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Resumen

Introduccion: el Sindrome de Mowat Wilson se
produce por una alteracién del gen ZEB2,
caracterizada por una serie de anomalias
congénitas multiples y un conjunto de
caracteristicas especificas como discapacidad
intelectual, fenotipo  facial distintivo o
malformaciones congénitas. Se trata de una
enfermedad rara e infradiagnosticada y es
relativamente nueva, asimismo no se ha
encontrado todavia una cura para la misma y su
evolucion es desconocida. Se sabe que esta
enfermedad se puede encontrar asociada a otras
patologias variando en cada paciente.

Las personas que lo presentan tienen una gran
dependenciay por tanto necesidad de cuidados que
recaen sobre la familia o profesionales de
enfermeria y cuidadores, en centros especiales. La
intervencion de la enfermera para educar a los
padres en el cuidado vy prevencion de
complicaciones es fundamental y debe ser descrita.
Sin embargo, esta enfermedad es relativamente
nueva, se describe por primera vez en 1998 y no
existe en la literatura cientifica un plan de cuidados



estandarizado que oriente y facilite el trabajo de los
profesionales de enfermeria.

Objetivo: ante todo esto, me planteo realizar este
TFG, con el objetivo general de elaborar un plan de
cuidados de enfermeria estandarizado en Ia
atencion de personas con diagndstico de Sindrome
de Mowat-Wilson.

Desarrollo: se elabora un plan de cuidados
siguiendo el modelo de Marjory Gordon para
realizar la valoracion e identificar las necesidades
de cuidados. Para determinar los posibles
diagndsticos se utilizara la taxonomia de
Diagnéstico enfermero (NANDA) y para |la
panificacidn de cuidados se seguira el catdlogo de
resultados (NOC) e intervenciones de enfermeria
(NIC).

Palabras Clave: enfermedad rara, enfermeria,
cuidados, familia. Sindrome de Mowat-Wilson



Abstract

Introduction: Mowat Wilson’s syndrome is caused
by an alteration of the ZEB2 gene, characterized by
a series of multiple congenital anomalies and a set
of specific characteristics such as intellectual
disability, distinctive facial phenotype or congenital
malformations. It is a rare and underdiagnosed
disease which is relatively new, therefore, a cure for
it has not yet been found and its evolution is
unknown. It is known that other pathologies can be
found to be associated with this disease with other
pathologies varying in each patient.

Those who suffer from this disease have a great
dependency and therefore need to be taken care of
by either their families or nursing professionals and
caregivers in special centres. The intervention and
role played by the nurse to educate parents in the
care and prevention of complications is essential
and must be described. However, as has been
mentioned before, this disease is relatively new; it
was firstly described in 1998 and there is no
standardized care plan in the scientific literature
that guides and facilitates the work of nursing
professionals.



Aim: Because of all mentioned above, the main aim
of this end-of-degree project is to develop a
standardized nursing care plan for the care of
people diagnosed with Mowat-Wilson syndrome.

Development: A care plan is developed following
the model of Marjory Gordon to perform the
assessment and identify the care needs. In order to
determine the possible diagnoses, the taxonomy of
Nursing Diagnosis (NANDA) will be used. Similarly,
for the planification of the patient care the
catalogue of results (NOC) and nursing
interventions (NIC) will be followed.

Keywords: rare disease, nursing, care, family,
Mowat Wilson’s Syndrome
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1. Introduccion

Una enfermedad rara (ER) es aquella que
aparece en la poblacién con una baja frecuencia. El
término se acufia por primera vez en Estados
Unidos en los afios 80. Estas enfermedades
presentan una tasa de mortalidad muy elevada y
por tanto tienen una baja prevalencia. La mayoria
son enfermedades de origen genético, otros
factores podrian influir, pero estdn mds en duda, y
cursan con un nivel de complejidad clinica que
dificulta su diagndstico y reconocimiento. Suelen
acompanarse de una evolucion crénica muy severa
caracterizada, por lo general, con alteraciones
motoras, sensitivas y cognitivas (1).

Segun la Red Epidemioldgica de Enfermedades
raras de Castilla-La Mancha, “la unién Europea (UE)
define las enfermedades raras, minoritarias o poco
frecuentes como aquellas que conllevan una
prevalencia menor de 5 casos por cada 100.000
habitantes. En Espafia se estima que pueden existir
entre 6000 u 8000 ER” (2).

En la UE se estima que el nimero de personas
afectadas por una ER alcanza los 29 millones, y en
Espafia se concreta en 3 millones. En nuestra

8



comunidad auténoma se calcula que puede haber
mas de 100.000 personas afectadas por
enfermedad poco frecuente que generan, en su
mayoria, importantes discapacidades a nivel
individual y precisan de un gran numero de
cuidados y apoyos que recaen principalmente en la
familia (2).

Entre las ER descritas se incluye el Sindrome de
Mowat Wilson (SMW) se encuentra caracterizado
por anomalias congénitas multiples, en el cual, los
pacientes afectados presentan unos rasgos
especificos como discapacidad intelectual, un
fenotipo facial distintivo, una serie de
malformaciones congénitas como agenesia del
cuerpo calloso y epilepsia. En algunos casos se
puede encontrar esta enfermedad asociada a otras
patologias (3-6).

El SMW se produce por una delecion
heterocigética, inserciones o por mutaciones
puntuales en el gen ZEB2 que codifica la proteina
SIP1, donde se encuentra localizado el cromosoma
2922-923. Es un gen que se encuentra en el
embridn actuando en los diferentes tejidos durante
el desarrollo, especialmente en las células
derivadas de la cresta neural y en estructuras de la



linea media, siendo responsables del desarrollo de
rasgos funcionales, faciales y actuando también en
el sistema nervioso, por lo que alteraciones en el
mismo producirian problemas como retraso motor,
convulsiones, microcefalia e hipoplasia del cuerpo
calloso, ademds de defectos del corazén y en
algunos casos la asociacion de la Enfermedad de
Hirschspung (EH). La EH se caracteriza por producir
obstrucciones intestinales debido a la ausencia de
nervios en una parte del intestino, acumulandose lo
ingerido y como consecuencia produciendo
distensidon abdominal (3,7-9).

El SMW se trata de una enfermedad rara, casi
desconocida que se da con muy poca frecuencia y
cuya posibilidad de padecerla es realmente dificil, y
ademas se ha comprobado que afecta por igual a
las diferentes etnias. La mayoria de lo que se ha
escrito sobre ella es de los ultimos afios, ya que esta
enfermedad fue descrita por primera vez en 1998.
Aunque se han ido incrementando los
conocimientos sobre la misma, todavia queda
mucho por indagar y actualmente se desconocen
varias cuestiones sobre ella tales como su
tratamiento curativo o su prondstico entre otras. Su
incidencia actualmente es desconocida ya que se
encuentra infradiagnosticada y en muchos de los
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casos no se diagnostica como tal y se confunde con
otra enfermedad por la falta de informacion. Segun
Adam MP, se cree que esta enfermedad se
encuentra en 1 entre 70000 nacimientos. La
mayoria de estos sucesos afectan de forma aislada,
pero se han dado casos en los que mas de un
hermano se ha visto afectado por esta enfermedad.
La probabilidad de que esto ocurra es del 1% y en
concreto esto se ha producido en cuatro familias
(4,7-11).

En 2007 Garavelli y Cerruti-Mainardi afirman en
un articulo que hasta ese momento, desde la
primera descripcidn en 1998, se habian descubierto
171 casos donde se identificaban las mismas
caracteristicas que el SMW. Desde 1998 hasta 2016
se han reportado mas de 270 casos con mds de 100
mutaciones de ZEB2 diferentes (5,9,11).

El Sindrome de Mowat Wilson fue descrito por
primera vez por Mowat en 1998 mediante el
estudio de seis nifios que presentaban unos mismos
rasgos comunes entre ellos el retraso mental, corta
estatura, microcefalia y un mismo fenotipo facial
ademas de otras enfermedades como la EH, aunque
esta no sea esencial para realizar el diagnéstico. En
2001 se aislé el gen y se identificé como una posible
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causa de esta enfermedad wuna delecidn
heterocigética o una mutacién del gen ZEB2,
identificada por Wakamatsu y Cacheux. En 2003
Mowat realizd un estudio con 46 pacientes donde
verifico la gran asociacidon que tenia este sindrome
con la EH, ya que 28 de ellos la presentaron
(3,12,13).

Entre los rasgos faciales mas propios de este
sindrome se encuentran la microcefalia, frente
amplia y alta, aumento de la distancia entre las dos
Orbitas dseas (hipertelorismo), ojos hundidos con
cejas anchas, pobladas y un poco acampanadas,
algo menos notable en la nifiez. Ademas, poseen un
puente nasal ancho y deprimido, y la barbilla y Ia
punta nasal son mds prominentes. La cara tiende a
alargarse con la edad y la mandibula se vuelve mas
pronunciada. Otro rasgo muy caracteristico es la
forma de los Iébulos de la oreja, ya que ademas de
ser grandes se encuentran hacia arriba y con una
depresién central (en forma de “glébulo rojo”), es
un rasgo que no varia con la edad, por lo que sirve
para el diagndstico en los adultos. En cuanto la
boca, la encontramos casi siempre abierta vy
mayoritariamente sonriendo, el labio superior
adopta una forma en “M”, mientras que en el labio
inferior observamos un labio mas grueso. En la
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infancia tienen una cabeza redondeada con exceso
de piel nucal, con poco pelo y muy fino (3,4,8-
10,13).

(13)

Caracteristicas faciales de un afectado
A diferentes edades: (A) 1,5 afios;
(B-C) 5 afos;(D-E) 13 afios y 8 meses
(F-G) 18 afios
Fuente:
https://es.wikipedia.org/wiki/S%C3%ADndrome_de_Mowat-
Wilson
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Al nacimiento, la talla y el peso se encuentra
dentro de los percentiles normales, pero con los
aflos presentan una talla baja y microcefalia. El
fenotipo va variando segun las diferentes edades,
excepto los Iébulos de la oreja y va acentuandose a
unas caracteristicas mds propias del retraso mental
grave (3,9,10).

En lo relacionado a su comportamiento vy
conducta suelen ser personas risuefas y sociables
gue se pasan la mayoria del tiempo sonriendo y en
algunos de los casos babeando, aunque las
habilidades linglisticas se ven claramente
afectadas, ya que su nivel de expresién se
encuentra gravemente restringido y es menor que
el de comprensidn, por lo que el habla se encuentra
ausente y quien consigue desarrollarla se ve muy
danada, sin embargo, algunos de ellos tienen la
capacidad de comunicarse mediante la utilizacién
de gestos. También debemos de tener en cuenta
gue estas personas tienen una baja percepcion del
dolor y a esto se le sumaria la incapacidad para
expresarlo, por tanto, cualquiera de los gestos que
realice serdn fundamentales para detectar cuando
tienen una dolencia o problema, aunque la manera
mas facil para darnos cuenta es cuando muestran
un aumento de irritabilidad en su comportamiento.
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La terapia ocupacional o la colaboracién con
logopedas puede ser de gran utilidad para el
desarrollo del lenguaje y buscar diferentes maneras
de expresarse que faciliten su comunicacion (4,7-
9,13).

Otra de las caracteristicas que se pueden dar en
pacientes con esta patologia es la epilepsia, por lo
que las convulsiones pueden ser frecuentes y es
necesario saber identificarlas ademas de saber
actuar si se produce una de ellas (9).

Otros comportamientos que podemos observar
es el bruxismo o el llevarse objetos a la boca, de ahi
la necesidad de supervision en todo momento.
Algunos de ellos presentan movimientos
repetitivos y varios encuentran entretenimiento en
pasar paginas de libros (4,7).

Las personas que padecen esta enfermedad
sufren alteraciones motoras como hipotonia,
viéndose gravemente afectado y con un gran
retraso en el desarrollo motor, ademdas de la
posibilidad de poder padecer anomalias
musculoesqueléticas. Muchos de ellos no
consiguen deambular y los que padecen de una
menor afectacion pueden llegar a desarrollarla,
aunque con un gran retraso en la misma, que se
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caracteriza por ser inestable y en muchos casos
ataxica, por lo que la terapia ocupacional y fisica
deberia implantarse desde el principio. A todo esto,
se le suma que son personas que tienen un control
nulo en sus esfinteres y pueden darse casos de
anomalias genitourinarias, debido a ello son
pacientes totalmente dependientes y necesitan
ayuda para las necesidades basicas de su vida diaria
(3,4,7-10,12,13).

Otro aspecto caracteristico destacable de esta
enfermedad es la discapacidad intelectual de
moderada a grave en todos los afectados (5).

La actitud y el entorno va a influir en el paciente
de manera que el apoyo psicolégico serd algo
fundamental durante todo el proceso con el fin de
ayudar a la familia a poder adaptarse a la situacién
y enfrentarla, ya que todo lo que les ocurra afectara
directamente al paciente y, por tanto, a la calidad
de vida de este. Para la adaptacién sera necesaria
una colaboracidén sanitaria, social y educativa. Uno
de los miedos de estas familias es la incertidumbre
ante las complicaciones que se pueden presentar.
Asi mismo, es necesario abordar la motivacién vy el
apoyo puesto que en muchas situaciones sienten
que fracasan y tienen la sensacion de no hacer lo
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suficiente. La familia es un punto clave que debe ser
abordado, no tratar Unicamente al paciente porque
es una situacién que afecta a ambas partes y
nuestra tarea como profesionales es proporcionar
un cuidado integral. Como profesionales la
comunicacion entre todas las partes y proporcionar
la informacién adecuada sera fundamental para
crear un ambiente de confianza (9,14).

En lo relacionado a su diagndstico, todavia no
hay un consenso especifico para el mismo en esta
enfermedad, pero se puede tener una sospecha
cuando tenemos a pacientes con retrasos en el
desarrollo que posean las caracteristicas faciales
distintivas que se le asocian a esta patologia,
especialmente el rasgo que se aprecia en los I6bulos
de la oreja que no cambian con la edad, y por ello
su gran utilidad para llevar a cabo su diagnéstico.
Una vez que se tenga la sospecha se llevarian a cabo
una serie de pruebas como examenes neuroldgicos
y fisicos, anadlisis de ADN para confirmar la
mutacion, Electroencefalograma para la epilepsia,
ademas de la realizacién de una resonancia
magnética para poder observar si hay hipoplasia o
cambios en el cuerpo calloso, como la agenesia,
signo de esta enfermedad. A todas estas pruebas se
le sumarian otras mas especificas individualmente
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como exploraciones a nivel intestinal que se
encontrarian afectadas en caso de padecer la EH, y
por su gran prevalencia seran requeridos estudios
gastrointestinales rigurosos, asimismo serdn
necesarias otras como el Electrocardiograma (ECG)
para poder excluir las posibles cardiopatias y en
algunos pacientes serd también necesarias pruebas
genitourinarias u oftalmoldgicas para descartar
otros problemas asociados (3,8,11,12).

Esta enfermedad puede ser confundida con
otras patologias como el sindrome de Angelman o
con la enfermedad de Goldberg-Shprintzen
(GOSHS) ya que con esta ultima comparte muchas
de las caracteristicas como epilepsia o retraso
mental, pero se diferencia con la de Mowat Wilson
en los rasgos faciales. En los casos donde se pueda
llegar a confundir o haya alguna duda con otra
enfermedad se llevaria a cabo un diagndstico
diferencial, primero se haria una distincién de los
rasgos faciales de cada una de ellas y después se
procederia a verificar la mutacién del gen ZEB2
mediante un analisis mutacional (13).

Cuando la familia ya ha tenido uno de los hijos
afectados, para el siguiente es posible la realizacién
de wun diagndéstico prenatal, y aunque Ia
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probabilidad de que se produzca la misma
mutacion es muy baja (1,76%) es algo que puede
volver a pasar. Se les informa de la posibilidad de
realizar un cariotipo y un analisis genético para
excluir que se produzca otra mutacién de nuevo
dentro de la misma familia. En el diagndstico
prenatal la Unica caracteristica que se puede
apreciar en el feto es la agenesia del cuerpo calloso
(ACC), y también se dice que se aprecia un aumento
en la translucencia nucal. Seria también de ayuda
cuando se sospecha este sindrome un examen
ultrasdnico para hacerse una idea de los rasgos de
su rostro y poder ver si el feto sufre alteraciones
faciales (3,13).

Uno de los impedimentos que se encuentran en
algunas de estas pruebas diagndsticas, como en el
analisis molecular, es que debido a los grandes
costes que acarrea este procedimiento en algunos
paises se encuentra muy dificil su acceso. Todo esto
conllevaria una dificultad a la hora de realizar un
diagndstico completo, pero si se conocieran sus
rasgos seria una manera sencilla de identificarlo y
sin costes, al alcance de todos (9).

Llevar a cabo un correcto diagndstico y precoz
ayudaria en todos los ambitos, tanto para los
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sanitarios para adecuar los cuidados
individualizados que necesite cada paciente
independientemente del prondstico, como a los
familiares para proporcionarles una tranquilidad de
saber qué es lo que padece y como poder abordarlo
o colaborar en todo lo que esté en su mano,
haciéndoles participes de los cuidados. Con el
diagnéstico se le proporcionaria mas informacién
sobre el sindrome y su proceso, desde cédmo se
produce y como evoluciona, y con ello ofrecer todo
el tipo de ayuda que solicite para que nos vean a
nosotros, los sanitarios, como un punto de apoyo y
en quien confiar. Por ultimo, al que mas favoreceria
es al paciente, el mdas importante, porque al
conocer el tipo de enfermedad adaptariamos el
tratamiento y los cuidados, proporcionandole asi
una mayor calidad de vida (13,14).

Se encuentran pocos datos respecto a su
prondstico, pero se sabe que las patologias que
padecen este tipo de pacientes hacen que su salud
se vea gravemente afectada, de modo que influye a
la esperanza de vida y como consecuencia de ello
hay una mortalidad precoz. Algunos autores hacen
referencia a que el paciente de mayor edad que se
ha encontrado afectado por este sindrome tenia 30
anos (3).
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En cuanto a su tratamiento, actualmente no se
ha encontrado ninguno efectivo para su curacion,
ya que los problemas ocurren durante el desarrollo
embrionario y ahi es muy dificil llevar a cabo una
intervenciéon.  En algunos casos si se puede
intervenir con la cirugia cuando se hayan problemas
asociados como los de corazén o de EH y dar
tratamiento para la epilepsia, y aunque no cura la
enfermedad, ayuda a paliarla. También se llevan a
cabo colaboraciones con otros miembros del
equipo  sanitario mediante un  trabajo
multidisciplinar con fisioterapeutas o pedagogos,
puesto que son fundamentales para trabajar en los
problemas de retraso motor dado que la evolucién
no es muy favorable y por esta razon Ia
rehabilitacién deberia iniciarse tan pronto como
sea posible (3,13).

Estos tipos de pacientes con gran variedad de
patologias son personas que necesitan unos
cuidados mads especificos y llevar a cabo un
seguimiento continuo por parte del personal
sanitario (9,13).

Finalmente, el proporcionar una perspectiva
distinta de cémo ayudar a las personas que
padecen este sindrome, no solo que sirva a
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sanitarios sino también para que nosotros como
profesionales, podamos ayudar y formar a la
familia, para que asi ellos puedan colaborar
activamente en sus cuidados. Y otro punto a
destacar, es el concienciar al equipo sanitario
implicado que para poder llevar a cabo las
intervenciones y atender las necesidades
individuales del paciente adecuadamente es
necesario un trabajo multidisciplinar, ya que esta
enfermedad tiene una gran afectacidn que engloba
a varios 6rganos y sistemas (9,12). La intervencién
de los profesionales de enfermeria es importante
dentro de este equipo, especificamente estara
orientada a prevenir complicaciones derivadas de
las diferentes alteraciones organicas y apoyar a la
familia mediante la formaciéon necesaria para
implicarse en los cuidados de la persona afectada
con la maxima seguridad.

Dado que es un sindrome que se ha descrito en
tiempos relativamente recientes, no se encuentra
en la literatura cientifica un protocolo o un plan de
cuidados estandarizado que describa los cuidados
necesarios.

Ante todo esto, nos planteamos realizar este
TFG, con el objetivo general de elaborar un plan de
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cuidados de enfermeria estandarizado en Ia
atencién de personas con diagndstico de Sindrome
de Mowat-Wilson, identificando las necesidades de
cuidados e interrelacionando las taxonomias de
Diagndstico enfermero (NANDA), objetivos de
resultados (NOC) e intervenciones de enfermeria
(NIC).
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2.

X/
L X4

Objetivos

Identificar las necesidades de salud y/o
cuidados de la persona con el Sindrome de
Mowat Wilson.

Identificar necesidades de cuidados de los
familiares mas directos.

Determinar los posibles Diagndsticos de
Enfermeria que podrian aparecer tanto en
el nifio como en los padres.

Establecer el plan de cuidados
estandarizado  para  determinar las
intervenciones posibles en este tipo de
pacientes.

24



3.Desarrollo o cuerpo del
TFG:

Esta parte del proyecto es donde se desarrollard
el plan de cuidados. La funcion mas destacable que
constituye la enfermeria es el cuidar, brindar a los
pacientes unos cuidados integrales con el objetivo
de mantener o conseguir un buen estado de salud,
actuando en todos los niveles, promocién,
prevencion y rehabilitacion. Para llevar a la practica
los cuidados primero es necesario realizar lo que se
conoce como Proceso de Enfermeria, proceso que
estd compuesto por cinco etapas: Valoracion,
Diagndstico, Planificacion, Ejecucidn y Evaluacion.
Al ser un plan de cuidados estandarizado y no un
caso clinico estard compuesto, por un lado, por la
valoracion general de los problemas de salud que
acarrea el sindrome, por otro lado, los diagndsticos
con sus respectivos objetivos e intervenciones,
pero no serd posible llevar a cabo una ejecucion
debido a que las intervenciones solo son un disefio,
y por lo tanto, tampoco se podrd realizar una
evaluacién de lo realizado.

Para poder desarrollarlo, y con la finalidad de
indagar mas sobre este sindrome y su estado
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actualmente, se ha realizado una busqueda
bibliografica en PubMed, Scielo, Google Académico
y Dialnet con los descriptores “Sindrome Mowat
Wilson”, “Cuidados”, “Enfermeria”, “Diagndstico”
tanto en castellano como en inglés y combinando
con “OR” y “AND”.

El conocimiento de la enfermedad, su
evolucién, prondstico y tratamiento nos permite
dirigir mejor la valoracién, la cual se realizard
siguiendo el modelo de patrones funcionales de
Marjory Gordon, el cual nos permite estructurar y
ordenar los datos obtenidos de la valoracion, tanto
a nivel individual como familiar. Hemos elegido este
modelo por la gran similitud que tiene con los
compartimentos elaborados por la NANDA en la
clasificacién de los Diagndsticos, compartimentos
que en el lenguaje de la taxonomia NANDA se
definen como “dominios”. De esta manera se
facilita la elaboracién de los Diagnésticos, que se
han realizado a partir de la taxonomia NANDA |
2015-2017(15). Para elaborar el plan de cuidados se
ha utilizado el catdlogo de resultados (NOC) y el de
intervenciones (NIC) (16-18).

La primera fase del proceso que es la valoracion
contiene los datos recopilados, fundamental para
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los procesos posteriores, los cuales se encuentran
en la introduccién sobre el estado de salud en el
gue se encuentran los pacientes afectados, la
fuente sera secundaria ya que los datos no se
obtienen directamente de las personas que
padezcan este sindrome, sino de otras fuentes
como articulos y libros. En este apartado se
encuentra la informaciéon respecto a sus rasgos,
conductas, lenguaje, procesos motores, cognitivos,
afectacidn social...
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3.1 VALORACION

PATRON 1: Promocién y manejo de la salud

El paciente que padezca esta enfermedad no serd
capaz de llevar a cabo conductas correctas para
gestionar su salud, ya que por su afectacién
neurolégica no tiene la capacidad de aprender las
conductas de salud adecuadas ni de llevarlas a la
practica. Por esta razén, como el paciente no esta
capacitado para ello, debe ser otra persona la que
se haga responsable de tomar estas decisiones por
él.

PATRON 2: Nutricional- metabdlico

La nutricién en este caso no la hemos considerado
alterada, ya que, aunque necesite ayuda de otra
persona para llevar a cabo la alimentacién no se
encuentran alteraciones bucales, ni de deglucién, ni
alteraciones que afecten al paciente a tener una
correcta nutricion.

PATRON 3: Eliminacion e intercambio

Este patrén de eliminacién se ve afectado en varios
aspectos, por un lado, la incapacidad de estos
pacientes para llevar un control de sus esfinteres a
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causa de la afectacién neuroldgica que padecen,
por lo que no serdn continentes y el papel de la
enfermeria estard enfocado a instruir a los
cuidadores a mantener una buena higiene del
paciente, evitar infecciones y lesiones en la piel. Por
otra  parte, también pueden producirse
obstrucciones intestinales en el caso de que
padezcan la Enfermedad de Hirschspung, por
consiguiente, debe tenerse en cuenta la posibilidad
de que se encuentre también alterado en este
aspecto.

PATRON 4: Actividad/ Reposo

En estos pacientes la funcion motora se encontraria
alterada, aunque dependiendo del grado de
afectacién de cada paciente pueden existir
variaciones. Podemos encontrar a pacientes con
capacidad para caminar, pero con alteraciones en la
marcha, haciendo que sea inestable, y también nos
podemos encontrar con otros pacientes donde la
capacidad para caminar sea nula. En el caso de que
el paciente se encontrase inmovilizado llevariamos
a cabo estrategias para evitar complicaciones como
alteraciones circulatorias o una mayor atrofia
muscular. Ademas, debemos tener en cuenta que
necesitan ayuda para llevar a cabo las actividades

29



basicas de la vida diaria, de manera que tendrian
una dependencia total de otras personas para
poder ejecutarlas. La dependencia va a variar en
funcién del grado de las alteraciones motoras y
puede necesitar ayuda para alimentarse, ir al bafio,
realizar la higiene, principalmente.

PATRON 5: Percepcidon/ Cognicidn

Debido a la afectacién cognitiva que encontramos
en estos pacientes tanto como para procesar la
informacién recibida como la capacidad de
expresion, se considera alterado este patrén. La
mayoria de las personas afectadas son incapaces de
hablar y de comunicarse, aunque se cree que en
algunos casos puede llegar a conseguirlo con la
utilizacién de otras herramientas como signos o
parpadeos.

PATRON 6: Autopercepcion

Este patrdn no es posible valorarlo porque este tipo
de pacientes no tienen percepcion o imagen de si
mismos debido al grave déficit mental que
padecen.

PATRON 7: Rol/ Relaciones
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Como hemos dicho anteriormente, la mayoria de
estos pacientes son incapaces de hablar, ademds de
la dificultad que padecen para interpretar la
informacién, de manera que esto les dificulta la
comunicacion y, por tanto, sin comunicacion es
dificil establecer relaciones con los demas. En
definitiva, se encontraria alterado. Sin embargo,
debemos tener en cuenta a la familia y dado que
serdn los padres, fundamentalmente, quienes
lleven la mayor carga de cuidados, tendremos que
valorar sobre ellos el riesgo de agotamiento como
cuidadores y el posible deterioro de las relaciones
sociales.

PATRON 8: Sexualidad

No se ha encontrado informacion especifica
respecto a la sexualidad en este sindrome por lo
gue no es valorable.

PATRON 9: Afrontamiento/ Tolerancia al
estrés

El afrontamiento y tolerancia frente al estrés es de
dificil valoracion dado la gran afectacidén cognitiva
gue padecen y al no tener informacién sobre ello,
no se puede llevar a cabo una valoracién de este.
Por el contrario, si que consideramos que en el caso

31



de la familia es el que mads afectado se puede
encontrar.

PATRON 10: Principios vitales

No se percibe alterado este patrén, ya que estos
pacientes estan gravemente afectados cognitiva e
intelectualmente y no se considera que perciban la
existencia de creencias o valores.

PATRON 11: Seguridad/ Proteccion

Se considera que estos pacientes debido a la
afectacidn cognitiva y el déficit intelectual que
padecen pueden llevar a cabo conductas de riesgo,
como el meterse objetos en la boca que podrian
desencadenar otros problemas, de manera que son
personas que necesitan una estrecha vigilancia en
todo momento. Por otra parte, en relacién con la
ambulacién, los que consiguen desarrollarla tienen
problemas de coordinacién de la marcha y puede
gue sea inestable, de ello que la probabilidad de
caidas aumente. Y por ultimo a destacar, es la gran
probabilidad que padecen de tener alteraciones en
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la piel, por un lado, la inmovilidad y a ello se le
sumaria incapacidad de control sobre sus
esfinteres, de ahi la necesidad de un correcto
control y cuidado de la piel.

PATRON 12: Confort

No se percibe como un patrén que se encuentre
alterado. Estos pacientes debido al gran déficit
intelectual que padecen no se considera que
perciban que es el confort, de tal modo que no
tienen capacidad de expresar que es o si se
encuentra afectado. Sin embargo, las
intervenciones planificadas en algunos patrones
tendran en cuenta el confort y bienestar de la
persona.

PATRON 13: Crecimiento/ Desarrollo

Al nacimiento se considera que tienen una talla y
peso normal, pero conforme van desarrollandose
cambia, de tal manera que padecen de microcefalia
y de una talla que se encuentra por debajo de los
valores normales.
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3.2 DIAGNOSTICOS Y PLAN DE
CUIDADOS

A continuacion se presentaran los posibles
Diagnésticos de Enfermeria que podrian aparecer y
al tiempo, se ird disefiando el plan de cuidados
siguiendo el catdlogo de resultados NOC y de
intervenciones NIC. Para cada resultado se
establecen los indicadores y una escala de medida.
Asi mismo, para cada intervencion se sugieren las
actividades que pueden ayudar a resolver los
problemas. El plan estd pensado para resolver
problemas reales o de riesgo. En cada Diagndstico
se ha pensado en las manifestaciones que podrian
ser mas ldgicas encontrar, pero siempre se tendra
en cuenta que estamos diseflando un plan
estandarizado y puede requerir ajustes
individuales.

Aungue no dispongamos de un tratamiento
curativo  existen otras alternativas para
proporcionarles a los afectados la mayor calidad de
vida posible, en este caso, nos vamos a centrar en
los cuidados proporcionados por la enfermeria.
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Estos cuidados seran generales a esta
enfermedad, ya que no nos vamos a centrar en un
caso concreto, por lo que luego deberdn hacerse
variaciones individuales para adaptarlos al grado de
afectaciéon de cada persona.

PATRON 1: Promocién y manejo de la salud

Diagndstico [00099]Mantenimiento ineficaz de la

salud: relacionado con alteracion de la funcién
cognitiva y manifestado en la incapacidad para
asumir la responsabilidad de llevar a cabo practicas
basicas de salud.

A pesar de la existencia de este Diagndstico, no se
puede actuar sobre él, pues como hemos
comentado la persona afectada no tendra
capacidad para buscar ayuda, por lo que creemos
conveniente incluir el Diagnéstico siguiente:

Diagndstico [00080] Gestion ineficaz de la salud

familiar: relacionado con complejidad del régimen
terapéutico y manifestado por fracaso al
emprender acciones para reducir los factores de
riesgo.
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NOC [1504] Soporte social

INDICADORES ESCALA DE MEDIDA
150408. Evidencia 1. Nunca demostrado
voluntad para buscar 2. Raramente
ayuda de otras personas demostrado
150412. Refiere ayuda 3. Aveces demostrado
ofrecida por los demas 4. Frecuentemente
150404. Refiere demostrado
informacion 5. Siempre demostrado
proporcionada por otras
personas
150409. Refiere una Red
social de ayuda
150410. Refiere redes de
soportes sociales
adecuados

e NIC[5440] Aumentar los sistemas de apoyo
e NIC[7140] Apoyo a la familia

Actividades:

-Remitir a programas comunitarios de
prevencion o tratamiento, segln corresponda.
-ldentificar los recursos disponibles para el
apoyo del cuidador.

-Implicar a la familia en los cuidados vy
planificacion.

-Explicar a los demas implicados la manera en
gue pueden ayudar.
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-Orientar a la familia sobre un ambiente de
cuidados sanitarios.

-Proporcionar a la familia el conocimiento
necesario acerca de las opciones que les
pueden ayudar en la toma de decisiones sobre
los cuidados del paciente.

PATRON 3: Eliminacion e intercambio.

Diagndstico [00018] Incontinencia urinaria refleja:

relacionado con deterioro neurolégico por encima
del sacro y manifestado en incapacidad para inhibir
o iniciar la miccion voluntariamente.

Diagndstico [00014] Incontinencia fecal:

relacionado con la alteracién de la funcidn cognitiva
y manifestado en no reconocer la urgencia para
defecar.

Estos dos diagndsticos se reflejan en este patron; sin
embargo, no podrian solucionarse. Por ello los
resultados e intervenciones estdn orientados a
prevenir las complicaciones de la incontinencia, que
es la alteracion o riesgo de alteracion de la
integridad tisular. Este ultimo diagndstico se
encuentra dentro del patron 11.
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NOC [1101] Integridad tisular: piel y membranas

mucosas
INDICADORES ESCALA DE MEDIDA
110101. Temperatura de 1. Gravemente
la piel comprometido
110104. Hidratacion 2. Sustancialmente
110113. Integridad de la comprometido
piel 3. Moderadamente
110111. Perfusion tisular comprometido
110106. Transpiracion 4. Levemente
comprometido
5. No comprometido

e NIC [0610] Cuidados de la incontinencia
urinaria

e NIC [6540] Control de infecciones

e NIC[1750] Cuidados perineales

e NIC[3590] Vigilancia de la piel

e NIC[1610] Baio

Actividades:

- Proporcionar prendas protectoras y aplicar
barreras protectoras, si procede.

- Instruir a los allegados sobre la inspeccién
del periné para detectar signos de
alteracion de la piel.
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- Instruir a la familia acerca de los signos y

sintomas de infeccion.

- Ensenar a la familia a evitar infecciones.

- Instruir a la familia/cuidador acerca de los

signos de pérdida de integridad de la piel.

Diagndstico [00015] Riesgo de estreiimiento:

relacionado con disminucién de la motilidad

gastrointestinal.

NOC [0501] Eliminacion intestinal

INDICADORES

ESCALA DE MEDIDA

050102. Control de
movimientos intestinales

050104. Cantidad de
heces en relacidon con la
dieta

050129.
abdominales

Ruidos

050110. Estrefiimiento

050101. Patrén de
eliminacién

1. Gravemente
comprometido
2. Sustancialmente
comprometido
3. Moderadamente
comprometido
4. Levemente
comprometido

5. No comprometido

e NIC [0440] Entrenamiento intestinal
e NIC[4120] Manejo de liquidos
e NIC[1100] Manejo de la nutricidon
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Actividades:

-Ensefiar a la familia los principios de educacion
intestinal.

-Planificar un programa intestinal personalizado
con el paciente y demads personas relacionadas.
-Consultar al médico y al paciente sobre el uso

de supositorios.

-Evaluar el estado

regulares.

-Vigilar el estado de nutricién.

-Instruir acerca de
contenido en fibra.
-Asegurar una ingesta adecuada de liquidos.

PATRON 4: Actividad/Reposo

intestinal a intervalos

los alimentos con alto

Diagndstico [00088] Deterioro de la ambulacion:

relacionado con el deterioro neuromuscular vy

manifestado en el deterioro de la habilidad para

caminar la distancia requerida.

NOC [0202] Equilibrio

INDICADORES

ESCALA DE MEDIDA

020211. Postura

020205. Tambaleo

020208. Tropiezo

1. Gravemente
comprometido
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020201. Mantiene el 2. Sustancialmente
equilibrio en comprometido
bipedestacion. 3. Moderadamente
comprometido
4. Levemente
comprometido

5. No comprometido

e NIC [0221] Terapia de ejercicios:
ambulacién
e NIC[0222] Terapia de ejercicios: equilibrio

Actividades:

-Colaborar con fisioterapeutas y terapeutas
ocupacionales en el desarrollo y realizacién de
un programa de ejercicios.

-Instruir al cuidador sobre técnicas de trasladoy
deambulacién seguras.

-Instruir sobre disponibilidad de dispositivos de
ayuda.

Diagndstico  [00040] Riesgo de sindrome de
desuso: relacionado con inmovilizacién inevitable

o prolongada.
NOC [0207] Movimiento articular pasivo

NOC [1902] Control del riesgo.
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INDICADORES

ESCALA DE MEDIDA

020713. Tobillo

020715. Rodilla

020717. Cadera

1. Desviacion grave del
rango normal

2. Desviacién sustancial
del rango normal

3. Desviaciéon
moderada del rango
normal

4. Desviacién leve del
rango normal

5. Sin desviacién del
rango

INDICADORES

ESCALA DE MEDIDA

190204. Desarrolla
estrategias de control de
riesgo efectivas

190215. Utiliza los
recursos comunitarios
para reducir el riesgo

190207. Sigue las
estrategias de control de
riesgo seleccionadas.

1. Nunca demostrado

2. Raramente
demostrado

3. Aveces demostrado

4. Frecuentemente
demostrado

5. Siempre demostrado

e NIC [0226] Terapia de ejercicios: control

muscular

e NIC [0224] Terapia de ejercicios: movilidad

articular
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Actividades:

-Determinar las limitaciones del
movimiento articular y su efecto sobre la
funcién.

-Colaborar con fisioterapia en el desarrollo y
ejecucion de un programa de ejercicios.
-Explicar a la familia el objeto y el plan de
ejercicios articulares.

-Ensefar a la familia a realizar de forma
sistemadtica los ejercicios de rango de
movimiento pasivos o activos.

Diagndstico [00102] Deterioro de autocuidado:

alimentacion: relacionado con alteracion de la
funcién cognitiva, manifestado en deterioro de la
habilidad para comer por si solo de manera
aceptable.

NOC [1008] Estado nutricional: ingestidon
alimentaria y de liquidos

INDICADORES ESCALA DE MEDIDA
100801. Ingestidn 1. Inadecuado
alimentaria oral 2. Ligeramente
100803. Ingestion de adecuado
liquidos orales 3. Moderadamente

adecuado
4. Sustancialmente
adecuado
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5. Completamente
adecuado

e NIC [1803] Ayuda con el autocuidado:
alimentacion

e NIC[7110] Fomentar la implicacién familiar

e NIC[1050] Alimentacidn

Actividades:

-ldentificar la capacidad de los miembros de
la familia para implicarse en cuidado del
paciente.

-Animar a los padres/ familia a que
alimenten al paciente.

-Controlar el peso del paciente.
-Proporcionar ayuda fisica.

Diagndstico [00108] Deterioro de autocuidado:

bafo: relacionado con alteracién de la funcion
cognitiva manifestado en deterioro de la habilidad
para lavar el cuerpo.

NOC [0301] Cuidados personales: bafio

NOC [0305] Cuidados personales: higiene
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INDICADORES

ESCALA DE MEDIDA

030113. Se lava la cara

030101. Entra y sale del
cuarto de bafno

030108. Se bafa en la
bafiera

030111. Seca el cuerpo

030104. Abre el agua

1. Gravemente
comprometido
2. Sustancialmente
comprometido
3. Moderadamente
comprometido
4. Levemente
comprometido

5. No comprometido

INDICADORES

ESCALA DE MEDIDA

030501. Se lava las manos

030506. Mantiene la
higiene oral

030509. Se peina o cepilla
el pelo

030517. Mantiene la

higiene corporal

1. Gravemente
comprometido
2. Sustancialmente
comprometido
3. Moderadamente
comprometido
4. Levemente
comprometido

5. No comprometido

e NIC[1610] Bafio

e NIC[5606] Ensefianza: individual
e NIC[7040] Apoyo al cuidador principal

Actividades:

-Ayudar con las medidas de higiene.

-Incluir a la familia.

-Instruir a la familia.

-Realiza afirmaciones positivas sobre los
esfuerzos del cuidador.
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-Informar al cuidador sobre recursos de

cuidados sanitarios y comunitarios

Diagndstico [00109] Deterioro de autocuidado:

vestido: relacionado con deterioro alteracion de la

funcién cognitiva manifestado en deterioro de la

habilidad para mantener el aspecto.

NOC [0302] Cuidados personales: vestir

NOC [0300] Cuidados personales: actividades vida

diaria

INDICADORES

ESCALA DE MEDIDA

030204. Se pone la ropa
en la parte superior del
cuerpo

030205. Se pone la ropa
en la parte inferior del
cuerpo

030201. Escoge la ropa

0302013. Se abrocha los
zapatos

030211. Se quita la ropa
de la parte superior del
cuerpo

1. Gravemente
comprometido
2. Sustancialmente
comprometido
3. Moderadamente
comprometido
4. Levemente
comprometido

5. No comprometido

e NIC [1630] Vestir

e NIC[7040] Apoyo al cuidador personal
e NIC[5606] Ensefianza: individual
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Actividades:

-Vestir al paciente después de completar la
higiene personal.

-Incluir a la familia.

-Instruir a la familia.

-Realiza afirmaciones positivas sobre los
esfuerzos del cuidador.

-Informar al cuidador sobre recursos de
cuidados sanitarios y comunitarios.
-ldentificar las dreas en las que el paciente
necesita ayuda para vestirse.

-Fomentar la participacion del paciente en
su vestimenta.

-Fomentar el uso de dispositivos para el
autocuidado

PATRON 5: Percepcidén/Cognicidn

Diagndstico [00051] Deterioro de la comunicacion

verbal: relacionado con deterioro del sistema

nervioso central manifestado en incapacidad para
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NOC [0902] Comunicacion

INDICADORES ESCALA DE MEDIDA
090202. Utiliza el 1. Gravemente
lenguaje hablado comprometido
090204. Utiliza el 2. Sustancialmente
lenguaje de signos comprometido
090205. Utiliza el 3. Moderadamente
lenguaje no verbal comprometido
090206. Reconoce los 4. Llevemente
mensajes recibidos comprometido

5. No comprometido

e NIC [4976] Mejorar la comunicacién: déficit
del habla

Actividades:

-Proporcionar métodos alternativos a la
comunicacion hablada (parpadeo, gestos,
tarjetas).

-Colaborar con la familia y el logopeda para
desarrollar un plan dirigido a lograr una
comunicacion eficaz.

-ldentificar las conductas emocionales vy
fisicas como formas de comunicacion.
-Remitir al paciente a un logoterapeuta o
logopeda.
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PATRON 7: Rol/Relaciones

Diagndstico [00052] Deterioro de la interaccion

social: relacionado con obstaculos para Ia
comunicacion y manifestado en interacciéon
disfuncional con otras personas.

NOC [2601] Clima social de la familia

NOC [1503] Implicacidn social

INDICADORES ESCALA DE MEDIDA
260121. Mantiene 1. Nunca demostrado
relacion con la familia 2. Raramente
260124. Mantiene Ia demostrado
rutina familiar 3. Aveces demostrado
150303. Interaccion con 4. Frecuentemente
miembros de la familia demostrado
150311. Participacién en 5. Siempre demostrado
actividades de ocio

e NIC[7100] Estimulacién de la integridad
familiar.

e NIC [4976] Mejora de la comunicacién:
déficit del habla

Actividades:
-Facilitar las visitas familiares.
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-Proporcionar métodos alternativos a la

comunicacion
parpadeos).

hablada (gestos o

-ldentificar las conductas emocionales vy

fisicas como forma de comunicacion.

-Remitir a un logopeda.

PATRON 11: Seguridad/Proteccion

Diagndstico [00036] Riesgo de asfixia: relacionado

con alteracién de la funcién cognitiva.

NOC [1902] Control del riesgo

INDICADORES

ESCALA DE MEDIDA

190202. Controla los
factores de riesgo
ambientales

190208. Modifica el estilo
de vida para reducir el
riesgo

190209. Evita exponerse a
las amenazas para la salud

190214. Utiliza sistemas
de apoyo personal para
reducir el riesgo

1. Nunca demostrado

2. Raramente
demostrado

3. Aveces demostrado
Frecuentemente
demostrado

5. Siempre demostrado

e NIC[6486] Manejo ambiental: seguridad
e NOC [5566] Educacidon parenteral: crianza

familiar de los nifios
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e NIC[6650] Vigilancia

Actividades:

-ldentificar las necesidades de seguridad,
segun la funcién fisica y cognitiva y el

historial de conducta del paciente

-ldentificar e instruir a los progenitores

sobre el uso de diversas estrategias que

puedan utilizar en el manejo de la conducta

del nifio.

-Vigilar los patrones de conducta

Diagndstico [00155] Riesgo de caidas: relacionado

con deterioro de la movilidad.

NOC [1902] Control del riesgo

INDICADORES ESCALA DE MEDIDA
190202. Controla los 1. Nunca demostrado
factores de riesgo 2. Raramente
ambientales

190208. Modifica el estilo
de vida para reducir el

riesgo
190215. Utiliza los
recursos comunitarios

para reducir el riesgo

190220. Identifica los
factores de riesgo

demostrado
3. Aveces demostrado
4. Frecuentemente
demostrado

5. Siempre demostrado
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NIC [6490]Prevencién de caidas
NIC [0226]Terapia de ejercicios: control
muscular

Actividades:

-Informar a los miembros de la familia sobre
los factores de riesgo que contribuyen a las
caidas y como disminuir dichos riesgos.
-Ayudar a la familia a identificar los riesgos
del hogar y a modificarlos.

-Consultar con el fisioterapeutas vy
terapeutas ocupacionales en el desarrollo y
ejecucidon de un programa de ejercicios.
-Evaluar el proceso del paciente en la
mejora/restablecimiento del movimiento y
la funcién corporal.

Diagndstico [00047] Riesgo de deterioro de la

integridad cutanea: relacionado con la humedad

secundaria a incontinencia de esfinteres.

NOC [1902] Control del riesgo

NOC [0602] Hidratacién

INDICADORES

ESCALA DE MEDIDA

190220. Identifica
factores de riesgo

los

1. Nunca demostrado
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190204. Desarrolla 2. Raramente
estrategias de control de demostrado

riesgo efectivas 3. Aveces demostrado

190214. Utiliza los
sistemas de apoyo
personal para reducir el
riesgo. 5. Siempre demostrado
190215. Utiliza los
recursos comunitarios
para reducir el riesgo

4. Frecuentemente
demostrado

INDICADORES ESCALA DE MEDIDA
0360201. Turgencia 1. Gravemente
cutdnea comprometido
060217. Perfusion tisular 2. Sustancialmente

comprometido
3. Moderadamente

comprometido
4. Levemente

comprometido

5. No comprometido

e NIC [0410]Cuidados de la incontinencia
intestinal y urinaria

e NIC [3590]Vigilancia de la piel

e NIC[3540]Prevencidn Ulceras por presidon

Actividades:

-Proteger la piel del exceso de humedad.
-Instruir a la familia/cuidador acerca de los
signos de pérdida de integridad de la piel.
-Aplicar barreras de proteccion.
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-Vigilar el color y la temperatura de la piel.
-Cambios posturales.

Diagndstico [00249] Riesgo de ulcera por presion:

relacionado con inmovilidad fisica.

Para este Diagndstico nos sirven los NOC y las NIC
del anterior, sélo afladimos:

e NIC[3540]Prevencidn ulceras por presidon
Actividades:
-Cambios posturales.

PATRON 13: Crecimiento/Desarrollo

Diagnodstico [00111] Retraso en el crecimiento vy

desarrollo: relacionado con trastorno genético y
manifestado en retraso para realizar las
habilidades/ alteracién del crecimiento fisico.

NOC [2506] Salud emocional del cuidador principal

NOC [1826] Conocimiento: cuidado de los hijos

INDICADORES ESCALA DE MEDIDA
250604. Temor 1. Grave
250608. Frustracion 2. Sustancial
250613. Cargas percibidas 3. Moderado
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250601. Satisfaccidn con la 4. Leve

vida 5. Ninguno
INDICADORES ESCALA DE MEDIDA

182603. Necesidades de 1. Ningun

seguridad conocimiento

182605. Necesidades de
cuidados nutricionales

182606. Necesidades de
cuidados fisicos

182613. Necesidades de
supervision de salud

182602. Conducta normal
del nifo

2. Conocimiento

escaso

3. Conocimiento
moderado

4, Conocimiento
sustancial

5. Conocimiento
extenso

NIC [7040] Apoyo al cuidador principal

NIC [6614] Identificacién de riesgos
genéticos.

NIC [6650] Vigilancia

Actividades:

-Determinar el nivel de conocimientos del
cuidador.

-Informar al cuidador sobre los recursos de
cuidados sanitarios y comunitarios.
-Obtener o revisar la historia clinica
completa, incluidos los antecedentes
prenatales y obstétricos, el historial de
desarrollo y el estado de salud pasado vy
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presente en relacién con la enfermedad
genética confirmada o sospechada.
-Remitir a especialista en atencion sanitaria
genética para consejo genético.
-Determinar los riesgos de salud del
paciente.

3.3 DIAGNOSTICOS PARA LA FAMILIA

Por ultimo, hay que destacar que los
cuidados de enfermeria no solo involucran al
paciente, sino también a la familia, pero por la
extension del trabajo es dificil incluirlos. A pesar de
todo nombraremos algunos de los principales
diagndsticos que se le aplicarian a la familia a partir
de los articulos y la informacién que se ha obtenido
al respecto.

Diagndstico [00080] Gestion ineficaz de la salud

familiar: relacionado con régimen terapéutico
complejo y manifestado por incapacidad para
asumir la responsabilidad de llevar a cabo practicas
basicas de salud.

Diagndstico [00062] Riesgo de cansancio del rol
del cuidador: relacionado con actividades de

cuidados excesivas.
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Diagndstico [00146] Ansiedad: relacionado con
crisis situacional y manifestado en sentimiento de

insuficiencia.

Diagndstico [00177] Estrés por sobrecarga:
relacionado con estresores repetidos y recursos

insuficientes sobre el conocimiento de Ila
enfermedad manifestado en un impacto negativo
del estrés (sintomas fisicos, psicolégicos,
malestar...)

Diagndstico [00152] Riesgo de impotencia:
relacionado con conocimiento insuficiente para

gestionar la situacion/imprevisibilidad de la
evolucion de la enfermedad.
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4.Conclusionesy
repercusiones

Hemos de sefialar que este trabajo se ha
realizado con las limitaciones propias de su
naturaleza. Un plan de cuidados estandarizado o
protocolo de cuidados debe ser realizado por un
grupo de expertos, al cual, por hallarme todavia en
mi periodo formativo, me encuentro lejos de
pertenecer. Sin embargo, se ha realizado un gran
esfuerzo por elaborar un documento que pueda ser
util para el trabajo de los profesionales, al tiempo
gue culmine mi periodo formativo.

El plan de cuidados se ha elaborado
centrandonos en aquellos diagndsticos, resultados
o intervenciones mas adecuados o relevantes, sin
embargo, por la limitacién en la extensién propia
del TFG se han limitado el nimero de resultados e
intervenciones, por lo que la interrelacién NANDA-
NOC-NIC puede parecer reduccionista.

Cada interrelacién propuesta, debe entenderse
como una de las posibles formas de actuar que los
profesionales de enfermeria tienen a su
disposicion, pero no por ello la Unica. También hay
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que tener en cuenta que cuando la enfermera, se
encuentre ante una situacién real, puede
considerar que el planteamiento de actuacién aqui
presentado no cubre todas las expectativas, por lo
que debe considerarse la consulta de otros
manuales.

Partiendo de las areas de dificultad de Ia
persona, como el origen de un problema donde
puede intervenir el profesional de enfermeria, se
establece la panificacidon de cuidados que no deja
de ser una posible representacion de las diferentes
posibilidades de actuacidon e interaccién con la
persona afectada de SMW y su familia.
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Repercusiones

-Antes de la lectura de este plan de cuidados no
conocia la enfermedad genética considerada como
rara denominada Mowat Wilson. Trastorno
caracterizado por diferentes defectos en la salud
como son la alteracién en el desarrollo motor,
epilepsia, retraso del crecimiento, enfermedad de
Hirschsprung, ausencia de cuerpo calloso,
enfermedades congénitas del corazén y anomalias
genitourinarias.

Se caracterizan a nivel fisico por microcefalia,
orejas en forma de copa con lébulos prominentes,
barbilla estrecha, ojos con asentamiento profundo
y ancho, boca abierta y tabique nasal ancho.

Desconocia como a nivel de enfermeria podria
cubrir todas las necesidades posibles que
presentara un paciente con este tipo de
enfermedad.

La lectura y estudio del presente plan de
cuidados me ha aportado diferentes conocimientos
para poder realizar cuidados adaptados vy
personalizados tanto a los familiares como a los
pacientes con la enfermedad de Mowat Wilson.
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Ademads de generar mediante su divulgacion y
lectura por parte de un mayor numero de
profesionales un canal de divulgacion acerca de
esta enfermedad.

Valoracion Diagndsticos del paciente

PLAN DE
CUIDADOS

Diagndsticos de la familia Intervenciones de enfermeria

El plan de cuidados descrito muestra un
abanico de posibilidades en cuanto a la
intervencién del profesional de enfermeria ante la
situacién de un paciente con la enfermedad de
Mowat Wilson. Si es cierto que puede servir de base
para la consulta y guia extrapolable a cualquier
paciente pero de caracter definitivo la realizacion
de un plan de cuidados debemos siempre adaptarla
al paciente en concreto y mantenerse siempre en
constante evaluacién pues, las necesidades del
paciente y de la familia van cambiando.
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PROCESO

PLAN DE CUIDADOS # DINAMICO

Pese a ser un plan de cuidados de
enfermeria, seria interesante una vez estructurado
poder ponerlo en comun junto a la familia mads
directa del paciente y otros profesionales que
participen en la calidad de vida de la persona.
Mediante la valoracién de todos los patrones
funcionales del paciente, los de la familia e
intentando hacer un plan consensuado entre
ambos.

En definitiva, crear una organizacién y cuidados
donde toda la familia se sienta bien atendida y con
el mayor grado posible de conformidad en cuanto a
su rutina diaria.

El plan de cuidados sobre la enfermedad de
Mowat Wilson podemos utilizarlo en dos ejemplos
siguientes en nuestra practica clinica.

X/

% Familiar de un paciente con enfermedad de
Mowat Wilson que acude a su centro de
atencion primaria a realizar una consulta
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sobre otra cuestion no referida a su familiar
y donde acaba verbalizando al profesional
su situacion personal siendo el cuidador
principal.

En este ejemplo, utilizaria el diagnostico estrés
por sobrecarga que se expone en el plan de
cuidados.

El estrés por sobrecarga es una situacion
frecuente a la que cualquier cuidador principal de
una persona con una enfermedad dependiente se
puede ver expuesto. Como intervenciones de
enfermeria podriamos encontrar, la instruccion de
conocimientos sobre la enfermedad ampliando asi
el abanico de actuaciones que el familiar puede
realizar y sobre todo considerarlas como posibles
para no aumentar la ansiedad.

Por otro lado, también podemos poner en
contacto al trabajador social del sector sanitario
para que colabore en el proceso y le informe de las
diferentes opciones que existen en las que el
cuidado puede ser compartido como son por
ejemplo (asociaciones, instituciones...)
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*»* Paciente que ingresa de manera
programada para la realizacion de una
intervencion cardiaca.

Mediante este ejemplo podriamos utilizar y
valorar la totalidad de los diagndsticos expuestos
en el plan de cuidados, pues cuando el paciente
ingresa y hace rutina diaria en el hospital, son todos
los patrones los que se deben valorar.

Las necesidades que el paciente tuviera en su
domicilio serdn comunes al ambito hospitalario, por
lo que debemos cubrir y satisfacerlas en su
totalidad. Obteniendo asi, una evaluacion global del
paciente.
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- En gran cantidad de ocasiones, los
profesionales de enfermeria estamos expuestos a
encontrarnos con situaciones en las que no nos
hayamos visto antes, ni hayamos sido preparados
para ellas, y por tanto, nos toque desenvolvernos
con los conocimientos tedricos que tengamos o
incluso buscar momentos practicos lo mas
parecidos posibles o los mds relacionados con el
caso ante el que nos podamos encontrar.

Pasamos en muchos momentos de nuestra

formacién, y a posteriori en los contratos qué se nos
ofrecen, el tener que afrontar la ansiedad que
produce el desconocimiento y aun asi tener que
ejecutar cuidados de la manera dptima posible.
Un ejemplo de esto se puede aplicar gracias a este
TFG, en mi caso nunca me he encontrado a ningun
paciente con esta enfermedad rara, es mas,
practicamente me atrevo a decir que no la conocia.
Al no ser una enfermedad comun, ser algo tan
concreto y como se comenta en el trabajo, una
patologia tan reciente no es algo que pueda decir
gue domine con soltura.

Gracias a este trabajo he podido reflexionar sobre
la poca formacion y conocimientos practicos que
tenemos los enfermeros acerca de las
enfermedades raras, y mas en concreto sobre ésta.

Muchas veces somos los propios
profesionales los que dejamos a un lado las
inquietudes por seguir formandonos, cuando es
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algo tan importante que nos hace estar al dia, y
sentirnos asi, preparados para estar en disposicion
de poder ayudar a todos aquellos que mas nos
necesitan brindando unos cuidados integrales y de
calidad. A parte de esto, he podido conocer la
enfermedad mas de cerca, empaparme de ella, y
tener a mano una guia de cuidados, a mi parecer,
aplicables también a personas con enfermedades
raras y sus familias.

Nos encontramos ante una buena guia para
poder llevar a cabo cuidados de enfermeria a
pacientes con el sindrome de Mowat Wilson, sobre
todo teniendo en cuenta la dificultad propia que se
encuentra para tener informacion acerca de esto,
no solo por el hecho de que al no ser algo comun en
mas dificil encontrar informacidn para elaborar
planes de cuidado guiados por pacientes vy
familiares con esta enfermedad concreta sino que
ademas en caso de poder establecer contacto con
alguien que se encuentre en esta situacién es
complicado poder establecer comunicacién con
estos pacientes, teniendo que basarte en los
familiares y en la observacidn propia que los
profesionales puedan hacer.

Si bien este trabajo me ha gustado, no quita
que por una parte me parezca necesario concretar
mds sobre ciertos aspectos, como podria ser
ampliar mas los cuidados que se puedan realizar a
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los familiares, ya que son los que soportan la carga
de trabajo mas alta con su familiar afectado y por
ello practicamente igual de importantes que el
propio paciente principal.
También se podria afadir algun apartado donde
nos relacionase de alguna forma mads global la
aplicacion a enfermedades raras, pues hay ciertos
aspectos como los psicolégicos que podrian
aplicarse a otras enfermedades raras, y partiendo
de la base de la poca informaciéon que hay,
podriamos usar estos de alguna forma como
referentes.

Cémo situacién practica en la que pueda
aplicar este trabajo, comenzaré con la mas obvia...
tras conocer este sindrome, desconocido hasta la
fecha para mi, y familiarizandome con los cuidados,
me seria mucho mas facil poder enfrentarme a ello
en mi futuro como enfermera, tanto si tuviera a
este paciente en mi centro de salud para poder
ayudarlo con la educacion para la salud, como si
estoy trabajando en un centro hospitalario, pues,
tengo unos conocimientos nuevos que me
ayudarian a poder ensefar a los familiares al
manejo de las situaciones que se pueden encontrar
con el paciente, a mis propios companeros a tratar
con el paciente en los cuidados mds basicos,
podriamos adelantarnos a posibles factores de
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riesgo como caidas y ulceras por presion, sabiendo
el alto riesgo de ambas para estos pacientes...

Y aparte de esto, gracias a este trabajo he tenido la
oportunidad de reflexionar sobre la importancia de
englobar a todo tipo de paciente como prioritarios,
es decir, debemos estar preparados para todo tipo
de enfermedades y contextos, pues no hay
pacientes “de primera o de segunda”, todos deben
recibir trato de calidad y con base cientifica detras,
por ello haré también renombre en tener en cuenta
lo importante que es la formacion y especializacién
por nuestra parte, para ofrecer cuidados
excelentes.
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