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Enfermedad de Werdnig

CASO CLIiNICO

Hoffman: desafios

del equipo de salud para el alta a domicilio
Perspectiva de una unidad de cuidados paliativos pediatricos

Dras. Natalia Llorente!, Mercedes Bernada?, As. Soc. Raquel Bellora®, Psic. Elena Bernada*

Resumen

Summary

Se presenta el caso de un nifio de 8 meses portador
de una enfermedad de Werdnig Hoffman con soporte
respiratorio por traqueostomia, en momentos de
preparacion del alta a domicilio, desde la perspectiva
de una unidad de cuidados paliativos pediatricos.

Se relatan el conjunto de problemas biolégicos,
familiares y sociales, las medidas realizadas durante la
internacion y los objetivos en la planificacién del alta
hospitalaria segtin areas de cuidados. Se destaca la
importancia de los cuidados de respiro como forma de
prevencion de la claudicacién familiar, y la necesidad
de una minuciosa articulacién con el equipo de
atencion del primer nivel donde sera derivado el nifio.
Es necesaria una red nacional de cuidados paliativos
pediatricos (hospitalaria, ambulatoria y domiciliaria),
capacitacion y trabajo comprometido y articulado de
los distintos niveles de atencién para garantizar, a
todos los nifios que lo requieren, el derecho a
cuidados paliativos consignado en la ley.

ATROFIAS MUSCULARES ESPINALES
DE LA INFANCIA

CUIDADOS PALIATIVOS

ALTA DEL PACIENTE

SERVICIOS DE ATENCION DE SALUD
A DOMICILIO

Palabras clave:

We report the case of an 8-month-old infant with
Werdnig Hoffman disease and breathing support
through tracheostomy, during the preparation to be
discharged home, from the perspective of a pediatric
palliative care unit.

The set of biological, social and family problems as
well as the measures carried out during the
hospitalization and the objectives in planning hospital
discharge according to areas of care are described.
Respite care as a means to prevent family claudication
and the need of a meticulous articulation with the first
level care team are highlighted. A national pediatric
palliative care network (hospital, outpatient and home)
is needed, as well as education and committed and
articulated work of the different levels of care in order
to ensure to all the children in need of it the palliative
care assistance that the law states.
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Introduccion

La enfermedad de Werdnig Hoffman, o atrofia muscu-
lar espinal tipo I, es una enfermedad neuromuscular de-
generativa, de herencia autosémica recesiva, caracteri-
zada por hipotonia y debilidad muscular progresiva. Se
trata de una deleccion homocigota del gen SMN1 del
cromosoma 5, que provoca apoptosis celular y pérdida
progresiva de las neuronas motoras del asta anterior de
la medula espinal y de los nticleos motores de los pares
craneanos. Hasta la fecha, ninglin tratamiento médico
es capaz de retrasar la progresion de la enfermedad por
lo que la muerte se produce en general entre el primer y
segundo afio de vida como consecuencia de aspiracion
o infecciones respiratorias .

Los avances médicos y tecnoldgicos han aumentado
la supervivencia de nifios con enfermedades graves, li-
mitantes y potencialmente mortales como la enfermedad
de Werdnig Hoffman . Segiin la Academia Americana
de Pediatria (AAP) y la Organizaciéon Mundial de la Sa-
lud (OMS), todos éstos nifios con condiciones de salud
que amenazan y/o limitan la duraciéon de sus vidas son
pasibles de cuidados paliativos (CP) y deberian benefi-
ciarse tempranamente de esta estrategia integral de aten-
cion 9 Estos pacientes frecuentemente requieren hos-
pitalizaciones prolongadas, utilizacién de tecnologia y
cuidados de salud complejos, por lo que la planificacion
del alta a domicilio es un desafio al que en forma cre-
ciente se ven enfrentados los equipos de salud. Para que
dicha transferencia sea efectiva, es necesario abordarlo
integralmente, considerando los problemas bioldgicos,
familiares, socioecondmicos y los recursos del primer
nivel de atencion.

Se presenta el caso de un nifio portador de una enfer-
medad de Werdnig Hoffman con el objetivo de compar-
tir la complejidad de estrategias y articulaciones necesa-
rias a la hora de otorgar el alta para asegurar la continua-
cién de dichos cuidados en el domicilio.

Caso clinico

Lactante de 8 meses, sexo masculino, medio socioeco-
némico deficitario. Padres adolescentes de 15 y 16
afios. A los 5 meses se constata hipotonia severa y retar-
do en el desarrollo motor, se diagnostica enfermedad de
Werdnig Hoffmann por estudio genético que mostrd
delecion homocigota de los exonemas 7 y 8 del gen de
la supervivencia de la neurona motora (SMN1). Perma-
nece en Unidad de Cuidados Intensivos (UCIN) durante
37 dias. Del examen fisico al ingreso al sector de cuida-
dos moderados se destaca: vigil, reactivo, mirada vivaz,
interaccion visual acorde a la edad. Escasa movilidad
espontanea. Paniculo adiposo y masas musculares dis-
minuidas globalmente. Traqueostomia con canula N° 4,
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Figura 1. Nino portador de enfermedad de Werdnig
Hoffman con prétesis (sonda nasograstrica,
traqueostomia, soporte ventilatorio con doble nivel de
presion [BiIPAP] con oxigeno, férulas de miembros)

soporte ventilatorio con doble nivel de presion
(BiPAP), con oxigeno. Hipotonia generalizada, no sos-
tén cefalico, fasciculaciones de lengua, paresia severa
de los 4 miembros, con predominio proximal y de
miembros inferiores, reflejos osteotendinosos abolidos
(figura 1).

Participaron en la asistencia: pediatra, neuropedia-
tra, gastroenterdlogo, fonoaudiologo, otorrinolaring6-
logo, neumologo, fisiatra; psicdloga y asistente social de
la Unidad de cuidados paliativos pediatricos (UCPP).

Latabla 1 muestra los problemas detectados durante
la internacion y las medidas realizadas.

La tabla 2 describe los objetivos en la planificacion
del alta hospitalaria segun areas de cuidados.
Discusion
Varias fueron las dificultades y los desafios que el equi-
po de salud enfrent6 en la atencion de este niflo, que es
posible se repitan en la atencion de otros nifios con pato-
logias diferentes pero que también amenazan sus vidas.
Una de las principales fue la comunicacion. Establecer
una buena comunicacion y relacion de confianza con la
familia constituye pilares fundamentales de los CP ya
que la familia es parte fundamental del equipo y partici-
pa de las decisiones relativas al cuidado del nifio. Es ne-
cesario conocer las diferentes etapas (negacion, enojo,
negociacion, depresion y aceptacion) que atraviesan los
padres al enfrentar la noticia de una enfermedad amena-
zante de la vida de su hijo para poder entenderlos y
acompaifiarlos en el proceso de cuidado para lograr en

conjunto el mayor potencial y la mejor calidad de vida
del nifio ¥




Natalia Llorente, Mercedes Bernada, Raquel Bellora, Elena Bernada « 41

Tabla 1. Principales problemas identificados y
medidas adoptadas durante la internacion

Problemas biolégicos Conducta

Hipotonia Fisioterapia diaria

Férulas

Insuficiencia respiratoria cronica Soporte respiratorio a través
de traqueostomia
Oxigenoterapia

Fisioterapia respiratoria

Traqueostomia Higiene y cambio de canula
Higiene periostomia

Aspiracion de secreciones

Trastorno deglutorio severo Alimentacion mediante SNG

Alimentacion con formula
Suplementos vitaminicos
Planteo de gastrostomia a los
padres: deciden postergarla

Desnutricion

Enfermedad genética Consejo genético

Problemas sociales y familiares Conducta

MSEC deficitario y dificultades
de adaptacion a las necesidades
del niflo

Se evaluo la existencia de
redes de contencion social
Se asesord sobre recursos
disponibles

Padres adolescentes Se brind6 informacién clara,
sencilla y honesta

Se brind6 apoyo psicologico
y emocional

Se realizé evaluacion de
apoyo familiar mediante
entrevistas con distintos

integrantes de la familia

Se habilito salidas
transitorias del hospital como
cuidados de respiro

Se facilitd la negociacion de
la pareja para cuidado
alternado del nifio

Se solicité cuidadora externa
del niflo para salidas de los
padres

Madre como cuidadora principal
con escaso soporte familiar

SNG: sonda nasogastrica; MSEC: medio socioecondémico y
cultural

Multiples problemas invaden todas las areas de la vi-
da familiar y es preciso abordarlos durante la interna-
cion en vistas al alta a domicilio. El nifio requiere cuida-
dos y tratamientos que la familia debera cumplir como si
fueran personal entrenado del equipo de salud. Los pa-
dres se convierten en los principales cuidadores, debien-

Tabla 2. Objetivos de la planificacion del alta a
domicilio seguin areas de cuidado

Preparacién de infraestructura necesaria
« Proveer equipo y materiales:
— equipo de ventilacion
— bateria externa por traslados y eventuales cortes de
energia
— aspirador de secreciones
— sondas nasogastricas
— baldn de oxigeno
— Ambu
— Articulacion con equipo técnico que realiza el control
del equipo en domicilio
o Valoracion de las caracteristicas de la vivienda: existencia
de servicios basicos (energia eléctrica, agua potable,
teléfono)
Educacién de los cuidadores
« Entrenar al cuidador principal para:
— fisioterapia motora
— fisioterapia respiratoria
— manejo de la via aérea (aspiracion de secreciones,
cambio de cénula de traqueostomia, drenaje postural)
— higiene periostomia y fijacion de la canula
— maniobras frente a la salida accidental de la canula de
traqueostomia
— alimentacion por sonda nasogastrica
— uso y cuidado de equipo de ventilacion
— reconocimiento temprano de complicaciones
o Involucrar y entrenar a otros miembros de la familia en los
cuidados del niflo
Asegurar el apoyo a la familia y seguimiento del nino
Conexion con pediatra tratante en el primer nivel de
atencion
Conexion con “Equipo de seguimiento de nifios de alto
riesgo de la Red de atencidén Primaria” para seguimiento en
domicilio
Conexion con equipo de neumologia que realizara el
control y ajustes de parametros del soporte respiratorio en
policlinica hospitalaria luego del alta
Asegurar beneficios de la seguridad social*: asignacion
familiar doble, ayudas especiales del BPS
Tramitar ingreso a centro de rehabilitacion Teleton

"BPS: Banco de Prevision Social

do afrontar dramaticos cambios en sus expectativasy es-
tilos de vida. Deben asumir importantes responsabilida-
des y tomar decisiones en el mejor interés del nifio en
momentos de estrés y sufrimiento *?. Estas son situa-
ciones dificiles de afrontar para padres de todas las eda-
des, nivel educativo o procedencia social. En el Centro
Hospitalario Pereira Rossell, 26% de las madres de ni-
fios ahi nacidos son, como en el caso que aqui se presen-
ta, adolescentes de entre 15y 19 afios.* La baja edad ma-

* Cerutti B, Vazquez J. Informe de gestién de maternidad 2011. Centro
hospitalario Pereira Rossell, Hospital de la Mujer “Dra. Paulina Luisi”.
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terna, sumada al escaso apoyo y contencion familiar,
fueron factores que complejizaron el escenario y fue
muy importante contar con la participacion de psicologo
y trabajador social del equipo para facilitar la comunica-
cion y latoma de decisiones. Entre muchas otras, decidir
la colocacion o no de gastrostomia para alimentacion,
fue una de las decisiones a tomar. Los padres de este ni-
flo, luego de recibir informacion y conocer la opinion
médica, decidieron posponer la realizacion de gastrosto-
mia. Respetar la decision de la familia debidamente in-
formada, es un deber del equipo de salud, establecido en
el principio de autonomia de la bioética"'?.

Los profesionales que trabajan en el primer nivel de
atencion y los centros de atencion primaria en general, se en-
frentan también con un importante desafio: continuar la
atencion ambulatoria de un nifio con una patologia compleja
y tecnologia propia del tercer nivel, en un escenario que has-
ta la fecha no estaba preparado para esto. Dado el creciente
numero de nifios que conviven con este tipo de enfermeda-
des, es necesario que los pediatras, enfermeros y resto del
equipo de salud de dicho nivel de atencion cuente con habi-
lidades basicas para manejo de los dispositivos médicos mas
frecuentemente usados: sonda nasogastrica, gastrostomia,
traqueostomia, soporte ventilatorio. También es necesario
que los centros de atencion cuenten con los recursos mate-
riales basicos para la atencion periddica de estos nifios que,
por cierto, por lejos exceden el tipo de farmacos y materiales
habituales en el primer nivel. Es de la mayor importancia
que los administradores de servicios de atencion primaria
reconozcan esta nueva realidad para facilitar las gestiones y
hacer posible el cuidado de los nifios en su hogar.

Igualmente importante es la capacitacion en CPP de
los profesionales de la comunidad. Ellos deberan resol-
ver problemas particulares y nuevos como los plantea-
dos por este paciente (tabla 1 y 2). Por esta razon, ade-
mas, previo al alta, el equipo hospitalario debe realizar
una meticulosa articulacion con los equipos del primer
nivel de atencion. Sumado a todo lo anterior, en forma
ideal, de acuerdo al “Catalogo de prestaciones” de los
“Programas integrales del Sistema nacional integrado
de salud” deberia existir un equipo de CPP ambulatorio
y domiciliario "2,

Ademas del cuidado del paciente, en este caso, se
realizaron acciones concretas para el “cuidado de respi-
ro” de la madre quien era la cuidadora principal del
nifio. Frecuentemente las necesidades del nifio pueden
ser agobiantes para el cuidador y la familia y derivar en
“claudicacion familiar”. Esta es incapacidad de los
miembros de la familia de ofrecer respuesta adecuada a
las multiples demandas y necesidades de un enfermo
(1319 pyede afectar a uno o todos los miembros de la fa-
milia y conlleva el riesgo de abandono del nifio y/o in-
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gresos hospitalarios innecesarios '. Para su preven-
cion es importante:

a) considerar los recursos disponibles: familia extendi-
da, amigos, vecinos, organizaciones comunitarias o
religiosas, servicios de salud, ayuda econdomica y
prestaciones de la seguridad social *!”

b) procurar “cuidados de respiro”. Estos significan el
cuidado de un enfermo por parte de cuidadores dife-
rentes de la familia para que ésta pueda descansar y
cobrar nuevas fuerzas. En otros paises existen diver-
sas modalidades, desde cuidadores a domicilio hasta
hogares transitorios *'*'?). Hasta la fecha, en Uru-
guay esto no existe. Historicamente los cuidados de
las personas dependientes fueron resueltos por la fa-
milia, fundamentalmente las mujeres. En un estudio
anterior de las autoras, no publicado, 13% de los ni-
fos pasibles de CP hospitalizados en el Centro Hos-
pitalario Pereira Rossell estaban institucionalizados
y del resto, 50% estaban a cargo de mujeres solas.

En nuestro pais estd en desarrollo un “Sistema na-
cional de cuidados” cuyo objetivo es socializar la res-
ponsabilidad de los cuidados de personas dependientes
9 Mientras esto no ocurra, es importante, junto a la fa-
milia, identificar los recursos que puedan ayudarlas en
el cuidado de su hijo con necesidades especiales '®.

Es necesaria una red nacional de CPP (hospitalaria,
ambulatoria y domiciliaria), capacitacion y trabajo com-
prometido y articulado de los distintos niveles de aten-
cion para garantizar, a todos los nifios que lo requieren,
el derecho a CP consignado en la ley ©2"%%.
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