alegria.

Los dias pasaban
rapidamente y los
preparativos se sucedian. La
familia ~ debi6  redoblar
esfuerzos dado que Martina
y Andrea no asistirfan a la
guarderfa, la intenciéon era
evitar que contrajeran algin
virus, cosa habitual en las
guarderfas, que provocase un

resfriado y la consiguiente

anulacién del quiréfano. CanoMellado www.halt-oram.es

El dia previsto ingresé a las siete de la mafiana. Nos asignaron habitacién, cama y comenz6 la
espera del celador que nos acompafaria a la antesala. Pasada media hora aproximadamente la
introdujeron en quiréfano para que la Dra. De Galvez y la Dra. Diaz empezaran a dar forma a

las manos de Martina y a nuestros deseos.
Los minutos parecfan horas'y las horas'no pasaban. ..., dos horas y media'duré la intervencion.

Al final de la operacion la Dra. de Galvez sali6 a contarnos el desarrollo y lo ocurrido, fue cuando
nos comunico que operaron ambas manos puesto que al terminar con la mano izquierda vieron que
tenfan tiempo y energfas suficientes para operar la derecha..., asi le ahorrarfan una entrada extra en
quir6fano y la proxima vez que entrara no seria para sentar unas bases sobre la mano derecha, sino

para obtener mayores y certeros resultados.

Tras la intervencion hubo dos dias de ingreso y tras estos dfas marchamos a casa con la necesaria
prescripcion de analgésicos y mas. Como tenia ambas manos vendadas desde los dedos hasta
los codos, habia que vigilar la coloracion de la punta de los dedos y por supuesto mucho cuidado
con posibles golpes, cuéntale eso a una nifia que estd aprendiendo a andar, y nada de que se mojen

los apositos.

Hemos de reconocer que muchos adultos no somos capaces de atravesar tal tramite con el

nivel de fortaleza y serenidad que Martina mostré en todo momento.
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PRIMEROS RESULTADOS

Los dias siguientes a la
operacion fueron ciertamente
complicados. Era dificil tarea
dejar que Martina continuara
con su aprendizaje al andar
sin que golpeara el suelo con
sus manos recién operadas. El
bafio habfa que realizarlo con
sumo cuidado, el vendaje no se
podia mojar dado que se
humedecerfan ~ las suturas
provocando picores e incluso

infecciones. Las molestias vy

CanoMellado www.holt-oram eSS

dolores tampoco facilitaban las
cosas...., a cada momento habia que estar tras ella con analgésico y antiinflamatorios. Ademas de
que cada dia habia que retirar los apoésitos que cubrian los pulgares para desinfectar la
incision de la punta del dedo y la punta aguja que realizaba la osteosintesis, la cual sobresalia por la

piel.

Los dias pasaban lentamente si tenemos presente que lo que esperabamos era ver el resultado de
la intervenciéon y unas manos mas “al uso”. A nuestra impaciencia habfa que sumar que la
pequenaja agarraba ocasionales enfados dado que se veia bastante limitada a la hora de jugar

y explorar.

Llegd el dia en que debian retirar los apositos de la mano izquierda. Al ver su “nuevo” pulgar se
nos borré automaticamente su anterior aspecto. Ahora era mas corto y tenia mejor posicion.
En la consulta todos nos quedamos sorprendidos de la/buena apariencia que tenia. Ella al verse la

mano izquierda libre se conformé y digamos que dio por bueno el mal rato.

A los siete dias regresamos para que levantasen los apositos de la mano derecha, que es la mas
afectada. Si en la anterior habia nervios..., en esta sentfamos algo mas que no sabemos explicar.
Cuando terminaron de retirar las vendas todos comprobamos que ese apéndice que tenia
por dedo se convirtié en un pulgar. Aun hoy, al recordar todo esto, es inevitable notar un nudo

en la garganta.

Ahora tocaba trabajar las manos dia a dia. Animarla a que incorporase su nuevo dedo a sus

juegos y aprendizajes.

No todo habia acabado, es mas, no habfa hecho mas que empezar. La intensa, complicada y
necesaria intervencion no sirvié mas que para fijar las bases de las futuras operaciones que aliviarfan

en gran medida el problema de Martina.
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FINALIZA 2010, UN DURO ANO

Antes de que acabara 2010, Andrea ya hacia dias que asistia a la guarderia, Martina lo hizo
mas tarde debido a su recuperaciéon. Una vez incorporadas las dos, fue cuando dimos por cerrado
el primer capitulo. Tenfamos a nuestras pequefias haciendo las cosas que deben hacer los nifios de

su edad y nosotros pudimos seguir con nuestra rutina diaria.

Inmersos ya en cierta normalidad un dia observamos que a Martina le aparecié una muy pequefa
protuberancia en la punta de su pulgar derecho, esto nos hizo acudir a que la viera su cirujana.
Conclusion.. .., la aguja parece que se ha movido y pretende salir. Pocos dias pasaron cuando la
aguja empez6 a asomar, abriendo de tal forma una via de infeccidon la cual no tard6 en llegar.

Antibidticos, vigilancia y en unas semanas veran que hacer.

Cuando acudimos a la consulta el dia correspondiente y tras revisar que la infeccidon cedio, que la
inflamacion desaparecio y que la coloracion del dedo ya era la normal, la doctora pidi6 una cizalla a
quir6fano. En cuestion de segundos cortd el extremo de la aguja, igual que cuando cortamos un

trozo de alambre o cable que nos sobra.

Acabado el episodio de la infecciéon, Martina continué con la rehabilitacion dado que es su
necesario complemento a la intervencion. Y como siempre hay que buscar un hueco para el ocio. ..,

el dia de la foto encontramos ese hueco en el zoo.

El camino andado hasta aqui puede parecer en ocasiones ligero, pero la realidad es muy distinta.
Para llegar al
punto que
relatamos  son
muchos dias de
trajin en nuestra
y en  otras
ciudades. Varios
los  especialistas
vistos en
distintas
disciplinas.

*
CanoMellado www.holi-oram s Innumerables

las consultas a las que hemos asistido. Muchas, muchisimas noches que pasaban en blanco y
que no servian mas que para dar vueltas a la cabeza. También hubo algin que otro mal momento
vivido con Andrea..., los celos hacen su aparicion dado que ella no entiende por qué con su
hermana hay una atencion distinta. En definitiva y como os podéis figurar lo que aqui leeis no es

mas que la punta del iceberg.
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DE CARDIO, A GENETICA

2011 empezd con una consulta en cardiologia y el resultado fue, mas o menos, el esperado; Las
CIV’s con las que naci6é permanecian “no funcionales”, nunca te dicen que han cerrado. La presion
pulmonar ya estaba en valores practicamente normales. Por el contrario la CIA seguia en su lugar
y mas amplia atin pero sin ser excesivamente alarmante y su lado derecho del corazén presentaba
cardiomegalia (engrosamiento patologico motivado por el sobreesfuerzo que realiza el corazoén a
causa del cortocircuito). Por suerte Martina seguia asintomatica, ausente por completo de

cualquier evidencia cardiopatica, lo cual reporta gran tranquilidad.

En esta ocasion la Dra. Conejo, que fue quien diagnosticé a Martina al inicio, fue quien le practicd
esta revision y nos pregunto si alguien nos hablé sobre la posibilidad de que nuestra pequefa
portase un sindrome llamado Holt Oram, puesto que tal sindrome genera malformaciones en
miembros

superiores y

alteraciones en la

cardiogénesis.
Ante nuestra
negativa nos
preparé el
consiguiente
parte de

interconsulta  y
nos envié a

genética.

Antes de darnos

cuenta allf

estébamos CanoMellado www.holt-oram.es

pidiendo cita para que nos confirmaran o desmintieran la existencia de algun trastorno genético.

Los meses fueron pasando hasta que un buen dfa llegd la esperada cita. Todo consistié en un
intenso cuestionario sobre posibles antecedentes de malformaciones en ambas familias y extraccion
de sangre. Un mes justo tardaron en llamarnos pero no para darnos los resultados, la llamada fue
para decirnos que al dia siguiente debfamos pasar por el departamento de genética con la intencion
de practicar el examen también en nosotros. Evidentemente si el resultado es negativo no estudian
a los padres..., con lo cual ya nos dieron el resultado.

Aqui es donde comienza, siendo la misma historia, una etapa mas. Nuestra hija padece un
sindrome llamado Holt Oram, es una enfermedad que afecta a uno de cada cien mil

nacidos vivos y que responde a lo que se le denomina Enfermedad Rara (ER).
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DESCONOCIMIENTO Y DESINFORMACION

Tras obtener confirmacion de la alteracion genética de Martina y una vez puesto nombre y apellidos
a su problema, dio comienzo la bisqueda de informacién sobre el desarrollo y pronostico del
Sindrome Holt Oram. Toda posible fuente de informacién resulto estéril hasta el punto de que ni

su pediatra sabia de que le hablabamos...., no conocia tal sindrome.

Buscamos asociaciones de afectados por Holt Oram y no encontramos. No localizabamos mas
que casos clinicos. Poco a poco
ibamos conociendo la enfermedad
pero no sabfamos nada sobre su

prondstico.

Por suerte un buen amigo, al que
siempre  estaremos  inmensamente
agradecidos, nos facilité informacién
muy completa y varias vias de
informacioén. Incluso nos puso en
contacto con personas de alto nivel en

el mundo de la genética. Gracias a este

CanoMellado www holt-Dram.es.

contacto entramos en una gran calma.

Inscribimos a Martina en el Registro de Enfermedades Raras del Instituto de Salud Catlos 111,
siendo ella la unica, a nivel nacional, con este problema. También la registramos en el biobanco
dependiente del mismo instituto, con la intencién de donar una muestra de sangre que quedara a

disposicion de investigadores europeos que deseen estudiar esta dolencia.

Con el paso de los dfas nos dimos cuenta de que la asociacion de afectados que buscabamos al
inicio no la encontrarfamos...., los casos a nivel nacional se cuentan con los dedos de una mano y
por tanto no tiene sentido :crear -una 'asociacion. También  puedé- ocurrir que el gran
desconocimiento por aquel que porta el desorden y por el facultativo, hace que no se diagnostique

no reconociéndose ni recogiéndose la enfermedad en un estudio epidemioldgico.

En este momento fue cuando se empezo a generar en nuestras mentes la idea de hacer algo que nos
ayudase a comprender que le pasaba a Martina y por qué. Una vez comprendido podriamos
continuar para que toda la informacién recogida y todos los caminos recorridos, los pudiéramos
ordenar con la intencién de ofrecer nuestra experiencia a aquellas familias que actualmente o en un

futuro se encuentren en nuestra situacion.

ILa consulta de traumatologia antes de la siguiente intervencion la realizé la Dra. De Galvez junto
a la Dra. Maria Luisa Cabrera, responsable de la Unidad de Amputados y Malformaciones
Congénitas del Hospital Infantil Sant Joan de Déu. Mientras ellas trazaban las directrices para la

operacion nosotros pediamos cita para las pruebas preoperatorias.
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SEGUNDA INTERVENCION

Al igual que el afio anterior esta segunda intervencién se realizarfa al acabar el verano, la tnica

diferencia es que esta se realiz6 antes de lo previsto.

En esta ocasion solo necesitaban intervenir la mano derecha. El paso por quiréfano pretendia
dotarle de un pulgar con la mayor libertad de movimiento y fuerza que le fuera posible, para
esto utilizaron un tendén comun del dedo anular y se lo donaron a su pulgar. También se pretendia
mejorar la posicion, para lo cual habia que separar el dedo pulgar del indicie y para ello debian coger
piel de su ingle y hacer el correspondiente injerto. Si bien no pretendia convertirse en la ultima
entrada en quiréfano, si se intentarfa avanzar lo suficiente como para obtener grandes y vistosos

resultados.

Dejamos a nuestra pequefia en la antesala de quiréfano a las nueve de la mafiana. Pasaron
las dos primeras horas, con sus correspondientes nervios, pero pasaron de forma llevadera. Pasada
la una de la tarde ya queddbamos pocos en la sala de espera y la habitaciéon parecia que menguaba.
Acercandonos a las cinco horas, cinco largas horas, en la sala de espera no queddbamos mas que
nosotros y fuimos a la antesala de quiréfano a ver si nos podian informar del desarrollo. Al rato nos
dijeron que pudieron hablar con la doctora y que todo iba bien pero que estaba siendo muy

laborioso complicado, que segufan trabajando y que por el momento no cerrarfan.

A las seis horas nos
avisaron de que todo
terminé y salicron las
doctoras a ponernos al
tanto. Aparentemente
esta segunda
intervencion fue
guevamente un gran
éxito.  Para  poder
realizar tan larga vy

complicada
intervencion se
debieron practicar
seis incisiones, cinco

—— s cn la mano y una en la

ingle para el

mencionado injerto.

Ahora a ella le quedaba recuperarse de la anestesia y a nosotros recuperarnos de una muy dificil

mafiana y prepararnos para unos dias complicados.
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NUEVO POSTOPERATORIO

Tras la segunda intervencién Martina quedo ingresada durante cinco dias. Los tres primeros lo
hizo acompafada de una bomba la cual le suministraba antiinflamatorios y analgésicos. Los dos dias
restantes fueron mas llevaderos, incluso pedia pasear por el pasillo de la planta, globo en mano, y a
gtitos y carcajadas desperté a mas de un/a nifio/a. También las visitas y algiin que otro regalillo

hacfan que despistara la atencién de su situacion.

Entre medias de estos dias fue su
cumpleanos y el de Andrea,
evidentemente.  Tuvimos la
suerte de que dejaran a pasar
a Andrea, cosa que no suelen
dejar en los hospitales, para que

viese a su hermana tal dia.

Con la intencién de que ambas
jugaran juntas un rato fuimos a la
ludoteca del hospital la cual esta
gestionada por AVOI

www.avoi.es . Son un grupo de

CanoMellado www holt-oram es

voluntarios  encargados  de
entretener a los pequenos alli ingresados. Como Andrea no estaba registrada como paciente no
podia pasat, pero con motivo del cumpleafios hicieron la vista gorda y nos dejaron un ratillo. Fue

un momento muy bonito y dificil a la vez.

Evidentemente en cualquier hospital siempre hay algo que incomoda y que, segun puntos de vista,
es mejorable, pero creo que podemos estar muy satisfechos con la atencion recibida. Y una
vez mas debemos resaltar que el trato y 1os cuidados a Martina por patte de sus doctoras fueron

inigualables.

Cuando la dieron de alta llevaba prescrita la esperada dosis de metamizol, ibuprofeno..., etc.
Llevaba una férula de yeso que le mantenfa la mano en estudiada postura para favorecer resultados.
Vendajes y férula los levantarian en tres semanas, hasta entonces seria una incégnita el aspecto
de su pulgar y de su mano al completo. Durante esas tres semanas y a cada momento no
pensabamos en otra cosa que no fuera el dia que pudiéramos ver el resultado de la

intervencion.

Al igual que toda labor, esta también va a tener un descanso. Os dejaremos unas semanas y tras ellas
volveremos para contaros el resultado de esta intervencién y como se ha ido desarrollando todo
hasta el dia de hoy. Evidentemente antes de finalizar os queremos agradecer a todos/as el interés
con el que nos leeis, los comentarios que nos haceis, los mails que nos enviais, las veces que nos

compartis en las redes sociales, agradeceros en definitiva hasta el mas minimo gesto de aprobacion.
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iPULGAR RECOLOCADO!

Este segundo postoperatorio no iba a pasar sin contratiempos y alguna que otra visita hubo
que hacer al hospital. Incluso se hizo necesario cambiar los apdsitos, cosa facil menos cuando la
mano esta posicionada de forma estratégica. Algo tan simple se convirtié en una delicada accién y

obligb a que la férula se quedara una semana mas.

Entre tanto y cuando ya pasaron las molestias iniciales Martina se incorporé a su guarderfa. ..., al
igual que en el primer postoperatorio todos necesitdbamos recuperar nuestra rutina. Durante estos
dias nuestra pequefia no dejaba de sorprendernos mostrandonos dia tras dfa como se las ingeniaba
para realizar acciones propias de su edad. También nos sorprendia y mucho que nunca se

quejara de ese yeso y ese vendaje.

Llego el dia en que debian levantar vendas y retirar la férula. Expectacidon, nervios e incluso

necesidad de ver el aspecto de su nueva y pequefia mano.

Fue una maniobra bastante complicada dada la gran sensibilidad de la piel después de tanto tiempo
bajo los vendajes. Cuando al fin la mano quedé al descubierto pudimos comprobar que
efectivamente el emplazamiento de su pulgar era ahora mucho mas correcto y nos aport6 una
gran alegria, pero a la vez nos choco ver que su aspecto quedaba aun lejos de ser una mano bonita
hasta que pensamos que es una intervencion larga y complicada la sufrida y que son seis incisiones
las practicadas. Al respecto ya se encargaron de explicarnos que con el tiempo recobraria su antetior

aspecto.

Visto que todo marchaba de forma correcta le volvieron a vendar y a colocar férula para unos diez
dias mas, entonces acudirfamos Bl -~
nuevamente para ver la evolucién
en general y de las suturas en
particular..., siempre pendientes
de no encontraruna infeccion.
Destacar  la  gran  pericia,
paciencia 'y buen hacer de
Margarita, enfermera de

Traumatologia de Infantil.

A Martina, aquello de regresar
a casa con la mano vendada
nuevamente no le hizo mucha

ilusiébn y para ser sinceros

GanoMellado www.holt-oram. es.

hemos de decir que a nosotros
tampoco..., pero la doctora asi lo vio necesario y no quedaba otra. En unos pocos dias

volverfamos y ya para dar fin definitivo a las vendas.
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Y AHORA, TERAPIA OCUPACIONAL

Mas de un mes pasé desde que operaron a Martina hasta que definitivamente le retiraron los
vendajes. Hasta entonces, de forma periddica, acudiamos a la consulta de traumatologia a realizar

curas y a ver que tal evolucionaba.

Generalmente y  segin  nos
aproximabamos ~ al  hospital,
nuestra pequefia, harta ya de que le
trastearan la mano, empezaba a
ponerse  muy  nerviosa.  El
momento de las curas se convertia
en un dificil trance...., no paraba
de moverse, el llanto era constante
y se aferraba a cualquiera como un

pulpo a una roca.

Llego el dia de la ultima cura y

supuso un gran alivio. Su mano

bl B b e Tl i e B

aun presentaba una inflamacion
importante y suturas por distintos sitios. HEste aspecto con el paso de los dias fue mejorando y la

mejora fue mucho mayor cuando le retiraron varios puntos que no caian.

Tras este episodio nos derivaron a la consulta de rehabilitacion, donde tras su evaluacion la
remitieron a terapia ocupacional con la intencién de que la terapeuta puliera y diera algo de brillo a
esas posibilidades de las cuales carecfa y de las que supuestamente la dotaron en la mesa de
operaciones. Antes de marcharnos el médico rehabilitador le exploré detenidamente la espalda dado
que la postura de la misma advierte de alguna anomalfa. La posicion de los hombros tampoco es
la correcta, lo cual hace sospechar que la malformacion en miembros superiores no se ha

parado en los brazos.

La terapia ocupacional la empez6 en aproximadamente dos meses, tiempo de espera prudencial
para poder trabajar con su mano de forma relajada y no con la sospecha de ser una zona dolorida

por la intervencion.

Ahora nos encontrabamos con una apretadisima agenda. Fisioterapia y vigilancia en atencién
temprana, terapia ocupacional en el hospital y la guarderfa de diario. Nosotros en casa
procurabamos hacer cuanto podiamos para despertar la funcionalidad de su mano. También a base

de aceites y cremas intentabamos que las cicatrices se borraran lo mas posible.

Evidentemente en esta lucha sin cuartel no nos podiamos despistar de Andrea, pero en cierto modo
ocurtié. Ella poco a poco se iba dando cuenta de que algo pasaba...., pero tampoco le puedes
explicar que no son atenciones extras y que todo responde a una necesidad. No tardarfa en llegar el

dia en que se revelara y empezara a dejar ver su enfado y ansiedad por tan distinto trato.
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NUEVA CONSULTA EN CARDIOLOGIA

Muy a principios de 2012 tuvimos consulta en cardiologia. Con muchas y pocas ganas a la vez
acudimos el dfa de la cita. Tras el recomendable reconocimiento inicial y la pertinente entrevista, la
doctora inici6 la ecocardiografia. Esta segufa arrojando informacion que ya conociamos; “Las CIV’s

han cerrado espontaneamente o no son funcionales, pero la CIA sigue siendo amplia”.

Para sorpresa, que siempre las hay, nos dicen que no encuentran las venas pulmonares. No
saben si se debe a una estenosis o a una deslocalizacién de estas. Llegados a este punto acuerdan
que antes de que acabe 2012 le deben practicar a Martina una ecocardiografia transesofagica y un
cateterismo para localizar esas venas y conocer la posicion y configuracion del corazon, tras ello
intervendran. Lo que significa que en menos de diez meses nos vuelven a colocar a nuestra
pequefiaja en un quiréfano. Lo cual significa adelantar la intervencién un afo puesto que la idea

inicial era operarla a la edad de cuatro afios.

Al finalizar, como siempre, nos dieron las recomendaciones habituales para ella y una nueva cita, en
este caso, para el mes de junio. Serd entonces cuando se establezca un calendario para las pruebas y

el quiréfano.

Las semanas pasaban vy
cada una de ellas era una
dificil prueba dado que
nos teniamos que
organizar para llegar a
tantas obligaciones
extras como teniamos
para con nuestra
pequena. A estas
obligaciones tenfamos que
sumarle  los  catarros
tipicos de la temporada en
la que ya nos

encontrabamos inmersos.

Catarros que patra Martina CanoMellado www.halt-oram.es

no son mas que eso, pero que para Andrea se traducen en bronquitis de forma continua.

En muy poco tiempo Martina le cogi6é confianza a aquello de la terapia ocupacional. En el
sotano del hospital, junto a la consulta de rehabilitacion, se encuentra una pequena sala donde se

pretende tratar o adiestrar al paciente con disfunciones, en este caso fisicas, para adquirir ciertas

habilidades.

Carmen, la terapeuta, es quien se encarga de despertar esas precisas habilidades a golpe de juguetes,

trastos y enormes cantidades de paciencia.
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iMARTINA, COGELO COMO TE HA DICHO CARMEN!

Esta es la frase magica para que Martina hiciera y haga uso de su pulgar.

Los resultados de la ultima intervencion fueron sorprendentes pese a sus evidentes secuelas.
Su pequefio dedo tan solo lo puede articular por su falange proximal (esta es la mas cercana a la
palma de la mano), la otra falange quedo y
quedara rigida. No obstante esto no le
impide realizar sencillas tareas de forma
correcta 0 “a su manera”..., y es cuando le
tenemos que recordar aquello de “Martina,

cégelo como te ha dicho Carmen”.

El apoyo de la terapia ocupacional fue
tan necesario como positivo. Casi todo

el trabajo que con ella se realizaba estaba

CanoMellago wiw holt-oramies

centrado en que su pulgar adquiriera
fuerza y movilidad. También se pretendia desarrollar el equilibrio, procurar una bipedestacién y
sedestacion erguidas y algo muy importante para su estrecha espalda..., ganar amplitud de

movimientos en los hombros.

Ahora, para una proxima intervencion, toca esperar a ver como crece su pulgar izquierdo, algo
mas crecido e inestable de lo normal. Esperar cuanto y hasta cuando crece su radio derecho que al
ser mas corto que el cabito es lo que le procura la desviacion de su mufieca. En definitiva queda
aguardar pacientemente el paso de mucho tiempo para ver como reaccionan sus miembros

superiores, construidos con informacion genética erronea, ante las intervenciones y el crecimiento.

Llegé el dia de revision en rehabilitacion. En esta reyision examinarfan las aptitudes adquiridas y
prorrogarfan la terapia ocupacional. No fue asi y de un plumazo le quitaron la terapia

argumentando que ya habifa estado seis meses y que habfa aprendido mucho.

Sia una personilla de dos afios y medio le retiras un tratamiento, una terapia, etc..., conseguiras, no
solo, un alto en su aprendizaje/avance, también un retroceso y hasta una pérdida de lo
conseguido. Con la segura intencién de animarnos un poco y a modo de premio de consolacién

nos dijeron; -Pero 10 os preocupéis que seguiremos viéndola cada aro.

Al salir de la consulta hablamos con Carmen. Quedé espantada con la decision tomada y vio sus

expertos y favorables informes ninguneados..., pero donde hay patrén, no manda terapeuta.
El dia 19 de Marzo, a media tarde, nos encontrabamos bafiando a nuestras pequefias. De repente
Martina alz6 su mano derecho y con una amplia sonrisa mientras movia su pulgar dijo: -Mira papa,

se me ha quitado Ia pupa!!!

Esa fue la primera vez que la vimos mover su dedo de forma consciente y en cualquier

direccion...., donde ella quiso y como ella quiso.
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INTERVENCION DE CARDIO ANULADA

El ansiado y temido mes de Junio llego recordando que tenfamos una cita en cardiologia. Ansiado
porque tenfamos la cita que pondria en marcha todo el mecanismo de pruebas necesarias para la
intervencion de corazén de Martina y eso es avanzar. Temido porque es un avance muy setio....,
una intervencion de corazoén con circulacion extracorpdrea no es plato de gusto asi te lo

sirva el mejor chef del mejor restaurante.

Cuando entramos en la consulta nos llevamos la desagradable sorpresa de que no era su
cardidloga quien realizaria la revisién. Hsto es algo que al inicio resulta indiferente, pero con la
experiencia adquirida a lo largo de tanto tiempo en distintas consultas, aprendes que la subjetividad
del facultativo siempre estd presente. Eso para lograr un diagndstico certero y fiable puede ser
una dificultad. Antes de continuar creemos que es justicia aclarar que de esto no es el médico el
responsable...., personal sanitario y no sanitario en un hospital no son mas que un puflado de

piezas en manos de la indiferente gerencia del hospital.

Acabada toda exploracién y la habitual ecocardiografia, y ahora viene lo realmente desagradable,
nos dicen lo siguiente; -En la anterior revision os comentaron que vuestra hija se operaria antes de fin de aso.

Pues no serd asi. La operaremos a final del afio que viene.

Seis meses, seis largos y malditos meses nos tuvieron entretenidos. Contentos y felices porque antes
de que acabara el afio datfan solucién a la cardiopatia de Martina cerrando de esa manera una fea
puerta. Pero también asustados y expectantes porque la para cerrar esa fea puerta hay que realizar

una muy delicada y intervencion..., todo para al final nada.

El argumento que desmonta y pospone un afio el quiréfano es que Martina no presenta sintomas
de alarma y que los estandares recomiendan que una CIA se opera a partir de los cuatro afos. Lo
cual da a entender que la unidad de criterio entre profesionales es nula y ademas hace
sospechar que deben concurrir sintomas de alarma para que te metan en quiréfano...,

¢éaMas valeprevenir???

En definitiva aquella consulta no
sirvi6 mas que para alargar una
tensa espera y para quizas demostrar
(esto es una opinién personal), que la
falta de liquidez es algo que se esta
haciendo  patente en  nuestros
hospitales.. ., pero esto es algo que no
vamos a valorar ni tratar mas alla de

este comentario.

Anulada  toda  posibilidad  de

intervencion quirurgica las vacaciones

en nuestros respectivos trabajos las podiamos utilizar para nuestro ocio y el de nuestras pequefias y
no para atender convalecencias. Asi que haciendo uso del “no hay mal que por bien no venga”,
decidimos olvidar el episodio, hasta el mes de diciembre que toca revision, y disfrutar de las

vacaciones que por distintas intervenciones aun nunca habiamos tenido.
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ULTIMA ENTRADA

Con esta dltima entrada de “El Sitio de Martina”

terminamos nuestro relato.

No hemos pretendido ensefiar, para eso no
valemos ni somos quien. Si hemos intentado que
conozcais la historia de Martina. La historia de
nuestra pequefia que nacié con unas cardiopatias y
unos pulgares “raros”. La historia de nuestra
pequena que, despilfarrando descatro a sus tres afos,
ya es capaz de ir quitado hierro a situaciones
dificiles. La historia de nuestra pequefia que cuando
se cruza por la calle con su cirujana la Dra. De

Galvez, dice textualmente a voz en grito y

levantando las manos; -Mira ahi va Irene, la doctora

que me ha curao las manitas.

En Martina hemos aprendido que una enfermedad rara no es mas que un antojo estadistico
y no siempre, por suerte, responde a una serie de extranas disfunciones invalidantes pendientes de

COStosos tratamientos.

A dia de hoy todo queda en manos del habitual trabajo que semanalmente realiza M Victoria Sanz
de Equipo SIDI y de las puntuales revisiones que tiene en cardiologfa, traumatologia y
rehabilitacion. También algin que otro quiréfano tiene pendiente, pero no sabemos ni fecha, ni

siguiente problema a corregir y mucho menos técnica para la correccion.

En un futuro, las secuelas en miembros superiores sabemos que estan aseguradas..., pero
eso es algo que ya estd practicamente asumido. Cardiologicamente hablando suponemos que la
intervencion de corazoén sera suficiente para aliviar su cardiopatia. Lo que no-sabemos es, dado que
esta enfermedad es muy joven, que problemas pueden derivar de su desarrollo y como se

comportaran sus miembros a edades adultas.

Ya conocéis gran parte de nuestra historia..., que no toda. Sabéis de un gran nimero de consultas a
las que Martina ha asistido..., pero os podemos asegurar que son muchas mas. Y como os podéis
figurar hemos procurado mostrar siempre la cara mas “amable”..., la otra permitidnos que quede

en privado.

Queda mucho por avanzar y por descubrir en lo que respecta a enfermedades raras. En Espafa
mas de tres millones de personas sufren dolencias de baja incidencia. Unas mas invalidantes que
otras y todas con una expresion muy variable. Algo que tristemente tienen en comuin es su €scaso

conocimiento e investigacion.

Gracias por vuestras muestras de interés y por todos los mails que nos habéis hecho llegar a
nuestra web, gracias a quienes nos habeis apoyado, comentado y compartido. Gracias también a
SomosPacientes que ha sido un gran altavoz para que el Sindrome Holt-Oram tenga un espacio en
internet y pueda, con nuestra historia, ser un punto de apoyo para otras familias que se encuentren

en igual o similar situacién.
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ACLARACION DE TERMINOS

Circulacién extracorporea; Es como se denomina a la intervencion quirargica que se practica
cuando es preciso trabajar en un corazon sin sangre y en parada. Para ello los cirujanos se sirven de

una maquina que hace las veces de corazon, pulmones y rifiones.

Comunicacion InterAuricular (CIA); La CIA es algo normal en edades fetales y su cierre ocurre
en el momento del nacimiento. Sucede en ocasiones que esta comunicacioén no cierra quedando de
esta forma comunicadas las dos aurfculas, provocando la mezcla de sangre arterial con sangre
venosa. Esto provoca un flujo de sangre extra al corazon y al pulmén y por consiguiente causa

alteraciones clinicas aunque mas leves que la CIV.

Comunicacion InterVentricular (CIV); Esta comunicacién también provoca una mezcla de
sangre arterial con venosa y aun asemejandose a una CIA, es de clinica mas grave. Suelen ser
frecuentes las infecciones respiratorias, fatiga y no ganacia de peso. La aparicion de hipertension
pulmonar puede llegar a ser irreversible aun practicando la intervencion indicada. Si no cierra en un
tiempo prudencial o ante la aparicion de algun sintoma es muy recomendable la inmediata

correccion salvo que concurran riesgos que la desestimen.

Ductus; Es un vaso que conecta la aorta a la arteria pulmonar. Este ductus, al igual que la CIA, esta
presente de forma natural antes del nacimiento y una vez ocurrido este suele cerrar en los primeros
dias. Si tal cierre no sucede puede provocar insuficiencia cardiaca e hipertensiéon pulmonar. En
recién nacidos suele usarse medicacion para su cierre y para nifios de mas edad suele bastar con un

cateterismo terapéutico o una sencilla intervencion.

Hipoplasia; Hs como se denomina al crecimiento incompleto o defectuoso de un 6rgano o parte

de este.
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ENLACES DE INTERES

Www.somospacientes.com

www.equiposidi.com

www.enfermedades-raras.org

www.irenedegalvez.com

www.menudoscorazones.org

www.isciii.es

www.cardiopatiascongenitas.net

www.orpha.net
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