En otra parte del genoma

Delecion
15g13.5

Entrevista por Julia Katz

“Ser mama de un niio con discapacidad es lo mas
especial del mundo. Yo estaba destinada a ser su
madre, tenemos un vinculo especial. El es todo mi
mundo y me siento muy bendecida. S es mi mejor
amigo y lo amo mds de lo que puedo decirte”.

Todos tenemos historias Unicas que contar. Para la primera edicion de
nuestro boletin informativo, queriamos compartir la historia de una de
las familias que se ha unido con nosotros para comprender mejor el im-
pacto de la genética en la salud mental. Es una historia sobre la amabi-
lidad, los desafios y el crecimiento y subraya la importancia de la abo-
gacia en la investigacion y la atencion clinica, pero mas importante,
dentro de las comunidades que pueden trabajar juntas hacia un objetivo
compartido.

Hablamos con la Sra. G, quien nos contd un poco sobre su experiencia
de ser madre e hija de alguien con una delecién en el 15gq13.3 y que
descubri6 que ella misma tenia esta rara CNV en la busqueda de res-
puestas para su hijo. Ella ha hecho un trabajo fantastico abogando por
la comunidad con la delecién 15q13.3 y cred un grupo llamado "Microde-
lecién 15913.3 Unica y especial”.

Ella se enter6 de que su hijo tenia la microdelecién 15q13.3 en el 2008,
cuando él tenia 38 afos, después de que su psiquiatra le ordenara una
prueba genética llamada microarray cromosomico. “Pensé: él no tiene
nada de eso. Nadie dijo nunca que podia tener algo asi 0 que necesita-
bamos hacer pruebas genéticas. Nadie. Dos semanas después, recibi
una llamada telefonica y me dijeron que mi hijo tenia una microdelecién
en el 15q13.3. Lloré durante dos o tres dias porque sabia que a los mé-
dicos les habia faltado algo mas por mirar. Soy portadora y me senti mal
al principio. Me culpé a mi misma, pero mi mama y mi hermana también
la tienen. Habria sido 0til para la familia saberlo antes. Antes de la prue-
ba genética, él recibio muchos diagndsticos diferentes”.

“Tiene un corazon de oro y un muy buen sentido del humor”, dice la Sra.
G. “Ahora él tiene 52 afios, le gusta ver peliculas y deportes conmigo. Le
encantan las peliculas de John Wayne y Chuck Norris, asi como las peli-
culas del viejo oeste. jHace unos afios estaba en un hogar residencial
donde le escribieron a Chuck Norris y Chuck Norris respondié con una
foto y su firma! Le encantan los burritos caseros de mama, el futbol y
Tom Brady. El solia trabajar en una tienda de viveres y en un pabellén
de comidas en un centro comercial; todos los vendedores lo amaban.
También particip6 en las olimpiadas especiales y particip6 en atletismo,
en bolos y golf”.

Microdelecién 15q13.3 Unica y especial”

La Sra. G tuvo que resolver muchas cosas por su cuenta mientras su
hijo crecia. Se mudaron mucho y se dieron cuenta que contactar a los
servicios de salud mental era un primer paso Util que los conecto con
otros recursos como administradores de casos, seguridad social e infor-
macion sobre tutela. “Cuando vivia en Georgia, fui a NAMI (Alianza Na-
cional sobre Enfermedades Mentales). Me ayud6 poder hablar con otros
padres”.

“Me uni a un grupo cuando me enteré del diagnostico. Después de eso,
comencé a leer sobre cémo iniciar un grupo y comencé mi propio gru-
po, al que llamé Microdelecion 15q13.3 Unica y Especial. Al menos una
vez a la semana un nuevo padre se une al grupo; tenemos alrededor de
500 padres, incluidas personas de Inglaterra y otros paises. Alguien
dira: soy nuevo en el grupo, ayuda, no estoy seguro de qué hacer - Tra-
tamos de ayudarlos y darles consejos y nos apoyamos mutuamente en
todo momento. Es una buena manera de conectarse con otros personas
y saber mas sobre investigacion, recursos y apoyo emocional. También
hemos tenido una experiencia positiva con los doctores y queriamos
que se involucraran en el grupo”

¢Qué consejo le ofrecerias a los padres que navegan
por el sistema por primera vez en la comunidad
15q13.3?

"La salud mental es el lugar para comenzar, consigan un buen neuroélo-
go y un buen psiquiatra. Es dificil encontrar buenos psiquiatras”, dice la
Sra. G, afirmando que han tenido suerte con su psiquiatra actual, del
cual hablan muy bien. “Aboguen por la educacién, hablen con los con-
sejeros genéticos, hagan su propia investigacion”

¢Cémo ha sido abogar por su hijo?

“Siempre abogo por S.” dice la Sra. G, quien luego se refiere a las expe-
riencias de otras familias, “Debido a que algunos no pueden abogar por
si mismos, tenemos que hacerlo por ellos. Siempre he ido a los servi-
cios de salud mental, lo que me ayudoé a conectarme con otros servi-
cios. El diagndstico genético le permitio obtener mas servicios".
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