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RESUMEN

Pocas areas de la asistencia pediatrica son tan sus-
ceptibles de revision en cuanto a las pautas de actua-
cién, y de tan necesaria formacioén por parte del profe-
sional, como la asistencia a un nifio y a su familia con
una enfermedad rara (ER), muy especialmente si se
trata de un nino malformado. El impacto de por vida,
que conllevan muchas ER, obliga a un seguimiento con-
tinuado del nifo, centrado tanto en los aspectos evolu-
tivos del mismo como en la adaptacion de la familia al
problema. Ademéas de la triste realidad a la que se
enfrentan, los padres frecuentemente deben tomar
decisiones inmediatas sobre el tratamiento médico o
quirdrgico de su hijo, o enfrentarse a una condicién
letal o incapacitante que les «roba» sus expectativas.
Solo una adecuada atencion a cada uno de los multiples
problemas a los que se enfrentan estos nifios y sus
familias ayuda a minimizar el potencial handicap aso-
ciado a las ER. A pesar de la indudable complejidad que
conlleva la profundizaciéon en este campo, el pediatra
debe introducirse en el conocimiento de estas enfer-
medades con la finalidad de fundamentar su implica-
cion en el diagnodstico y seguimiento de los pacientes.
Su abstencién ante esta responsabilidad repercutiria
negativamente en la atencion a estos enfermos, que
debera compartir con los especialistas correspondien-
tes.
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ABSTRACT

Few areas of paediatric care are as susceptible to
the revision of lines of action, and require such
professional training, as the care of the child with a rare
disease (RD) and his/her family, especially if there are
malformations. The lifelong impact, which many RDs
entail, make continuous monitoring of the child
compulsory, centred both on the evolutionary aspects
of the RD and on the family’s adaptation to the
problem. Besides the sad reality they confront, the
parents must frequently make immediate decisions on
medical or surgical treatment for their child, or face a
lethal or disabling condition that “robs” them of their
expectations. Only suitable care for each of the
numerous problems faced by these children and their
families helps to minimise the potential handicap
associated with RDs. In spite of the unquestionable
complexity involved in exploring this field, the
paediatrician must acquire knowledge of these
diseases in order to ground his involvement in the
diagnosis and monitoring of these patients. Abstention
by the paediatrician in the face of this responsibility
would have a negative effect on the care of these
patients, which he must share with the corresponding
specialists.
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INTRODUCCION

Los cambios socio-sanitarios y de las
opciones diagnosticas y terapéuticas de
distintas enfermedades han supuesto una
mejoria significativa en el prondstico vital
de enfermedades graves, lo cual se ha
correspondido con un incremento de la
patologia cronica y del nimero de pacien-
tes que sobreviven en condiciones de
salud no ideales'. Por otro lado, los avan-
ces en el conocimiento de los mecanismos
fisiopatologicos y bases moleculares de las
enfermedades, junto a la amplia difusién
de dichos conocimientos a través de los
medios de comunicacién, ha determinado
que los pacientes y sus familiares dispon-
gan en muchas ocasiones de amplia infor-
macién relativa a las diferentes opciones
diagnosticas y terapéuticas de sus padeci-
mientos, que puede superar a la informa-
cion de que disponen algunos profesiona-
les para una entidad clinica especifica. Esta
realidad condiciona un nuevo espectro de
prioridades en la demanda sanitaria, que
en el ambito pediatrico se concreta en una
especial preocupacion por el diagnostico y
tratamiento de los pacientes afectos de
enfermedades poco frecuentes

Retrasos diagnésticos contabilizados
en afnos, que no serian tolerados en pato-
logias frecuentes, desconocimiento médi-
co de la evolucion y pronéstico, dificultad
para probar hipétesis por imposibilidad de
agrupar a los pacientes en un solo centro,
eran y siguen siendo, entre otras, las claves
que hicieron nacer el concepto inglés de
Rare Diseases, que en otros paises se ha lla-
mado enfermedades huérfanas. En Espaia,
tras un prolongado debate entre socieda-
des cientificas y afectados se consensud la
denominacién de Enfermedades Raras
(ER), si bien otros términos como el de
infrecuentes, minoritarias, poco comunes
o de baja prevalencia definirian el proble-
ma de igual manera*®.

LA ATENCION PEDIATRICA
COMO MODELO DE ATENCION
A LAS ENFERMEDADES RARAS
Pocas areas del cuidado pediatrico son
tan susceptibles de una revision radical de

nuestras pautas de comportamiento, y es
tan necesaria la formacion del personal

22

sanitario como es la asistencia a la familia
de un nifo con una en ER. Muchas de estas
enfermedades a pesar de tener un caracter
congénito se diagnostican en edades avan-
zadas con el consiguiente desasosiego de
los padres que ni siquiera son capaces de
encontrar un diagnéstico del problema que
padecen sus hijos y mantienen la incerti-
dumbre de si el problema se va repetir en
otros descendientes. Aproximadamente un
2% de los recién nacidos presentan un
defecto congénito o sindrome malformati-
vo evidente al nacer, o bien se diagnostica-
ran de una enfermedad rara, habitualmen-
te de base genética, a lo largo de la edad
pediatrica. A pesar de la importancia de
éste y otros aspectos relativos a las enfer-
medades raras, existen pocos estudios sis-
tematicos y controlados que examinen
rigurosamente el valor de nuestras practi-
cas habituales de asistencia a estos nifios y
a sus familias.

La complejidad de la atencién a los
pacientes adultos con ER, muchas de ellos
con situaciones altamente discapacitantes
y dependientes del sistema sanitario,
sugiere que el modelo de atencién pedia-
trico sea el ideal para muchos de estos
pacientes ya que tiene en cuenta aspectos
relevantes de la vida del individuo como es
su entorno familiar y social mas cercano y
permite establecer un “proyecto de vida”
de los pacientes. Consideramos, por tanto,
interesante analizar las ER bajo la perspec-
tiva de la atencion pediatrica por sus pecu-
liaridades y por lo que suponen de aten-
cion integral a toda la familia.

Una situacion especialmente interesante
de revisar es la de los recién nacidos con un
problema congénito. En el momento del
nacimiento, cuando a una familia se le infor-
ma que su hijo tiene una anomalia congéni-
ta, habitualmente rara, se va a producir un
choque emocional repentino e inesperado
en los padres. El nacimiento del nifio pasa
de ser un motivo de alegria y satisfaccion a
ser un momento particularmente doloroso,
dando lugar a una situacién de afliccién o
duelo de gran intensidad que conlleva una
desorganizacién emocional en ambos
miembros de la pareja. Ademas de la triste
realidad a la que se enfrentan, los padres,
frecuentemente deben tomar decisiones
inmediatas sobre el tratamiento médico o
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quirargico de su recién nacido, o enfrentar-
se a una condicion letal o incapacitante que
les “roba” las expectativas que habian depo-
sitado en ese hijo.

Los objetivos de la asistencia adecuada
a las familias de un nifio con una enferme-
dad rara, especialmente si tiene malforma-
ciones congénitas, seria conseguir la acep-
tacion del nifo, la comprension de los pro-
blemas de éste, suministrar apoyo emocio-
nal a la familia, establecer un marco ade-
cuado para la toma de decisiones y ayudar
a los padres en el proceso de readaptacion
familiar y en la planificacion del futuro. Por
tanto, la asistencia precoz y adecuada de la
familia es un componente natural del cui-
dado integral del nifio, que tiene gran tras-
cendencia sobre la forma y manera en que
los padres vivirdn y superaran el choque
emocional inicial, sobre la actitud poste-
rior de los padres con respecto a su hijo y
sobre la integracién de éste en la familia.
Cada familia presenta problemas y necesi-
dades particulares, por lo que no se pue-
den dar reglas de aplicacion generalizada,
sino unas guias y principios béasicos de
actuacion que deberan adaptarse a cada
caso de un modo particular. Ademas, el
tipo de asistencia a la familia en los
momentos criticos (horas iniciales, dias o
semanas después del nacimiento), depen-
de de numerosos factores. Entre ellos, la
urgencia de la situacién, la necesidad de
tomar decisiones, la gravedad del caso, el
estado emocional de los padres y la nece-
sidad de informacién adicional o especifica
sobre problemas concretos.

Desde el punto de vista cientifico y for-
mativo es indiscutible la relevancia de las
ER en la practica asistencial pediatrica lo
cual deberia ser motivo de estimulo para el
médico en su trabajo clinico, apartandole
de la rutina y obligdndole a una formacién
continuada. A nivel general, debemos tener
en cuenta que las ER han ayudado al pro-
greso de la pediatria y de toda la medicina,
y al mismo tiempo suponen un elevado
nivel de exigencia socio-sanitaria. Para los
médicos en formacién, muchas ER supo-
nen la primera oportunidad de realizar una
descripcion clinica compleja en reuniones
y foros cientificos, con el innegable valor
que este trabajo supone en la formacién de
los profesionales’.
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LOS RETRASOS
EN EL DIAGNOSTICO

El conjunto de las ER afecta aproxima-
damente al 5% de los ciudadanos de los
paises desarrollados, los cuales reivindi-
can algo tan basico como disponer de un
diagnostico en el momento adecuado, ide-
almente en fases precoces de la evolucion
de su enfermedad, y con ello optar a un tra-
tamiento adecuado. La cobertura de esta
necesidad bésica para cualquier paciente
representa, en el caso de la ER una de las
etapas que entrana mayores dificultades
para el enfermo y su familia, responsable
de la salud del nino®.

En el andlisis de las causas que condi-
cionan el retraso diagnostico de los pacien-
tes con ER, probablemente entre como fac-
tor a tener en consideracion una formacion
médica no adecuada. A este respecto, la
ensefanza actual de la medicina en nues-
tro pais no esta orientada suficientemente
a la formacion de los médicos en las enfer-
medades poco comunes. Los planes de
estudio de la licenciatura de medicina que
fueron elaborados en los afos 80 en el
marco legislativo de la Ley de Reforma Uni-
versitaria, tuvieron aspectos positivos
entre los que destaca el incremento de la
enseflanza practica, sin embargo, la reduc-
cion de créditos en algunas asignaturas cli-
nicas oblig6é a centrar la docencia teérica
en las enfermedades mas frecuentes y pro-
bablemente no se supo enfocar adecuada-
mente la formacién en las denominadas
ER.

Ademas del déficit formativo de los pro-
fesionales sanitarios en relaciéon a estas
enfermedades, otra de las causas que con-
dicionan el retraso diagnodstico de estos
pacientes son las dificultades intrinsecas
derivadas de la organizacién asistencial de
nuestro Sistema de Salud. La expresividad
clinica de estas enfermedades es muy com-
pleja, pudiendo presentarse en forma de
diversos cuadros de afectacion del SNC,
afectaciéon hepatica, alteraciones del tubu-
lo renal, cuadros de mala absorcion intesti-
nal, ictericia, acidosis, hipoglucemia, hipo-
tonias musculares, etc. Estas dificultades
inherentes a la complejidad de sus mani-
festaciones clinicas, se incrementan si el
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paciente reside en una localidad distante
de los grandes centros de especialidades.

Aunque los recursos sanitarios de
nuestro pais tienen suficiente capacidad
para diagnosticar a enfermos complejos
como los que padecen ER, la actividad asis-
tencial se ha ido estructurando con unos
criterios de “rentabilidad” que no resultan
ser los mas idéneos para atender a estos
pacientes. En este contexto, es frecuente
que estos pacientes realicen una sucesiéon
de consultas al final de cuyo proceso
puede ser que no se haya obtenido un diag-
nostico que realmente requeriria una
visién integral del paciente complejo, dado
que con relativa frecuencia el intercambio
de informacién entre especialistas no siem-
pre es lo fluido que debiera. En definitiva,
el paciente ha realizado una etapa a la que
algunos han denominado peregrinaje dolo-
roso, siendo sometidos a multiples exame-
nes complementarios sin obtener una res-
puesta adecuada. Resultaria necesaria una
reorganizacion asistencial basada en las
necesidades del paciente con la identifica-
ciéon de unidades asistenciales de referen-
cia multidisciplinares que garantizasen
una atencion de calidad para estas enfer-
medades®.

Podriamos considerar que la primera
etapa evolutiva de la enfermedad comienza
en la fase diagnostica, etapa no soélo rele-
vante en cuanto al pronéstico y tratamien-
to, sino que puede determinar la acepta-
cion y vivencia futura del paciente. Los pri-
meros contactos con los servicios sanita-
rios y de los posteriores controles evoluti-
vos y de respuesta a posibles tratamientos,
pueden acompaiarse de multiples pruebas
cuya utilidad deberia evaluarse ya que en
ocasiones no suponen beneficios para el
paciente. Deben evitarse hospitalizaciones
prolongadas, el absentismo escolar o labo-
ral, y la falta de coordinacion asistencial.

Conviene destacar que, si bien las téc-
nicas de andlisis molecular aportan datos
de indudable interés en el conocimiento de
las enfermedades de base genética, la
orientacion diagndstica debe iniciarse
mediante el razonamiento clinico, proceso
en el que el pediatra tiene un especial pro-
tagonismo. Una vez orientado el diagnosti-
co clinico, la identificacion de la alteracion
genética sera de utilidad para confirmar
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dicho diagnéstico, identificar el patrén de
herencia, analizar la correlacién genotipo-
fenotipo, etc., consiguiendo de esta forma
datos adicionales que facilitaran la inter-
vencion en cuestiones trascendentales que
plantean estos enfermos relativas al conse-
jo genético, prondstico de la enfermedad y
riesgo vital o funcional.

OPCIONES ASISTENCIALES
Y TERAPEUTICAS

Desde el punto de vista pediatrico, la
perspectiva de vida en los nifios nacidos
con ER, muchas de ellas de origen congéni-
to, ha ido mejorando progresivamente gra-
cias a los avances médicos en la preven-
cion, diagnéstico y tratamiento de los pro-
blemas que presentan, asi como a la mayor
disponibilidad de recursos socio-sanitarios
destinados a personas con discapacidad.
Identificar las necesidades y satisfacer las
demandas de estos pacientes y de sus
familiares es en definitiva un objetivo por
el cual se han ido progresivamente intere-
sando los paises de nuestro entorno’.

Dada la complejidad de las ER, la aten-
cion de los niflos con este tipo de patologia
deberia garantizar una adecuada calidad y
la mejor utilizacién de los recursos. La
asistencia debe ser por tanto compartida
por los diferentes niveles asistenciales,
servicios especializados y de atencién pri-
maria, para no privar al paciente de los
controles normales y evitarle molestias
innecesarias. La atencion integral implica
tanto a los profesionales sanitarios como
sociales, considerando y atendiendo
aspectos organicos, psicologicos y del
entorno socio-familiar como un todo.
Cuando la enfermedad es discapacitante
los cuidadores suelen ser familiares del
paciente, debiendo por tanto intervenirse
especificamente sobre ellos. Al margen de
los cuidados rutinarios, en situaciones de
emergencia la familia es la que habra de
actuar, por lo que debe disponer de forma-
cién y recursos suficientes para que dicha
actuacion sea adecuada.

Por tanto, el cuidado de un nifio con
una ER implicara habitualmente un equipo
multidisciplinario dentro del ambito del
hospital, en el cual un pediatra deberia
actuar como coordinador. Por otro lado,
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debido a que el pediatra personal o de
cabecera sera el principal suministrador
de sus cuidados primarios y el velador
general de su salud infantil, es necesario
un contacto més estrecho y fluido entre los
profesionales de ambos ambitos asisten-
ciales. Al alta se deberia aportar al pedia-
tra de cabecera, informacioén acerca de la
historia natural de la enfermedad, cuida-
dos de rutina, programas de examenes y
otras medidas preventivas especificas a
realizar. Esta informacién le serd de gran
ayuda a la hora de planificar los cuidados y
anticiparse a potenciales problemas aso-
ciados a la condicién de su paciente.

Por ultimo, sefialar que estamos lejos
de disponer de soluciones terapéuticas
definitivas, con lo que muchas de las
expectativas creadas a los pacientes y
familiares con enfermedades raras, en
muchas ocasiones estan lejos de hacerse
realidad. Aunque en un futuro es previsible
que muchos individuos se beneficien de
algunos aspectos de la investigacion basa-
da en la terapia génica o en células germi-
nales, en general, podemos afirmar que los
avances en estas técnicas no van a supo-
ner ningan tipo de mejora en el tratamien-
to de aquellas personas que ya presentan
discapacidad intelectual o fisica debido a
una enfermedad genética. A corto plazo, es
previsible que Gnicamente se beneficien de
este tipo de tratamientos los pacientes
afectos de enzimopatias o determinados
errores congénitos del metabolismo®.

Cuando el nino fallece y los padres con-
ceden la necropsia, una entrevista poste-
rior para informarles de los hallazgos de la
autopsia es siempre apreciada por la fami-
lia. Esta entrevista cobra especial impor-
tancia en los neonatos fallecidos con enfer-
medades genéticas o malformaciones con-
génitas, al servir para clarificar, confirmar
o reevaluar el diagnostico. Ademas, ofrece
la oportunidad de rememorar informacién
atil a la familia (ej. asesoramiento genéti-
co), y permite abordar una vez maés las pre-
guntas, miedos, y preocupaciones de los
padres. Por altimo, y no menos importan-
te, permite examinar su proceso de duelo y
aportarles apoyo y consuelo. Creemos
importante dar un informe escrito con los
hallazgos més relevantes de la autopsia al
final de la entrevista.
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PREVENCION PRIMARIA
CUANDO SEA POSIBLE

Son muy pocas las enfermedades raras
que permiten una prevencion primaria. Los
factores ambientales pueden ser causantes
de muchas malformaciones congénitas
infrecuentes (teratégenos) y de céanceres
infantiles. Para prevenir las ER es preciso
abordar el periodo previo a la concepcion
y el embarazo con medidas de salud pabli-
ca dirigidas a los principales factores
determinantes de la salud: nutricién, obe-
sidad, alcohol, tabaco, toxicomania y con-
taminacién ambiental. En la vacunacion
contra enfermedades como la rubéola
(para la prevencion del sindrome de rubé-
ola congénita) deben tenerse en cuenta las
consecuencias de la migracion entre paises
con diversas politicas de vacunaciéon. Ade-
mas, hay que atender a las mujeres antes
de la concepcién y en los primeros meses
del embarazo para el manejo de enferme-
dades cronicas como diabetes, epilepsia y
esterilidad. Entre las posibles intervencio-
nes figura aumentar la administracién de
acido folico a las mujeres antes de la con-
cepcion, para prevenir anomalias congéni-
tas del tubo neural (por ejemplo, espina
bifida) y otras malformaciones. Muchos
estudios ponen de manifiesto que una
ingesta adecuada de acido félico en el peri-
odo que rodea la concepcién puede preve-
nir mas de la mitad de las anomalias con-
génitas del tubo neural. Debe debatirse la
accion en este ambito a escala de la UE
para determinar contra qué enfermedades
raras pueden ser acertadas las medidas de
prevencion primaria.

La interrupcién del embarazo en fetos
en los que se identifican malformaciones o
se haya realizado una aproximaciéon diag-
nostica molecular o bioquimica, son medi-
das que previenen el nacimiento de nifios
con ER, pero es discutible desde el punto
de vista ético que pueda considerarse
como una medida de prevencién primaria.

IMPACTO SOCIAL DEL NINO
CON ENFERMEDAD RARA

Tras el nacimiento de un nifio malfor-
mado, o tras un ingreso en el que se

demuestre una discapacidad evidente
(amputacién, pérdida de habilidades
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motoras, cambios desfigurantes por medi-
caciones, etc), es necesario reiterar y resu-
mir la informacién dada durante las fases
previas de la enfermedad, abordando aque-
llos puntos que sean fuente de temor o que
no hayan quedado claros. Si existen cam-
bios significativos tras un alta hospitalaria
los padres son vulnerables e hipersensibles
a las reacciones de personas préximas a
ellos y temen enfrentarse a su curiosidad. Si
previamente no se ha tratado este punto, es
necesario asesorarles acerca del momento
y la forma en que pueden informar a sus
parientes y amigos del problema del nifio.
Con frecuencia son los padres quienes pre-
cisan dar los primeros pasos para contactar
nuevamente con sus amigos, pues éstos
tienden inicialmente a retraerse. Si el nifio
presenta una anomalia desfigurante debe
prepararse a los padres a enfrentarse con la
curiosidad de los vecinos y extrafos.

Un aspecto esencial es suministrar
informacion sobre ayudas estatales u otras
formas de asistencia (redes de apoyo extra
e intrahospitalarias, centros de rehabilita-
cion, guarderias de integracion, consejos
en relacién a ayudas, etc.).

El impacto de por vida sobre el paciente
y su familia que conllevan muchas ER obliga
a un seguimiento continuado del nifo,
debiendo centrarse tanto en los aspectos
evolutivos del mismo como en la adapta-
cién de la familia al problema. Es necesario
sefalar que la trascendencia para el nifio y
su familia de una anomalia congénita puede
no guardar estrecha relaciéon con el grado
de alteracion funcional (discapacidad) que
conlleva. Ciertas anomalias faciales desfigu-
rantes pueden conducir a un mayor aisla-
miento social y dificultad del individuo para
adaptarse a sus consecuencias (handicap)
que otras alteraciones que cursan con mar-
cada discapacidad y que a priori todos juz-
gariamos como muy limitantes. S6lo una
adecuada atencion a cada uno de los malti-
ples problemas a los que se enfrentan estos
niflos y sus familias ayuda a minimizar el
potencial handicap asociado a las anomalias
congénitas.

ASISTENCIA FAMILIAR

La asistencia a las familias de nifios con
ER es un proceso continuo de clarificaciéon
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y apoyo para conseguir unos objetivos rea-
listas y garantizar al nifno un lugar en la
familia y en la sociedad’. Los siguientes
puntos juegan un papel fundamental en el
seguimiento de las familias con ER: 1.
Apoyo activo a su proceso de adaptacioén.
2. Satisfacer su necesidad de informacion.
3. Involucrarles en los cuidados de sus
hijos.

Apoyo activo a su proceso
de adaptacion

Tras las fases iniciales que pueden
coincidir con el periodo mas algido de
desequilibrio intrapsiquico de los padres,
caracterizado por la pérdida de la autoesti-
ma e intensos sentimientos emocionales,
tiene lugar una progresiva restauraciéon del
equilibrio emocional y adaptaciéon a la
nueva realidad asociada a la ER. Esta evo-
lucién en etapas no es un proceso lineal y
suave, ni tiene el mismo curso y celeridad
en ambos progenitores. La adaptaciéon y la
solucion del conflicto de los padres viene
de su acomodacién a la realidad y a sus
propios sentimientos, y es un proceso que
requiere tiempo. Para ello, es esencial que
perciban a su hijo como una entidad indi-
vidual y no como una extension negativa
de si mismos. El apoyo continuado del
pediatra a todos los aspectos del nifio y la
familia constituye una adecuada interven-
cion psicoterapéutica que facilita la adap-
tacién de los padres a su hijo y a su nueva
realidad familiar. La aproximacién y apoyo
a cada uno de los progenitores debe ser
individualizada, por lo que en ocasiones es
necesario entrevistarse con cada uno de
ellos por separado. La presencia en los
padres de actitudes prolongadas de recha-
zo o sobreproteccién del nifio sugiere pro-
blemas en la restauracion del equilibrio.
Por el contrario, signos de un proceso de
adaptacién familiar adecuado que pueden
ser rastreados en las visitas de control son:
la integridad de la unidad familiar, la des-
cripcion de planes concretos para el nifio,
la expresién de satisfaccién con su cuida-
do, el reconocimiento de haber pasado por
distintas fases emocionales, la reanuda-
cion de las relaciones sexuales por parte
de los padres, la incorporacién de la madre
al mundo laboral, y el tiempo libre de dis-
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frute de los padres sin el nifio (viajes, reu-
niones con amigos, etc).

Un aspecto frecuentemente olvidado es
que el pediatra no es el Gnico profesional
implicado en el cuidado del nifio con mal-
formaciones congénitas. Todos los profe-
sionales involucrados en esta tarea deben
trabajar conjuntamente y de forma coordi-
nada para suministrar un adecuado apoyo
emocional a los padres, facilitar la acepta-
cion del nifio y la comprensién de sus pro-
blemas. Cuando las enfermeras no cono-
cen la naturaleza exacta del cuadro del
recién nacido, ni la informacién aportada a
los padres, miden estrictamente sus pala-
bras y no se sienten involucradas en el
apoyo familiar. Por el contrario, en ocasio-
nes, con la mejor intencién, comunican fal-
sas esperanzas que refuerzan posturas de
negacion o alientan falsas expectativas en
los padres. Las enfermeras, al permanecer
muchas horas junto al nifio y su familia,
estdn en una posicidén privilegiada para
facilitar el apego, ayudar a los padres a
labrar una identidad realista y positiva de
su hijo, asi como para detectar e intervenir
positivamente en las diferentes etapas
emocionales de los padres frente a su
recién nacido. Por ello, en el momento
actual es precisa una mayor atenciéon al
adiestramiento de las enfermeras neonata-
les para reconocer y comprender las nece-
sidades de estas familias.

En algunos casos, la gravedad del diag-
noéstico o la severidad pronoéstica sobre el
futuro del nifio que conlleva una malforma-
ciéon o sindrome genético, determina que
se planteen diversas opciones de trata-
miento y en ocasiones dudas acerca de si
el tratamiento no conllevara un sufrimien-
to excesivo y una pobre calidad de vida.
Este es un punto controvertido y siempre
dificil, pero dado el impacto de por vida
sobre el nifio y su familia de algunas ano-
malias congénitas, compartimos la opinion
de un grupo de padres de recién nacidos
de alto riesgo, quienes recientemente han
propuesto: «En las situaciones médicas
que implican una mortalidad y morbilidad
muy elevadas, un gran sufrimiento, y/o una
importante controversia médica, los
padres totalmente informados deberian
tener derecho a tomar decisiones con res-
pecto al tratamiento agresivo de sus hijos».
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Los padres, después de conocer las alter-
nativas que tienen a su alcance, tras entre-
vistas bien organizadas y preparadas, pue-
den ser animados con sensibilidad y tacto
a tomar decisiones. La decision tomada
tras detenida reflexién merece el apoyo
constante de los profesionales sanitarios.
En ocasiones, los padres solicitan que el
médico tome la decisién por ellos o pre-
guntan abiertamente qué actitud tomaria-
mos en su situacién. Aunque es tentador
responder a esas solicitudes como un
camino para reducir su estrés, los benefi-
cios de esta actitud son dudosos. Nuestra
respuesta debe ayudar a los padres a
tomar sus propias decisiones en base a
toda la informacién disponible y el médico
debera apoyar la autonomia de las decisio-
nes familiares.

Completar la informacion

Los padres de nifios con discapacida-
des sefnalan reiteradamente que los médi-
cos solemos infravalorar la cantidad de
informacion que desean conocer. En un ori-
ginal estudio que examiné la importancia
relativa que daban los padres de nifios con
anomalias del desarrollo componentes del
cuidado, el segundo aspecto mas valorado
fue la informacién y la educaciéon continua
acerca del proceso de su hijo.

Las cinco principales areas que deben
ser abordadas sistematicamente y reitera-
das a lo padres a lo largo del ingreso del
nifio son: 1. El diagndstico y sus implica-
ciones, 2. La historia natural, 3. El riesgo de
recurrencia, 4. El manejo y las medidas
terapéuticas disponibles, 5. El analisis rea-
lista de los recursos que son o no accesi-
bles al recién nacido y la familia, 6. Las
posibilidades de prevencion y diagnostico
prenatal.

Muchos padres no preguntan activa-
mente acerca de los problemas de su hijo,
bien porque estan desbordados por la
situacion o porque piensan que sus pre-
guntas pueden ser ridiculas después de la
informacién que ya se les ha aportado. Es
esencial animarles a que enuncien cual-
quier pregunta, por simple o inadecuada
que les parezca. Cuando los padres se
muestran pasivos puede ser (til animarlos
a escribir sus preguntas tal como les sur-

27



D. Gonzilez-Lamuio y otros

gen en casa y traerlas para responderle en
proximas entrevistas. Debido a que la
informaci6n oral puede ser olvidada o mal
comprendida seria deseable desarrollar y
suministrar material educativo escrito diri-
gido a los padres sobre el proceso especifi-
co de su hijo y utilizar esta literatura como
una herramienta auxiliar en las entrevistas
con los padres.

Involucrar a los padres
en los cuidados de sus hijos

Favorecer la capacidad de los padres
para conocer, confortar y estimular a sus
bebés ayuda a los padres a experimentar
placer mas que dolor y ansiedad al contac-
tar con sus hijos con malformaciones con-
génitas. Ademas, disminuye sus miedos e
incertidumbres acerca de su capacidad
para aportarle los cuidados necesarios una
vez en el domicilio. Esta estrategia facilita
la restauracién de su dafiada autoestima y
les ayuda a establecer una identidad indi-
vidual y realista de su hijo antes del alta
hospitalaria. Un reciente estudio, que exa-
miné qué aspectos del cuidado de nifios
con discapacidades eran importantes para
la promocién y mantenimiento de salud
mental y bienestar de los padres, mostro
que el componente mas importante era la
participaciéon de los padres en los cuida-
dos y en las decisiones sobre las alternati-
vas terapéuticas disponibles. Por todo ello
creemos que se debe incluir precozmente
y de forma progresiva a lo padres en algu-
nos cuidados rutinarios de su hijo. Debido
a la necesidad de que ambos progenitores
participen en estos cuidados, en los hospi-
tales de rutinas rigidas, es conveniente fle-
xibilizar los horarios de visitas de los
padres.

CONSIDERACIONES FINALES

Las ER son individualmente poco fre-
cuentes, pero en conjunto su frecuencia es
considerable, debiéndose tener en cuenta
que la OMS incluye en este capitulo mas de
5.000 entidades. La demanda asistencial y
el consumo de recursos de esta patologia,
habitualmente compleja, crece rapidamen-
te por lo que en toda organizacién sanita-
ria debe considerarse como un campo de
gran interés. Dado su caracter congénito y
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la necesidad de una atenci6n integral basa-
da en la familia, el modelo de atencion
pediatrica debe imponerse en el manejo de
los pacientes con ER. Por otro lado, inde-
pendientemente de las intervenciones
diagnéstico-terapéuticas que se realicen
desde las unidades de especialidades para
la atencion de estos pacientes, es necesa-
rio tener en cuenta el insustituible papel
que los pediatras generales deben jugar en
la humanizacién de la asistencia a estos
enfermos y en el apoyo emocional que
requieren tanto ellos como los familiares.

Conviene insistir en la necesidad de eli-
minar la actitud negativista ante las enfer-
medades complejas, incluso en aquellas
que tienen una base genética. Los avances
que se estan produciendo en la compren-
sion de la patologia metabdlico-hereditaria
estan ampliando continuamente las posibi-
lidades de modificar la expresién clinica de
estas enfermedades e incluso de prevenir-
la. Una inhibicién en este sentido propi-
ciaria una desorientacion por parte de
estos enfermos, que en su logica blisqueda
de remedio intentarian acceder a trata-
mientos de eficacia no contrastada. Todos,
y particularmente la administraciéon sanita-
ria, debemos ser consciente del enorme
coste humano, econémico y social que
representaria una pérdida de control de las
ER que son en definitiva enfermedades
complejas de baja prevalencia.
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