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Evaluacion de las patologias mas raras del nino y del adolescente.

La evolucion en las necesidades de las enfermedades raras es una fase critica para
proporcionar una atencion sanitaria de alta calidad y conseguir la satisfaccion del enfermo y
su familia.

Los hallazgos de diferentes estudios han puesto de manifiesto que la persona con
enfermedades raras tiene necesidades médicas y sociales. Las necesidades sociales estan
adquiriendo una gran relevancia en los paises desarrollados.

Parece necesario que los servicios sanitarios y sociales para las personas con enfermedades
raras deben de mejorar para abordar las necesidades de los pacientes y proporcionar mejor
apoyo a las familias.

Diagnostico

En algunas enfermedades raras el diagnostico puede realizarse de una forma muy precoz
como ocurre en aquellos casos en que los sintomas de la enfermedad son muy evidentes o
disponemos de técnicas de cribado que identifican el proceso al poco tiempo de nacimiento.

Las enfermedades raras son de dificil diagnostico debido a la falta de especificidad clinica,
su comienzo insidioso y su frecuente afectacion multisistémica, suele ser motivo de
desorientacion para el clinico que se enfrenta a ellas.

Tratamiento

En la actualidad existen importantes iniciativas institucionales para mejorar la accesibilidad
de este tipo de tratamiento por lo que es un problema que puede no tener la misma relevancia
que en el pasado. Podemos considerar esto como una evolucion positiva, en la actualidad el
objetivo del pediatra no es solo conseguir el tratamiento especifico de la enfermedad rara, si
no atender a los demés problemas de salud que afectan al nifio para garantizar que este tipo
de enfermos reciban niveles adecuados de atencion sanitario y social.



Evaluacion de las patologias mas raras del adolescente

Las potentes técnicas de estudio de genoma completan utilizada para el diagnostico de
pacientes con enfermedades raras (ER), permite detectar alteraciones en muchas regiones
gendmicas, descritas y no descritas, que ayudan tanto en la identificacion de nuevos
sindromes como a interpretar algunos aspectos moleculares de muchas enfermedades
complejas.

El pediatra debe de introducirse en el conocimiento de estas enfermedades, con la finalidad
de fundamentar su implicacion en el diagnostico y seguimientos de los pacientes.

A demas para cada enfermedad rara el nimero de personas afectadas es significativamente
diferente y tratdndose de enfermedades genéticas, las variabilidades en a las gunas regiones
y otras pueden ser muy grande.

Las ER presentan una amplia diversidad de alteraciones y sintomas que varian no solo de una
patologia a otra, sino también de un paciente a otra y a lo largo de la vida. Dos personas
pueden sufrir la misma enfermedad con diferente grado de afectacion y de evolucion.



PAE

La enfermeria como cualquier disciplina profesional necesita utilizar una forma de proceder
para llevar a cabo el servicio que presta a sus usuarios, y que se caracteriza por dar respuesta
aun a serie de situaciones de salud que puede ser problematica para las personas.

Esta forma de proceder, encaminada a minimizar los posibles problemas de la vida cotidiana
relacionada con la salud.

El PAE constituye una herramienta para organizar el trabajo de enfermeria, lo que implica
una determinada manera de proceder que nos es propia esta constituido por una serie de pasos
0 etapas intimamente interrelacionadas, y aun que los textos estudien y analicen por separado,
en la préactica deben de ir entrelazadas. Valoracion, diagnostico, planificacion, ejecucion y
evaluacion.

La valoracidn, constituye la base de las siguientes, pudiendo ser considerada como la piedra
angular del PAE. Permite reunir la informacion necesaria que permitira formular el
problema(diagnostico), y a partir de este proponer(planificar) y llevar a cabo las
intervenciones encaminadas a un logro (objetivo), y luego proceder a la evaluacion.

El proceso de enfermeria es por tanto la aplicacion de la resoluciéon de problemas de los
cuidados de enfermeria.

El proceso de atencion de enfermeria es el método que guia el trabajo profesional, cientifico,
sistematico, y humanista de la practica de enfermeria, centrado a evaluar en forma simultanea
los avances y cambios de la mejora de un estado de bienestar de la persona, familia 'y grupo
a partir de los cuidados otorgados por la enfermera.

La valoracion en enfermeria es un proceso organizado, planificado, sistemético y continuo
de recogida de datos objetivos y subjetivos sobre el estado de salud del paciente, familia o
comunidad y las respuestas humanas que se originan entre ellas.

Diagnostico es la fase que sigue a la valoracion, donde se recogen y organizan los datos del
paciente. El diagndstico se basa en un proceso de analisis-sintesis para emitir un juicio y/o
conclusion sobre el estado de salud de la persona.

La planificacion en el proceso enfermero es la etapa de elaboracion de estrategias para
prevenir, minimizar o corregir los problemas, determinar resultados e intervenciones
enfermeras, plasmando este plan de actuacion de forma escrita en un plan de cuidados.

Ejecucion es el proceso a través del cual se lleva a cabo el plan de enfermeria que
anteriormente se ha descrito, realizando de esta forma, el proceso diagnéstico. La ejecucion
debe ser en su totalidad, documentada.

Evaluacion: se evallan los resultados de las intervenciones y se determina si se han alcanzado los
objetivos establecidos.
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