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EVALUACION DE LAS PATOLOGIAS MAS
RARAS DEL NINO Y DEL ADOLESCENTE

Evaluacidon de las patologias mas raras del nifio

Los nifios con enfermedades raras son un grupo critico para la salud y el bienestar
social, y las familias deben protegerlos. Evaluar la necesidad de enfermedades
raras es un paso importante para brindar atencion médica de alta calidad y lograr la
satisfaccion del paciente y su familia.
Muchos estudios han demostrado que las personas con enfermedades raras tienen
importantes necesidades sociales y de salud. Por lo tanto, es necesario mejorar los
servicios de atencion sanitaria y social para satisfacer las necesidades de las
personas con enfermedades raras y apoyar mejor a sus familias.

La descripcion de las necesidades de las enfermedades crénicas pediatricas
constituye un buen punto de referencia para valorar cual puede ser la situacion de
las familias que tienen que afrontar el hecho de tener un hijo con una enfermedad
pediatrica cronica que se incluye en el grupo de enfermedades raras. Aunque estas
enfermedades pueden presentar muchas necesidades comunes con el resto De las
enfermedades crénicas pediatricas mas comunes, las dificultades que enfrentan las
personas que las padecen y sus familias también tienen caracteristicas
diferenciadoras. El grado de discapacidad que experimentan estas personas suele
ser importante y las posibilidades de obtener atencién especifica de recursos
estructurados no suelen ser las mas adecuadas, lo que acentla las cargas sociales
gue deben soportar, lo que a su vez repercute en las personas que les rodean.

Tratamiento

La disponibilidad de una cura fue uno de los elementos fundamentales del
surgimiento del movimiento asociativo relacionado con las enfermedades raras. En
cierta forma podemos considerar esto como una evolucién positiva, pues indica que
en la actualidad el objetivo del pediatra no es soélo conseguir el tratamiento
especifico de la enfermedad rara, sino atender a los demas problemas de salud que
afectan al nifio para garantizar que este tipo de enfermos reciban niveles adecuados
de atencidn sanitaria y social, e intentar equipararlos con otros enfermos cronicos.

Evaluacién de las patologias mas raras del adolescente
La atencion pediatrica a nifios con enfermedades raras requiere formacion en
genética y recursos para su cuidado.

El impacto a largo plazo de las enfermedades raras requiere un seguimiento
constante de los nifios, centrandose en su desarrollo y en la adaptacion familiar al
problema.

Los padres deben tomar decisiones dificiles sobre el tratamiento médico o quirargico
de su hijo, enfrentdndose a condiciones graves que afectan sus expectativas.
Solo una atencion adecuada puede minimizar los problemas asociados a las



enfermedades raras.
Los pediatras deben adquirir conocimientos en este campo para diagnosticar y
seguir a los pacientes, ya que su abstencidén perjudicaria la atencién a estos
enfermos que también requieren la intervencion de especialistas.

Las enfermedades raras son trastornos poco frecuentes y representan un desafio
para el sistema de salud debido a su manejo complejo y las necesidades de los
pacientes.

Para la mitad de los afectados, el diagndstico de una enfermedad rara puede ser
potencialmente mortal o discapacitante. ElI conocimiento de la base molecular y
celular de estas enfermedades es clave para desarrollar nuevos tratamientos.

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 otro y a lo largo de la
vida. Dos personas pueden sufrir la misma enfermedad con diferente grado de
afectacion y de evolucion.



PAE (PROCESO DE ATENCION DE
ENFERMERIA)

El Proceso enfermero, también denominado Proceso de Enfermeria (PE) o Proceso
de Atencion de Enfermeria (PAE), es un método sistematico de brindar cuidados
humanistas eficientes centrados en el logro de resultados esperados, apoyandose
en un modelo cientifico realizado por un profesional de Enfermeria. Es un
método sistematico y organizado para administrar cuidados individualizados, de
acuerdo con el enfoque basico de que cada persona o grupo de ellas responde de
forma distinta ante una alteracién real o potencial de la salud. Originalmente fue una
forma adaptada de resolucion de problemas, y esta clasificado como una teoria
deductiva en si misma.

Caracteristicas del PAE:

e Tiene validez universal.

e Utiliza una terminologia comprensible para todos los profesionales.

e Esta centrado en el paciente marcando una relacion directa entre éste y el
profesional.

e Esté orientado y planeado hacia la busqueda de soluciones y con una meta
clara.

e Consta de cinco etapas ciclicas.

Objetivos del PAE:

e Servir de instrumento de trabajo para el personal de enfermeria.

e Imprimir a la profesion un caracter cientifico.

e Favorecer que los cuidados de enfermeria se realicen de manera dinamica,
deliberada, consciente, ordenada y sistematizada.

e Traza objetivos y actividades evaluables.

e Mantener una investigacion constante sobre los cuidados.

e Desarrollar una base de conocimientos propia, para conseguir una
autonomia para la enfermeria y un reconocimiento social.

FASES DEL PAE

1. FASE DE VALORACION
La valoracidn consiste en recolectar y organizar los datos que conciernen a la
persona, familia y entorno con el fin de identificar las respuestas humanas y
fisiopatoldgicas. Son la base para las decisiones y actuaciones posteriores.

El profesional debe llevar a cabo unavaloracion de Enfermeria completa
y holistica de cada una de las necesidades del paciente, sin tener en cuenta la razén
del encuentro. Usualmente, se emplea un marco de valoracién basado en una teoria
de Enfermeria o en la escala de Glasgow. En dicha valoraciébn se contemplan
problemas que pueden ser tanto reales como potenciales (de riesgo).



2.  FASE DE DIAGNOSTICO

Los diagnosticos de Enfermeria son parte de un movimiento en enfermeria para
estandarizar la terminologia que incluye descripciones estandar de diagnosticos,
intervenciones y resultados. Aquellos que apoyan la terminologia estandarizada
creen que sera de ayuda a la enfermeria en tener mas rango cientifico y basado en
evidencias. El propoésito de esta fase es identificar los problemas de Enfermeria del
paciente.

Los diagnésticos de Enfermeria estan siempre referidos a respuestas humanas que
originan déficit de autocuidado en la persona y que son responsabilidad de la
enfermera, aunque es necesario tener en cuenta que el que la enfermera sea el
profesional de referencia en un diagnostico de enfermeria, no quiere decir que no
puedan intervenir otros profesionales de la salud en el proceso.

Existen 5 tipos de diagnésticos de Enfermeria: Reales, de riesgo, posibles, de
bienestar y de sindrome.

3. FASE DE PLANIFICACION

La planificacion consiste en la elaboracion de estrategias disefiadas para reforzar
las respuestas del cliente sano o para evitar, reducir o corregir las respuestas del
cliente enfermo, identificadas en el diagnostico de Enfermeria. Esta fase comienza
después de la formulacion del diagndstico y concluye con la documentacion real del
plan de cuidados. Consta de cuatro etapas:

e Establecimiento de prioridades, con base en la jerarquia de Kalish o la
de Maslow.

e Elaboracion de objetivos.

e Desarrollo de intervenciones de enfermeria.

e Documentacion del plan.

4. FASE DE EJECUCION

En esta fase se ejecuta el plan de enfermeria descrito anteriormente, realizando las
intervenciones definidas en el proceso de diagndstico. Los métodos de
implementacion deben ser registrados en un formato explicito y tangible de una
forma que el paciente pueda entender si deseara leerlo. La claridad es esencial ya
gue ayudarda a la comunicacion entre aquellos que se les asigna llevar a cabo
los Cuidados de Enfermeria.

5. FASE DE EVALUACION

El propésito de esta etapa es evaluar el progreso hacia las metas identificadas en
los estadios previos. Si el progreso hacia la meta es lento, o si ha ocurrido regresion,
el profesional de Enfermeria debera cambiar el plan de cuidados de acuerdo a ello.
En cambio, si la meta ha sido alcanzada, entonces el cuidado puede cesar. Se
pueden identificar nuevos problemas en esta etapa, y asi el proceso se reiniciara
otra vez. Es parte de esta etapa el que se deba establecer metas mensurables, el
fallo al establecer metas mensurables resultard en evaluaciones pobres.
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