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INTRODUCCION

ANTECEDENTES

Los Errares Innatos del Metabolismo (EIM} fuercn descritos originalmente por Sir
Archibald Garrod en Inglaterra a principios del siglo XX'. Los EIM son
enfermedades monogénicas secundarias a un defeclo en una proteina que causa
un blogueo en alguna via metabdlica con repercusion clinica en el organismo;
cerca del 90% de ellas se heredan en forma recesiva, ya sea autosomica o ligada
al X

Se eslima que existen en el hombre entre 50,000 y 100,000 genes estruclurales,
de los que muy pocos han sido identificados 2 En la revision més reciente del
catdlogo de McKusick3 se describen 3,807 enfermedades humanas determinadas
por un sélo gen mutante. De éstas, en sdlo 1,906 se concce adecuadamente el
lacus genético responsable. En el mismo catdlogo se hacen un recuento de 217
enfermedades por alteracién enziméatica, habiendo mas de 2,000 enzimas en el
organismo humano, lo que significa que la mayor parte de estas enfermedades,
permanecen aun sin describirse. Esto se hace razonable al pensar que, por la
importancia de algunas proteinas su deficiencia debe causar alteraciones en la
diferenciacion celular o en la embriogénesis, dando lugar a abortos y a
malformaciones letales in dtero?.

Las manifestaciones clinicas se presentan en los pacientes cuando la via
metabdlica afectada es esencial para el buen funcionamiento del organismo y e!
grado de alteracion es suficiente para afectar el sistema. Algunos cambios
genéticos no tienen consecuencias clinicas y son solamente responsables de las
diferencias poliméiicas que hacen distintos a los individuos; ofros, producen
cambios que se expresan sélo bajo condiciones a las que probablemente el
individuo nunca se someta. Finalmente, hay otros que preducen la enfermedad,
pudiéndose manifestar en forma variable, de leve a letal. La mayor parte de los
EIM que se manifiestan clinicamente, pueden ser detectados en el periodo
neonatal o de lactanteS, Actualmenle, también es posible tamizar y detectar
muchas de ellas in tteroS,

La presencia de una mutacién puede dar lugar a una alteracion, ya sea en la
estructura primaria de la proteina, o en la cantidad especifica que se sintetice de
ella. En cualquiera de los dos casos, la habilidad funcional de la proteina puede
verse seriamente comprometida, sea esta una enzima, un receptor, un
acarreador, una bomba membranal o un elemento estructural. Este fenémeno
explica la gran diversidad de manifestaciones clinicas que se pueden encontrar
en los pacientes con estas enfermedades.



Sin duda, el problema més comuin en relacion a estas enfermedades es aprender
cuando sospecharlas, ya que de forma aislada parecen ser muy raras. Sin
embargo, dado el allo riesgo de recurrencia en las familias con miembros
afectados, es de gran imporiancia reconocer oportunaraente el cuadro clinico de
los EIM, incluirlas en el diagnéstico diferencial y realizar los estudios de tamizaje
apropiados para su deteccion’.

Los nifios con EIM pueden presentar uno o més de una gran variedad de signos y
sintomas durante o después de! periodo neonatal® Estos incluyen acidosis
metabdlica, detencidn del crecimiento y desarrolio, alteraciones neurologicas,
elevacién de algin matabolito en orina o sangre, o bien alteraciones en la
exploracién fisica tales como la hepato o esplenomegalia.

El diagnéstico preliminar y la confirmacion final de eslas enfermedades,
generalmente depende del hallazgo de metabolites acumutados o ausentes en
fluidos humanos tales como orina, plasma y/o liquido cefalorraquideo de anélisis
enzimatico de un tejide o células humanas en cultivo, del estudio de la proteina
afectada, o bien, del analisis molecular propio del DNA. Atn cuando hasta ahora
no existe terapia definitiva para estas enfermedades, existen herramientas
médicas Uliles para el manejo de estos pacientes, lales como el lratamiento
dietético, la prevencion de nuevos casos {consejo genélico, tamiz necnatai o de
porladores, diagndstico prenatal), procedimientos palialivos y transplante de
drganos®, Actualmente estamos viviendo el avance de la ingenieria genética y
probablemente en un future se puedan curar a los pacientes a través de la terapia
genétical®,

Por todo lo anterior y lo complejo del diagnostico y tratamiento de eslos pacientes,
no es posible que los pueda manejar un solo profesional de la salud, si no debe
ser un equipo multidisciplinario especializado en EIM.

La atencidn de estos pacientes se hard a iravés de el tercer nivel de atencién,
debido a que sus padecimientos se manifiestan en forma inexorable y limita
potencialidades fisicas, mentales, sexuales y reproductivas, que afeclan al
individuo, a su familia y contexto social, af trastornar su forma de vivir, y su nivel
socioecondmico, o cual perjudica grandemente su estabilidad y seguridad.

PAPEL DE LA ENFERMERA

El papel de la enfermera como promotora de ia saiud es de vital imporiancia ya
que es la encargada de ayudar a las personas enfermas o sanas, en la
realizacion de actividades que contribuyan a su salud o recuperacién.

El sisterna asistencial cambia con rapidez, conforme lo hacen las necesidades de
la sociedad y lo que ésta espera de dicho sistema. Numerosos factores sociales y
legislativos motivan la modificacidn del sistema asistencial. A su vez los cambios



en la poblacion general afectan la necesidad de servicios asistenciales y el aporte
de los mismos.

Los adelantos tecnoldgicos han side, muche mds numercsos que en todas las
demas épocas de la civilizacién humana. También los complejos sistemas de
comunicaciones que conectan a la mayor parte del planeta, ademas que se han
ideado diversos sistemas para el almacenamiento, recuperacion y distribucion de
la informacion.

Como resultado de la explosion reciente de los avances tecnoldgicos han surgido
las especializaciones dentro de enfermeria, con la finalidad de que la profesional
reciba educacion de alto nivel en especialidades como: pediatria, neonatologia,
atencion al paciente en estado grave, etc., para capacitarse en un érea clinica
especifica de la profesion brindando una alencion de enfermeria y realizando
procedimientos que sirvan para evaluar las necesidades asistenciales fisicas y
psicosociales de los individuos, ulifizando una amplia gama de técnicas y
métodos para planear y proporcionar servicios asistenciales directos e indirectos
como la coordinacién de personal de enfermeria en ios distintos niveles de
atencion, participando en la coordinacién del equipo multidisciplinario de salud
entre olros.

Por todo lo anterior es de suma importancia que el personal de enfermeria idee
modelos de atencion a través de manuales, donde se especifiquen las acciones
de enfermeria a seguir y que sean capaces de cubrir las necesidades de atencién
demandadas y que contribuyan al mejoramiento del sistema asistencial.

A continuacién se describirdn los principales EIM, atendidos en la Unidad de
Genética de la Nutricion.

ERRORES INNATOS DEL METABOLISMO
FENILCETONURIA

GENERALIDADES

La fenilalanina (Fen) es un aminodcido esencial que participa en la sintesis de
proteinas en los tejidos, la que no es utilizada es degradada por la via metabdlica
de la tirosina (TIR). Esta conversidn puede estar alterada por defectos a nivel de
la enzima fenilalanina hidroxilasa (FAHY), las enzimas que participan en la sintesis
de tetrahidrobiopterina (BH4) a partir de sus precursores y la dihidropteridina
reductasa (DHPR).



Todas estas alleraciones en e! sistema de hidroxilacién se denominan como
hiperfenilalaninemias, algunas no tienen consecuencias clinicas mientras que
otras producen daio cerebral grave; cualquiera de estos tres defectos son
autosomicos recesivos.

CLASIFICACION

Por su etiologia:

HIPERFENILALANINEMIA:

Transitoria
Persistente

FENILCETONURIA:
Por deficiencia (PAH)
Por deficiencia de Cofactor (BHy)
Por deficiencia de (DHPR)
FENILCETONURIA MATERNA

Por clinica se clasifica en:

MODERADA: Por tener niveles de fenilalanina pre tratamiento de 600 a 1200
micromoles por decilitro (umol/di).y,

SEVERA o CLASICA: Por tener niveles de fenilalanina pre tratamiento de 1200 o
més umolfdl.

La frecuencia de |a fenilcetonuria va de 1:10,000 a 1:20,000 nacidos vivos, sin
predominio de sexo.

MANIFESTACIONES CLINICAS

En(aforma Clésica o Severa los pacientes pueden presentar:

Bajo peso al nacimiento, nacimientos antes de {érmino y dificultades perinatales,
Generalmente estos pacientes pasan asintomaticos iniclando progresivamente
diversas alteraciones neurologicas y del comportamiento que pueden pasar
inadvertidas durante meses, también pueden presentar hipertonicidad muscular,
temblores, alteraciones de la marcha, el movimiento, la postura, asi como
convulsiones de dificil control.



Los pacientes no tratados pierden hasta 50 puntos del coeficiente intelectual,
durante el primer afio de vida, suelen cursar con falta de pigmentacién en el
cabello, piel, iris. eczema de origen desconocido, manifiestan un olor
caracteristico a “rancic” o a “ratén”, el cual es debido a la presencia de acido
fenilacético en orina y sudor.

En !a fenilcetondria materna:

Los hijos de madres fenilceton(ricas, que no llevan un control dietético y que
tienen aitos niveles de Fen en sangre presentan complicaciones como: bajo peso
al nacimiento, retraso mental, microcefalia, cardiopatias congénitas y anomalias
esqueléticas debido a que la Fen puede atravesar la barrera placentaria y se
produce una extremada acumulacion de este aminoacido en el feto, pudiendo por
lo tanto tener efecto teratogénico; por esto después de hacer el diagndstico de
embarazo en las mujeres fenilcetondricas, inmediatamente se debe empezar un
riguroso control dietético para evitar casi en su totalidad las manifestaciones
clinicas secundarias a neurotoxicidad por Fen, o bien, en los casos que sea
posible el embarazo debe planearse y deben regularse los niveles de Fen en
forma anlicipada.

DIAGNOSTICO

Este se realiza a través del tamiz neonatal {TN), que es un estudio cualitativo de
aminoacidos que se realiza en orina y sangre, este se hace de manera rutinaria
en muchos paises del mundo, como: EE.UU., Canada, México y otros!!. Una vez
detectada la fenilcetonuria por TN, se realizan pruebas cuantitativas como:
flurometria y cuantificacién de aminoacidos en orina 0 plasma por crematografia
de liquidos de alta resolucion (HPLC), siendo estos los que se realizan de manera
rutinaria en el paciente para su control médico y dietético. La FCU (fenilcetenuria)
también puede diagnosticarse a través de tamiz metabédlico, a través de
realizacion de cromatografia de aminoacidos en capa fina.

Es evidente que con fines de prondstico y tratamiento es de suma importancia el
establecimiento del diagndstico bioquimico especifico, mediante cuantificacién de
las actividades enzimaticas.

TRATAMIENTO

El tratamiento se hace a base de una dieta restringida de fenilalanina; el éxito
depende de que tan temprano se inicie 1a dieta, de lo contrario, los resultados
seran muy pobres y de dificil control. La dieta debera ser calculada segun las
necesidades de cada paciente por personal experimentado, debido a que los
ajustes que se hacen a base de vitaminas, minerales, CHOS, lipidos, proteinas,
energia, etc., requieren de monitoreo constante.



La dieta consiste en proporcionar una fdrmuta libre de fenilalanina y que ademas
contienen cantidades adecuadas de todos los nutrimentos, al que se agrega una
pequefia porcidn de leche para cubrir Jos requerimientos minimos para la sintesis
de proteinas, y a medida que va creciendo se le prescribe una dieta con alimentos
naturales, pero hipoproteices y la formula se convierte en un complemente de la
alimentacion.

Es de suma importancia que el tratamiento se siga hasta el término de la primera
década de Ia vida para alcanzar la maduracion def SNC.

La restriccion excesiva de fenilalanina puede dar lugar a presentar aminoaciduria,
anemia, pérdida de peso o poca ganancia, alteraciones en el balance
nitrogenado, disminucién de fenilalanina en plasma, disminucién de globulinas,
detencién del desarrollo, retraso mental e incluso la muerte. Por todo esto es
importante monitorear frecuentemente los niveles de fenilalanina en el paciente y
mantenerlos en 4 y 10 mg/dl.

La Fenilcetonuria Materna;

Es muy importante iniciar el tratamiento preferentemente antes o bien durante el
embarazo, tan pronto como éste sea detectado con objeto de mantener los
niveles de fenilalanina por debajo de 6mg/dl ya que con esto se evitan casi en su
totalidad los efectos teratogénicos de la misma.

ENFERMEDAD DE ORINA EN JARABE DE ARCE (MAPLE)

GENERALIDADES

Esta enfermedad, de herencia autosomica recesiva, tiene como base un bloqueo
en el catabolismo de los amincacidos de cadena ramificada (leucina, valina e
isoleucina), por lo que también recibe el nombre de "cetonuria de cadenas
ramificadas”. El defecto en esta enfermedad estd dado por la deficiencia de la
enzima deshidrogenasa de alfa-cetodcidos de cadena ramificada, complejo
enzimdtico mitocondrial que normalmente convierte a los alfa-cetodcidos de
cadena ramificada en éster de acil coenzima A (acil-CoA). Este bloqueo
metabdlico tiene como consecuencia la acumulacién de los aminoacidos de
cadena ramificada: leucina, valina y de sus cetoacidos respectivos; acidoo-2-
cetoisocaproico, acidon2-cato-3-metilvalérico y dcidon2-cetoisovalérico, asi como
sus hidroxiacidos correspondientes. Al parecer, la acumulacion de los acidos 2-
ceto e hidroxi de la leucina son los responsables del olor caracteristico similar al
de la miel de maple(arce), asi también el cetodcido de la leucina se ha prepuesto
como responsable dei dafio neurolégico severo que presentan estos pacientes.



CLASIFICACION

ACTIVIDAD ENZIMATICA
Clésica mencer al 2%
Intermitente 5-8%
Intermedia 3-5%
Respondedora a tiamina 25%

Asociado con piruvato deshidrogenasa

La fracuencia es de aproximadamente 1:200,000 nacidos vivos. (variaciones en
diferentes poblaciones).

MANIFESTACIONES CLINICAS
Forma Ciasica;

Los sintomas mas destacados conciernen el Sistema Nervioso Central (SNC);
estos sintomas aparecen aproximadamente de 3 a 6 dias después del nacimiento
y progresa répidamente si no se aplican medidas terapéuticas inmediatas.

El primer sintoma es rechazo al alimento, vémitos, pérdida progresiva del reflejo
de Moro, alteraciones en e! tono muscular (hiper/hipotonia), nistagmus, olor
caracteristico a jarabe de maple en orina siendo muy intenso cuando esta en
crisis melabdlica, convulsicnes, posteriormente surge la rigidez, con opistdtonos y
la cetoacidosis severa progresa rapidamente llevando al paciente a estado de
coma y sobreviene la muerle de 10 a 14 dias’2,

Formas Intermitente , Inlermedia y Respondedora a tiamina:

En esta variedad se detecta generalmente en preescolares, y generalmente
cuando cursan con una enfermedad interrecurrente con episodios febriles
infecciosos o estrés.

Los sintomas en estos nifos incluyen vémitos y ataxia intermitente. También
pueden presentar periodos con olor caracteristico, letargia, convulsiones,
episodios recurrentes de acidosis y signos neurolégicos, que pueden
manifestarse de forma brusca cuando los estimulos catabdlicos agudos o una
ingesta elevada de proteinas “precipitan” la aparicion del trastorno metabdlico
tipico y producen una acumulacién intensa de celodcidos y amincdcidos de
cadena ramificada.

El control metabdlico de estos pacientes es sumamente dificil, por lo que también
es necesario conocer que la restriccién excesiva de cualquiera de estos tres
aminodcidos pueda dar lugar a trastornos como los siguientes:



Deficiencia de Leucina: el nifio puede presentar pérdida de peso o poca
ganancia, pérdida del apetito, apatia e irritabilidad, y en los estudios de
laboratorio observaremos disminucion de la leucina en plasma, incremento de
Isoleucina, Metionina, Serina, Tirosina, y Valina en plasma.

Deficiencia de Isoleucina: puede haber pérdida de peso o poca ganancia, fisuras
en las comisuras de la boca, enrojecimiento de la mucosa bucal, temblores en las
extremidades y descamacidn de ia piel si el tiempo de deficiencia es prolongado.
En el laboratoric vemos: disminucién plasmatica de colesterol y de lle,
elevaciones de Lisina, Serina, Tirosina, y Valina en plasma.

Deficiencia de Valina: disminucion del apstito, irritabilidad excesiva y llanto,
pérdida de pesc o poca ganancia, puede haber disminucion de albumina.

DIAGNOSTICO

Se sospecha en los episodios agudos, es decir al observar a un recién nacido ¢
lactante con acidosis metabdlica severa, hipoglucemia y cetonuria. Ademas se
establece generalmente el diagnostico a partir del olor caracteristico del paciente
a misl de maple. Asi mismo, en diversas pruebas quimicas simples se utiliza orina
y éstas pueden facilitar el diagnostico como: la prueba de DNPH para alfa
cetodcidos, que debe posteriormenle confirmarse mediante métodos mas
especificos.

El diagndstico se confirma por la prueba de tamiz metabdlico, que permite
demostrar la acumulacidn especifica de aminoacidos de cadena ramificada
presentes en orina y plasma por cromalografia de amonodcidos en ¢apa fina. Por
HPLC se cuantifican estos mismos aminodcidos en micromolares, y por CEGEM
(Cromatografia de Gases - Espectometria de Masas) se demuestra la presencia
de cetoacidos de cadena ramificada.

Las formas intermedia e intermitente se diferencian en que en la primera los
niveles de amonodcidos ramificados no estan tan elevados, y es una forma mas
leve de |la enfermedad.

En la variedad intermitente en cambio, los niveles de ramificados pueden elevarse
mucho en episodios catabélicos, e incluso pueden llegar a fallecer durante dicho
episodio, sin embargo, estos pacientes tienen periodos en los cuales los
aminoacidos ramificados se encuentran en niveles totalmente normales, con una
remision total de los dates clinicos. La confirmacion de el diagnostico depende de
la demostracion del defecto enzimatico en el cultivo de fibroblastos o en linfocitos
del paciente.



TRATAMIENTO

Durante el evento agudo, el tratamiento debe ser inmediato ya que el paciente
requerird de cuidados intensivos y monitoreo neurolégico. La eliminacion del
exceso de metabolitos anormalmente acumulados en el torrente sanguinec debe
hacerse de inmediato, para lo que estd indicada la dialisis peritoneal o
hemodialisis. Ademas, debe administrarse al paciente glucosa (8-10mg/Kg/min) y
bicarbonato, ia primera para proveer adecuada cantidad de calorias y asi
combatir el alto indice catabdlico, y el segundo para conti~!ar la acidosis. En
ocasiones es necesaria la administracion de anticonvulsionantes, Durante los
episodios agudos debe suspenderse todo aporte de proteinas hasta que el
paciente se recupere del cuadro que pone en riesgo su vida.

El tratamiento crénico en la forma clasica, intermedia y respondedora a tiamina:
incluye el ratamiento dietético que debe ser lo suficientemente estricto para evitar
la acumulacién ancrmal de metabolitos en los fluidos corporales y al mismo
tiempo, lo bastante amplio para mantener el crecimiento somatico y la sintesis
proteica; este incluye el uso de una férmula especial que Io provee de todos los
nutrientes necesarios y restringida en su totalidad en los tres aminoacidos
problema.

Estos pacientes deben lievar un monitoreo estricto y control dietético,
especialmente en los episodios infecciosos febrites, para prevenir crisis
metabdlicas; también es recomendable administrar una dosis de 100 a 500 mg/dia
durante tres meses o mas'2, para pacientes con las formas clasica, intermedia e
intermitente ya que presentan una disminucién de la frecuencia de los episodios
de cetoacidosis con o sin diela restringida.

Los pacientes respondedores a tiamina necesitan dosis que van de 10 a 150
mg/dia y una dieta restringida en aminoacidos. La forma intermitente no requiere
tratamiento dietético estricto sin embargo, los nifios deben ser monitorizados
apropiadamente durante los episodios febriles ¢ postraumaticos.

DEFECTO DEL CICLO DE LA UREA

GENERALIDADES

Los aminoécidos tienen como primer cambio bioquimice en su degradacién, la
peérdida de su grupo amino, lo que resulta en la producgién de aminio libre, que
es altamente toxico al Sistema Nervioso Central. Ef amonio es destoxificado en el
hombre a través de la formacion de urea, que es un compuesto estable,
hidroscluble y de facil eliminacion renal. Esto sucede a través del Ciclo de la
Urea. Para que este ciclo se lieve acabo, se reguiere de cince enzimas que son:



Carbamilfosfato  sintetasa (CPS), Ormitina transcarbamilasa (OTC),
Arginosuccinato sintetasa (AS), Arginosuccinato liasa {AL) y Arginasa. Una sexta
enzima, la N-Acetilglutamato sintetasa es necesaria para la sintesis de N-
Acetilglutamato, el activador obligatorio de la CPS. Se conocen deficiencias
aisladas de cada una de estas enzimas, teniendo una prevalencia en conjunto de
1:3000 nacidos vivos. Estos EIM conslituyen las causas mas comunes de
hiperamonemia en la infancia'3. Ademés de los Defectos del Ciclo de la Urea
(DCU), existen otros EIM que se acompafian de hiperamenemia. A continuacién
solo se describira la deficiencia de OTC y Argininemia, debido a que es e! DCU
que se presenta con mayor frecuencia en la UGN.

DEFICIENC!A DE ORNITINA TRANSCARBAMILASA (OTC)

MANIFESTACIONES CLINICAS.

Esta deficiencia constituye el DCU mas comun y el Unico DCU que se hereda en
forma dominante ligada al X. Los pacientes masculinos homocigotos se
encuentran mucho mas afectados que las pacientes heteracigotas femeninas que
pueden tener una forma leve o asintomatica.

La mayor parte de los signos y sintomas en los pacientes masculinos recién
nacidos se encuentran relacionados con alteraciones en la funcion cerebral
independientemente de su causa. En general, el paciente afectado luce normal al
nacimiento, sin embargo, inicia el cuadro clinico pocos dias después de haber
iniciado la ingesta de proteinas. Las manifestaciones inician con rechazo al
alimento, vomito, taquipnea, alcalosis respiratoria y letargia que progresa hasta
llegar al coma profundo, ademas es frecuente que estos pacientes desarrollen
crisis convulsivas, En la exploracion fisica los pacientes pueden presentar
hepatomegalia ademas de los datos neurolégicos de coma profundo.

Se han cbservado también variedades leves que dan manifestaciones similares al
Sindrme de Reye, o qus indica la gran heterogeneidad del gene mutante.

DIAGNOSTICO

El criteric mas importante para el diagnosticc es la hiperamonemia. La
determinacién de la concentracion plasmatica y urinaria de aminoécidos y acidos
orgdnicos resulta til, ya que los niveles de ameonio en plasma en un nifio se
encuentran generalmente por arriba de 400 uM {normal 35-60 pM). Los niveles
sanguineos de nitrégeno ureico suelen encontrarse bajos. Los pacientes con
deficiencia de CPS o de OTC no tienen anormalidades especificas en el perfil de
los aminoacidos plasmaticos, excepto por el aumento de los niveles de glutamina,
acido aspdrtico y alanina secundarios a la hiperamonemia. También es



caracteristico encontrar una elevacidn importante de acido orético en la orina, lo
que hace el diagndstico diferencial entre OTC y de CPS.

El diagnéstico definitivo de un déficit de OTC tan solo puede establecerse
después de un estudio de las enzimas del ciclo de la urea en {gjido hepatico u
otros tejidos. Ya que todo paciente con alteracion hereditaria del ciclo de la urea y
los nifos con alteraciones del metabolismo de la glicina, propionato y
metilmalonato, asi como los individuos afectos de trastornos hepatices
hereditarios presentan hiperamonemia, la concentracién hematica de amoniaco
puede utilizarse tan solo como método selectivo para esta enfermedad.

Actuaimente es posible realizar el diagnéstico prenatal a través de biopsia de
higado fetal.

Las pacientes femeninas heterocigotas portadoras pueden ser identificadas a
través de la realizacion de cargas de proteinas por la via oral, o bien con pruebas
de reto con alopurinol en las que se observa como consecuencia una elevacion
del amonio plasmatico y una gran excrecion de acido orotico urinario.

TRATAMIENTO

Estos pacientes no responden & la restriccidn proleica, dialisis peritoneal,
exanguineotransfusiones ni a la administracion de necmicina o lactulosa. En
cambio, el prondstico es mucho mejor en enfermos con déficit parcial de OTC,
que responden bien a una restriccion dietética de proteinas (0.5 a 1.5 g/Kg/dia de
proteina). El grado de restriccion distética de protainas dependera del déficit de
OTC, pero los datos existentes hasta el momento indican que todo individuo cuya
actividad enzimatica sea superior a un 10% de los valores normales puede
desarrollarse adecuadamente desde el punto de vista fisico y mental, siempre que
la ingestion de proteinas sea lo bastante baja para impedir crisis
hiperamonémicas que afectan al Sistema Nervioso Central.

La administracion de benzoato de sodio (250mg/Kg/24 hr) para formar &cido
hiptrico a través de su reaccion con glicina endogena, es probablemente el
método mas efectivo para detoxificar y excretar amonio, a fravés de la formacion
de compuestos sintetizados endogenamente. El acide hipdrico tiene una
depuracién renal cinco veces por arriba de la filtracion glomerutar. Otro
compuesto Uil en la hiperamonemia aguda es el fenil acetato (250 mg/Kg/24 hr)
que se conjuga con glutamina, excretandose facilmente a través del sistema renal,
ademas de que no tiene efectos neurotoxicos. Estos pacientes también pueden
beneficiarse con la suplementacion de citrulina ya que una mol de citrulina puede
reaccionar con una mol de amonio para formar arginina.

Tratamiente a largo plazo: En general, todos los pacientes requieren de algin
grado de restriccién de proteinas (0.5-1.5 g/Kg/24 hr) sin importar el grado de
defecto enzimatico. Deben evitarse a toda costa los estados catabélicos que dan



lugar a hiperamonemia tales como infeccién local o generalizada y eventos
quirurgicos sin el adecuado suplemento caldrico.

ENFERMEDADES POR ATESORAMIENTO DE GLUCOGENO

GLUCOGENOSIS

ANTECEDENTES

El glucogeno es la principal forma de almacenamiento de carbohidratos en los
mamiferos. Estos en la sintesis y degradacién del glucdgeno dan lugar a un grupo
de enfermedades llamadas glucogencsis, es decir, enfermedades por
atesoramiento de glucégeno (EAG). Las manifestaciones de la EAG incluyen un
excesivo almacenamiento de glucdgeno estructuralmente normal o anormal en el
higado, musculo estriado, cardiace y riiion, La deficiencia de cada enzima da
lugar a cada una de las 12 variedades y subformas, las que pueden afectar
selectivamente a diferentes tejidos. Estas enfermedades son poco frecuentes v,
en su mayoria, se heredan en forma autosémica recesiva, con excepcion de la
deficiencia de la fosforilasa b cinasa que se puede heredar en forma recesiva
ligada al X. Muchas de ellas pueden diagnosticarse a través de la determinacion
enzimatica en leucacitos o cultivo de fibroblastos y, por lo tanto, es posible hacer
el diagndstico prenatal.

A continuacion solo se describirdn las que tienen tratamiento dietético.

TIPO |. GLUCOGENOSIS HEPATORRENAL (Enfermedad de Von Gierke).

Esta enfermedad se hereda en forma autosémica recesiva e incluye, en sus
manifestaciones clinicas, la presencia de un abdomen prominente, hepatomegalia
(generalmente desde e! nacimiento) y talla baja proporcionada. Es frecuente
encontrar xantomas en los parpados y las extremidades, didtesis hemorragicas
secundarias a anormalidades plaquetarias, musculalura “"bofa" y diarrea. Los
pacientes desarrollan crisis convulsivas secundarias a hipoglucemia a edades
tempranas. Conforme el paciente crece, el abdomen tiende a volver a su tamafio y
forma normal y, es comdn, que los pacientes vivan hasta la edad adulta. Cuando
la enfermedad se acompaiia de aumento del acido Urico, los pacientes suelen
desarrollar manifestaciones clinicas y bioquimicas de gota. Los hallazgos de
laberatorio muestran hipoglucemia de ayuno, elevacion de lactato-piruvato,
triglicéridos, fosfolipidos colesterol y &cido Urico en la sangre, una respuesta nula
a la estimulacién con epinefrina y glucagon, aminoaciduria y fosfaturia. Los
hallazgos radiolégicos muestran nefromegalia y, frecuentemente, es posible
demostrar la presencia de hepatomas a través de estudios de medicina nuclear.
Los adenomas hepaticos pueden transformarse en neoplasias malignas. E}
diagnostico de esta enfermedad se hace en una biopsia hepatica que revela la



acumulacion de glucégeno de estructura normal y la ausencia de glucosa-6-
fosfatasa (G-6-Pasa). Esta enfermedad presenta variacion enzimética
dependiendo de la parte del multicomponente de la G-6-Pasa que se encuentre
deficiente, dando lugar asi a sus variedades la, 1b y 1¢. El tratamiento estd
basado en la alimentacion intragastrica continua a base de una dieta rica en
carbohidratos, lo que da como resultado el crecimiento del paciente y fa
correccion de los niveles de metabolitos circulantes, asi come la regresion de los
hepatomas. En algunos casos, la realizacion de derivaciones portocava mejoran
las condiciones de los pacientes.

TiPO I1ll. DEXTRINOSIS (Enfermedad de Cori). Esta enfermedad se hereda en
forma autosdémica recesiva y es clinicamente similar a la glucogenosis tipo |}, sin
embargo, en la tipo Ill se encuentran desgaste y debilidad muscular importantes,
esplenomegalia, cardiomiopatia y ausencia de nefromegalia. La variedad adulta
de esta enfermedad se manifiesta con debilidad muscular progresiva e hipertrofia
cardiaca. La progresion de esta enfermedad, ademas es de curso mds lento que
la tipo | y el higado puede volver a su tamafo normal hacia {a pubertad. Los
estudios de laboratorio muestran transaminasemia persistente, hipogiucemia
después de ayuno, con respusstas variables en los lipidos plasméticos a la
estimulacion con epinefrina o glucagon. Las biopsias de higado muestran
acumulacion de glucdgeno estructuralmente normal (similares a dextrinas) y la
ausencia de amilo-1,6-glucosidasa {enzima desramificadora del glucégeno). La
deficiencia de esla enzima lambién se observa en leucocitos, musculos,
fibroblastos de la piel y vellocidades coriénicas. Sin embargo, pueden variar
dependiendo del analisis de la actividad enzimatica en todos estos tejidos para
llevar a cabo un consejo genético adecuado, diagndstico prenatal y manejo de los
siguientes hermanos del paciente, antes de que desarrollen Ia sintomatologia. El
tratamiento debe incluir alimentacion frecuente a base de dietas ricas en
proteinas en algunos casos y, alimentacion inlragastrica continua en aguelios
pacientes que desarrollan hipoglucemia.

TIPO VI. DEFICIENCIA DE FOSFORILASA HEPATICA. (enfermedad de Hers).
Este enfermedad se hereda en forma autosémica recesiva. Su cuadro clinico es
similar a la EAG tipo |, sin embargo, esta variedad es menos agresiva, pues los
pacientes presentan hipoglucemia y cetosis leve, retraso en el crecimiento y
hepatomegalia. El higado de estos pacientes muestra un aumento en el contenido
de glucdgeno y Unicamente cerca del 25% de la actividad de la fosforilasa
hepdtica es normal. Algunos pacientes también muestran deficiencia de la
fosforilasa en los leucocitos. Es importante realizar la determinacion del sistema
activador de la fosforitasa a fin de distinguir esta enfermedad de la deficiencia de
la fosforilasa b cinasa, El prondstico es bueno.

TIPO Vill. ENFERMEDAD CEREBRAL Y DESACTIVACION DE LA
FOSFORILASA HEPATICA SIN DEFECTO ENZIMATICO DEMOSTRADO. Los
pacientes afectados desarrollan hepatomegatia peco tiempo después del



nacimiento. Sin embargo, las manifestaciones clinicas que fa distinguen de las
demas glucogenosis estan relacionadas con dafio al sistema nervioso central. Los
nifios desarrollan nistagmus, ataxia, temblor troncal e hipotonia muscular
progresiva, alternando con periodos de hipotonia y espasticidad, hasta que la
espasticidad se hace mas severa. Gradualmente, sl pacienle pierde la relacion
con el medic que le rodea, pierde la respuesta a los estimulos, presenta
alteraciones de la deglucion, se confina a una cama y suelen morir a causa de
neumonias por aspiracion. Los niveles urinarios de epinefrina y norepinefrina se
encuentran elevados y la respuesta a la estimulacidn con epinefrina y glucagon
es normal. Las bicpsias de higado y cerebro muestran una gran cantidad de
glucdgeno en el tejido. Los niveles bajos en la actividad del sistema de fosforilasa
hepética no refiejan la deficiencia de ninguna otra enzima hepatica en el sistema
de activacion de |a fosforilasa. Los estudios en diferentes familias muestran una
preponderancia en pacientes del sexo masculino y, los realizados in vitro en un
pequefio grupo de mujeres afectadas, apoyan la forma de herencia, en fa mayor
parte de los casos, ligado al X. Sin embargo, existen otras familias que muesiran
un patrdn de herencia aparentemente autosémico recesivo. Esto puede explicarse
debido a que una subunidad de la enzima se codifica en el cromosoma X y la otra
en un autosoma.

GALACTOSEMIA

GENERALIDADES

La galactosemia es un EIM causado por tres posibles deficiencias enziméticas en
el metabolismo de la galactosa reconocidas hasta el momento: galactosa-1-P-
uridil transferasa, galacto cinasa o UDP-glucosa epimerasa, E! diagnéstico se
lleva a caba por el tamiz metabdlico se detecta por la elevacion de galactosa, de
galactosa-1-P o directamente |a deficiencia de la galactosa-1-P uridil transferasa
en la células rojas de sangre. No todos los programas de tamizaje detectan la
deficiencia de cinasa o epimerasa.

DEFICIENCIA DE LA GALCTOSA-1-P URIDIL TRANSFERASA

Es la forma més comun y severa de la enfermedad y se hereda en forma
autosdmica recesiva. La deficiencia de esta enzima causa la incapacidad de la
galactosa para ser transformada en uridina difosfogalactosa y glucosa-1-P, un
paso necesario en el metabolismo de |a galaclosa. La galactosemia y galactosuria
causan la patogénesis de |a hepato y neurotoxicidad, en esta enfermedad na han
sido descritas con detalle aun. El cuadro clinico consiste basicamente en la
aparicion de sintomas poco tiempo después del nacimiento e incluye vémitos,
pérdida de peso, ictericia, hepatomegalia, cataralas, hiporreactividad yfo sepsis
neonatal por Eschericha coli. Los pacientes con la forma aguda, que no reciben



tratamiento en forma temprana, fallecen. En cambio, los pacientes que presentan
la forma tardia, no aguda y que no reciben tratamiento oportunamente, sobreviven
con presencia de dafo hepatico, cataralas y refraso mental. Por esta razdn, es
conveniente evaluar esta posibilidad diagnostica en todos los neonatos con
ictericia sin causa aparenie o con sepsis por E. coli. El tratamiento de esta
enfermedad estd basado en la restriccion de galactosa en la dieta, a través de
férmulas que no contienen lactosa y, posteriormente, en una alimentacién sin
lactosa. La monitorizacién del tratamientc debe hacerse a través de la
determinacion de los niveles de galactosa-1-P. No lodas las formas de
galactosemia requieren tratamiento. El diagndstico de esta enfermedad se basa
en la demostracion de la deficiencia severa o ausencia tolal de la enzima en
entrocitos o fibroblastos. Actualmente, es posible hacer el diagndstico en forma
prenatal.

DEFICIENCIA DE GALACTOCINASA.

La deficiencia de galactocinasa da come resultado una variedad de galactosemia
que se hereda en forma autosémica recesiva. Esta enferimedad consiste en la
incapacidad para convertir galactosa en galactosa-1-P, dando como resullado
galactosemia y galactosuria. Las cataratas pueden ser la primera y unica
anormalidad que muestren los pacientes afectados, por lo cual todos ies neonatos
y lactantes con cataralas deben ser tamizados para galaclesemia. El pediatra
debe recordar que todos los nifos con un resultado positivo de galactosa urinaria
sin ofros sintomas, deben ser tamizados para la deficiencia de galactacinasa, ya
que el tratamiento dietético previene la formacidn de cataratas. Esta deficiencia
puede demostrarse en los eritrocitos y en los fibroblastos de los pacientes.

PLANTEAMIENTO DEL PROBLEMA:

Los pacientes con EIM tienen una serie de caracteristicas clinicas que hacen que
su tratamiento y control deba llevarse minuciosamente y en forma permanente. La
enfermera juega un papel importante en dicho control, pues fiene el primer
contacto con los pacientes que incluye desde el manejo y orden de su expedients,
la somatomelria, toma y registro de sus signos vitales, toma de muestras para
laboraterio, colaboracién en el examen fisico, etc, hasta el reforzamiento y
aprendizaje de conductas positivas para una buena adherencia terapéutica.

En México a diferencia de otros palses, no existe ningln centro hospitalario que
tenga establecidas en forma concreta las actividades del personal de enfermeria
en las unidades de manejo de los nifios con EIM. y dado que las caracteristicas
de los pacientes varian en diferentes grupos étnicos y al cambiar el entorno, los
requerimientos y la historia natural de las enfermedades son diferentes a los de
otros paises por lo que no deben extrapolarse acriticamente; es muy importante
investigar en forma prospectiva las necesidades de éstos en el contexto de la
composicion étnica, el entorno sociat y las caracleristicas Institucionales de Salud



en nuestro pals; es por lo tante de fundamental importancia el detectar las
necesidades de enfermeria de 10s pacientes que acuden a ella con el objetivo de
brindarles una mejor atencién y de sentar las bases para su manejo no solo en
esta unidad, si no en todas las que pretendan dedicarse a este ramo de la Ciencia
Médica.

JUSTIFICACION:

Los pacientes mexicanos con EIM son atendidos principalmente en la Unidad de
Genética de la Nutricién de! Instituto Nacional de Pediatria en colaboracion con
el Instituto de Investigaciones Biomédicas Basicas de la Universidad Nacional
Auténoma de México. Esta unidad fue el primer servicio en México dedicado al
diagndstico, tratamiento y atencion integral de estos pacientes, y es el Centro
Nacional de Referencia de los mismos.

Los pacientes de |a UGN tienen una serie de requerimientos y caracteristicas muy
especiales que exigen para su control, como ya se indicd el trabajo de todo un
aquipo complejo de salud entre 165 que se encusntran: los nutriélogos, médicos,
enfermeras, trabajadores  sociales, quimicos, técnicos laboratoristas
especializados y psicologos.

El papel de la enfermera en este equipo es de primordial importancia dado que
realiza una serie de actividades fundamentales para el paciente y es, junto con el
médico y el nutridtogo, la que tiene contacto diracto con el mismo.

Los pacientes con EIM son todo un reto para el equipo de salud puesto que son
enfermos crénicos que requieren un tratamiento permanente y una valoracion
médica continua lo cual implica visitas constantes al hospital, revisiones, toma de
muestras y realizacion de examenes frecuentes, aunado al tratamiento con
medicamentos generalmente costosos y dietas restrictivas muy especiales que
son dificiles de llevar a cabo tanto por parie de los pacientes como por parte de
los padres del mismo, puesto que deben pesar, seleccionar y registrar todos los
alimentos que ingieren.

Es por esto que la enfermera dedicada a los nifios con EIM debe estar
sensibilizada al trato de todos estos problemas para poder ayudar a resolverlos y
debe conocer tanto ia historia natural de estas enfermedades asi como su
evolucién y tratamiento.

Existe un grupo muy especial de EIM entre los que se encuentran: las Acidemias
Qrganicas, los Defectos del Ciclo de la Urea, y la Enfermedad de Orina en Jarabe
de Maple. Todos estos pacientes son especialmente labiales y faciimente pueden
sufrir descompensaciones metabdlicas que los llevan a lesiones cerebrales
graves o incluso la muerte. Estos pacientes en otros paises han sido salvados



gracias a la existencia de personal de enfermeria espacializado en EIM. En
nuestro pais no exisle ninguna enfermera especializada en EIM, y las enfermeras
pediatras o con especialidad en {a atencion al paciente en estado critico carecen
de los conocimientos de estas enfermedades por lo que en ocasiones no se
realizan todas las acciones que ameritan estos nifos.

Hay que recordar que a pesar de que estas enfermedadss no son muy {recuentes,
la participacién del personal de enfermeria es imprescindible, ya que es la que
mayor tiempo pasa con &l paciente, y sus observaciones son importantes para el
major manejo; por {odo o anterior existe una necesidad a nivel nacicnal de contar
con un grupe de enfermeras especializadas en EIM que puedan intervenir en el
diagndstica, tratamiento y actividades de investigacion.

La enfermera en cualquier campo en el que labore, dabe ser un agente de cambio
que-promueva no sola mejorias en dreas relacionadas con la salud, sino también
debe cotaborar en la educacién y bienestar emocional de los pacientes. Los
pacientes con EIM son un magnifico campo para realizar eslas actividades puesto
que al haber canstante trato con los mismos la enfermera debe, orientarlos,
reforzar conductas positivas y educarlos, para lograr que tengan el mayor
bienestar posible y la mejor calidad de vida.

HIPOTESIS

Los pacientes con Errores innatos del Metabolismo tienen caracteristicas
especiales tanio de diagnoéstico como de manejo y tratamiente que exige del
personal de enfermeria una base solida de conocimientos y habilidades para su
atencion integral. Con base a un analisis de sus casos y de sus requerimientos
especificos de enfermeria se elabarard un manual con el fin de organizar sus
actividades para lograr una mejor atencion asistencial a dichos pacientes.

OBJETIVO

Hacer un andlisis sobre los cuidados brindados a los pacientes de la Unidad de
Genética de la Nulricidn para deteclar las necesidades de atencion integral de
enfermeria, y sobre dichas necesidades elaborar un manual de actividades, en el
que se defina claramente la utilidad de cada una de ellas.



METODOLOGIA

1

Clasificacion del estudio:
longitudinal
no experimental
cerrado
prospectivo
analitico
aplicado

Universo:
Nifios que padecen algun Error Innato del Metabolismo.

Muestra:
Pacientes que son atendidos en la Unidad de Genética de la Nutricidn.

Lugar y Duracién
Unidad de Genética de la Nutricién, UNAM-INP.
doce meses {agosto de 1993 a julio de 1994).

Método de seleccion;
Todos los pacientes con Errores innatos del Metabolismo, que acuden al la
Unidad de Genética de la Nutricién ya sea a confirmacion diagnostica, a
tratamiento o a control,

Criterios de Inclusiom.
Pacientes que son atendidos en la Unidad de Genética de la Nutricién.
Pacientes que tienen expediente registrado.

Criterios de Exclusidn:
Pacientes cuyo expediente tenga informacion incompleta.



RESULTADOS

El estudio se realizo en 102 pacientes los cuates son atendidos en la Unidad de
Genética de la Nutricién, encontrdndose que el 33.3% corresponde al sexo
femenino y el 66.6% al sexo masculino (tabla 1). Sus edades comprenden desde
fecién nacidos hasta 26 afios de edad, un 25.4% corresponde de O a 5 aflos,
16.6% de 16 a 20 afos y 15.6% de 6 a 10 afios (tabla 2).

TABLA No. 1

SEXO DE LOS PACIENTES

‘Sexo No %,
Femenino 35 343
Masculina 67 85.8

TOTAL 102 100

Fuente: Investigacidn realizada en pacientes de 1a UGN, UNAM-INP.

TABLA No. 2

LUGAR DE PROCEDENCIA

Lugar No %
D.F. 40 39.2
Jalisco 13 127
Edo. de México 6 LX]
Guanajuato 6 5.
Michoacan 8 5.
Sinaloa 5 4.
Guemrero 4 3.9
Pugbla 4 3.9
Morelos .9
Oaxaca 3 A
Otros ] 8.
Perdidos 3 2, |
TOTAL 102 100 ]

Fuente: misma del cuadro 1.

En el lugar de origen se halld que un 39.2% provienen del D.F., 12.7% de Jalisco
y solo un 2.9% de Morelos y Oaxaca respectivamente (tabla 3). En cuanto al perfil
socioecondmico mensual mostrd que el 40% percibe, 3 salarios minimos, 33.3%
un salario minimo y solo un 3.3% 5 o mas salarios minimos {tabla 4). La
ocupacion de las madres de los pacientes es principalments el hogar can un 90%,
el resto 3.3% son empleadas, comerciantes o secretarias (tabla 5), con respecto a
los padres se observa que un 23.3% son campesinos, 20% empleados y sélo un
6.7% maestros (tabla 6). En lo que se refiere a costos promedio del diagnéstico
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es de N$905.00 que incluye pago de la consulta, examenes de laboratorio como
Cromatografia Liquida de Alta Resolucién (HPLC), biometria hemadtica
Cromatografia de Gases Acoplada a Espectometria de Masas (CGEM), etc. El
gastoe mensual por {ratamienio de estas enfermedades es de N$1,108.00
incluyendo HPLC, flurometria, pago de la consulta tratamiento a base de férmulas
especiales, etc.(tabla 7).

TABLANo. 3

EDAD DE L.OS PACIENTES ATENDIDOS EN LA UGN

RANGOS No %

1@ 26 254
6-1 18 15.6
- 15 7 6.8
-20 17 16.8
21-28 11 10.7
Perdidos 25 24.5
TOTAL 102 100

Fuente: misma del cuadro 1,

TABLANo. 4
INGRESOS EN SALARIOS MINIMOS

No, de Salarios No %
10 33.3

2 5 6.7

3 12 40.0

4 2 8.7

5 1 a3
TOTAL 30 100

Nota: Estos datos se obtuvieron solamente de los pacientes activos.
Fuente: misma del cuadro 1.

TABLANo. 5

OCUPACION DE LAS MADRES

Ocupacidn No %
| Hogar 2] 80
| Secrelaria 1 .3
| Comerciante 1 .3
Empleada 1 3
JOTAL 30 100
Nota: estos datos se obltuvieron solamente de los pacientes activos.

Fuente: misma del cuadro 1.
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TABLA No. &

OCUPACION DE LOS PADRES

Fuente: misma del cuadro 1.

TABLA No,7

Ocupacién No %
Campesing 7 23.3
Empleado 8 20
Comerciante 5 18.7
Agente de Ventas 3 ‘10
Maestro 2 67
Otros 7 23.3

TOTAL 30 100
Nola: estos datos solamenle se obluvieron de fos pacienies activos.

COSTO DEL TRATAMIENTO Y DIAGNOSTICO DE PACIENTES DE LA UGN

Costo
Diagndstico N$ 505.00
T jent N$ 1,198.00

Fuente: misma del cuadro 1.

El grupo de enfermedades mas frecuentemente diagnosticadas en la Unidad de
Genética de la Nutricion son las aminoacidopatias con un 58.8%, trastornos de
los carbohidratos 27.4% y solo un 5.8% corresponden a otros (tabla 8). Dentro de
el grupo de las aminoacidopatias los diagnésticos mas frecuentes son:
fenilcetonuria con un 48.3%, enfermedad de orina de jarabe de maple 15% e
hiperglicinemia no cetésica 8.3% (tabla 9). De los trastornos de los carbohidratos
ocupa un 67.8% las giucogenosis, 28.5% la galactosemia y un 3.5% Deficiencia
de 1-6 difosfatasa (tabla 10); por dltimo en las acidemias organicas solo se han
diagnosticado en 7.8% y la mayoria de ellas son deficiencia de piruvato
deshidrogenasa (tabla 11).

TABLA No. 8

GRUPO DE ENFERMEDADES DE MAYOR DIAGNOSTICO EN LA UGN

Nombre del Grupo No. %

Aminoacidopatias 60 58.8
Trastornos de los Carbohidratos 28 275
Acidemias Organicas 8 7.8
Oiros 6 2.8
TOTAL 102 100

Fuente: misma del cuadro 1.
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TABLA No. 9
PRINCIPALES AMINOAGIDOPATIAS

No %
Fepilcetonuria 29 48.3
Enfermedad de Orina en 9 15
Jarabe de Maple
Defecto de! Ciclo de la Urea 6 10
Hiperglicinemla no Cetdsica 5 8.3
Olras 1 18.3
TOTAL 60 100
Fuente: misma del cuadro 1.

TABLA No,10
PRINCIPALES TRASTORNOS DE LOS CARBOHIDRATOS

No %

Glucogenosis 19 67.8
Galactosemia 8 28.5
Del. de Frucluosa 1-6 1 35
Difosfatasa

TOTAL 28 100

Fuenle: misma del cuadro 1.
TABLA No.11

PRINCIPALES ACIDEMIAS ORGANICAS

No 1%
Def. de Piruvato 5 62.5
Deshidrogenasa
Otras 3 37.5
TOTAL 8 100
Fuente: misma del cuadro 1.

El estado actual de nuestros pacientes es el siguiente: 50% estan vives, 16.7%
fallecidas y el 33.3% perdidos (tabla 12). El porcentaje de los pacientes perdidos
segun diagndstico es: 32.3% glucogenosis, 14.7% galactosemia y 2.98%
enfermedad de orina en jarabe de maple {tabla 13).
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TABLA No.12

PORCENTANJE DE PACIENTES VIVOS, FALLECIDOS Y PERDIDOS

No %

Vivos 51 50
Fallecidos 17 16.7
Perdidos 34 333
{ TOTAL 102 100

Fuente: misma del cuadro 1.

TABLA No. 13

PACIENTES MAS FREGCUENTEMENTE PERDIDOS SEGUN DIAGNOSTICO

No %
Glucogenosis 11 323
Galactosemia ] 147
Hiperglicinemia no Cetdsica 3 8.8
| Defecto del Giclo de la Urea 2 58
Homocistinosis 2 5.8
Fenilcetonuria 2 5.8
Enfermedad de Orina en 1 29
Jarabe de Maple
Qlras 8 23.5
TOTAL 34 100

Fuenle: misma del cuadra 1.

En lo que se refiere a perfil de mortalidad se logra apreciar que un 60%
corresponden a deficiencia de piruvate deshidrogenasa, 55.5% a enfermedad de
orina en jarabe de maple y solo un 6.8% a fenilcetonuria (tabla 14).

TABLA No. 14

INDICE DE MORTALIDAD POR DIAGNOSTICO

Enfermsdad No. de pacientes | Fo %
Enfermedad de Orina en 9 5 555
Jarabe de Maple

Deficiencia de Piruvato 5 3 60
Deshidrogenasa

Fenilcetonuria 29 2 6.8
Glucogenosis 19 2 10.5
Defecto del Ciclo de la Urea 6 2 33.3
Tirosinemla 2 1 50
Acidemia Melilmaldnica 2 1 50
Galaclosemia 8 1 12.5
Fuente: misma del cuadro 1.
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En cuanto al drea asistencial se refiere el nimero de cilas dadas de marzo de
1993 a mayo de 1994 fueron; 143 de las cuales se atendieron a un 77.6% y un
22.3% no asistieron (tabla 15), de los pacientes atendidos un 84.6% fueron
subsecuentes y un 15.3% de primera vez (fabla 16). E! mayor nimero de
consultas por diagnéstico correspondié con un 21.6% a defecto del ciclo de la
urea, 20.7% a fenilcetonuria y 1.8% a hipercolesterolemia, galactosemia y
deficiencia de piruvato deshidrogenasa {tabla 17).

TABLA No. 15

NUMERO DE PACIENTES CITADOS

Pacientes No %
Atendidos 111 716
No aslstieron 32 22.3

TOTAL 134 100
Fuente: misma del cuadro 1.

TABLA No, 16
TIPO DE CONSULTA
Tipo de consulta No %
Primera Vez 17 15.3
Subsecuente 94 84.6
TOTAL 111 100
Fuente: misma del cuadro 1.
TABLA No, 17

NUMERO DE CONSULTAS POR DIAGNOSTICO

Diagnostico No %
Defactg del Ciclo de la Urea 24 216
Fenilcelonuria 23 20.7
Glucogenosls 2 10.8
Enfermedad de Orina en 12 10.8
r_._lgLabe de Maple
Cistinosts 03 2.7
Hipercolesterolemia 02 1.8
Galactosemia 02 1.
Def. de Piruvato 02 1.8
Deshidrogenasa
Qlros 31 27.9
TOTAL 111 100
Fuente: misma del cuadre 1.
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Se encontrd que algunas de las limitantes para la atencion de estos pacientes
son: que en lo que se refiere a los expedientes clinicos sélo un 27.4% estéan
completos y el resto no tiene informacion suficiente (tabla 18},

TABLA No. 18

INFORMACION DE LLOS EXPEDIENTES DE LOS PACIENTES ATENDIDOS EN LA UGN

Informacién No %

Complela 28 274
{ncompleta 74 72.5
TOTAL 102 100

Fuente: misma del cuadro 1,

En la UGN, se practican las pruebas de Tamiz Metabdlico, Cromatografia, Beutler
Cromatografia de Aztcares desde 1972;y el Tamiz Neonatal desde 1992, v la
CGEM se practica desde 1993 {tabla 19).

TABLA No. 19
TIEMPO EN A0S DE ELABORACION DE EXAMENES DE LABORATORIO MAS
FRECUENTES DE LA UGN
Nombre del exdmen Aios
Tamiz metabélico 1972
Cromatografia de azucares 1972
Cromatografia de gases 1972
HPLC 97:
Beuller 97
Tamiz neonatal 99,
CGEM 1693
Fuenie: misma del cuadro 1.
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CONCLUSIONES Y SUGERENCIAS

Considero que como limitantes para la recoleccion de datos es, encontrar
expedientes con datos incomplelos los cuales son fundamentales para el
diagndstico y tratamiento de los pacientes, también se observd que debido a que
el parsonal médico y de enfermeria estd poco sensibilizade a lo que son los
errores innatos del metabolismo es dificil hacer el diagndstico de estos, ademéas
de que recientemente se implementaron nuevas técnicas costosas para el
diagnéstico y control de las mismas como; CGEM y Biologia molecular.

En base a los problemas detectados en nuestro estudio, decidimos realiza las
siguientes acciones:

Debido a que tienen poco tiempo de implementadas fas nuevas técnicas de
labaratorio para el diagndstico y control de pacientes con errores innatos del
metabolismo a los que el personal médico y de enfermeria estdn poco
sensibilizades, se modifico la solicitud de estudios metabélicos incluyendo signos
y sintomas relevantes para poder facilitar el diagndstico.

Dado a que la informacidn contenida en los expedientes la cual es fundamental
para el control del tratamiento de los pacientes se encuentra en muchas
ocasiones incompleta, fue necesario colaborar en la elaboracién de hojas de
concentracién de datos:

Hoja de concentracién de datos de laboratorio.
Hoja de concentracién de aminodcidos en plasma.
Hoja de control dietético de acuerdo a el diagndstico.

La mayoria de nuestros pacientes viven en diferentes estados de la republica
mexicana lo que en ocasiones no permite que haya una comunicacién mas
estrecha por lo cual colabaré en la organizacién de reuniones asi como, la
elaboracion del boletin "Amigos metabdlicos” de la Unidad de Genética de la
Nutricién con la finalidad de que se conozcan los pacientes y familiares as{ como
el intercambio de experiencias y fomentar el acercamiento hacia el equipo
multidisciplinario que los atiende.

Dado de que la Unidad de Genética de la Nutricién no cuenta con manual de
actividades de enfermeria se elabord uno con ia finalidad de mejorar la atencidn
incluyendo solamente aquellos diagndsticos con lo que tuve estrecho contacto.

Debido a que el manejo de pacientes con EIM requiere que sea por un equipo
multidisciplinario de salud preparado, es de vital importancia que !a enfermera
participe en todas aquellas aclividades de tipo administrativo, preventivo,
asistencial, docente o de investigacion, ya que solo de esta manera lograra cubrir
las necesidades que surjan de forma integral.



Es importante recalcar que para que se preste una atencion integral al paciente,
es necesario que desde su captacién para la confirmacién de diagndstico se
cuente con una herramienta completa dende se mencionan signos y sintomas
mas importantes para sospechar alguna enfermedad en especifico y hacer un
diagnostico mas certero en el menor tismpo posible.

La enfermera debe conocer detalladamente la historia natural de cada una de las
enfermedades de los EIM, asi como los problemas mas frecuentes que se
presentan durante e! diagnéstico, manejo y tratamiento de estos pacientes, ya que
solo de esta manera serd capaz de satisfacer las necesidades y expectativas
cambiantes dentro de la UGN.

La enfermera como parte del equipo de salud debe participar en {a elaboracion o
correccion de ta solicitud para diagndstico de EIM, hojas de concentracion de
datos, ya que es un material con el que constantemente trabaja y le proporciona
elementos para mejorar la calidad de atencion al paciente.

La educacion para la salud al paciente y/o familiar debe ser constante y en forma
clara y que cubra las necesidades detectadas, el equipo multidisciplinario de
salud decidird cual serd el método o material en que se dara a conocer, como
puede ser: boletin, manuales, sesiones, audiovisual, etc. El papel de la enfermera
como promotora de |a salud es determinante para corregir o reafirmar conductas
favorables de educacién para fa salud, por lo que su participacién en la
elaboracién de este material es determinante; la enfermera debe fomentar la
responsabilidad del paciente y/o familiar para el mejoramiento de su salud ya que
estos son los Gnicos que controlan su vida y el cambio de conductas tendrén un
efecto positivo en esta.

La enfermera para determinar los efectos de intervencion y asistencia al paciente,
es necesario que lo haga a través de la investigacion, sin tales investigaciones no
se generaran fundamentos cientificos para moedificar la practica asistencial.

Sera responsabilidad de la enfermera participar en la diferentes investigaciones
que favorezcan la atencién a estos pacientes, de igual manera debe estar
constantemente atenta a los problemas y préctica de su disciplina que pueden
servir como base para definir problemas susceptibles a investigacion.

Debido a que el personal de enfermeria tiene mas contacto con el paciente, se
encuentra en la posicidn mas adecuada para !a identificacion de tales problemas
e interrogantes con los cuales puede elaborar herramientas de trabajo con
fundamento cientifico como son: los manuales de atencién que permiten mejorar
la calidad de atencion y sera responsabilidad de la enfermera actualizarlos
constantemente de acuerdo a las necesidades que se presenten.
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Para que la investigacién se pueda seguir llevando a cabo es necesario que se
den a conocer los resultados, s6lo de esta manera se pueden corroborar
mediante su empleo.

“¥
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ANEXOS
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HOJA DE CONCENTRACION DE DATOS

INVESTIGACION PROSPECTIVA DE UNA POBLACION DE PACIENTES MEXICANOS CON ERRORES INNATOS DEL METABOLISMO
ATENDIDOS EN LA UNIDAD DE GENETICA DE LA NUTRICION DEL INSTITUTO NACIONAL DE PEDIATRIA, PARA DEFINIR SUS NECESIDADES
DE ATENCION INTEGRAL DE ENFERMERIA | .

. FICHA DE IDENTIFICACION

1.  Nombre:

2. Registro det |LN.P.
3.  Clave del Protocolo
4. Sexo
1 =femenino 2 = masculing

5. Edad (aa mm dd)

6. Lugar de Procedencia;

7.  Estado actual
13yiva 2= muerto 3 = perdida

I. DATOS PATOLOGICOS

8.  Grupo de enfermedad al que pertenece
1 = aminoacidopatias 2 = trastomos de los CHOS
3 = acidemias orgénicas 4 = ctras

Fecha de llenado:

Nombre de quien realizé ¢f llenado:

Ob

Diagnéstico:

AREA ASISTENCIAL

Asiste a sus citas

1=si 2=n0
Tipo de consulta

1 = Primera vez 2 = subsecuente
Datos del expediente

1 = corpletes 2 = incompletos

PERFIL SOCIQECONOMICO

Ocupacién de la madre
1 =hogar 2 = sezretaria 3 = comerciante
4 = empleada S = otras

Ocupacion del padre

1= P 2= empl 3=
4=maesiro 5=ctro

ingreso en salarios minimos
1=1 232 3=3 424 535

000

0040
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88% masculino

GRAFICA No. 1

SEXO DE LOS PACIENTES

34% femenino
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GRAFICA No. 2
LUGAR DE PROCEDENC!A DE LOS PACIENTES DE LA UGN

Perdidos
Otros 3%

DF.
38%

8%

Edo. Mex,, Gto., Mich
18%



te

11% 21-26

GRAFICA No. 3

EDAD DE LOS PACIENTES ATENDIDOS EN LA UGN

25% 135 ' : % perdidos

17% 16-20 7% 11-15

16% 6-10




GRAFICA No. 4

INGRESO EN SALARIOS MINIMOS

. 5 Salarios
4 Salarios 3%
7%

1 Salano
33%

3 Salaries
40%

2 salarios
17%
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GRAFICA No. 5

OCUPACION DE LAS MADRES

Comercio

Secretaria 3%

3% 3% Empleada

Hogar
91%
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GRAFICA No. 6
OCUPACION DE LOS PADRES

Campesinos
5% Empleados
10%

Comerciantes
14%

Agentes de Ventas
Maestros 9
24%
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GRAFICA No. 8
GRUPO DE ENFERMEDADES DE MAYOR DIAGNOSTICO -

Otras

Acidemias orgénicas 6%

us\lll

Trastornos de [os CHOS
27%

Aminoacidopatias
59%
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HGNC
8%

DouU
10%

GRAFICA No. 9
PRINCIPALES AMINOACIDOPATIAS

Otras

15%



GRAFICA No. 10

PRINCIPALES TRASTORNOS DE LOS CARBOHIDRATOS
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GRAFICA No. 11

PRINCIPALES ACIDEMIAS ORGANICAS
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GRAFICA No. 12

PORCENTAJE DE PACIENTES VIVOS, FALLECIDOS Y PERDIDOS

Perdidos
33%

Fatlesidos
17%
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GRAFICA No. 13
PACIENTES MAS FRECUENTEMENTE PERDIDOS SEGUN DIAGNOSTICO




i

GRAFICA No. 15
NUMERO DE PACIENTES CITADOS

No asistieron
22%

Atendidos
78%
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GRAFICA No. 16

TIPO DE CONSULTA

Primera vez
15%

Subsecuente
85%
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GRAFICA No. 17

PORCENTAJE DE CONSULTAS POR DIAGNOSTICO

DCu

HCM. GAL, DPH . 7 : Fcu
5% / ’ 21%

GCGS,EOM
2%
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GRAFICA No. 18

INFORMACION DE LOS EXPEDIENTES DE LOS PACIENTES ATENDIDOS EN
LA UGN

Completa
2T%

Incompleta
73%
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UNIDAD DE GENETICA DE LA NUTRICION

VNIVERADAD NACONAL e le
AVENMA DE SOLICITUD DE ESTUDIOS DIAGNOSTICOS PARA
MIxico ERRORES INNATOS DEL METABOLISMO
Sélo se aceptarfin muestras aconipad de esta solicitud debid (¢ ltenada
Senrichor,
Cama:
Bdad:
Fecha:
TIFO DEMUESTRA INFRESION DIAGAOSTICA
Suero o plasma A
Orina Rinic
LCK G
| Sangre en papel fliro Gl
Ours: ndrial
7 Thnoms)
[T
ANOMALIAS Fi ANOMALIAS NEFROLOGICAS NUTRICION ACTUAL
Retraso estatural Cilculor rennbes Onal: Soya () teche{) Frutas(}
Retraso panderal Quistes tenalrs Pateniernl:
‘Anowalias ce [allc 1 Otra; Dictes evpeelaless
Facien toaca
fias £ cabellys @ udss AROMATIAS SETROTONCAS GFENETICA
Arvomaliag cutiomss Retraso mental T ot
Atazla troa familiares con cnadro purecdo
Froasthidad 1 Acabi Lo infancia
ctericia Ilipotopis
Crisls de apoca MENCACION ACTUAL
Taquipnea I Amplciling
Coma{ Latargia Atido Yalproko
Hor e1trelio de by orima Transtomos ko Dtroas
SIGNOS OCULARES AROMALIAS RARIOLDGICAS
Opecidad corneal Hriraso de is edad dets TRANSFUSIONES PREVIAS
Catarsiay Anoniatias esque bé thcay bl
Mancka rofa - cerera [¥ Y No.
’___Dvm: [¢,1, 11
OHSERVACIONES:
ANOMALIAS CARDIACAS HEANTOLOGLA
Ci ineniln
Otras: sicaprnis
ANOMALIAS GANTROINTESTINALES ARciriatas
Vieito
Dirres ANOMALIAS DE LABORATORIO
Recheao de allmynton Ackdosls
Insuficlencla hephticn Alcabosts
[ar Hipogh
Letoals
[IT
Aciderds lictic
Edad de Inlein del “Tamiz Metabilico presio anormal { } 1
Cuns sguda () Sepibi ()
MEDICOSOTICIIANTES
CIAVE:
A48 - 0!

Seccidn Clinka 606 00-02 Kt 333 / Seccibn Hixlea 606-34 £9 80¢-33-8 FAN: 606-34-89
Av, De La Imsan No. 1 4* Plao Col lmurgentes Oululkcn C.P, 04830 18
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ﬁ‘“’éﬁ INSTITUTO DE INVESTIGACIONES BIOMEDICAS
¥ ! fear Unidad de Genética de la Nutricién

UNIVERALAD NACIONAL DATOS DE LABORATORIO

A?FA"MA DI
Muico

NOMBRE: CLAVE DEL PROTOCOLO:

FECHA DE NACIMIENTO: REG.LNP.:

DIAGNOSTICO: EDAD DE DIAGNOSTICO:
T | DATOS FISICOS DATOS DE LABORATORIO
Wmla | 0| WA T PE ) Hb | Hio. | Leu. | Seg. | Retis | Linf. | Plag. | P.T. | Alb. | Giob | Col. FERRITINA | Gloc |  Ouos

X - cm Lg%l % lmmh{ % %. % |{mmc| gr*% | mg% | mg% | mg% ! mg % % | mg%
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INSTITUTO DE INVESTIGACIONES BIOMEDICAS

Unidad de Genética de s Nutricién
VNIVERSDAD NAGJONAL
AVENMA DL CONCENTRACION DE AMINOACIDOS
MExico

NOMBRE: CLAVE DEL PROTOCOLO:

FECHA DE NACIMIENTO: REG. LN.P.;

DIAGNOSTICO: EDAD DE DIAGNOSTICO:

FECHA GLU SER«HIS GLN GLI*TRE ARG AlA TIR TAU VAL MET HE LEU FEN ORN s OTROS
23-230 103.197 37367 159-318 23.86 137-303 317 57-11%5 128283 11-16 26-93 45-135 2661 10-107 71-151

*Las i sc ran exp das como M.
NOTA: Los valores referidos como les s¢ de: Disturb: of Amino Acids Mctabolism; Clinical Cl y and Di is. Bremer, et al. pag. 207.

8




AN
§
;
/]

A
M’ :

l

£2
oA

é’%

e g*l‘ L.
k CERTE0

VNIVERADAD NACJONAL

INSTITUTC DE INVESTIGACIONES BIOMEDICAS
Unldad de Genética de la Nutriclén

HOJA DE CONTROL DIETETICO FCU

INP

AVEN™MA DE
MExicp

NOMBRE: CLAVE DEL PROTOCOLO:,

FECHA DE NACIMIENTO: REG. IN.P.:

DIAGNOSTICO: E DAD DE DIAGNOSTICO:

FECHA DATOS FISICOS DATOS NUTRICIONALES

d/'m/a PESO PESO DERACIT TALLA | TALLA PHE. TYR. PROT. | CHOS. | GRASAS | INERGIA LiQ. VIT. OTROS
R I R
cm. em. pony ml UL

Kg

*

mg | mg | g 2 £
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AMIGOS . |
METABOLICOS *

BOLETIN DE PADRES Y AMIGOS DE NINOS COQ;\

ENFERMEDADES METABOLICAS HEREDITARIAS

PUBLICACION DEL SERVICIO DE GENETICA DE LA NUTRICION Vol. 1
DEL INSTITUTO NACIONAL DE PEDIATRIAY PRIMAVERA 1894
DE LA UNIVERSIDAD NACIONAL AUTOMONA DE MEXICO .

CONTENIDO COMITE EDITORIAL
Dr. Antonlo Veldzquez Aretiana.
Presenacién ! Jefo de fa Unidad.
La herancia en fa nutricion:
a propbsilo de los errores A Dra. Marcela Vela Amleva,
innates def metabolismo  (parte 1) 2 Asistente Clinico.
Fiesta Navidefia 5 Isabel Clcerén Arellano,
Enfermora.
Iidive 1 8
Melabolfduertgisime Catalina Mariln del Campo.
Recetas 8 Nutridloga. .
] Seceldn Trabajo Soclal
2oaldglco oL P
Magnolla Cantero Mohedano,
PRESENTACION

Dr. Antonlo Veldzquez Arellano, Ora. Marcela Vela Amleva.

El bolglin "AMIGOS METABOLICOS", Inicla con este ndmero su aparicldn. Su abjelivo es ser un medio de

comunicacién, difgldo @ padres y personas relacionados con los pacientes que padecen alguna enfermedad
melabdlica.

Esta publicacién prelende afianzar Ios fazos de unlén entro lodos los que estamos Involucrados con las
enfermedades metabdiicas para comp p buscar y onconlmr amigas.

E! bolelln exst4 abierto a lodas las colaboraciones de padres, niftos, y persenal mlaclonado, las cuales deberAn
enviarse 4 la sigulente direccién: Amigos Metabdlicos Av. IMAN No.1 4o, piso Col. nsurgenles Cuicuilco,
C.P. 04530. :

Esparamos que les guste y que scbre todo sea (lil para que todos los que eslamos relacionados con estas

enfermedades sepamos que no estamos solos, y que juntos podemos lograr 16 que anhelamos: ef bienestar
para nuestros nifos.
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La herencia en la nutricién:
a propésito de los errores innatos del metabolismo

Antonio Velizquez Areliano
Unidad de Genética de la Nutricon
Instituto de Investigaciones Biomédicas, UNAM

Primera parte

Lo que es comida para uno, puede ser veneno para otro"
Sir Archibald Garrod

A punlo de ser dada de alta de uno de
los hospitales de Zamora, Michoacan, la
recien nacida es sometida a una nueva y
minuciosa revisién por parte del pedialra.
Hay motivos para eslar alerta; ella es ¢l
nuevo miembro de una familla en la que
hay otros cualro hermanos, dos de ellos con
retraso mental, El relraso es profundo en el
mayor, de cuatro ahos de edad; no camina
ni habla y apenas ¢s capaz de soslener su
cabeza. El menor cumptird un ano ¢l mes

"Iy

préximo pero ya muestra signos evidenles
de lenlitud en el desarrollo de las
habilidades moloras y de relacién social,

Después de un estudio meticuloso de la
pequefa, que nacié hace sélo dos dias -
Susana ser4 en nombre que le pondrén al
regislrarala  una  semana  después-, el
pedialra concluyd que no hay nada anormal.
Un par de horas anles un médjco residente
Ie habla picado el talén con una lancela



para recoger unas gotas de sangre en una
tarjeta de papel fillro absorbente. Similar
operacion clectué con los demids bebés
nacidos en ese hospita) el mismo dia que
Susana. Las tarjetas, con las gotas de
sangre ya secas y con los dalos de
indentificacion necesarios, fueron pucstos
en un sobre y cnviddas por autobis a la
Ciudad de México. Todos los dias se repetia
esla rutina, El destine final era un
laboratorio del Institulo de Investigaciones
Blomédicas de la Universidad Nacional
Autdnoma de México (UNAM), en donde se
concentraban no solo las tarjelas de filtro
enviadas por el hospital de Zamora, sino
tamblén las provenientes de  otros
hospltales ubicados en la capilal de la
Repiiblica.

Ahl se analizaba el conlepido de las
gotas de sangre, que aunque secas, adn
preservaban  gran  parte  de Sus
constituyentes, lo que permitia saber si la
cantidad de alguno do ellos ¢ra anormal.
Cuando se analizd 1a sangre de Susana, se
detecté que un aminodcido -la fenilalanina-
era muche mé&s abundante que en las
muestras da los otros recien nacidos, Este
resultado motivd que se realizara a Susana
una serie do exdmenes, que lres semanas
mds larde permitieron diagnosticar en ella y
en sus hemanos Eresto y Héclor la
enfermedad conocidad como fenilcelonuria,

Cuando lo [ndispensable se torna nocive

A diferencia de sus dos hermanos sanos,
de sus padres y de la mayoria de los seres
humanos, Susana, Héclor y Emesto son
incapaces de utilizar en forma adecuada la
fenilalanina, que es un componente de las
proleinas. Los alimenlos de origen animal
(leche, came, hueves, pescados, avas,
elcétera), al Igual que las leguminosas
(ffjoles, garbanzos, habas, elcétera), tiencn
un alto contznido de proleinas y por lo {anto
de fenilalanina; en cambio, estos
nutrimentos estén poco concentrados en la
frutas, las verduras y algunos cerales.

La fenilalanina es un nutrimento
necesario no sélo para la salud sino incluso
para- la vida; los seres humanos son
incapaces de elaborarlo por o que deben
adquirirlo a través de los alimenlos, de ahi
su denominacién aminodcido Indispensabie.

“La acumulacion de fenilalanina en el
organismo causa daflo progresivo al
cerebro”

105 seres humanos continuamente estén
haciendo nuevas proleinas; los niflos, en
particular, las elaboran a mayor velocidad
debido a las necesidades que impone Su
crecimiento.  Como  Ia  (enilalaning  es
componente de casi todas ellas, al carecer
de cse aminodcido se delendrd 1a sintesls
de proteinas y en poco liempo sobrevendré
la muene.

Una afimentacion normal prové al
organismo de una canlidad de amino4cidos
mayor a la necesaria y, en particular, de
fenilalanina, En los Individuos sanos los
aminodcidos que no se utilizan sufren un
praceso de transformacién que los convierle
en glucosa y Acidos grasos, o bien en
biéxido de carbone y agua, los cuales son
eliminados a travéds de la respiracién y de la
orina. En cambio, en los paclentes con
feniicelonuria esta transformacién no se
realiza y al cabo de unas semanas y los
meses !a fenilalanina s¢ va acumulando en
su organismo. Y esa acumulacidn daia el
cerebro.

Ventajas de un aviso a tiempo

Después de cuatro aflos de acumulacién
en ¢l cerobro de Emeslo -hermano de
Susana-, la fenilalanina ha ocasionado tal
daiie que Incluse se han perdido los
modestos  logros  alcanzados en  Su
desarrello psicomolor durante sus dos
primeros aflos de vida, Por su parte, [a
evoluclén cerebral del pequefo Héclor se
frena dia con dia y pronto emprenderd el
camino de la regresién, mientras que el
cercbro de Susana lodavia posee una
capacidad normal: durante su vida prenalal
el higado de su madre se encargd de
fransformar la fenilalanina, Sin embargo,
Susana ya es un ser independienle y esa
sustancia se acumula poco a poco en su
cuerpo. En unas semanas mds el cxceso
del amino4cido empezard a dafar sus
neuronas....

“S4lo wunas cuantas  compaiias
farmacéuticas -todas ellas
trasnacionales- fabrican sustitutos de la
leche con bajo contenido de
fenflalanina®



En e! mundo, unas cuanlas compailas
farmactulicas, lodas ellas Irasnacionales,
fabrican sustitutos de fa leche ricos en los
diferenles nutrimentos que un organisme
necesita, pero con un contenldo muy
limitado de fenilalanina. Estos produclos no
se elaboran en México: hay que importarfos.
Cuande se planted el (ratamienlo de
Susana, se realizaren esfuerzos lercamente
repetidos para obtener facilidades por parte
de la burocracia responsable de los trémiles
de importacién. Todo fue en vano. Tampoco
hubo disposicién para lograr la entrada af
pais de esie producto por conducto de los
representanles lecaies de esas compaiifas
trasnaclonales, pues no vefan posibilidades
de fucro en ésla operacidn.

El lratamlento de Susana, de extrema
urgencla para poder preservar su integridad
cerebral, empez6 graclas a uras lalas det
producto especial, que dond el (nslituto
Mexicano del Seguro Social debido a fa
intervensidn generosa del doclor Silvestre
Frenk. Pero esas lalas pronto se agotarian,
Existia por ofro lado e! problema de como
financiar un tratamiento que iba a durar
muchos afios: el padre de Susana cra el
empleado de un banco con muy bajo salario
y no tenla recursos para cubrir los elevados
gaslos.

Por fortuna, los funcionarios de esta
fnstitucién  tomaron  una  decisién
humanitaria y se comprometieron a pagar el
tratamiento, por el ffempo que fuese
necesarlo, no sélo para Susana Sino
fambién para Héclor, su hermano menor,
En cuanto a Emeste, se tomé6 [a decisién de
no iralario debido al gran deterioro que ya
habla sufrido su cerebro. Comao eran casi
infranqueables los {ramites para importar el
producto, cuando cualquiera de los médicos
0 alguno de nueslros amigos viajaba al
exiranjero, regresaba ocullando en fas
malelas varias lalas del producto, que
servian para el lralamiento de estos y otros
pacientes con {eniicetonuria,

E} tlempo ha pasado... En el caso de
Héctor, no se logré el desarrelfo de un
itelecto normal ya que,el tratamicnio se
Inicid lardiamente, pero se pudeo evilar un
mayor detericro metal y la apadcién de
olras  manifestaclones, fales como
convilslones e  Thiperactividad, muy
frecuentes en fenlicelondricos no iratados.
Susana tfene ya 12 afos de edad; estd a

puntoe de lerminar su educaclén primaria
con excelentes calificactones y ¢s una de
las nilas mds aplicadas de su clase. Quien
fa ve a la saiida de la escueia, corriendo y
jugueteando con sus demds compaiieras,
no podria jamés Imaginarse que en la ruleta
gendlica su destino era padecer un relraso
mental profundo.

“Se conocen cerca de 300 enfermedades
hereditarias debidas a un trastorno en
alguno de los midltiples procesos
quimicos que se rcalizan en el
organismo”

Los caminos metabdlicos

La feniicelonuria ¢s una de las cerca de
00 enfermedades hereditarias que tiene
como efemento comdn un flraslomo de
alguno de los miiltiples procesos quimicos
que conlinuamente se llevan a cabo en el
organismo. Las enfermedades que
conforman esle grupo se conocen como
emores Innafos del metabolismo, nombre
con el que las designd a principios de siglo
su descubridor, el eminente médico inglés
Sir Archibald Garrod.

Et metabolismo es ¢! conjunto de
reacclones quimicas que se lieva a cabo en
un organismo, Medianle ellas se obtiene
energla, durante ja  combustidn de
nuldmentos como los aztcares y los dcidos
grasos. Olras reacciones quimicas permilen
sintetizar, a parir de nutsimentos simples,
sustancias complejas que forman parte de
la estructura del cuerpo o que se necesllan
para que éste funcione. Asl, casi se podria
decir que el metabolismo es sinénimo de
vida.

"Existen muchos caminos metabdlicos;
en ciertas personas, alguno de ellos esta
blogueado debido a un error innato"

A través de 105 Nlamados caminos o vias
metabdlicas, los nutrimentos se transforman
gradualmente. Un ejemplo es el camino que
sigue 13 fenifalanina cuando es convertida,
como ya se describid en bidxido de carbono
yagua,

Olro caso mdas lo conslituyen las
transformaciones que sufre el aziicar de la
leche -la facto sa- para servir de combuslible
a varios lipas de células, entre las que se



encuentran las cerebrales. La faclosa estd
formada por dos az(cares méds simples,
unides entre si: la glucosa y ia galactosa,
Una vez Ingerida, la laclosa debe ser
digerida en el inteslino para que sus dos
azlcares constituyentes sean absorbidos
hacla la sangre. La galaclosa, al llegar al
higado, es converida en glucosa, parte de
la cual se almacena ahl como reserva para
los tiempos de ayuno. La glucosa restante
¢s cnviada de regreso a la sangre para ser
captada por diferentes drganos que la
utilizan de diversas mancras. Para que
pueda salir del higado, la glucasa necesita

En el cerebro, la glucosa se Ird
transformando en sustancias cada vez més
simples af tiempo que desprende energfa,
hasta quedar convertida en bidxido de
carboqo y agua. Una parte de esa energia
liberada es disipada en forma de calor; olra
porcién se uliliza en procesos metabdlicos
necesanios para que as neuronas lieven a
cabo sus funciones del gobierno del
organisme y de comunicacién con el
exterior.

Fin de la primera parte lomado de:
Cuadernos de Nutricidn, Vol.10° No.3/1987.

sufrir una transformacién (consistente en
que se ie quite un fosfato); eslo se aplica
tanto en la glucosa recién formada a partir
de galaclosa, como a la que permanece
almacenada y que ¢l cuerpo requlere entre
las comidas.

FIESTA NAVIDERA

Reporteras. Magnolia Cantefo y Ma. de La Paz Cruz.

El pasado 20 de Diciembre de 1893, se llevd a cabo una fiesta navideda con los padres y pacientes que
acuden a la Unidad de Genética de !a Nutriclén.

La reunién tuvo como objetivo eslablecer un primer contaclo enlre los padres para que estos se
conocleran, platicaran sus experiencias y tuvieran un contacto mas estrecho.

A esta convivencia acudferon algunos paclentes, entre ellos: Mildred, Zaira Judith, Mariana, Oscar, Erick.

Todos ellos estuvieron acompafados de sus padres y hermanos; acudieron también los miembros de la
Unidad de Genética de Ja Nulricion; Dr. Antenic Veldzquez Areliano, Dra, Marcela Vela Amieva, Lic. Psic.
Teresa Margaln, Lic, Nul. Catalina Martin del Campo, Lic. Nut. Enrique Enriquez, Lic. Enf. Isabel Cicerdn,
Q.F.B. Martha Elva Pérez, Q.F.B. Isabel Ibarra, Lic. T.S. Magnolia Cantero y Lic, T.S. Marla de Ia Paz.

Finalmente su tuvo un tofal de 32 personas, Para lograr una mayor inleraccion se aplicaron dindmicas
grupales, en donde participaron los padres de familia, pacientes y el personal de salud.

Se proporcl dos ricas ladas de frulas y legumbres, ademdas de refrescos y gelatinas, El saldén
esluvo adomado con globos de diverses colores, un drbol de navidad y una pifata que se quebré en el patio
del salén de residentes del Instiluto Nacional de Pediatria. Finalmente se obsequiaron muilecos de peluche,

carrilos, aviones y juegos de mesa a todos los pequefios, Los padres y pacientes se mostraron muy
contentos durante esla primera reunfon.




METABOLIDIVERTIDISIMO

Por; Isabel Cicerén, Magnolia Cantero y Ma. de la Paz Cruz.

HIAYUDAI!

Estamos buscando al "REY 0 REINA DE METABOLIDIVERTIDISING",para
conocer su lunch favorito, si quieres ser tu, envianos {u foto y tu lunch
preferido y saldra publicade en nuestros préximos niimeros

EL CUMPLEANOS DE TEQDORC

- Teodoro y Lucy son dos conejitos que se acaban de mudar al pais de fa
fantasia. Ese dia™ya el cumpleaios de Teodoro, y Lucy queria preprararle algo
rica y muy espegialX i

\ \

Lucy salié mup\tem ral

N

q’e ca recorrid el bosqueM&ar alg\qque le

gustara; cansada i/ stm"ﬂil‘\ una pledra, no sabla n\donﬂk més byscar,
na

|De repentel, escuché -a T8 na risa acompaiad.
gran asombro a uno{peqq% €S que se acercarony K

= Porqué estést e?
« Ella contestd: t“\

Hoy es el cumpleéos e mf/esposo y queria prepara

pero no encontré nada,

Ahl eres nueva aqui N el ’

Nunca te han platicado del b ue de los! etables. .
platica N dsaye de losigeg )\

¢De los qué? ,/ . RE \os
ﬁos y ahig ncontrarés deliciasos y

Vegetales, vamosl osotros te gompaia
frescos vegetales con'las que p \ run "ricd platiflo.
"

La corﬂaﬁ!a se levantd rapida enrq_y~fue con !c\f[ ) / \ 7
o W g b:}

{qup vid un fugar herm \J “en el vivian' fequeiios seres de colores
tamanos )’\fbormas dlrerenles, qde la recibieron gust lios y le enseﬁaron K
preparar deli l{os platillos, «'=umel a

k.‘__h__n,_'.... 3 @/ T




Ahora ayuda a Lucy a encontar a sus nuevos amigos, estan

escondidos en la sopa de letras,

/

~
.
x

N T M O Q 8

T E P | N O

- Aguacate

A - Pepino

Y4 - Zanahoria
- Acelga
- Apio
- Papa
- Poro
- Ejote
- Calabaza
- Lechuga

3




Ahora saborea junto con Lucy y Teodoro una exquisita comida:

Recelas: Marcela Vela, Isabel Cicerdn,

SOPA DE VERDURAS

172 taza de ¢of picada

1 taza de apio con hojas ptcado
1 taza de jugo de tomate

1 laza de agua

1/4 de taza de cebolla picada
sal, pimienta y paprika,

Mazcla todos los ingredientes y déjalos cociendo a fuego lento por una hora. Da 4
porcionas cada porcién es igual a un equivalente.*

TORTAS DE LEGUMBRES

1 cucharata de margarina

1 cucharada de cebolla picada

4 cucharada de apio picado

1/4 de taza papas cocidas y machacadas it
1/4 de taza de zanahorias cocidas y machacadas H
2 cucharaditas de agua l

Mezcla todos {os ingredientes, Haz tortas y frielas en una,
sartén, Da 4 tortas, una lorta es igual a un equivalente.*

POSTRE DE MANZANA

2 tazas de manzana rebanada sin cascara
1/4 de taza de azicar morena

1/2 cucharadita de sal

2 cucharadas de margarina

2 cucharadas de jugo de limén o naranja
1/4 de taza de fécula de maiz

Arregla las rabanadas de manzana en una charola engrasada, rocfalas ¢on jugo de
limén o naranja, Mezcla el azicar, sal y fécula de maiz, agrégale la margarina
contandola con el tenedor hasta que se haga moronas, Distribuye la mezcla seca sobre
las manzanas, tpaias y pénlas at homo a fuego medio por 20 minutos y alvos 10
minutos destapado.

Da tres porciones, una porcion libre de equivalentes.*

* NOTA: 1 equivaiente es iguat a 15 mg de fenilalanina,



AHORA DIVIERTETE ELABORANDO TU PROPIO ZOOLOGICO CON ANIMALES
HECHOS CON FRUTAS, HORTALIZAS Y LEGUMBRES.

EL FAMOSC DCDO: Neo es mucha la
gente que conoce a aste pajaro; de
modo que nadie protestara por su
apariencia, Su cuerpo y su cabeza son
dos 2zanahorias, una grande y olra
pequeria, sujetas al cuerpo con un
palillo de madera. Se atraviesa con un
alambre la zanahornia grande, para que
conserve la forma. La cola es la parte
superior de la zanahoria, y sus patas
dos lapices Insertados en las mitades
de una papa, Los ojos se hacen con
bolitas de estambre, y las alas con
plumas.

UN CANGURO COMESTIBLE: Al extremo
menor de una pera se sujeta la punta de
otra, con un palillo de madera, Se pueden
racortar unas buenas orejas de cartén, y la
cola y patas se hacen con ejotes
ensarlados en un alambre, como se
muestra en [a figura, Con granos de arroz
se hacen ojos brillantes. Tanto el canguro
saftarin como todos los animales de este
zoolégico tendran aspecto mucho mas
salvaje si les pintan los labios con un poco
de pimientén.

EL CAMELLO: Se tiene la mitad del
trabajo cuando se encuentra un papa de
la forma adecuada para hacer un
camello. El cuello y fas patas se hacen
con ejoles alravesados por rizadores
para el pelo. Una buena ciruela forma
una cabeza encantadora, con granos de
arréz ponle los ojos y habas formando
las orejas. Unas pequefas rodajas de
papa le servirdn de pies




MANUAL DE ATENCION DE ENFERMERIA PARA LOS PACIENTES CON
ERRORES INNATOS DEL METABOLISMO DE MAYOR DIAGNOSTICO
ATENDIDOS EN LA UNIDAD DE GENETICA DE LA NUTRICION DEL
INSTITUTO NACIONAL DE PEDIATRIA - UNIVERSIDAD NACIONAL
AUTONOMA DE MEXICO
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INTRODUCCION

Este manual ha sido realizado con la finalidad de proporcionar los elementos de
organizacién basicos e indispensables para el desarrollo de las actividades de
enfermerfa, enfocadas a la atencién del paciente con deficiencia genética
hereditaria, también conocido como, error innato del metabolismo, desde su
diagndstico hasta su tratamiento.

Considero importante que todo esludiante y/o profesional de enfermeria tenga
presente cada uno de los procedimientos que se mencionan en este manual, con
la finalidad de brindar la mejor alencién al paciente abarcando desde el
diagnéstico hasta el tratamiento.

Cabe mencicnar que este manual, también hace referencia de aquellos cuidados
especificos y complicaciones que pueden alterar el curso de su enfermedad.

Es importante aclarar que se mencionan aqui, con mas detalle, aquellos
procedimientos que resuitan ser no muy conocides por el estudiante yfo
profesional de enfermeria que se inicia en el campo de los errores innatos del
metabolismo.



OBJETIVOS

Conocer los elementos basicos e indispensables para el 6ptimo desarrollo de las
actividades de enfermeria, enfocados al diagndstico y tratamiento de los
pacientes con errores innatos del metabolismo.

Con base al objetivo anterior, adquirir un criterio que permita la comprension y la
relacion de las diferentes patologias que integran los errores innatos del
metabolismo y con ello determinar las acciones de enfermerla que se daran a Jos
pacientes.

Obtener criterios para orientar a el paciente y/o familiares, en todo momento.



FUNCION DEi. EQUIPO DE SALUD

Debido a que los EIM son una serie de padecimientos genéticos que ponen en en
peligro constante la vida det paciente y que puede causar la muerte temprana o
incapacidad permanente, can riesgo de afectar a uno o varios miembros de una
familia, es necesario, que diferentes miembros del equipo de salud trabajen
conjuntamente para formar la base del equipo que otorgara diferentes servicios
durante el diagnéstico y tratamiento de estos pacientes.

La funcidn del equipo de salud, es lograr el alcance de los objetivos médicos y
familiares, las actividades del médico, enfermeria, trabajadora social, dietista,
quimico, etc. permiten enfrentar los problemas y resolverios en forma integral.

El primer contacto sera con et médico, cuando se sospeche la enfermedad en la
etapa prenatal o por manifestaciones clinicas del paciente, es de vital importancia
en esta etapa diagnosticar un EIM, ya que de esto dependeré el asesoramiento
genético evitando que reaparezca en algun otro miembro de la familia, el control
definitivo de la fertilidad o por lo contrario dar la seguridad a fa pareja de que
podran tener hijos completamente normales.

-Sera responsabilidad de la enfermera proporcionar educacién para la salud a
través de platicas para evitar matrimonios consanguineos, riesgo del embarazo en
la edad avanzada y fomentar los cuidados perinatales continuos.

Durante la atencién en la consulta se debe observar al paciente en busca de
signos que ayuden a la confirmacion de! diagndstico, asi como para la toma de
productos, el andlisis del arbol genealdgico proporciona informacién de los
mecanismos de transmision hereditaria, los estudios de gabinete, laboratorio,
bioquimica, citogenética, establecen las bases para la integracion del estudio
genético.

El genetista y el bioquimico, desempenian un papel fundamental en la deteccion
de EIM y en la investigacion de los mecanismos bioquimicos que producen, para
instituir un tratamiento eficaz antes de que haya dario orgénico irreversible.

Una vez confirmado el diagnéstico, la atencidn del paciente durante la consulta
serd primordial; los datos que se obtengan a fravés de la exploracién fisica
(somatometria, toma de signos vitales), exdmenes de laboratorio y gabinete,
interrogatorio sobre la alimentacion, seran determinantes para el adecuado
manejo ds este; la enfermera debe ser cuidadosa en la obtencién de muestras de
laboratorio, somatomelria utilizando correctamente las técnicas asi como la
observacion constante al paciente y/o familiares en busca de signos que pueden
estar afectando al paciente.



La nutridloga es la encargada de analizar, calcular las dietas asi como
proporcionar las farmulas especiales para los pacientes cegun su diagnostico,
ademas de dar orientaciones sobre preparacion de los alimentos.

La trabajadora social detecta el origen de problemas que afectan la estructura
familiar a través de estudios psicosociales. Relaciona al paciente con los
organismos de proteccion y readaptacidn social y toma en cuenta sus intereses,
habilidades y en adullos jovenes las posibilidades potenciales de trabajo.
Participa también en la asesoria de aspectos legales o juridicos.

La comunicacion entre los diferentes profesionales de salud que atienden al
paciente debe ser constante, ya que enire todos se expondrén los problemas
detectados y se daran posibles scluciones para mejorar el nivel de vida del
paciente, el equipo de salud decidira de que manera se le proporcionaré esta
informacién al paciente yfo familiar; ésta puede ser por manuales, boletines,
saesiones, elc.

Reconacimignio da fa enfermedad

Médico

Enfermera Médico Espacialista Nutrigloga Trabajadora Social é—
Informacién Antecedenles Consejo Ganélico
Médica Herediarios

Deeisidn

Necesidades Familiares



ASISTENCIA ESPECIFICA A PACIENTES CON:

La participacién de enfermeria a pacientes con errores innatos del metabolismo,
es muy importante debido a que es personal que tiene estrecho contacio con
estos y los cuidados serdn determinantes para la evaluacién de dichos
padecimientos crénicos.
OBJETIVOS

Colaborar en la precision del diagndstico.

Prevencidn de posibles complicaciones.

Tratamiento de los problemas que se presentan,

Rehabilitacién para evitar mayor dafo de ia integridad del paciente.

ACCIONES DE ENFERMERIA

ETAPA NEONATAL
Conocer la historia del paciente en busca de:

1. Bajo peso al nacimiento.
2. Parto pretérmino.
3. Dificultades perinatales.

Explorar al paciente en busca de los siguientes datos:

Olor sui generis.

Rechazo al alimento.

\Vémito.

Hipotonia, letargia, coma.
Convuisiones de dificil control.
Visceromegalia.

CENO O

Procedimientos para el diagnéstico:

1. Toma de muestras para descartar algin error innato del metabolisme segtn
diagndstico que se sospeche.

2. Atencion especifica para cada uno de les signos o sintomas que se
presenten.



Atencién una vez confirmado el diagnéstico:

1.

OODNO B W

Inicio inmediato de tratamiento dietético con férmula especial por
alimentacion asistida (sonda nasogastrica o gastrostomia).

Somatometria.

Administracion de medicamentos acordes al diagnéstico.

Toma de muestras de laboratario para control.

Estimulacion temprana.

Identificar cualquier dermatitis que se presente.

Evitar procesos infecciosos.

Dar tratamiento oportuno a cualquier complicacion que se presente.

Apoyo psicoldgico al pacients y familiares.

ETAPA PRE-ESCOLAR Y ESCOLAR

=y
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6.
7.

Somatometria.

Toma de muestras de laboratorio para control.

Colaboracién en el tratamiento dietético proporcionando dietas bajas en
proteinas,

Lievar control de expediente y hojas de conlrol.

Exploracion meticulosas en busca de signos caracteristicos de alarma del
padecimiento

Estimulacion temprana.

Apoyo psicolégico al paciente y familiares,

Es de vital importancia proporcionar una educacidn constante mediante el
reforzamiento de conductas utilizando como medios la educacion sexual, consejo
genético para fomentar un mejor estilo de vida.



AMINOACIDOPATIAS
FENILCETONURIA
Vigilar la presencia de las siguientes manifestaciones:

1. Olor caracleristico de la orina y sudor a “rancio” o "ratén”.
2. Dermatitis en zonas expuestas al sol.

3. Cambio de coloracidn en cabello, piel (giiero).

4. Hiperactividad o agresividad.

§. Retraso mental.

6. Pobre ganancia o pérdida de peso.

7. Aminoaciduria,

8. Elevacion o disminucion de fenilalanina en plasma.

9. Anemia.

10. Proporcionar dieta baja en proteinas.

En caso de que se trate de pacientes femeninos se les recomendard que en
casos de deseo de embarazo debera ser planeado, debido a las complicaciones
perinatales son tan importantes que el control serd por resiriccion dietética y
control por examenes de laboralorio.

ENFERMEDAD DE ORINA EN JARABE DE MAPLE
Vigilar |a presencia de las siguientes manifestaciones:

Olor caracteristico de cerumen y orina a jarabe de maple.
Pérdida o poca ganancia de peso.

Enrojecimiento de la mucosa bucal,

Fisuras en las comisuras de |a boca.

Presencia de dermatitis en las areas del pafial o acrales.
Temblores de las extremidades.

Descamacion de la pie! por periodos prolongados.
Pérdida del apetito.

Irritabilidad, apatia.

Aminoaciduria.

Niveles de, leucina, isoleucina, valina.

Proporcionar dieta baja en proteinas,

DENONAELN =
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En estos pacientes serd de eleccién practicar la gastrostomia debido a que el
control metabélico es sumamente dificil y las descompensaciones metabdlicas
casi siempre son producidas por desnutricién lo que Jos conduce a la muerte a
corto plazo.



DEFECTO DEL CICLO DE LA UREA

Vigilar la presencia de |as siguientes manifestaciones:

Niveles de amonio.
Proporcionar dieta baja en proteinas.

1. Pérdida o poca ganancia de peso.
2. Hiperactividad.

3. Anemia.

4. Hepatomegalia.

5. Cataratas.

6.

7.

TRASTORNOS DE LOS CARBOHIDRATOS

GLUCOGENOSIS
Vigilar la presencia de las siguientes manifestaciones:

Hepatomegalia.

Hipoglucemias de repeticién.

Trastornos neuroldgicos.

Anemia,

Proporcionar dieta rica en carbohidratos.
Aumento excesivo de peso.

Niveles de colesterol en sangre.

NOOAWN

GALACTOSEMIA
Vigilar la presencia de las siguientes manifestaciones:

Pérdida de peso ¢ paca ganancia.
Dermatitis en zonas expuestas al sol.
Diarrea.

Infeccién por E coli.

Hepatomegalia.

Cataralas.

Proporcionar dieta baja en galactosa.

Nk =

La vigilancia de enfermeria en la presencia de estos signos y sintomas son de
vital importancia, ya que a través de ellos se vera si el fratamiento dietético tiene
éxito, ya que este es el principal control de estas patologias; cuando se presenten
complicacicnes que involucren drganos y sistemas ya sea por diagndstico tardio o



falla en el tratamiento se canalizardn a los servicios correspondientes y - se
establecera una coordinacidn para el manejo de estos.



ASISTENCIA GENERAL A LA ATENCION DE PACIENTES CON ERRORES
INNATOS DEL METABOLISMO
ASISTENCIA EN LA CONSULTA EXTERNA
El control periddico permite detectar alteraciones en diversas etapas,
manifestadas por detencidn o alteraciones en el desarrollo psicomotor, talla baja,
malformaciones esqueléticas, fracturas patoldgicas, deficiencia mental, falta de
desarrollo de caracteristicas sexuales secundarias y amenorreas, cuyc estudio es
un esfuerzo multidisciplinario.
OBJETIVOS:

Control de su tratamiento

Pravencion de complicaciones.

Atencién a las patologias concomitantes que puedan presentarse.

ACCIONES DE ENFERMERIA

1. Preparar el ambiente del consuitorio. Vigilar que esté limpio, en orden,
equipado, con todo el material a necesitar, revisar que funcionen las
ldmparas, mesa de exploracion. Contar con la ropa necesaria: campos,
batas, sdbanas.

2. Disposicion administrativa. Contar con toda la papeleria necesaria. Hojas de
control, libretas, recetarios, 6rdenes de laboratorio.

3. Disposicidn de una ambiente agradable. Es funcién de la enfermera procurar
que el ambiente dentro de un consultoric no sea frio, seco, sin vida, que
impida a el paciente y/o familiar sentirse en confianza.

ACTIVIDADES DURANTE LA CONSULTA

1. Llamar al paciente por sunombre. Es imporante que desde este momento se
proporcione tada la confianza al paciente y/o familiar, pues el sentirse bien
recibido puede aminorar las tensiones que tenga desde antes de pasar a la
consulta.

2. Colaborar en la exploracion y el interrogatorio (de esto se daran los detalles
mas adelante). .

3. Proporcionar el material y equipo al médico. Esto agilizara los procedimientos
de exploracién.

10



NoGoa

B.

9.

Registro de signos vitales.

Somatometria (se daran detalles mas adelante).

Participacion en la toma de muestras (se darén detalles mas adelante).
Participacion en el esclarecimienio de dudas que pueda tener el paciente y/o
familiares. De aqui 'a importancia de dar confianza a éstos para que puedan
manifestar sus temores.

Participacion en |la educacion para la salud.

Seguir manteniendo en orden el consulterio.

10. Hacer los informes y anotaciones pertinentes.

n,



ASISTENCIA EN LA VALORACION

Una responsabilidad importante de la enfermera es la valoracién de los pacientes.
En cada procedimiento del cuidado de enfermeria, la enfermera es solicitada para
obtener infarmacién con el objeto de determinar los problemas del paciente,
establecer prioridades para su tratamiento y planear sus cuidados.

OBJETIVOS

Llevar a cabo la valoracién de cada paciente mediante la recopilacion de
informacién para todas las areas perlinentes, y utilizar los sentidos a través
de un método sistematico.

Identificar los problemas mas simples del paciente a partir de los datos
reunidos.

ACCIONES DE ENFERMERIA

1.

Realizar la valoracién inicial y constante de los pacientes, ya que
proporciona informacién esencial relacionada con la identificacion de
problemas, y esta no podra efectuarse sin consultar la informacion contenida
en la historia clinica.

Entrevista, ésta se realizara haciendo preguntas especificas a cerca de su
estado de salud.

La observaci6n general es una fuente para adquirir experiencia, Siempre que
ostd en contacto con el paciente debe observarlo cuidadosamente, poniendo

-mucha atencion an los detalles.

4. 0. fisico, se tomaran los signos vitales y somatometria.



ASISTENCIA EN EL EXPEDIENTE CLINICO

El expediente, o historia del paciente, lo utilizan los miembros del equipo de
cuidados de la salud para cbservar el progreso del paciente y para saber lo que
debe hacerse en relacion con dicho progreso per otros miembros del equipo.
También sirve como un registro legal de los cuidados y se utiliza para determinar
la calidad de los los mismos; por lo tanto son muy importantes la precisitn,
legibilidad, orden y claridad.

OBJETIVOS

Sirve para comunicarse con mas eficacia con otros miembros del equipo de
salud que se dedican a la atencion integral del paciente.

Ofrece material para la investigacion.

Como base de dalos para el futuro y anticipar 1as necesidades de salud de
las personas con una enfermedad determinada.

Parte de la educacién de estudiantes de las diferentes disciplinas de salud.

ACCIONES DE ENFERMERIA

1.
2,

Serd la encargada de llevar los expedientes del Instituto Nacional de
Pediatria y de la Unidad de Genética de la Nutricidn en orden.

Verificara que cada uno de los expedientes cuente con: hoja de
concantracién de datos de laboratorio, de control dietético, y concentracién
de aminoécidos debidamente llenadas.

Que los resultados de examenes de laboratorio y gabinete estén anexados
para e! momento de su consulta.



ASISTENCIA EN LA TOMA DE MUESTRAS DE LABORATORIO

Las muestras que obtiene la enfermera, o los asistentes, pueden ser la clave para
el diagnéstico y tratamiento del paciente. Para efectuar bien esta actividad, la
enfermera debe conocer |os motivos para llevar a cabo ias pruebas, la
preparacion necesaria del paciente, los métodos correctos para obtener y manejar
las muestras, y el cuidado uiterior de los mismos.

OBJETIVO

Obtener y manejar muestras en forma correcta, con especial atencion a las
necesidades y comodidad del paciente.

ACCIONES DE ENFERMERIA

1. La obtencién de muestras de sangre para tamiz neonatal, metabdlico,
flurometria y cromatografia liquida de alta resolucion (HPLC).

2. Recoleccion de muestras de orina para Tamiz metabdlico, pruebas
especiales, HPLC y cromatografia de gases por espectometria de masas
(CGEM).

TAMIZ NEONATAL, METABOLICO Y FLUROMETRIA

MATERIAL Y EQUIPO

1. Requisicién de laboratorio y tarjeta de pape! filtro llenadas con los datos
personales del paciente.

2. Terundas alcoholadas.

3. Lanceta estéril.

TECNICA

1. Explicar la técnica al paciente y/o al familiar.

2. Procure no tocar los circulos de la tarjeta de papel filtro con los dedos para
evitar contaminarlos (ver anexo 1).

3. Las muestras para tamiz neonatal se tomaran desde los 2 los 28 dias de
nacido.
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1.

12.

13.
14.

16.

7.

Para tomar las muestras de tamiz neonatal, metabdlico y flurometria, sera
necesario que ingiera una dieta rica en protsinas y espere de 2 a 4 horas
como maximo.

El lugar de puncién serd el talon o el dedo pulgar dependiendo de la edad
(en el taldn hasta los 4 meses de edad).

Identificar el area de puncion.

Inmovilice el pie o la mano.

Limpie el drea de puncion con la torunda y deje evaporar el exceso de
alcohol.

Puncione el {aldn o el dedo con un solo movimiento, continuo y seguro.

. Si la sangre no fluyera, coloque el pie o la mano por debajo del nivel del

corazon y frote ia pierna o el brazo para producir una mayoer afluencia de
sangre.

Elimine 1a primera gota con un algoddn limpio y espere a que se forme una
segunda gota.

Ponga en contaclo la superficie de la tarjeta con la gota de sangre y dejs que
se impregne por completo el circulo teniendo cuidade de que la piel no togue
la tarjeta.

La gota debe ser suficienlemente grande para saturar el circulo completo e
impregne hasta la cara posterior de |a tarjeta de papel filtro.

Espere una nueva gota.

Repita el mismo procedimiento hasta que haya ilenado todos los circulos de
Ia tarjeta.

Una vez completa la recoleccién de sangre, presione el drea de 'a puncién
con un algodon limpio.

Deje secar la tarjeta y procure no tocar con los dedos los circulos que
contienen las muestras de sangre.



MUESTRA DE SANGRE PARA HPLC

MATERIAL Y EQUIPO

1
2
3
4.
5.
6
7
8
9
1

0.

Una requisicion de laboratorio y etiquela para la muestra.
Terundas alcoholadas.

Una aguja del No. 20 estéril.

Tres tubos de ensaye de capacidad de 10 ml.

Una pipeta Pasteur.

Una bombilla

Papsi paraiilm

Agua.

Una balanza

Una centrifuga

TECNICA

o kNS

10.
11.

Lienar la requisicidn de laboratorio y la etiqueta con los datos del paciente.
Explicar el procedimiento al paciente y/o familiar.

Identificar et area de puncién,

Limpiar el drea de puncién con una torunda alcoholada.

Con la aguja, puncionar una vena y con un tubo cbtener de 1 a 2 ml. de
sangre.

Posteriormente colocar en Ja balanza de un extremo el tubo con la muestra
del paciente y de e! otro un tubo de ensaye vacio ei cual se lenara con agua
hasta balancear la muestra.

Centrifugar la muestra a una velocidad de 2000 revoluciones por minuto
durante cinco minutos.

Colocar Ia bombilla en la pipeta Pasteur.

Sacar la muestra cuidadosamente de la centrifuga y con la pipeta extraer el
plasma.

En el otro tubo de ensaye colocar el plasma, etiquetarlo y cutwrir el orificio con
papel parafilm.

Congelarlo inmediatamente.



MUESTRA DE ORINA PARA CGEM, HPLC Y TAMIZ METABOLICO

MATERIAL Y EQUIPO

1. Requisicién de laboratorio y etiqueta
2. Frasco limpio o bolsa recolectora de orina segun las necesidades del
paciente.

TECNICA

1. Se explicara el pracedimiento

2. Pedir al paciente ylo familiar le proporcionen una dieta rica en proteinas y
después de 2 a 4 horas como méximo recelectar la orina.

Llenar la solicitud de laboratorio y la etiqueta con los datos del paciente.
Proporcionar el frasco o la bolsa recclectora de orina al paciente yfo familiar.
En caso de bolsa recolectora explicar el procedimiento.

Una vez obtenida la muestra, etiquetarla y congelarla inmediatamente.
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ASISTENCIA EN LA SOMATOMETRIA

La medicién de estas permite determinar las necesidades de liquidos,
nutrimentos, calcular la dosis y valorar la respuesta al tratamiento o descubrir
modificaciones anormales indicativas de enfermedad.

OBJETIVOS
Valoracién nutricional.
Respuesta de la eficacia del tratamiento.

Conocer las variantes de estos signos para relacionarlas con el estado,
desarrollo y evaluacidn de! nifio.

ACCIONES DE ENFERMERIA

1. Explicar el procedimiento al paciente y/o al familiar.

2. \Verificar que la bascula esté nivelada

3. Se le pedird al paciente ylo familiar que se retire la ropa y ef calzado para

asegurar una medicion exacta de peso y talla.

Pedir al paciente se ponga de pie y erecto sobre la plataforma sin moverse y

se procedera a pesarlo; en la misma poesicidn para medirlo se le pedira que

levante la mirada y se colocara |la barra medidora sobre la parte més alta de
su cabeza.

5. Cuando el paciente sea neonato se le retirara la mayor cantidad de ropa
posible y se colocard sobre la bascula pesa bebé previamente nivelada, la
enfermera pondrd una de sus manos encima del paciente teniendo la
precaucion de no tecarlo mientras lo pesa.

6. Se medird en el infantdmetro colocando su cabeza en direccién a donde la
cinta métrica esté en cero, se apoyara una mano scbre las rodillas sin
lastimarlo y con la barra medidora se colocara en la planta de los pies.

7. Para medir el perimetro cefalico se levantara la cabeza del nifio con una
mano y se deslizara la cinta con la otra, por debajo de la cabeza; se colocara
la cinta a nivel del occipucio y parte media de la frente y se procedera a
hacer la lectura.

8. El perimetro abdominal se realizard sosteniendo con una mano la espalda
del nifio o introducir esta debajo de la cintura de e nifio, con 1a ofra mano se
deslizara la cinta y se colocara la cinta a la altura de la cicatriz umbilical y-
efectuar [a lectura.

>



ASISTENCIA EN LA NUTRICION

En los errores innatos del metabolismo el tratamiento dietético se considera como
lo mas importante que el equipoe multidisciplinario de salud puede realizar para
controlar dichas enfermedades y prevenir secuelas.

OBJETIVO

Diagnosticar oportunamente posibles complicaciones por las deficiencias
nutricionales (proteina-vitamina-energia).

Lograr un puen estado nutricional reflejado como buen peso y buena talla.

Colaborar en la educacion nutricional,

ACCIONES DE ENFERMERIA

Los signos y sintomas de nutricién insuficiente de mayor importancia que
ameritan ser comunicados son:

Cambios anormales en el peso corporal,
Debilidad, fatiga, anorexia.

Crecimiento retardado.

Sintomas de hipeglucemia.

Sintomas de anemia.

Sequedad y dureza del tejido epitetial.
Lesiones de la piel, 1a lengua o las mucosas.
Irritabilidad excesiva,

Detencidn del desarrollo psicomotor.

WONOONAON 2

Cuando el paciente no ingiere una dieta bien balanceada, debe recomendérsele
que incluya en la dieta alimentos que proporcionen los nutrientes adecuados.

Deben motivarse a los familiares para que sigan las siguientes pautas y con esto
mejoren el estado nulricional del paciente.

10. Se proporcionard al paciente un ambiente placentero.
Es de utilidad !a compafiia grata.
Debe evitarse el aspecto desagradable de las cosas, los ruidos y los olores
no gratos.
11. Se proporcionara al paciente comedidad fisica y emocional.
Debe evitarse o aliviarse el dolor.



12.

13

14,
15,

16,

Es preciso evilar trastornos emocionales.
Se proporcionara (de ser posible)

Un banito servicio de mesa.

Alimentas apetitosos y variados.

Alimentos que agraden en especial al pacients y segiin su nivel cultural.

Porciones de tamano adecuado al estado general del paciente.
La alimentacion puede favorecerse:

Déndole alimentos a una temperatura adecuada.

Haciéndole comprender fa importancia de 1a alimentacién.

Haciéndole més comado el acto de comer.

El alimento se sirve liste para comerio.

Se coloca al paciente en una postura comoda.
Dando suficiente tiempo para comer.

Procurando la autoalimentacién sin ayuda, segin las necesidades de cada

pacients.

Dado que algunos de estos pacientes tienen relraso psicomotor, es muy
imperiante lener en cuenia la alimentacion por sonda nasogéstrica a bien ia

realizacion de gastrostomia {cuando esté indicada).
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ASISTENCIA EN LA ALIMENTACION POR SONDA NASOGASTRICA

Ei proposito de alimentacion por sonda es mejorar el estado nutricional de los
pacientes que son incapaces de ingerir comida normalmente. Las férmulas de
alimentacion por sonda pueden proporcionarles una dieta completa con un buen
equilibrio (excepto fibra y material no digerible como la celulosa). Una de las
funciones principales de la enfermera es proporcionar alimentacion por sonda
nasogastrica cuidadosa y eficazmente hasta que los pacientes puedan comer por
si mismos.

QBJETIVO

Administrar alimentacién por sonda, usando la férmula apropiada y el agua en
cantidades apropiadas, y observar las precauciones de seguridad.

ACCIONES DE ENFERMERIA

1. Verificar 12 orden médica y recordar el nombre del paciente, el tipo de
formula y la cantidad de agua que deberd darse, la hora y cualquier
mediacion oral.

Lavarse las manos.

Caliente la formula a temperatura ambiente.

Prepare la bandeja. Use el método de administracion y el equipo adecuado

del hospital.

Explique al paciente y/o familiar lo que se va hacer,

Coloque al pacisnte en posicion de semi-fowler.

Pruebe la colocacién de scnda debido a que pudo haber salido de su lugar,

es importante revisar su posicién cada vez, antes de la alimentacion. Es

mejor usar el método més confiable, o sea, aspirando el contenido gastrico.

Esta es una medida convenienle que permite una revision de la digestion

previa. Recuerde que cualquier cantidad de contenido gastrico siempre

deberd regresarse al estbmago de manera que no afecte el equilibrio
quimico.

8. Administre primero una pequeia cantidad de agua (para asegurarse de que
la sonda es permeable); enseguida las medicaciones ordenadas y
posteriormente la formula. Continue enjuagando la sonda con el resto del
agua para quitar restos de formula.

swn
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ASISTENCIA EN LA ALIMENTACION POR GASTROSTOMIA

La gastrostomia permite administrar por via directa al estémago alimentos liquidos
56 usa como alternativa de alimentacién nasogastrica o intravenosa, permite que
el paciente se alimente por si mismo o con la ayuda de sus familiares.

OBJETIVOS
Logro de la nutricion adecuada.
Conservacion de la integridad de la piel.
Prevencion de infecciones,

Conocimientos suficientes a cerca del régimen alimenticio.

ACCIONES DE ENFERMERIA

Por el facil manejo de gastrostomia por boton se le ensefiara al paciente y/o
familiar:

1. La dieta que se proporcione deberd proporcionarse a la temperatura
ambiente.

2. Sele ensefiara al paciente la forma de preparado de los alimentos,

3. Después de que cicatriza |a herida alrededor del botdn ya no serd necesario
la técnica aséptica, sin embargo debera hacerse una limpieza escrupulosa.

4, El lavado diario con jabén y agua alrededor de la herida y |a aplicacién de
cremas sera de gran utilidad.

5. Sin embargo se debera evaluar continuamente el estado de Ia piel en busca

de maceracién, irritacion o excoriacion.

Brindar apoyo psicolégico debido al cambio de imagen fisica.

Se le proporcionara un pequefio manual para el cuidado y en caso de duda

deberd consullar a su médico.

No
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ASISTENCIA EN PROBLEMAS DERMATOLOGICOS

Generalmente cuando los pacientes tienen niveles elevados o disminuidos da los
aminoacidos, se veran manifestados en dermatitis las cuales requieren cuidados
especiales.

También las deficiencias vitaminicas y de oligeelementos pueden manifestarse
como dermopatias.

OBJETIVOS
Descartar la posibitidad de descompensacion metabdlica.
Valorar |a eficacia o fallas del tratamiento dietético.

Descartar procesos infecciosos.

ACCIONES DE ENFERMERIA

1. Evitar Ia exposicion al sol de las partes afectadas.

2. Lavar o banar al paciente con jabon neutro.

3. Utilizar cremas humectantes del tipo de la cold-cream.

4. En caso de infeccién enserar la técnica para lavado de lesiones y para

utilizacion de cremas, pomadas y ungtentos.

Favorecer el buen manejo dietético.

Enseniar los signos de alarma de las dermatitis o en caso de complicacién
para que se notifiquen de inmediato,

oo
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ASISTENCIA DE ENFERMERIA EN LA PREVENCION DE PROCESOS
INFECCIOSOS

La inestabilidad metabdlica conlleva a una "baja de defensas" la que propicia que
los pacientes se infecten facilmente, aunade a que en la infancia los nifios se
enferman de patologias caracteristicas de la edad como (enfermedades de vias
respiratorias altas, gastroenteritis, varicela, sarampion, etc,).

OBJETIVOS

Pravenir, diagnosticar y tratar procesos infecciosos.

ACCIONES DE ENFERMERIA

Gula practica para la prevencion de infecciones:
1. El ambiente inmediato {muebles, ropa de cama, paredes. piso) deben estar
libres de polvo.
Las corrientes de aire deben estar controladas y procurar que haya una
buena ventilacion.
Debe controlarse la cantidad de insectos,
Los objetos que puedan albergar organismos patégenos deberan lavarse.
La piel, el pelo, las ufias y las membranas mucosas descubiertas han de
mantenerse limpias.
l.a piel no debera estar excesivamente himeda,
Conviene el lavado frecuente de manos, sobre todo en 1a preparacion de
alimentos,
Las heridas deben limpiarse y protegerse segtin sea necesario.
Debe procurarse la inmunizacion de los lactantes y preescolares.
Conviene recomendar a los padres que acudan al médico cuando alguno de
sus hijos sufra de un proceso infeccioso.
9. Todos los alimentos que se ingieran deberdn matenerse limpios.
No se debera consumir alimentos de preparacion dudosa.
Los alimentos enfatados que tengan mal olor y burbujas de gas en el
liquido que contengan no deben comerse.

asw N
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Debe sospecharse que sufren de infeccion los individuos que padecen los
siguientes sintomas y conviene tomar las medidas necesarias para protegerlos.
Fiebre.

Lesiones en la piel y mucosas.

Malestar en los procesos corporales normales.

Vémito y diarrea.

Secreciones anormales.

A WN
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ASISTENCIA EN LA ESTIMULACION TEMPRANA

Muchos de los errores innatos del metabelismo cursan con retraso psicomotor,

debido a encefalopatias difusas que ocasiona que estos pierdan la coordinacion

de movimientos finos, motores y retardo mental profundo y progresivo que puede

ser mortal, debido al dificil control metabdlico, de aqui la importancia de que la
" enfermera participe y oriente.

OBJETVO

Prevenir, tratar y/o rehabilitar a tos pacientes con dafio cerebral neurolégico.

ACCIONES DE ENFERMERIA

La familia debera aprender a darse cuanta de lo que hace su hijo, solo asi sabra
como y por qué actua asl, y de esta manera sabra que hacer ahora y después con
el.

ETAPA NEONATAL

1. Deberan corregir posiciones del nifio para que pueda moverse a gusto y vaya
intentando cosas nuevas,
2. Deberan observarlo para ver. lo que le gusta, ie molesta y que le cuesta
hacer.
3. Nodsjarlo llorar por mucho tiempo.
4, Cuando carguen al nifio procurar:
pegarlo al cuerpo sin apretarlo
sostener siempre la cabeza no tomarlo por el cuello,
Arrullar al nifio para que sienta que estan con al.
5. Atencién durante la comida:
hacer un horario mas o menos fijo para comer dandole apoyo con el
cuerpo.
nunca hay que alimentarlo acostado
después de comer dejarlo un rato entre los brazos y después acostarlo
siempre boca abajo y de lado.
en caso necesario se le dara alimentacion por sonda nasogéastrica.
6. Ejercicios:
para que el nifio pueda moverse debe tener el cuerpo libre.
no debe estar en un solo lugar, ni en una misma posicién por mucho
tiempo
no usar [a almohada perque deja el cuello en el aire y eso cansa al nifio.
sera muy importante estimularlo con las caricias
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se le dara masaje, para esto sera necesario colocarse enfrente de el
estar tranquilo y de buen humer. Mientras lo toca estara viendo su cara,
platicando, con esto sabra si le gusta o no, si va muy rapido o si lo tiene
que hacer mas suave.

PRE-ESCOLAR

1. Es necesario ensefarle el mundo, sacarlo al patio, parque o jardin.

2. Hablarle mientras realiza otras actividades.

3. Evitar el uso de andadera, debido a que el nifio tiene que sentir que é! puede
moverse. no algo que lo mueve.

4, Sera muy importante que cuando el nifio empiece a comer sea en compafia
de su familia.

5. Se debes infundir la confianza al nifio de que pude hacer las cosas, aunque se
equivoque. :

6. Ensefarle nuevos juegos.

7. Cuando se le compre algln juguete es importante no decirle que es y como
funciona, sino que el lo descubra por si mismo.

8. Es necesario permitir que el nific cuando empiece a dascubrir algo como
abrir puertas, cajones lo haga solo aungue se tarde,

9. Permitir {a intervencion con otros nifios de su misma edagd y dejar que solos
jueguen y pongan las reglas del juego, solo cuande peleen ayudarles a
solucionar sus problemas.

ESCOLAR

1. Es importante que cuando el nifio vaya a |la escuela y le dejen tareas,
solamente limitarse a guiarlo en |a realizacién de estas, pero no hacércelas.

2. Cuando se prometa un premio o estimulo, debera cumplirse.

3. El premio o estimulo no debera ser ostentoso.

4. Se debera fomentar las actividades fisicas hasta la medida de lo posible, a
través de juegos que el proponga.

5. Elnifio debera colaborar en las actividades de la casa propias para su edad
y complexion haciéndolo sentir como parte funcional de la familia.

6. Se fomentardn accicnes que permita que el nifio se sienta autosuficiente
para comer, lavarse las manos, dientes etc.

7. Procurar que sus juegos sean pedagdgicos para que a iravés de estos

adquiera seguridad, conocimiento sobre las cosas.

Cuando el paciente tenga retraso psicomotor el cual amerite tratamiento a través
de los servicios de foniatria, terapia fisica, etc. es de suma importancia que acuda
a sus citas asi como que repita éstos ejercicios en su casa.
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ASISTENCIA EN EL ASESORAMIENTO GENETICO

Es un proceso de comunicacién relacionado con problemas humanos que se
generan con la recurrencia de una enfermedad hereditaria en una familia o su
riesgo de recurrencia.

OBJETIVOS

identificar los métedos a utilizar para ayudar a la familia a afrontar la crisis por
el nacimiento de un hijo con alguin EIM.

ACCIONES DE ENFERMERIA

Noao »

La informacién que se proporcione a los familiares debera ser por hechos
honestos que se puedan observar y comprobar.
La enfermera se abstendra de ofrecer tranquilizacion sefalando que todo
esta bien,
Al proporcionar informacién se lograra:
conservar la confianza en el médico y la enfermera,
aceptar ia realidad de la situacién disipando las fantasias y concepciones
erréneas.
movilizar los medios de apoyo intamos y externos.
Ayudar a la familia a canalizar su ira al exlerior, y no contra el personal o
demds miembros de la familia.
Adaptarse a los sentimientos de los padres y/o el paciente.
Propiciar la intimidad con el paciente para aciarar los sentimientos y temores.
Facilitar acercamiento con otras famitias que tengan hijos con algin EIM.
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ASISTENCIA EN EL APOYO PSICOLOGICO AL PACIENTE Y SUS
FAMILIARES

Debido a que los errores innatos del metabolismo son padecimientos cronicos se
le debe proporcionar al paciente y sus familiares una base para conservar su
equilibrio psicosocial, ya que el ser humano debe tener buenas relaciones con
otras personas, individuales y de grupo.
OBJETIVOS

Lograr una buena comunicacion paciente-familiar y personal que lo atiende.

Ayudar al paciente y sus familiares a aceptar su padecimiento.

Proporcicnar los elementos necesarios para fomentar en e! paciente una
autosuficiencia en el contro! de su tratamiento.

ACCIONES DE ENFERMERIA

1. El senlirse cuidado por otra u otras personas es necesario para su
homeostasia psicoldgica.

Las actitudes de las personas que lo rodean que indiquen que el  paciente
es digno de atencion, ayuda o preocupacion, contribuyen a que se
sienta atendido y cuidado.

La presencia fisica de las personas por |as que siente carifio reafirman su

confianza.

El compartir experiencias con los demés, interaccion y comunicacion

efectivas disminuye su sentimiento de soledad. .

2. Sentirse aprobado por los demas en el ambiente sociocultural en que vive es
necesario para la mayoria de fas personas.

Sera muy importante fomentar en los padres y familiares de ser posible

adopten la dieta del paciente para que de esta forma se sienta aceptado.

Permitir que participe en las reuniones sociales ya sea familiares,

escoiares o con los pacientes, o personal que lo atiende de esta manera

lograré su identidad.

3. La persona necesita aceptarse a si misma y que los demas acepten sus
diferencias para conservar su homeostasia psicosocial.

Se fomentara la inclusion y participacién en grupos sociales.

El percatarse de que los demas reconozcan y acepten sus diferencias

individuales hardn que la 6 el paciente se sienta aceptado.
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£l asignarles responsabilidades las cuales solamente el llevara a cabo le
haran sentir Atil y parte de un equipo de trabajo.

Por todo lo anterior es fundamental la atencion de enfermeria en esta
participacidn ya que el paciente atravesara por etapas muy dificiles como son; la
alapa preescolar, adolescencia, y olras en las cuales debera sentirse apoyado y

con la suficiente confianza para acudir con el personal de salud para que en
forma integrat ayude a resolver sus prablemas.
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ACTIVIDADES POR NIVELES DE ATENCION

PRIMER NIVEL
Fomentar la salud a través de platicas sobre:
1. Disminucion de matrimenios consanguineos.

2. Cuidados perinatales continuos.
3. Riesgo del embarazo en edad avanzada,

SEGUNDO NIVEL

1. Encaso de sospecha canalizarlo a tercer nivel.

2. Dar tratamiento a manifestaciones clinicas que se presenten.

TERCER NIVEL

1. Realizar diagnéstico.
2. Dar tratamiento especifico.
3. Rehabilitacién de posibles complicaciones.
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MANUAL PARA
MEDICOS Y ENFERMERAS

MEXICO-1987
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TECNICA

PARA LA TOMA

DE MUESTRAS

Las muestros de songre se ob.
tienen del 1alon del bebé a tra-

V. IDEMNTIFIQUE El AREA DE PURL
CION (A LOS LADSS DF 2 L1
NEAS  IMAGINARIAS,  UNA
QUE VA DE LA MITAD DIL
PRIMER DEDO NACIA EL TA
LON ¥ LA OIRA QUE VA DES.
DE Er PUFGUE IMITERDIGITAL
DEL CUARTO ¥ QUINTO DEDO
HACIA EL TALOND.

]

. INMOVILICE EL NIE.

»

LIMPIE EL AREA A PUNCIO.
NAR COMN LA TORUNDA At.
COHOLADA Y DEJE EVAPO.
RAR EL EXCESO DE ALCOHOL.

vés de uno puncidn con lance-
ta esteril,

PUNCIONE EL TALON CON UN
SOLO MOVIMIENTO, CONTY
NUO Y SEGURO IM DIREC
CION CAS! PERPENDICULAR A
LA SUPERFICIE DEL PIE.

TENGA CUIDADO DE MO EX.
PRIMIR EL AREA VECINA YA
QUE SE PRODUCIRIA HEMO
LISIS MEZCLANDOSE EL LIQUL
DO INTERSTICIAL CON EAS
GOTAS DE SANGRE.

SI LA SANGRE NO FLUYERA,
COLOQUE EL PIE POR DEBAIO
DEL MNIVEL DEL CORAICM Y
FROTE LA PIERMA PARA PRO
BUCIR UNA MAYOR AFLUEN.
CIA DE SANGRE AL PIE

EUMINE 1A PRIMERA GOTA
CON UN ALGGDON LIMFIO ¥
ESPERE A QUE SE FORME UNA
SEGUNDA GOTA.




7. PONGA EN CONTACIO LA , QQ J///
SUPERFICIE DE LA TARJETA PN *
CON LA GOTA DF SANGRE ¥ L.~ "

DEJE QUE SE tMPRIGNE POR = K

X roUto TE. f -
Sl%ﬂgg'guus}mg[;zucus Li. 11, REPITA EL MISMO PROCED.
PIEL NO TOOUE [A TARJEIA MIENTO  HASTA QUE  Ha-

YA LLENADO PERFECTAMEN.
TE LOS 6 CiRCULOS DE ta
TARJETA.

B. LA GOTA DEBE SER SUFICIEN.
TEMENTE GRANDE PARA SA
TURAR EL CIRCULO COMPLETO
E IMPREGNE HASTA 13 CARA
FOSTERIOR DE L& TAPJETA DE
PAPEL FILTRO.

12, UNA VEZ COMPLETA LA FE
COLECCION DE SAMGRE, LE.
VANTE EL PIE DEL NIRO POR
ARRIBA DEL NIVEL DEL CCRA
ZON ¥ PRESIONE EL AREA DE
LA PUNCION CON Ui ALGO.
DON UMPIO,

9. ESPERE UNA NUEVA GOTA

13. DEJE SECAR LA TARJETA Y
PROCURE NO TOCAR CON LOS
DEDOS LOS CIRCULOS QuE
CONTIENEN LAS AUESTRAS
DE SANGPE.

10. PONGA EN CONTACTO NUE.
VAMENTE LA TARJETA CON
LA GOTA DE SANGRE PA.
RA LLEMAR EL SEGUNDO
CIRCULO. i
T -y 7

14, PONGA LA TARIETA Y LA FICHA OF CONTARCL £N £L SOBRE Y EfVIELA
AL LABORATORIO PARA SU ESTUDIO.




MUESTRAS DE SANGRE

INACEPTABLES. O @

. B o
‘J = agwa J—
A A D ALIGH M Al
. atno \JSEZIYS;E HvADE 4. MUESTRA DILUIDA ¥ DESCOLO. Heapial
I RIDA {SE MEZCLO SANGRE CON | fombre
ALCOMHOLI

MA SOBPE U'- {IMPIE FL
TALON CON ALGODON LIt -
PIO Y OBTENGA UNA NUEVA
GOTA DE SAMNGRE

O

e e Nombve
Q Feo 5. MUESTRA CONTAMINADA.
¥ R £ P —
PIUESTRA SOBH{SATURADA (SF Hourle
IPAPPEGM AN  VAPIAS GOTAS Nembre
SOBRE UR! fUsM0O CIRCULSH
Freha
MUESTRA COfl SANGRE INSU. ¥ecma
FICIENTE EM LA TARJETA. @ ot RECUERDE: UNA MUESTRA MAL TOMADA IMPLICA PUNCIGNAR NUEVA.
Mool e MENTE AL NIRO, YA QUE §) ESTA SE ANALIZA LOS RESUL-

— NO WENO £L CIRCULO .
~—-NO IAPREGMNO LA PARTE o=twre TADOS SERIAN ERRONEOS,

POSTERIOR DE L& TARJETA. SU COLABORACION FARA TOMAR CORRECTAMENTE LAS MUESTRAS RE.
SULTARA EN BENEFICIO DE NINOS OUE. AUNQUE NACIERON DESTINA.
DOS AL RETRASO MENTAL PODRAN CRECER NORMALES ¥ SANOS.

] 5



	Portada
	Índice
	Introducción
	Planteamiento del Problema
	Justificación
	Hipótesis   Objetivo
	Metodología
	Resultados
	Conclusiones y Sugerencias
	Bibliografía
	Anexos



