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3.5 Evaluacion de las patologias
mas raras del nifio

Cuando se trabaja con nifios uno de los
principales puntos a tomar en cuenta
es la evaluacién psicomotriz y la
percepcion visomotriz ya que ambos
tienen la funciébn sustancial del
aprendizaje. La evaluacion psicomotriz
al igual que la percepcién visomotora
permite conocer el nivel de madurez
neurolégica del nifio asi como si
existen dafios a nivel cerebral.
Es decir que si se evallan estas
funciones puede determinarse si existe
un retraso en la maduracién del
sistema  nervioso central. Para
comprender mejor el por qué pueden
valorarse los aspectos antes
mencionados mediante la percepcién
visomotora, a continuacién  se
presentaran de manera muy general
algunos conceptos basicos sobre los
mismos.

Madurez Cuando el nifio ha alcanzado
las capacidades necesarias para
desempefiar determinada actividad, se
dice que tiene la suficiente madurez
para realizarla adecuadamente. El
término madurez se refiere a la aptitud
que ha alcanzado una funcién para
encarar una determinada experiencia.
Aprendizaje El aprendizaje tiene lugar
en el sistema nervioso central, en
especial en el cerebro, de manera mas
especifica, en la corteza cerebral. Por
esta razén, el aprendizaje y los
resultados que de él se obtengan, se
relacionaran con el estado
neurofisiolégico y psicolégico del ser
humano. De no existir esta funcién o si
tuviera defectos, entonces el
aprendizaje tendria enormes tropiezos
0 no se daria, Existen varios tipos de
memoria, sin embargo, los dos que se
consideran fundamentales son: la
memoria a largo plazo y la memoria a
corto plazo. Los nifios de preescolar
parecen tener una memoria mMAas
limitada a corto plazo que la de los
adultos, porque no son capaces de
codificar. Conforme el nifio crece y
madura, aumenta su capacidad de
recordar. Su memoria se convierte mas
en légica y simbdlica, que en concreta
y funcional.

La adolescencia es un periodo
madurativo durante el cual los nifios
dependientes se convierten en adultos
independientes. Por lo general, comienza
alrededor de los 10 afios de edad y se
extiende hasta fines de la segunda o
principios de la tercera década de la vida.
Durante la adolescencia, los nifios
presentan un crecimiento fisico,
intelectual y emocional sorprendente.
Guiar a los adolescentes a través de este
periodo representa un desafio para
padres y médicos. El adolescente
también tiene una preocupacién por la
apariencia fisica y el atractivo y una
mayor sensibilidad a las diferencias con
sus compafieros.
Los adolescentes también aplican sus
nuevas capacidades reflexivas a las
cuestiones morales.
Los preadolescentes entienden el bien y
el mal como algo fijo y absoluto. Los
adolescentes mayores a menudo
cuestionan las normas de
comportamiento y pueden rechazar las
tradiciones para consternacion de los
padres. Los padres y los médicos deben
conocer las capacidades del
adolescente, ayudarle a formular
expectativas realistas y estar preparados
para identificar impedimentos de
aprendizaje que deben ser corregidos,
como problemas de aprendizaje,
problemas de atencién, problemas de
conducta o ambientes de aprendizaje
inapropiados.

Los padres y los médicos deben
favorecer aprendizajes y experiencias
que expongan a los adolescentes
mayores a posibles oportunidades
laborales durante el periodo escolar o
durante las vacaciones escolares. Estas
oportunidades pueden ayudar a los
adolescentes a centrarse en sus
elecciones de carrera y futuros estudios.

Durante la adolescencia, las regiones del
cerebro que controlan las emociones se
desarrollan y maduran. Esta fase se
caracteriza por estallidos aparentemente
espontaneos que pueden ser un reto para
los padres y maestros que a menudo
reciben la peor parte.
Los adolescentes aprenden gradualmente
a suprimir pensamientos y acciones
inapropiados y  reemplazarlos  con
conductas orientadas hacia un objetivo. El
aspecto emocional del crecimiento es el
mas duro y, con frecuencia, pone a prueba
la paciencia de padres, maestros y
médicos. Los padres pueden requerir
ayuda para renegociar su papel y permitir
que lentamente que los adolescentes
adquieran mas derechos y esperar que
acepten mayores responsabilidades sobre
si mismos y dentro de la familia. La
comunicacion puede ser dificil, aun dentro
de familias estables, y empeora cuando las
familias estan divididas o los padres tienen
sus propios problemas emocionales. Los
médicos pueden ser de gran ayuda al
ofrecer a adolescentes y padres ayuda
sensata, practica, concreta y apoyo, y
favorecer a la vez la comunicacién dentro
de la familia. Inicialmente, los grupos de
pares suelen ser del mismo sexo, pero
normalmente se tornan mixtas mas tarde
en la adolescencia. Estos grupos asumen
una importancia a los adolescentes, ya que
proporcionan la validacién de decisiones
provisionales del adolescente y el apoyo en
situaciones de estrés.
Los adolescentes que se encuentran sin un
grupo de compafieros pueden desarrollar
intensos sentimientos de ser diferente y
alienado. Aunque estos sentimientos no
suelen tener efectos permanentes, pueden
empeorar el potencial de comportamiento
disfuncional o antisocial.

Los trastornos psicéticos, como la esquizofrenia,
aunque raros, mas a menudo llegan a la atencién
durante la adolescencia tardia. Los trastornos de
la conducta alimentaria, como la anorexia nerviosa
y la bulimia nerviosa, son relativamente comunes
entre las nifias y pueden ser dificiles de detectar
porque los adolescentes hacen todo lo posible
para ocultar los comportamientos y los cambios de
peso. En los casos tipicos, el uso de sustancias
comienza durante la adolescencia. Mas del 70%
de los adolescentes en los Estados Unidos
prueban el alcohol antes de graduarse de la
escuela secundaria. El uso de otras drogas es
mucho menos frecuente, aunque el mal uso de
medicamentos recetados, incluidos los
medicamentos para el dolor y los estimulantes,
estd en aumento. Los padres pueden tener una
fuerte influencia positiva en sus hijos dando un
buen ejemplo , compartiendo sus valores, y
estableciendo altas expectativas en cuanto a
mantenerse alejados de las drogas.
Los padres también deben ensefiar a los nifios que
los medicamentos recetados se deben utilizar
Unicamente como le indique un médico.
Todos los adolescentes deben ser examinados
confidencialmente para el consumo de sustancias.
Los adolescentes pueden sentirse no deseados o
no aceptados por la familia o los compafieros si
expresan deseos homosexuales. Tal presion
puede causar estrés grave. El miedo al abandono
por parte de los padres, a veces real, puede dar
lugar a la comunicacién deshonesta o al menos
incompleta entre los adolescentes y sus padres.
Estos adolescentes también pueden ser burlados
y acosados por sus compafieros. Las amenazas
de violencia fisica deben ser tomadas en serio e
informadas a los funcionarios escolares. El
desarrollo emocional de los adolescentes
homosexuales y heterosexuales es mejor
favorecido por el apoyo de los médicos, amigos y
miembros de la familia.

Desarrollo en la adolescencia Un periodo de
transicion de crucial importancia La OMS define
la adolescencia como el periodo de crecimiento
y desarrollo humano que se produce después
de la nifiez y antes de la edad adulta, entre los
10y los 19 afios. Se trata de una de las etapas
de transicién méas importantes en la vida del ser
humano, que se caracteriza por un ritmo
acelerado de crecimiento y de cambios,
superado Unicamente por el que experimentan
los lactantes. Esta fase de crecimiento y
desarrollo viene condicionada por diversos
procesos biolégicos. El comienzo de la pubertad
marca el pasaje de la nifiez a la adolescencia.
Mas alla de la maduracion fisica y sexual, esas
experiencias incluyen la transicion hacia la
independencia social y econémica, el desarrollo
de la identidad, la adquisiciéon de las aptitudes
necesarias para establecer relaciones de adulto
y asumir funciones adultas y la capacidad de
razonamiento abstracto.
Aunque la adolescencia es sinénimo de
crecimiento excepcional y gran potencial,
constituye también una etapa de riesgos
considerables, durante la cual el contexto social
puede tener una influencia determinante.
Presiones para asumir conductas de alto riesgo
Muchos adolescentes se ven sometidos a
presiones para consumir alcohol, tabaco u otras
drogas y para empezar a tener relaciones
sexuales, y ello a edades cada vez mas
tempranas, lo que entrafia para ellos un elevado
riesgo de traumatismos, tanto intencionados
como accidentales, embarazos no deseados e
infecciones de transmision sexual, entre ellas el
virus de la inmunodeficiencia humana. Méas en
concreto, un adolescente no es plenamente
capaz de comprender conceptos complejos, ni
de entender la relacién entre una conducta y
sus consecuencias, ni tampoco de percibir el
grado de control que tiene o puede tener
respecto de la toma de decisiones relacionadas
con la salud, por ejemplo, decisiones referidas
a su comportamiento sexual. Esta incapacidad
puede hacerlo particularmente vulnerable a la
explotacion sexual y a la asuncién de conductas
de alto riesgo. Las leyes, costumbres y usanzas
también pueden afectar a los adolescentes de
distinto modo que a los adultos. Asi, por
ejemplo, las leyes y politcas a menudo
restringen el acceso de los adolescentes a la
informacién 'y los servicios de salud
reproductiva, maxime si no estan casados.
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Evaluaciéon Fisico Postural. Se entiende
por postura, la correcta alineaciéon que
guardan las distintas partes del cuerpo
humano, toméandose como base la
posicion del pie, una correcta postura es
importante  por estar intimamente
relacionada con la salud integral de la
persona.

Las alteraciones de la postura suelen
pasar inadvertidas dado que al inicio no
causan mayores molestias, siendo la
mayoria de las veces demasiado tarde
para corregir totalmente la alteracion.
Hojas de registro o fichas clinicas.
Procedimiento El examen de postura se
realiza de la siguiente manera: a. Explique
al adolescente que el procedimiento
consiste en observar su espalda y que
usted evaluard las curvas que la columna
vertebral presenta normalmente. b.
Evalle vicios posturales y en ese caso
brinde educacion. e. Evalle presencia de
escoliosis,  hiperxifosis  dorsal  y/o
hiperlordosis  lumbar. En caso de
escoliosis determinar si se trata de un
trastorno funcional o verdadero. Los/las
adolescentes con alteraciones de la
postura deben ser referidos a un
establecimiento con capacidad resolutiva,
para evaluacion por un especialista, quien
determinard el tratamiento a seguir.
Evaluacién del Desarrollo Psicosocial El
desarrollo psicosocial es el proceso de
maduracién psicolégica y social de la
persona, que es influenciado por una serie
de factores internos y externos .

Evaluacién del desarrollo de las Habilidades
Sociales y Habilidades para el control y manejo de
la Irritabilidad, Colera o} Agresividad.

las preguntas 22 hasta la 33 que corresponden al
area de Autoestima y del 34 al 42 que
corresponden al area de Toma de Decisiones.
Los puntajes obtenidos en cada area son llevados
al cuadro de categorias de las habilidades
Sociales . * Elaborar el perfil de diagnéstico de las
Habilidades Sociales . La interpretacién es la
siguiente: Los puntajes que se ubiquen en la
Categoria de Promedio en la suma total de las
areas corresponden a personas que requieren
consolidar e incrementar sus habilidades sociales.
* Los puntajes que se ubiquen en la Categoria
Promedio Alto en la suma total seran
consideradas como personas con adecuadas
habilidades sociales. « Los puntajes que se
ubiquen en la Categoria Alto y Muy Alto seran
consideradas como personas competentes en las
habilidades sociales. ¢ Por el contrario las
personas que puntten en la Categoria
Promedio Bajo, seran calificadas como personas
con habilidades sociales muy basicas y que
requieren de un mayor incremento y reforzamiento
para una mayor competencia. ¢« Los que se
ubiquen en la Categoria Bajo y Muy Bajo, seran
consideradas como personas con déficit de
habilidades sociales , lo cual los puede situar
como adolescentes en riesgo. ¢ Evaluar el
desarrollo de Habilidades para el control y manejo
de la Irritabilidad, Célera o Agresividad, utilizando
el Cuestionario de Colera, Irritabilidad y Agresion
y seguir los pasos para la calificacion e
interpretacion.

Tamizaje de violencia La violencia en sus
diferentes formas es un problema de salud
publica, que afecta principalmente a los/las
adolescentes y que requiere ser abordado a fin de
disminuir su incidencia e impacto negativo en el
desarrollo integral del adolescente.
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3.6 Evaluacidn de las patologias
mas raras del adolescente

Las enfermedades raras plantean una serie de retos a los
afectados y sus familias: el diagnéstico, afrontar los
sintomas, la informacién sobre la enfermedad, obtencién
de atencion sanitaria adecuada, disponibilidad de
farmacos, discapacidad e impacto emocional.
Los nifios con enfermedades raras constituyen un grupo
poblacional muy importante desde el punto de vista de
los servicios sanitarios y sociales, y las familias deben
proporcionar cuidados durante largo tiempo a estos nifios
enfermos. La repercusion de las enfermedades raras en
los nifios es de gran alcance, extendiéndose mas alla de
ellos mismos, a todas las personas de su entorno. Son
multiples las facetas de la vida afectadas, incluyendo las
relaciones familiares y sociales, el bienestar econémico
o las actividades cotidianas. La evaluacion de las
necesidades en las enfermedades raras es una fase
critica para proporcionar una atencion sanitaria de alta
calidad y conseguir la satisfacciéon del enfermo y su
familia. Los hallazgos de diferentes estudios han puesto
de manifiesto que las personas con enfermedades raras
tienen necesidades médicas y sociales. Las necesidades
sociales estan adquiriendo una gran relevancia en los
paises desarrollados, en los que los servicios sanitarios,
aun con limitaciones, tienen mayor disponibilidad que los
servicios sociales. Por consiguiente, parece necesario
que los servicios sanitarios y sociales para las personas
con enfermedades raras deben mejorarse para abordar
las necesidades de los pacientes y proporcionar mejor
apoyo a las familias. En este sentido, sigue siendo
necesario disponer de instrumentos validados con
buenas propiedades psicométricas para valorar la
calidad de la asistencia en funcién de las necesidades de
los pacientes y sus familias.
La descripcion de las necesidades propias de la
enfermedad crénica pediatrica constituye un buen punto
de referencia para valorar cual puede ser la situacién de
las familias que tienen que enfrentarse con el hecho de
tener un hijo con una enfermedad pediatrica crénica que
se encuentre comprendida dentro del grupo de las
enfermedades raras. Aunque estas enfermedades
pueden presentar muchas necesidades comunes con el
resto de las enfermedades pediatricas crénicas mas
frecuentes, las dificultades a las que se enfrentan
laspersonas que las padecen y sus familias también
tienen caracteristicas diferenciadoras.

Tratamiento

La disponibilidad de tratamiento fue uno de los elementos
fundamentales en la génesis del movimiento asociativo
con relacion con las enfermedades raras. En la
actualidad existen importantes iniciativas institucionales
para mejorar la accesibilidad de este tipo de tratamientos
por lo que es un problema que puede no tener la misma
relevancia que en el pasado.

El enorme reto y complejidad que puede suponer
la atencién pediatrica, tanto de un nifio con una
enfermedad rara como de su familia, pone de
manifiesto la necesidad de una adecuada
formacién continuada en aspectos tan dispares
como son la nueva genética y los recursos
sociosanitarios y/o educativos para nifios con
determinadas ER.
Las potentes técnicas de estudio del genoma
completo utilizadas para el diagnéstico de
pacientes con ER, permiten detectar alteraciones
en muchas regiones gendémicas, descritas y no
descritas, que ayudan tanto a la identificacion de
nuevos sindromes como a interpretar algunos
aspectos moleculares de muchas enfermedades
complejas. Una adecuada utilizaciéon de esta
informacién, ya disponible en el &mbito clinico,
puede dar la oportunidad de investigar diferentes
aspectos de una enfermedad rara sin tener que
realizar estudios complejos alejados de las
necesidades asistenciales de los pacientes.
A pesar de la indudable complejidad que conlleva
la profundizacién en este campo, el pediatra debe
introducirse en el conocimiento de estas
enfermedades, con la finalidad de fundamentar
su implicacién en el diagnéstico y seguimiento de
los pacientes. Su abstenci6nante esta
responsabilidad, repercutiria negativamente en la
atencion a estos enfermos, que debera compartir
con los  especialistas  correspondientes.
Cuando calificamos una enfermedad como rara,
estamos aludiendo a una enfermedad o trastorno
de escasa frecuencia , pero también a la
presencia de una patologia que supone, ademas,
un desafio sociosanitario por la complejidad de su
manejo y las necesidades de los pacientes. No
existen  registros completos de  estas
enfermedades, Unicamente desde algunas
sociedades cientificas o a partir de determinados
registros de tratamientos podemos conocer el
namero exacto de afectados. Ademas, para cada
ER el numero de personas afectada es
significativamente diferente y tratdndose de
enfermedades genéticas, la variabilidad entre
unas regiones y otras puede ser muy grande. De
una cincuentena de ER estarian afectados
algunos millares de personas unas quinientas ER
afectan a unos centenares de personas; Yy
algunos millares de estas patologias solo se
presentan en decenas de personas.




