“COLAGENOPATIAS TIPO Il”

Informacidn para padres, familiares y pacientes.

Adaptado por:
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;/Qué son las
Colagenopatn’as Tipo n?

las Colagenopatias Tipo Il son un grupo de condiciones
genéticas causadas por mutaciones en el gen COL2A1. Afectan
principalmente el colageno tipo Il, una proteina importante que
se encuentra en el cartilago, los ojos, el oido interno y las
vertebras.

Estas condiciones pueden variar desde alteraciones 6seas
leves hasta displasias esqueléticas graves.
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;Cémo explicarlo a otras
personas?

Cuando las personas te pregunten sobre la condicion, puedes
decir algo sencillo como:

"Las Colagenopatias Tipo Il son condiciones genéticas que afectan
principalmente los huesos, las articulaciones, la vista y I3
audicion. Aunque las personas con esta condicion pueden ser mas
bajas y tener algunas complicaciones médicas, pueden vivir una
vida plena y productiva con el cuidado adecuado.”

Es importante usar palabras simples y resaltar que las
capacidades intelectuales no estan afectadas.
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;Como se diagnostican?

El diagnostico suele hacerse mediante:
« Radiografias para detectar anomalias esqueléticas.
« Pruebas genéticas si hay dudas sobre el diagndstico.

« Examenes clinicos enfocados en [a vista, el oido y las
articulaciones.



Signos comunes

o Estatura baja desproporcionada.

» Anomalias en la columna (escoliosis, cifosis).
» Problemas visuales (miopia).

o Pérdida auditiva.

» Fisura palatina o mandibula pequeia.
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afectara a mi
hijo/a?

;Como

(ada nifio es diferente, pero algunas complicaciones pueden
incluir:

1. Problemas visuales:
» Miopia severa.
o Desprendimiento de retina.
o (ataratas

2. Problemas auditivos:

» Pérdida de audicion neurosensorial o conductiva.
o Examenes regulares de audicion son esenciales.
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afectara a mi
hijo/a?

;Como

3. Alteraciones en boca y cara:

e Fisura palatina.

» Mandibula pequefia (puede afectar la respiracion y

alimentacion).

4. Complicaciones osteoarticulares:

o Luxacion de cadera.

o Artritis temprana.

» Escoliosis o cifosis (curvaturas anormales de la columna).
5. Dificultades respiratorias:

o Apnea.
e TOrax pequeno.
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Desarrollo e hitos de
aprendizaje (0-5 ai’\os)

En cuanto al desarrollo de un bebé con colagenopatia tipo 2, los
hitos de aprendizaje y desarrollo en los primeros 5 afios
pueden ser similares a los de otros nifios, pero podrian verse
influenciados por los desafios fisicos y médicos especificos de
la condicion.

A continuacion se indican algunos de los hitos tipicos del
desarrollo en estos primeros afos, con consideraciones para
nifos con colagenopatias tipo 2:

0-12 meses (primer ano)

Motor grueso: Los bebés con colagenopatias tipo 2 pueden
presentar retrasos en el desarrollo motor grueso, como el
gateo o [a capacidad de mantenerse de pie. Es posible que se
necesiten terapias fisicas para fortalecer los mdsculos y
promover el desarrollo motor.
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Desarrollo e hitos de
aprendizaje (0-5 ai’\os)

Motor fino: Pueden alcanzar hitos como agarrar objetos, pero
con una coordinacion motora que podria verse afectada.

Lenguaje: El bebé comenzara a balbucear y a imitar sonidos.
Aunque su desarrollo verbal podria estar en linea con el de
otros nifios, algunos nifios con colagenopatias pueden
presentar retrasos en la comunicacion.

12-2Y4 meses (I-2 anos)

Caminar: Algunos nifios con colagenopatias tipo 2 pueden
necesitar mas tiempo para aprender a caminar debido 3
problemas articulares o de movilidad.



Desarrollo e hitos de
aprendizaje (0-5 ai’\os)

Lenguaje: A los 2 afios, muchos nifios comienzan a decir
palabras simples. En algunos casos, puede haber retrasos en el
lenguaje y la comunicacion, por lo que el seguimiento con un
terapeuta del lenguaje puede ser beneficioso.

Interaccion social: En esta etapa, los nifios comienzan 3
desarrollar habilidades sociales y afectivas, pero los nifios con
colagenopatias pueden enfrentar desafios relacionados con I3
movilidad o el dolor.

2-3 anos

Habilidades motoras: Los nifios deberian estar caminando o al
menos caminando con ayuda o utilizando un andador. Se puede
notar que tienen menos resistencia para moverse 0 caminar
por periodos largos.
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Desarrollo e hitos de
aprendizaje (0-5 ai’\os)

Lenguaje: Los nifios de esta edad generalmente comienzan 3
formar frases cortas. Si hay retrasos, la intervencion temprana
con un logopeda es crucial.

Independencia: Los nifios empiezan a ser mas independientes
en actividades diarias, como comer y vestirse, aunque los
desafios fisicos pueden requerir ayuda.

3-Y anos

Juego simbalico: En esta etapa, los nifios comienzan a participar
en juegos simbdlicos y de imitacion. Sin embargo, la fatiga o el
dolor pueden afectar la capacidad para involucrarse en juegos
mas activos.

Habilidades motoras: Los nifios pueden continuar desarrollando
habilidades como correr, saltar y trepar, pero con limitaciones
debido a |a falta de fuerza o movilidad
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Desarrollo e hitos de
aprendizaje (0-5 ai’\os)

Interaccion social: A medida que crecen, los nifios desarrollan
amistades y se hacen mas interactivos en entornos sociales.

Y-S5 anos

Motricidad gruesa: Es posible que los nifios continden
enfrentando limitaciones para realizar actividades fisicas
complejas debido a su condicidn, pero ain pueden aprender 3
montar una bicicleta con ruedas de entrenamiento o a realizar
tareas fisicas simples.

Cognicion y habilidades sociales: Los nifios en esta etapa
continan desarrollando su lenguaje, habilidades cognitivas y
sociales. Es probable que disfruten de actividades creativas y
de juego grupal, pero podrian necesitar ajustes en actividades
fisicas debido a su movilidad limitada.

Autonomia: Aunque contindan necesitando apoyo en algunas
actividades fisicas, los nifios pueden ser mas autonomos en
otras areas, como vestirse, comer y expresarse.
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Preguntas para las
primeras citas médicas

Para aprovechar al maximo las primeras citas, aqui tienes
algunas preguntas clave que puedes hacer a los médicos:

« ;Cudl es el estado actual de la condicion de mi hijo/a?
o ;Que especialistas debemos visitar y con qué frecuencia?

o ;Como puedo monitorear los posibles problemas de vision,
audicion y columna en casa?

o ;Existen tratamientos especificos para las complicaciones
que podria desarrollar?



. 4

Preguntas para las
primeras citas médicas

o ;Qué seiiales de alerta debo tener en cuenta para buscar
atencion médica inmediata?

o ;Como puedo ayudar a mi hijo/a a participar en actividades
cotidianas y escolares de forma segura?

o ;Que recursos o grupos de apoyo me recomienda para
conectarme con otras familias?
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Recomendaciones de
sequimiento medico

Oftalmologia:

» Una miopia alta es coman, con riesgo moderado 3
marcado de desprendimiento de retina.

« Evaluacion oftalmologica dentro de los primeros 6 meses
de vida y luego cada 6 a 12 meses.

Genética:
» Evaluacion al diagnostico (periodo neonatal).

« Evaluaciones anuales o segin precise.
o Tratamiento precoz y asesoramiento genético continuo.
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Recomendaciones de
sequimiento medico

Audicion:

« Examenes de emisiones otoacusticas y potenciales hasta
el desarrollo del lenguaje.

o Audiometrias alos 12, 18 y 24 meses, luego una vez al
ano.

Osteoarticular:

« Unidn craneo-cervical: para controlar subluxacion
congénita cervical (si existe aplanamiento de vértebras).

» Radiografias de columna cervical lateral en los primeros 6
meses de vida y cada 6 meses.

» Evaluacion neuroldgica cada 6-12 meses (o cada 3 meses
si hay inestabilidad).
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Recomendaciones de
sequimiento medico

Macrocefalia:

« Algunos nifios pueden tener un crecimiento acelerado del
perimetro cefdlico en los primeros 2 afios.
« Siocurre, se recomienda neuroimagenes.

Orofacial:

o Problemas frecuentes como el Sindrome de Pierre Robin o
fisura palatina (mas comunes en Sindrome de Stickler y
Kniestgj

« Mayor riesgo de infecciones del oido medio y pérdida
auditiva.

o Reparacion del paladar segun criterios normales de edad
y peso.



. 4

Recomendaciones de
sequimiento medico

Columna y caderas:

« Monitorizacion de caderas y columna.

« Evaluacion clinica de cifoescoliosis cada 6 meses.

« Radiografias antero-posteriores y laterales si hay indicios
clinicos.

« Fisioterapia para fortalecer misculos abdominales y
estabilizar [a pelvis.

o Evitar deportes de contacto y controlar el peso.

Respiratorio:

» Patologias como laringotraqueobroncomalacia y
constriccion toracica.

« Riesgo de apnea del suefio y complicaciones respiratorias.

« Evaluacion de gas en sangre en las primeras semanas de
vida.

« Polisomnografia en los primeros 6 meses.

« Tratamiento agresivo de infecciones respiratorias:
oxigeno, CPAP, BiPAP, traqueostomia o ventilacion segin
lo indique el médico.
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Adaptaciones escolares
y apoyo educativo

Los estudiantes con Colagenopatias Tipo Il pueden requerir:

» Tiempo adicional para llegar a clases y completar
evaluaciones.

o Flexibilidad curricular debido a controles médicos
frecuentes.

« Adaptaciones arquitectdnicas: taburetes en bafios,
escritorios ajustables.

« Apoyo emocional para prevenir y manejar posibles
episodios de acoso escolar.

» Participacion en el Programa de Integracion Escolar (PIE) si
hay necesidades educativas especiales.

o Actividades fisicas adaptadas para evitar lesiones,
fomentando ejercicios seguros.

« Comunicacion abierta entre profesores y cuidadores para
monitorear avances académicos y médicos.
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Tratamientos médicos

El tratamiento depende de [as complicaciones especificas:

o (irugia ortopédica: para corregir deformidades en Ia
columna o caderas.

o Fisioterapia: para mejorar la movilidad.

o (irugia ocular: para cataratas o desprendimiento de
retina.

o Aparatos auditivos: si hay perdida de audicion.

» (irugia maxilofacial: para corregir fisuras palatinas.
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Cuidados diarios y

prevencion

o Evitar deportes de contacto para proteger las
articulaciones.

« Controlar el peso para evitar sobrecargar las caderas y
rodillas.

« Revisiones médicas periodicas con un equipo
multidisciplinario: pediatra, ortopedista, oftalmologo,
otorrino y genetista.
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Emergencias médicas

o Precaucion con la anestesia: los nifios con Colagenopatias
Tipo Il pueden tener vias respiratorias complicadas.

o Evaluacion respiratoria previa a cualquier cirugia.

» Uso de equipos especializados para la intubacion (como
Glidescope o broncoscopios de fibra dptica).
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Deportes recomendados

L3 actividad fisica es esencial para mantener las articulaciones
moviles y fortalecer los misculos. Para las personas con
Colagenopatias Tipo Il, se recomienda:

o Natacion: fortalece misculos sin impacto en Ilas
articulaciones.

« Yoga o pilates: mejora flexibilidad, postura y equilibrio.

» (aminatas: de bajo impacto, adaptadas a las capacidades
individuales.

e Ejercicios de resistencia suaves: con supervision
profesional, para fortalecer misculos sin sobrecargar las
articulaciones.

o Evitar deportes de contacto o aquellos que impliquen
impactos  fuertes, como futbol, basquetbol o
levantamiento de pesas sin control médico.
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Transicion a la
adolescencia Y cuidados
necesarios

la adolescencia es una etapa clave para las personas con
Colagenopatias Tipo Il, ya que emergen nuevas necesidades
médicas y emocionales.

Algunos puntos importantes a considerar incluyen:

e (recimiento y desarrollo: monitorear cambios fisicos,
especialmente en la columna (escoliosis) y as caderas.

e Salud hormonal: Se recomienda la primera visita al
ginecologo entre los 11 y 13 afos o al inicio de Ia
pubertad, para hablar sobre el desarrollo, ciclos
menstruales y cualquier posible complicacion relacionada
con [a condicion. para las adolescentes, supervision del
desarrollo sexual y reproductivo.

» Salud mental: reforzar el apoyo psicologico para gestionar
posibles inseguridades y fortalecer la autoestima.

« Independencia: fomentar |a toma de decisiones sobre su
salud, preparandolos para las transiciones a la adultez.
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Transicién a la adultez Y
cuidados necesarios

A medida que las personas con Colagenopatias Tipo |l avanzan
hacia la adultez, es fundamental mantener un seguimiento
médico adecuado y adaptado a las nuevas necesidades.

Algunos aspectos clave incluyen:

o (uidado osteoarticular: seguir con controles regulares
para monitorear la progresion de escoliosis, cifosis y
artritis temprana.

» Salud visual y auditiva: continuar las evaluaciones
periodicas para tratar posibles desprendimientos de
retina o pérdida de audicion progresiva.

o Salud mental: fomentar el bienestar emocional,
especialmente considerando que la transicion a la adultez
puede traer nuevos desafios sociales y laborales.

« Independencia y adaptacion: adecuar el entorno [aboral y
doméstico, asegurandose de que existan adaptaciones
que promuevan |a autonomia.
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Transicién a la adultez Y
cuidados necesarios

o Planificacion familiar: es importante conversar con un
gineclogo y un genetista para comprender [as
implicancias genéticas de las Colagenopatias Tipo .

e Se  recomienda recibir  asesoramiento  sobre
anticoncepcion segura y las posibles complicaciones
durante el embarazo, ya que algunos problemas
osteoarticulares y respiratorios podrian requerir un
seguimiento mas cercano.
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Un mensaje para las
familias

Es importante recordar que, aunque los nifios con estas
condiciones puedan enfrentar desafios fisicos, tienen un rango
de inteligencia normal y pueden llevar vidas plenas y
productivas.

la clave estd en el seguimiento médico, el apoyo familiar y I3
adaptacion de sus entornos.

Esta guia busca ser una herramienta simple y accesible para
padres y afectados por Colagenopatias Tipo II. No sustituye I3
consulta médica, pero ofrece informacion clara para acompanar
las primeras etapas del diagnostico y tratamiento.

- Juntos podemos avanzar!
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Redes Sociales

@ @fundacionfucolch

n Fundacion Colagenopatias tipo Il Chile

@ fundacionfucolch.webnode.cl




