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RESUMEN

Objetivo: identificar diagndsticos, intervenciones y resultados esperados de enfermeria en el nifio con
enfermedad de Pompe, utilizando la Clasificacién Internacional para la Practica de Enfermeria® 2017.
Método: estudio de caso realizado en diciembre de 2017, con una madre de un nifio con enfermedad de
Pompe. Resultados: se relacionaron diecisiete diagnésticos de enfermeria, distribuidos entre las demandas
de cuidados medicamentosos, tecnoldgicos, habituales modificados, de desarrollo y familiares. Discusién:
los diagnésticos de enfermeria se relacionaron al tratamiento y a las complicaciones presentadas por el
nino derivados de la enfermedad de Pompe, acrecidas por las necesidades familiares para desarrollar los
cuidados en el domicilio. Conclusion: se verificé que la Clasificacion de las practicas de enfermeria permitié
crear posibilidades mas especializadas para elaborar y ejecutar un plan de cuidados con base en las reales
necesidades del nifo, pudiendo generalizarse para los portadores de la misma enfermedad.

Descriptores: Enfermedad de Almacenamiento de Glucégeno Tipo II; Enfermeria Pediatrica; Atencion Pri-
maria de Salud; Diagnéstico de Enfermeria; Familia.
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INTRODUCCION

La enfermedad de Pompe o glucogénesis
tipo Il es una enfermedad muscular rara, pro-
gresiva, desencadenada por un trastorno au-
tosémico recesivo con deficiencia de la enzima
alfa-1,4-glucosidasa acida (GAA), responsable
por la descomposiciéon de las cadenas de
glucégeno en el lisosoma celular, generando
un amplio espectro clinico2.

La incidencia varia de acuerdo con la etnia
y la regiéon geografica, estimandose, en dmbito
mundial, 1 caso para cada 40.000 nacidos vivos,
y en Brasil, se cree que existe cerca de 120 pa-
cientes®?,

Las manifestaciones clinicas de la enferme-
dad de Pompe son heterogéneas, pero similares
a innumeras otras enfermedad, lo que puede
hacer que su diagnéstico sea dificil y demo-
rado. Entre las principales manifestaciones de
la enfermedad se incluyen: hipotonia, atraso en
el desarrollo motor, debilidad muscular, prob-
lemas con la deglucién, insuficiencia cardiaca y
respiratoria®.

Considerando la dificultad del diagnéstico
de enfermedades raras, personas con la enfer-
medad de Pompe podran quedarse meses o
hasta afos utilizando inumeros servicios de
salud, sometiéndose a intervenciones inadecua-
das hasta llegar al diagnéstico definitivo e iniciar
el tratamiento efectivo®*,

Uno de los tratamientos disponibles es la
terapia de reposicion enzimatica, que utiliza GAA
recombinante (Myozyme®)®administrado en el
ambiente hospitalario y por el equipo de salud
especializado.

Para la atenciéon de la salud de las personas
portadoras de enfermedades raras, como por
ejemplo la enfermedad de Pompe, se instituyd
en Brasil, en 2014, la Politica Nacional de Aten-
cién Integral de las Personas con Enfermedad
Raras, con el objetivo de contribuir a la reduccion

de la morbimortalidad y de las manifestaciones
secundarias. Entre sus directrices, la referida
politica busca mejorar la calidad de vida de las
personas por medios de acciones de promocion,
prevencién, deteccién precoz, tratamiento opor-
tuno, reduccién de la incapacidad y cuidados
paliativos®.

De este modo, aunque el tratamiento pri-
oritario para la enfermedad de Pompe acontezca
en el hospital, el cuidado de su salud debera
ser continuo, sistematizado y especifico, siendo
este compartido entre las familias y los equipos
de salud de la atencién primaria. Entonces, las
necesidades demandadas por estos pacientes y
por sus familiares deberan ser reconocidas por
el equipo multiprofesional, para asi, ofrecerles
condiciones para potencializar este cuidar en el
ambiente domiciliario y mejorar la calidad de vida.

En esta perspectiva, al considerarse el en-
fermero como parte de este equipo, él debera
estar capacitado para atender integralmente a
esta clientela, utilizando el proceso de enfer-
meria como instrumento para ordenar, sistem-
atizary ejecutar sus practicas de acuerdo con las
demandas presentadas".

Con base en esas premisas y buscando
conocer evidencias cientificas para el cuidado
integral a esta clientela, este estudio presenta
como objetivo identificar diagnésticos, interven-
cionesy resultados esperados de enfermeria en
el nino con enfermedad de Pompe, utilizando
la Clasificacién Internacional para la Practica de
Enfermeria (CIPE)® 2017.

METODO

Se trata de un estudio de caso sobre un
nino con enfermedad de Pompe atendida en
un hospital ubicado en la regién Sur de Brasil.
El estudio de caso es un tipo de investigacion
de abordaje cualitativo para investigaciones
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complejas, pudiendo desarrollarse con un unico
caso®, como la enfermedad rara aqui referida.

La busqueda de datos se realiz6 en el pron-
tuario electrénico y a través de una entrevista
semiestructurada con la madre, durante una de
las internaciones del nifio en el referido hospi-
tal para la terapia de reposicion enzimatica, en
diciembre de 2017.

Se utilizd una guia preelaborada contenien-
do datos del nacimiento y de las necesidades
especiales de salud del nifio (presentados en
la descripcion del caso); datos maternos (edad,
estado civil, escolaridad) y datos sociodemo-
gréficos de la familia (nimero de personas en
el domicilio, renta familiar, beneficios guberna-
mentales recibidos, tipo de vivienda).

Para conducir la entrevista, se utiliz6 los
instrumentos genograma y ecomapa como es-
trategia de aproximacion, y luego se introdujo
la siguiente cuestion: “Cuénteme sobre su ex-
periencia en el cuidado del nifio desde el sur-
gimiento de la necesidad especial de salud” Se
destaca que esta entrevista fue realizada por una
enfermera, en un ambiente privado, después del
consentimiento de la madre, siendo grabada en
audio y transcrita integralmente.

A partir de la entrevista fue posible descri-
bir la trayectoria recorrida por la familia en la
busqueda de atencién para la salud del nifio, y
también identificar las demandas de cuidados,
clasificados en: medicamentoso, tecnolégico,
habituales modificados de desarrollado®. Con-
siderando las necesidades que la familia pre-
sentd en esta trayectoria, los autores anadieron
la demanda de cuidado familiar.

Con base en las demandas de cuidados
presentados por el nifio y su familia, se utilizo la
CIPE® para identificar los diagnésticos e inter-
venciones de enfermeria, buscando el cuidado
integral del nifio con enfermedad de Pompe.

La preferencia de los autores de tomar
como base las demandas de cuidados para

identificar los diagnosticos de enfermeria, en
este caso, se debe al nivel de conplejidad de los
cuidados exigidos por el nifio, cuidados estos
especializados y de larga duracion®.

Respecto al raciocinio detallado de los
diagndsticos, primeramente se construyé un
mapa conceptual con el objetivo de demostrar
la relacién y el agrupamiento de las necesidades
de cuidados con los conceptos formadores de
los diagnésticos. En este pensar, se considerd los
conceptos formadores: sefiales y sintomas, fac-
tores de riesgos y condicién de vida, los cuales,
se organizaron siguiendo la Clasificacién de las
demandas de cuidados?.

Luego, conforme recomienda la CIPE®, fue
construida la afirmativa de diagnéstico de en-
fermeria utilizdndose un término del eje Foco
y un término eje Juzgamiento, acrecidos de
términos adicionales cuando necesario, y tam-
bién, para determinar esos dos elementos en la
practica de enfermeria, se utilizé la expresiéon
diagnostico de enfermeria‘'?.

Tras construir las afirmativas diagnésticas,
se realizd la elaboracion de las intervenciones
de enfermeria utilizandose un término para
el eje Accién y un término para el eje Meta,
anadiéndose términos adicionales conforme la
necesidad. A partir de este momento, se pudo
relacionar las intervenciones de enfermeria pri-
oritarias para la atencién de las demandas de
cuidados presentadas'?.

Este estudio fue aprobado por el Comité de
Etica en Pesquisas de la Escuela de Enfermeria de
Ribeirdo Preto de la Universidad de Sao Paulo,
con el parecer n°2.000.924 el 05 de abril de 2017,
atendiendo a la Resolucién n°466/2012.

RESULTADOS

En esta seccion, se describe el caso de un
nifo portador de enfermedad de Pompe con
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el objetivo de identificar sus necesidades y de-
mandas de cuidados, asi como las de su familia,
para posterior construccion de los diagnésticos
e intervenciones de enfermeria, basdandose en
la CIPE® 2017.

Descripcion del caso

Nifo del sexo femenino, identificada
como Flor, que en el momento de la entrevista
estaba con 2 afnos y 9 meses de edad. Vive con
el padre (26 anos) y con la madre (24 anos)
en una casa de mamposteria cedida por el
ayuntamiento.

Nacié de parto quirdrgico, con edad gesta-
cional de 37 semanas, pesando 2.925g, con
Apgar 6 en el 1°,9°y en el 5° minuto. Nacié en
el hospital de riesgo habitual de su ciudad y por
presentar hipotonia importante y cianosis fue
encaminada para un servicio de alto riesgo del
municipio vecino, pero solamente a los ocho
meses es que fue encaminada al neuropediatra.
Este sospechd de la enfermedad de Pompe e
informé a los padres que el nifio viviria hasta un
afnoy tres meses. Para confirmar el diagnostico,
se realizé el examen de dosaje de la GAA. Cu-
ando Flor estaba con nove meses recibieron la
confirmacién del diagndstico. Al mes siguiente,
se inicio la terapia de reposicidon enzimatica
(Myozyme GENZYME?®), realizada por medio de
infusién venosa a cada dos semanas en ambi-
ente hospitalario.

Dos meses después del inicio del tratamien-
to, Flor presenté significativa evolucién clinica,
conseguia gatear, sentarse y dar los primeros
pasos. Pero con un afo y tres meses presento
neumonia, pues segun la madre, presentaba
broncoaspiraciones de repeticion. Fueron siete
meses de internacion, impactando la rutina, fi-
nanzasy emociones de la familia, considerando
que residen en otro municipio. En ese periodo,
Flor presentd parada cardiorrespiratoria durante

la terapia enzimatica, causando mayor dano
al sistema neuropsicomotor. Recibié alta con
traqueotomia, usando ventilacion mecanica,
sonda nasoenteral para dieta y medicacion,
y port-a-cath para administrar la terapia enz-
imatica.

Después de esa internacién, sus padres se
dedican integralmente a los cuidados de Flor.
Ellos aprendieron en el hospital, los cuidados
con la aspiracién de la traqueotomia y las vias
aéreas, administracién de la medicacion y ali-
mentacion y técnicas de primeros socorros. La
madre refirié sentirse segura para realizar los
cuidados diarios y tiene en el esposo su fuente
de apoyo en el cuidado domiciliario. La familia
tiene el hospital, donde realiza la terapia enz-
imatica, como referencia y lo considera como
su segunda casa.

Aunque reciben auxilio financiero y mate-
riales desechables de la secretaria municipal de
salud, la madre desea mayor comprometimiento
del equipo de Atencion Primaria de la Salud
(APS) de su municipio en el cuidado domiciliario.

Mapa conceptual: elaboracion de los
diagndsticos

El estudio de caso presentado permitio
identificar las necesidades y las demandas de
cuidados: medicamentoso, tecnoldgico, ha-
bituales modificados, desarrollo y de cuidado
familiar. Con base en estas demandas, fueron
relacionados 17 diagnésticos de enfermeria que
pueden ser visualizados en la Figura 1.

En la perspectiva de los servicios de APS
atender las necesidades del nifo y de la familia
en la promocién de los cuidados, la Figura 2
presenta los diagndsticos con sus respectivas
intervenciones de enfermeria propuestas para
el cuidado integral del nifio portador de enfer-
medad de Pompe y su familia.
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Figura 1. Diagndsticos de enfermeria en un nifo portador de enfermedad de Pompe, de acuerdo
con las demandas de cuidados identificadas. Regidn Sur, Brasil, 2017

Demandas de Cuidado

Diagnosticos de Enfermeria

Uso de anticonvulsivos;
Beta bloqueador;
diurético;
antihipertensive
antibidtico

Régimen Medicamentoso

Uso de sondanasoenteral
ventilador mecanico;
traqueotomia;
portha-cath

Habituales
Modificados | >

Necesidad de cuidados especiales
diarios, con: dispositivos
tecnoldgicos; alimentacion;
movilidad; verificacién de signos
vitales

Complejo

Riesgo de Condicion
Nutricional Perjudicada;

—>{ Deglucion Perjudicada;

Riesgo de Aspiracion;
Riesgo de Infecciéon

Riesgo de Aspiracion;
Riesgo de Respiracion
Perjudicado;

Riesgo de Infeccion;

Presencia de discapacidades
neuromotoras

Riesgo de Ulcera por
Presion o Riesgo de
Lesion

\
Movilidad Perjudicada;
Comunicacién
Perjudicada;

Necesidad de cuidados complejos;
sobrecarga del cuidador; problemas
financieros; red de apoyo escasa

Riesgo de Desarrollo
Infantil Perjudicado;
Riesgo de enfermedad

Riesgo de Estrés del
Cuidador;

Renta Inadecuada;
Apoyo Social Ineficaz;
Satisfaccién con Atencion
a la salud Perjudicada;
Conocimiento de la
Familia sobre la

Fuente: datos de la investigacion.

DISCUSION

El nifio portador de enfermedad de Pompe
presenta necesidades de salud peculiares que
requieren la atencién hospitalaria, domiciliaria
y de los servicios de APS. Por eso, representa un
gran reto para las familias y los profesionales,
considerando la necesidad de cuidados con-
tinuos y de naturaleza compleja.

En el presente estudio de caso, la relacién
entre el equipo de atencién hospitalaria y la
familia se estreché por su proximidad en el cui-

Enfermedad Eficaz;
Cuidador Capaz de
Ejecutar el Cuidado

dar, el tiempo de hospitalizacion, la frecuencia
quincenal para la administracién de la terapia
enzimaticay por la confianza mutua establecida.

Sin embargo, solamente el vinculo
hospitalario no fi6 suficiente para proporcionarle
un cuidado integral al nifilo con enfermedad de
Pompe, demostrando la necesidad de fortalecer
los lazos con los profesionales de la APS, para
que asi, la familia pueda recibir apoyo para suplir
las demandas de cuidados presentadas y establ-
ecer habitos para potencializar las condiciones
de vida del nifno®.
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Figura 2. Diagndsticos, intervenciones y resultados esperados de enfermeria de acuerdo con las
demandas de cuidados de una nifio con enfermedad de Pompe y su familia. Regioén Sur, Brasil, 2017

Diagnosticos de Enfer-
meria

Intervenciones de Enfermeria

Resultados Esperados de
Enfermeria

Régimen Medicamento-
so Complejo

Orientar y demostrar cuidados en la manipulacién, dosaje,
dilucién y administracidn via sonda; orientar sobre régimen
terapéutico y posibles efectos colaterales; reforzar la manu-
tencién del tratamiento; programar visitas domiciliares para
supervision.

Adhesién al régimen medica-
mentoso

Riesgo de Condicién
Nutricional Perjudicada

Orientar sobre nutricion enteral; monitorear la ingestion, el dé-
bito y el peso; solicitar acompafiamiento de nutricionista para
orientar sobre la dieta; monitorear el crecimiento y desarrollo
por medio de los instrumentos de vigilancia preconizados por
el Ministerio de la Salud.

Riesgo disminuido de condi-
cién nutricional perjudicada;
Condicidén nutricional mejo-
rada

Deglucién Perjudicada

Encaminar al fonoaudidlogo para mejorar los reflejos de
deglucién.

Degluciéon mejorada;
Deglucién adecuada

Riesgo de Aspiracién

Orientar elevacion de la cabecera de la cama a 90° durante
las refecciones y mantener posicién por 30 minutos; observar
y suspender la dieta caso presente cianosis, dipnea o asfixia
durante la infusidn; lavar la sonda con agua después de la
administracion de la dieta; observar y comunicar la presencia
de distension abdominal.

Riesgo disminuido de aspi-
racion;
Riesgo de aspiracion ausente

Riesgo de Infeccion

Orientar signos/sintomas de infeccion (calor local, enroje-
cimiento, sangrado, dolor y edema) en el sitio de insercion

del porth-a-cath y traqueotomia y comunicar alteraciones al
equipo de salud; orientar a la familia sobre la prevencién de
infeccion (higienizacion de las manos antes de realizar los
cuidados con el nifio, utilizar materiales esterilizados en la as-
piracion de la traqueotomia y vias aéreas, cambiar y mantener
curativos limpios y secos).

Riesgo disminuido de infec-
cion;
Riesgo de infeccion ausente

Riesgo de Respiracion
Perjudicada

Orientar controlar los signos vitales (verificacién de movimien-
tos respiratorios, presion arterial, pulso radial, temperatura
corporal); mantener cabecera elevada para facilitar la respi-
racion; realizar cambio de decubito frecuentemente; orientar
como realizar aspiracion de la traqueotomia y vias aéreas
siempre que necesario; orientar sobre cuidados con ventilador
mecanico y traqueotomia; solicitar y encaminar para fisiotera-
pia respiratoria, incluso la preventiva.

Riesgo disminuido de respira-
cién perjudicada;

Riesgo de respiracién perju-
dicada ausente

Riesgo de Ulcera por
Presién o Riesgo de
Lesion

Orientar realizar cambios de decubito y movimientos pasivos
para reducir la presién y evitar lesiones; usar dispositivos pre-
ventivos de proteccién de la piel, como colchones de espuma,
colchones con alternancia de presién, cojines o almohadas
para evitar incomodidad; implementar una rutina diaria de
inspeccion y cuidados con la piel; el equipo de salud podra
utilizar la escala de Braden Q (pediatrica) para evaluacién del
riesgo de Ulceras por presion.

Riesgo disminuido de Ulcera
por presion o de lesién;
Riesgo de ulcera por presion
o de lesion ausente
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Movilidad Perjudicada

Orientar la realizacién de movimientos pasivos en el nifio a
cada dos horas; monitorear y registrar diariamente cualquier
sefal de complicaciones de inmovilidad (contracturas, estasis
venosa, trombosis, neumonia, infeccion del tracto urinario);
orientar a los familiares sobre higiene en la cama (ropas de
cama limpia, impermeables, almohadas para proteccién y co-
modidad); solicitar y encaminar para fisioterapia motora para
desarrollar un plan de recuperacién de la movilidad.

Movilidad mejorada;
Movilidad adecuada

Comunicacién Perjudi-
cada

Orientar al cuidador a crearle oportunidades y actividades de
comunicacién al niflo de acuerdo con la edad; reforzarle a la
madre o al cuidador el estimulo al habla del nifio; encaminarlo
al fonoaudidlogo para mejorar los estimulos/comunicacién
verbal; orientar a mantener ambiente calmo y no amenazador,
reduciendo estimulos ambientales en exceso.

Comunicacién mejorada;
Comunicacion eficaz

Riesgo de Desarrollo
Infantil Perjudicado

Orientar a los padres sobre las etapas de desarrollo relativas

a la edad; estimulacidn con juguetes propios de la edad;
investigar el nivel de desarrollo del nifio en todas las 4reas de
funcionamiento; elogiar a la madre o cuidador para que conti-
nule estimulando al nifio y sobre la importancia de eso.

Riesgo disminuido de desar-
rollo infantil perjudicado;
Desarrollo infantil adecuado

Riesgo de Enfermedad

Orientar al cuidador sobre la importancia de las vacunas, apla-
zamiento, técnica de aplicacion, efectos; actualizar el esquema
de vacuna, incluyendo gripe y neumococo; evaluar la condici-
6n de inmunizacion.

Riesgo de enfermedad
ausente;

Riesgo disminuido de enfer-
medad

Riesgo de Estrés del
Cuidador

Apoyar al cuidador y realizar orientaciones para que se sientan
seguros al realizar los cuidados; apoyar proceso familiar de
enfrentamiento; encaminar para atendimiento psicolégico.

Riesgo de estrés del cuidador
ausente;

Riesgo disminuido de estrés
del cuidador

Renta Inadecuada

Orientar sobre los derechos del nifio con necesidad especial
de salud (explicar derechos de los pacientes); solicitar apoyo
del servicio social.

Renta mejorada;
Renta adecuada

Apoyo Social Ineficaz

Orientar a buscar red de apoyo familiar para auxiliar en las ac-
tividades; apoyar a la familia en la identificacién de los propios
recursos, de la comunidad y de los proyectos sociales para en-
frentar las dificultades cotidianas; encorajar las relaciones con
personas con intereses y metas comunes; identificar amigos,
vecinos o familiares que puedan apoyar a la familia; promo-
ver apoyo social; auxiliar a la familia a identificar y colaborar
para su integracién en grupos de apoyo de las personas con
enfermedades raras.

Apoyo social mejorado;
Apoyo social eficaz

Satisfaccién con Atenci-
6n de la Salud Perjudi-
cada

Realizar acompafnamiento y orientaciones de forma efectiva;
programar seguimiento domiciliario; proporcionar servicio de
promocién de salud; establecer vinculo entre unidad de salud,
equipos sociales y familia; acoger a la familia en sus necesida-
des; evaluar la satisfaccion con la atencién de salud.

Satisfaccion con atencion de
la salud mejorada

Conocimiento de la Fa-
milia sobre la Enferme-
dad Eficaz

Encaminar para orientacién genética y planificacién fami-
liar; realizar orientaciones y realizar busqueda activa entre
hermanos, cuando haya; evaluar el nivel de conocimiento de
la familia sobre la enfermedad.

Conocimiento de la familia
sobre la enfermedad eficaz

Cuidador Capaz de

Ejecutar el Cuidado

Elogiar a la madre o cuidador; proporcionarle apoyo al cuida-
dor para manejo de la enfermedad.

Cuidador capaz de ejecutar el
cuidado

Fuente: datos de la investigacion.
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Entonces, la propuesta de un plano de
cuidados direccionado a los servicios de APS
para este escenario es fundamental para dar
visibilidad a las necesidades en el ambito domi-
ciliario, ya que los cuidados no se encierran con
el alta hospitalaria. En esta perspectiva, trazar un
plan para cuidar, pautado en el proceso de en-
fermeria, es una directriz para que los cuidados
prestados al nifo sean eficaces®

La utilizacién del proceso de enfermeria
podra beneficiar a los pacientes al garantirles
el cuidado individualizado, mejorar la relacion
entre los profesionales, pacientes y cuida-
dores, resultando en una atencién calificada y
humanizada. Para el equipo de enfermeria, su
utilizacion incidira en la calificacion profesional
y, consecuentemente, en la valorizacién, recono-
cimiento, respaldo legal y optimizacién de la
asistencia e investigacion .

El presente plan de cuidados incluyé
diagnésticos, intervenciones y resultados es-
perados de enfermeria. La elaboracién de estos
diagnésticos a partir de la CIPE® buscé mejorar
la calidad del cuidado por el APS, objetivando
potencializar el cuidado domiciliario. Por medio
de esta Clasificacion, el enfermero construye los
enunciados de los diagndsticos por la present-
acion clinica de las personas que se encuentran
bajo sus cuidados, ya que los términos ocurren
en su practica y exigen el raciocinio clinico de
los problemas"?.

En este estudio, se verificéd que la mayoria
de los diagnésticos de enfermeria se relacioné
alas complicaciones advenidas de la progresion
de la enfermedad de Pompe, acrecidas de las
complicaciones resultantes de la hospitalizacion
prolongada. Cabe destacar que esta enfermedad
provoca laacumulacién de glucégeno en los teji-
dos, ocasionando dificultades en la respiracién,
locomocion, habla y audicién®', llevando al
paciente a necesitar de soporte tecnolégico para
mantener sus funciones vitales.

El diagndstico Régimen Medicamentoso
Complejo, uno de los 17 relacionados en este
estudio, abordé la demanda de cuidado medi-
camentoso, considerando la necesidad del nifio
hacer uso de una amplitud de medicamentos,
los cueles potencializan su recuperacién clinica
relacionada a la propia enfermedad y a las iatro-
genias del periodo de hospitalizacién.

Cuatro diagnésticos de enfermeria estuvi-
eron directamente relacionados a la presencia
de dispositivos tecnoldgicos: uso de sonda
nasoenteral, ventilador mecdanico, traqueotomia
y porth-a-cath. Consecuentemente, otros diag-
noésticos fueron incluidos como demanda de
cuidados habituales modificados, no obstante,
su implementacién se refiere a la utilizacién y
manutencion de esos dispositivos por la familia.
Eso revela la complejidad del cuidado del nifo
dependiente de tecnologias, corroborando con
otro estudio que destacé la necesidad de que los
familiares y cuidadores adquieran nuevas habili-
dadesy competencias para realizar el cuidado!.

Los diagndsticos Riesgo de Condicion Nu-
tricional Perjudicada y Deglucién Perjudicada
se relacionan a la alimentacion del nifo por
sonda nasoenteral. La utilizacion de la sonda
se debe a la presencia de debilidad muscular,
que le ocasiona al nifo dificultad para deglutir
alimentos, lo que lo coloca en riesgo de déficit
nutricional. El uso continuo de este dispositivo
requiere la atencién cuidadosa y el monitoreo
regular de los enfermeros, que tienen que vigilar
principalmente las infecciones, la aspiracion ac-
cidental y los dafios metabdlicos!™.

El diagnostico Riesgo de Aspiracién se
introdujo por la utilizacién de la sonda nasoen-
teral®, pero principalmente por la utilizaciéon
del ventilador mecdanico y de la traqueotomia.
La debilidad muscular caracteristica de la
enfermedad de Pompe lleva a disfunciones
respiratorias, sobre todo al debilitamiento del
diafragma®®. Dichas condiciones colocan al
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nino en una condicién de Riesgo por la Respi-
racién Perjudicada.

El Riesgo de Infeccion fue indicado debido
a la utilizacion de todos los dispositivos invasi-
vos, siendo necesarias para su prevencion me-
didas adecuadas de higienizacién de las manos
antes de realizarle cualquier cuidado al nifio. Se
recomienda que la manipulacién de la canula de
latraqueotomia, aspiracion o el cambio del cura-
tivo se realice con técnica limpia modificada’”.

A pesar de que el nifio tenga prioridades
para el cuidado, es esencial mencionar, en este
caso, el diagndstico Riesgo de Desarrollo Infan-
til Perjudicado, considerando la ocurrencia de
retardo del desarrollo psicomotor. Para suplir
esta necesidad, el equipo de salud aparte de
encaminar al nifo a servicios especializados, de-
bera periédicamente realizar visitas domiciliares
para ensefary apoyar a la familia para que esta
realice estimulos afectivos, fisicos, cognitivos y
sensoriales, que irdn a potencializar el desarrollo
del nino"®,

A pesar de que la madre aprendié los
cuidados que debe tener con el nifo, a través
de la orientacion de los profesionales del hos-
pital, también es necesario que se le ofrezca
una atencién sistematizada y especifica dadala
complejidad de la situacion vivida. El enfermero
podrd ofrecerle apoyo técnico, para que realice
los cuidados esenciales, para evitar complicacio-
nes y para la adaptacion del nifio y la familia a
las necesidades especiales.

La necesidad de implementar estos cuida-
dos diarios impacta fuertemente la estructura
familiar, por ocasionar una sobrecarga en el cui-
dador y dificultades financieras. Esta necesidad
de la familia acaba generando una demanda de
cuidado familiar, expresada por seis diagndsticos
de enfermeria. Identificar esas demandas es
esencial parafornecer soporte social a la familia,
pues caso no exista una red social que la apoye,
podran ocurrir desequilibrios, que influirdn ne-

gativamente en la salud de todos los miembros,
especialmente del nifio y del familiar cuidador®.

A partir de lo expuesto, el equipo de salud
se debe sentir como agente de cuidado de estos
nifos y sus familias, posibilitdndoles una red de
apoyoy unaintegracion con los otros niveles de
atencion ala salud. Para eso, es necesario auxiliar
alos familiares en sus experiencias, desde el alta
hospitalaria, por medio de redes de cuidados
interdisciplinares, actuando como facilitadores
del empoderamiento familiar para el cuidado?.

El presente estudio de caso y la elaboracién
de un plan de intervencién podran ayudar a los
profesionales, en especial a los enfermeros, para
que desarrollen sus habilidades y promuevan el
soporte y la ayuda a esas familias. Es importante
destacar que no basta determinar los diagnosti-
cosy las intervenciones; es necesario aplicarlas y
valorar sus resultados para la continuidad o alter-
acion de las acciones, considerando los objetivos
logrados por el cuidado profesional. Siendo asi,
se considera relevante la educacion permanente
para instrumentalizar y calificar a los equipos en
la atencién de las personas con enfermedad raras,
garantizando un cuidado integral y humanizado®

Ademads, en investigaciones con familias, la
literatura destaca la utilizacion del genogramay
del ecomapa, porque estos instrumentos permi-
ten conocer como las familias se organizan para
realizar los cuidados domiciliarios, los recursos 'y
redes de apoyo de que dispone para ampararlas
en la experiencia de una enfermedad crénica®.
Utilizar estos instrumentos permitié conocer la
composicion familiar y su red de apoyo social y
profesional, factores esenciales para la planifi-
cacién del cuidado en domicilio.

CONCLUSION

Al realizar este estudio de caso se puede
observar que niflos portadores de enfermedad
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de Pompe presentan innumeras necesidades,
gue envuelven cuidados medicamentosos, con
aparatos tecnolégicos, habituales modificados
y de desarrollo. Sin embargo, esos cuidados
deben expandirse a las necesidades familiares,
preparandolas para ejecutar el cuidado en el
domicilio.

Respecto a la asistencia de enfermeria,
los resultados sefialaron que la Clasificacién de
las practicas permitié crear posibilidades mas
especializadas para elaborar y ejecutar el plan
de cuidados, tomando por base las necesidades
reales del niflo con enfermedad de Pompey de
sus familiares.

Importante destacar la necesidad de acom-
pafamiento multiprofesional en los eximios
puntos de atencién, pues la enfermedad de
Pompe podra impactar la calidad de vida de
pacientes y familiares. Por lo que es primordial
la participacion activa de los profesionales de
la APS para potencializar el cuidado del nifio y
su familia.

Con relaciéon a la limitacién del estudio,
el hecho de abordar una enfermedad rara im-
posibilité una comparacién de casos y la gen-
eralizacion de los resultados, pero el plan de
cuidados elaborado a partir de la CIPE podra ser
implementado a otras personas con diagnéstico
de enfermedad de Pompe, resguardadas las
particularidades de cada caso.
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