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RESUMEN

Introduccion: ElI Tamizaje Metabdlico Neonatal es un método para el diagnostico de
enfermedades en el recién nacido para la prevencion de discapacidad intelectual y muerte
precoz, el Ministerio de Salud Pablica del Ecuador adopt6 este programa el 02 de diciembre
de 2011, en esta prueba se detecta la fenilcetonuria, una enfermedad derivada de un error
congénito de origen autosdmico dominante que se hereda cuando ambos padres son
portadores del gen alterado, esta patologia se caracteriza porque el individuo no produce
fenilalanina hidroxilasa un elemento esencial para la sinterizacién de aminoacidos, los cuales
estan presentes en mayor cantidad en el grupo de alimentos en especial las proteinas, la
acumulacion de fenilalanina desencadena neurotoxicidad, dafiando el sistema nervioso y
causando discapacidad intelectual. La teoria de los cuidados de Kristen Swanson busca
restablecer el equilibrio entre la persona cuidada y su cuidador, tomando como referencia los
metaparadigmas que forman un vinculo de aprecio afectivo que hace que el cuidador sienta

una responsabilidad de hacerse cargo de las necesidades del paciente.

Objetivo: Analizar las afecciones congeénitas y hereditarias mediante el tamizaje metabdlico
neonatal y el diagnostico oportuno de la fenilcetonuria y la aplicacion del proceso de atencion

de enfermeria.

Método: Se realiza un estudio descriptivo, analitico, estudia las necesidades del sujeto de
estudio para disefiar un plan de intervenciones y actividades que permitan mejorar el cuadro

clinico del paciente

Resultados: Mediante visitas domiciliarias y video conferencia via zoom se realizaron planes
de atencidn en conjunto con la madre para potenciar su rol de cuidadora de acuerdo con cada
etapa de la vida de la menor. Madre refiere que al ser ella quien cuida de su hija, observa
evolucion de manera progresiva gracias al apoyo brindado por parte de enfermeria y de
profesionales del centro de salud, manifiesta agradecimiento y satisfaccion por el seguimiento
realizado en las tres visitas concurrentes que han sido de mucha importancia para un mejor

manejo hacia su hija.

Conclusion: Se debe implementar dentro de la comunidad estrategias para lograr incrementar
el tamizaje metabdlico neonatal, con el fin de captar pacientes en etapas tempranas e iniciar
un tratamiento que evite la discapacidad intelectual y la muerte precoz de los neonatos, luego

en las etapas de la infancia trabajar en conjunto con los familiares y cuidadores a través de la



educacion sobre el proceso de la enfermedad, la fenilcetonuria es una enfermedad genética
hereditaria que afecta la manera en cémo el organismo metaboliza las proteinas y puede
causar neurotoxicidad secundaria a una acumulacion excesiva de fenilalanina. Kristen
Swanson emplea el cuidado de enfermeria, como una profesion con vision holistica que
partié del empirismo y se fue estableciendo como una profesion que parte de bases cientificas
que involucran valores como el humanismo, empatia, interactuando con el cuidador y
aportando conocimientos especificos para que lleven un control del paciente que permita
optimizar los recursos asignados por el estado esto incluye el seguimiento por parte del
personal del centro de salud, las pruebas de tamizaje quincenales, las vitaminas y hierro que

son parte de su tratamiento.
Palabras claves:

Fenilcetonuria, Tamizaje metabolico neonatal, Kristen Swanson



ABSTRACT

Introduction: The Neonatal Metabolic Screening is a method for the diagnosis of diseases
in the newborn for the prevention of intellectual disability and early death, the Ministry of
Public Health of Ecuador changed this program on December 2, 2011, in this test the
phenylketonuria, a disease derived from a congenital error of autosomal dominant origin that
is inherited when both parents are carriers of the altered gene, this pathology is characterized
by the fact that the individual does not produce phenylalanine hydroxylase, an essential
element for the sintering of amino acids, which are present in greater amount in the food
group, especially proteins, the accumulation of phenylalanine triggers neurotoxicity,
damaging the nervous system and causing intellectual disability. Kristen Swanson's theory of
care seeks to restore the balance between the person cared for and their caregiver, taking as a
reference the metaparadigms that form a bond of affective appreciation that makes the

caregiver feel a responsibility to take care of the patient's needs.

Objective: To analyze congenital and hereditary conditions through neonatal metabolic and
through the timely diagnosis of phenylketonuria and the application of the nursing care

process.

Method:Analyze congenital and hereditary conditions through neonatal metabolic screening

and timely diagnosis of phenylketonuria and the application of the nursing care process.

Results: By means of home visits and videoconferencing via Zoom, care plans were made in
conjunction with the mother to enhance her role as caretaker according to each stage of the
child's life. Mother says that as she is the one who cares for her daughter, she observes
progressive evolution thanks to the support provided by the nursing and health center
professionals, she expresses appreciation and satisfaction for the follow-up carried out in the
three concurrent visits which have been of great importance for a better management towards

your daughter.

Conclusion: Strategies should be implemented within the community to increase neonatal
metabolic screening, in order to capture patients in early stages and start a treatment that
prevents intellectual disability and early death of newborns, then work together in the stages
of childhood with family members and caregivers through education about the disease
process, phenylketonuria is an inherited genetic disease that affects how the body metabolizes

proteins and can cause neurotoxicity secondary to excessive accumulation of phenylalanine.



Kristen Swanson uses nursing care, as a profession with a holistic vision that started from
empiricism and was established as a profession that starts from scientific bases that involve
values such as humanism, empathy, interacting with the caregiver and providing specific
knowledge so that they carry a patient control that allows optimizing the resources allocated
by the state, this includes monitoring by health center personnel, biweekly screening tests,

vitamins and iron that are part of their treatment.
Keywords:

Phenylketonuria, Neonatal metabolic screening, Kristen Swanson
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INTRODUCCION

El Tamizaje Metabdlico Neonatal es un método para el diagndstico de enfermedades en el
recién nacido para la prevencion de discapacidad intelectual y muerte precoz. EI ministerio de
Salud Publica del Ecuador adopt6 este programa el 02 de diciembre de 2011 cuyo objetivo es
diagnosticar y tratar oportunamente anomalias metabolicas en el recién nacido como:
Hipotiroidismo Congénito, Galactosemia, Hiperplasia Suprarrenal Congénita vy

Fenilcetonuria ®.

La fenilcetonuria es un trastorno de origen congénito que dificulta el correcto metabolismo de
las proteinas, provocando una deficiencia en la enzima fenilalanina hidroxilasa hepatica
encargada de transformar la fenilalanina a tirosina; el aumento de los niveles de fenilalanina
provoca neurotoxicidad en el sistema nervioso causando retraso mental importante y

dificultades neuropsiquiatricas 2.

A nivel mundial la fenilcetonuria presenta una incidencia mayor en la raza caucasica, por
ejemplo Escocia tiene la mayor prevalencia de 1 por cada 5.300, mientras que en Africa
donde predomina la raza negra la incidencia es solo de uno por cada 90.000 nacimientos, en
los paises de etnia mestiza como Mexico es de uno por cada 100,000 la forma méas comun de

la enfermedad es la llamada fenilcetonuria clasica que es también la mas grave 2.

En Ecuador predomina la etnia mestiza por lo que presenta una baja incidencia de uno por
cada 100,000 nacidos vivos, segun los registros del Ministerio de Salud Publica a través del
Tamizaje Metabolico Neonatal (TAMEN) de aqui la importancia de aplicar el tamizaje

metabélico en cada recién nacido de manera oportuna 2.

El presente andlisis de caso de tamizaje metabolico neonatal en el diagnostico precoz tiene el
objetivo de mejorar la calidad de vida de los pacientes pediatricos con fenilcetonuria,
utilizando la teoria de los cuidados de Kristen Swanson la cual se basa en la atencion integral
de enfermeria enfocandose en el rol del cuidador, con el objetivo de mejorar la relacion vy el
acompafamiento del paciente y su familia, ofreciendo estrategias de mejora.

El proceso de atencion de enfermeria es un método l6gico, dinamico respaldado en evidencia
cientifica que se ha sistematizado en cinco pasos, permitiendo al enfermero brindar cuidados
personalizados, integrales y seguros, tomando en cuenta modelos y teorias que guian a la

préctica de enfermeria a un nivel concreto y especifico 3.

10



1. CAPITULO I: GENERALIDADES DEL OBJETO DE ESTUDIO

1.1.DEFINICION Y CONTEXTUALIZACION DEL OBJETO DE ESTUDIO

El tamizaje metabdlico neonatal es el resultado de afios de perfeccionamiento de un método
de cribado, utilizado para diagnosticar enfermedades de forma precoz como la fenilcetonuria,
que a lo largo del tiempo ha evolucionado y que tiene como objetivo tomar medidas antes de

presentar sintomas *°.

La fenilcetonuria es un tipo de hiperfenilalaninemia, caracterizadas por la deficiencia de
fenilalanina hidroxilasa, esto impide al organismo que sea capaz de sintetizar las proteinas
causando neurotoxicidad, en consecuencia, los pacientes que no reciben un diagnéstico y
tratamiento precoz, desarrollan mdultiples complicaciones piramidales como epilepsia,

autismo y alteraciones neuropsiquiatricas °.

Los pacientes diagnosticados en su primer mes de vida tienen una mayor maduracion
neurocognitiva, incluso su coeficiente intelectual puede estar en niveles promedio, pero con
el tiempo presentan déficits cognitivos, que pueden ser leves como dificultad en la atencion,

concentracion o mas graves como: deterioro del control de impulsos 7.

La fenilcetonuria estd considerada dentro de las “Orphan diseases” que en inglés significa
enfermedades huérfanas o raras, es por esto que se ha visualizado una alta dificultad en el
desarrollo de guias de manejo clinico a nivel mundial. La evidencia afirma que entre mas
precoz sea el diagnostico, se reducira el riesgo de complicaciones ya que el tratamiento tiene

mejores resultados en las edades tempranas respecto a los adultos no diagnosticados °.
1.2. HECHOS DE INTERES

Partiendo de las necesidades nutricionales y metabdlicas del paciente con fenilcetonuria esta
investigacion tiene como finalidad disefiar planes de cuidado desde una perspectiva holistica
e integral acorde a la teoria de Kristen Swanson que basa los cuidados en el vinculo que

siente el cuidador hacia la persona enferma, para potenciar su rol desde la educacion.

En un estudio experimental, publicado en el 2018 realizado en ratones mutados con la
enfermedad, imitando la genética, bioquimica y neurobiologia de los humanos, estos

mostraron defectos en la memoria de referencia, aprendizaje de habitos, memoria espacial y

11
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visual, esto asociados a los niveles reducidos de proteinas que interfieren en el
funcionamiento sinaptico y alteraciones en la relacion excitatoria/inhibitoria en el circuito
cortical esto explica porque los casos mas graves de fenilcetonuria no desarrollan un control

de los impulsos *°.

El tamizaje metabolico neonatal o test de Guthrie se cred en los afios 60, principalmente con
la deteccion de fenilcetonuria, desde entonces este medio diagndstico se ha modificado
permitiendo la deteccién de mas enfermedades metabdlicas y es uno de los métodos de
cribado neonatal méas utilizado a nivel mundial debido a su bajo costo y alto beneficio
sanitario, sin embargo en Ecuador este método no se implemento sino hasta el 2011, desde
entonces hasta el 2021 més de 2.030.046 de recién nacidos han sido tamizados, de los cuales

se han registrado 35 casos de fenilcetonuria .

El tratamiento de fenilcetonuria inicialmente estaba enfocado en eliminar la fenilalanina de la
dieta, esto creaba severas deficiencias en el desarrollo por esto se elabord una férmula
nutricional con sustitutos de proteina con baja fenilalanina, que se probd en una paciente de 1
afio 10 meses con alto deterioro cognitivo, la cual tuvo una mejora radical en corto tiempo,
esto impulso a probar la dieta en mas nifios con la enfermedad, fue asi, que se permitio recibir

los beneficios de la fenilalanina sin llegar a la neurotoxicidad * .

Las formulas de sustitutos de proteina hidrolizada bajos en fenilalanina combinadas con una
dieta hipoproteica permiten suplir los requerimientos nutricionales para el crecimiento y
desarrollo del nifio con fenilcetonuria ya que contienen las dosis exactas de vitaminas,

minerales y aminoacidos que no pueden adquirir solo con la dieta *2.

12
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1.3. Objetivos de la investigacion
1.3.1. Objetivo general

Analizar las afecciones congénitas y hereditarias mediante el tamizaje metabdlico neonatal y
el diagnostico oportuno de la fenilcetonuria y la aplicacion del proceso de atencién de

enfermeria.
1.3.2. Objetivos especificos

o Determinar la importancia del tamizaje metabdlico neonatal en prevencion de la
discapacidad intelectual y muerte precoz.

o ldentificar las manifestaciones clinicas y tratamiento a través de un analisis de caso.

o Aplicar el proceso de atencion de enfermeria en una paciente pediatrica con

fenilcetonuria.

13



2. CAPITULO I1: FUNDAMENTACION TEORICO - EPISTEMOLOGICA DEL
ESTUDIO

1.1. Descripcién del enfoque epistemoldgico de referencia
1.1.1.  Historia natural de la enfermedad

En Noruega en 1934 el reconocido médico Asbjorn Folling identificé una enfermedad inusual
que provocaba discapacidad intelectual, convulsiones y sordera. Luego en 1939, el Dr
Penrose descubrid que era un trastorno genético de tipo autosémico recesivo, que resultaba de
la incapacidad del cuerpo para descomponer o metabolizar el aminoacido fenilalanina que es
una parte comun de muchas proteinas, esto provocaba que se acumulara en la sangre y los
tejidos del cuerpo impidiendo el desarrollo normal del cerebro, dando como resultado

discapacidad intelectual 3.

La genética de tipo autosémico recesivo, indica que ambos padres son portadores del gen
causal de la enfermedad pero no la padecen, sin embargo al combinarse durante la
concepcion el 25% de los recién nacidos van a nacer con fenilcetonuria, el otro 50% de los
nifios nacidos no seran afectados por la enfermedad pero seran portadores y el 25% restante

no desarrollara la enfermedad, ni seran portadores 141°,

1.2. Periodo prepatogénico

Desde la etapa fetal, hasta el momento del nacimiento la placenta es la encargada de la
nutricion y metabolizacion, por esto los fetos no tienen afectaciones, esto cambia
drasticamente luego del parto puesto que la nutricion se sustituye por la lactancia materna,
aqui aparece la incapacidad de sintetizar la fenilalanina acumulandola hasta llegar a niveles
toxicos para el sistema nervioso central dando paso a dafios irreversibles como discapacidad

intelectual ¢ .
1.3. Periodo patogénico

Los recién nacidos se ven aparentemente sanos, inmediatamente al iniciar el proceso de
alimentacién mediante la leche materna o de formula, inicia el aporte de proteinas necesarias
para el desarrollo y crecimiento, los bebés se alimentan a libre demanda lo que hace casi
imposible definir cuanta proteina de la leche ingieren por dia, por lo que al carecer de un

control especifico se desencadenan los procesos patologicos derivados de la incapacidad de
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metabolizar las proteinas, con el paso de los meses la fenilalanina acumulada forma
fenilcetonas, estas dafian el encéfalo e interfieren con las funciones cerebrales normales
provocando neurotoxicidad, afectando la produccion de neurotransmisores los cuales

determinan las funciones cognitivas .

Esta enfermedad dafia la sustancia blanca y provoca un sinnimero de alteraciones incluyendo
la falta de mielinizacion la cual es importante para que las neuronas cumplan sus funciones
de manera correcta. Al momento de nacer el proceso de mielinizar las neuronas y axones ya
ha empezado, pero solo pocas partes del cerebro estdn completamente mielinizadas, incluso
partes como las temporales y frontales terminan su proceso mielinizante a los 15 afios, esto es

porque se va desarrollando conforme el avance cognitivo del individuo *8.

1.4.BASES TEORICAS DE LA INVESTIGACION

1.4.1. FENILCETONURIA

La fenilcetonuria es una enfermedad derivada de error congénito donde el individuo no
produce fenilalanina hidroxilasa un elemento esencial para la sinterizacion de aminoécidos,
los cuales estan presentes en mayor cantidad en el grupo de las proteinas, la acumulacion de
fenilalanina desencadena neurotoxicidad, dafando el sistema nervioso y causando

discapacidad intelectual 8.
Se clasifica en:

¢ Fenilcetonuria clésica: Presenta una tolerancia en la dieta de fenilalanina menor de
250 a 350 mg diarios.

o Fenilcetonuria moderada: Presenta una tolerancia en la dieta de fenilalanina de 350
a 400 mg diarios.

' Fenilcetonuria leve: Presenta una tolerancia en la dieta de fenilalanina de 400 a 600

mg diarios.®.
1.4.2. Manifestaciones clinicas

La deficiencia de fenilalanina hidroxilasa impide las funciones de aminoacidos como la
tirosina y las catecolaminas que son neurohormonas responsables del correcto
funcionamiento de érganos como: rifién, corazon, intestino, por Ultimo afecta la metionina un

aminoacido presente en la mielinizacion, esto causa que los pacientes presentan decoloracién
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en el cabello, ojos y piel, como consecuencia estos nifios son rubios de ojos azules y piel muy
clara aunque sus progenitores no tengan estas caracteristicas, luego del inicio del tratamiento

estos signos desaparecen %,

Un signo caracteristico es el olor a orina de raton en la piel, aliento y orina, este fenémeno se
presenta en los casos graves y aquellos que no llevan un tratamiento. Los pacientes sin
seguimiento médico sufren un deterioro cognitivo como consecuencia de la falta de
mielinizacion, lo que ocasiona un retraso en el aprendizaje y desarrollo, en los casos mas

graves van a presentar movimientos espasmadicos, microcefalia o crisis convulsivas L.
1.5. Fisiopatologia

Los seres humano poseemos 46 cromosomas responsables de formar un embrion saludable,
cada cromosoma cumple una funcién especifica y estd formado de un centrémero que divide
el centro horizontal del mismo, de aqui parten 4 divisiones denominados brazos, los brazos
largos se denominan Brazos Q y los brazos cortos Brazos P, en estos reposan bandas que
contienen informacién genética, en el caso de la fenilcetonuria un error congénito provoca
una mutacion en el gen de fenilalanina hidroxilasa (PAH) ubicado en el brazo largo del
cromosoma 12. En el caso de la fenilcetonuria clasica o grave el error se da en la region 2
banda 2; mientras que en el caso de la fenilcetonuria moderada se afecta la region 4 banda
1%,

La falla en el gen fenilalanina hidroxilasa afectara a nivel hepatico, es decir si la fenilalanina
es > a 600 600mmoles, posteriormente el acumulo excesivo de la fenilalanina da inicio a la
intoxicacion cerebral y apoptosis es decir muerte de las células neuronales, esto es lo que
provoca la discapacidad intelectual %°.

1.6. Etiologia

El gen PAH afectado contiene instrucciones que le permiten al cuerpo producir la enzima
fenilalanina hidroxilasa que es responsable de descomponer la fenilalanina y convertirla en
otros compuestos necesarios para sintetizar proteinas. Las mutaciones en este gen pueden
reducir o detener por completo la produccion de esta enzima, provocando que se acumule en
cantidades excesivas en el cuerpo afectando al sistema nervioso central, dafio cerebral,

desencadenando discapacidad intelectual 2L,
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1.7. Factores de riesgo

Uno de los factores de mayor riesgo es que ambos padres sean portadores del gen defectuoso
y responsable de la deficiencia de produccion de fenilalanina hidroxilasa PAH. Las
mutaciones en el gen son las que constituyen las causas de la fenilcetonuria con diferentes
mutaciones que determinan la gravedad de la enfermedad, la etnia caucésica es la que

presenta mas casos de portadores y en cuanto al sexo no se ha encontrado diferencias 2.
1.8. Diagndstico

Todos los recién nacidos dentro de las primeras 72 horas de vida hasta los 28 dias, se deben
realizar una prueba donde se punciona el talon del bebe para obtener gotas de sangre que se
plasman sobre una cartilla de papel filtro que luego se envian a un laboratorio especial para
realizar la prueba de Guthrie cuyo método de inhibicion bacteriana se le conoce como
tamizaje metabdlico neonatal, su resultado tarda de 15 a 30 dias segun el pais a diferencia de
Ecuador que tarda alrededor de 15 dias. Este medio de diagndstico esta implementado desde
1963 siendo la fenilcetonuria la primera patologia detectada con este método, desde entonces
hasta la actualidad se utiliza para detectar multiples sindromes metabdlicos en los recién

nacidos 22,
1.8.1. Diagnéstico prenatal

Este tipo de diagndstico prenatal se usa en embarazos de padres portadores del gen recesivo,
consiste en la extraccion de fibroblastos del feto o una prueba de amniocentesis alrededor de
las 15 semanas de gestacion para detectar alteraciones del gen PAH, cuando un bebe es
diagnosticado con fenilcetonuria esto aumenta el riesgo de la enfermedad en embarazos

futuros, ya que al ser recesivo dominante ambos padres portan el gen defectuoso 3.
1.9. Procedimiento del tamizaje metabolico neonatal

El personal de enfermeria educa a la madre sobre la finalidad del tamizaje metabolico
neonatal, dando instrucciones a realizar, luego se prepara los implementos, el bebé debe estar
al menos una hora sin ser amamantado ya que el tamizaje también sirve para diagnosticar la
galactosemia y el consumo de la leche materna puede arrojar falsos positivos, luego se
procede a dar un masaje en el area del talon con el fin de mantener caliente el area y

favorecer la circulacion, se descubre el talon del bebé y se realiza la asepsia con una gasa y
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alcohol antiséptico, con una lanceta se realiza la puncion en la parte lateral del talon derecho
del recién nacido recolectando cinco muestras de sangre, se plasma en la cartilla las gotas
obtenidas, finalmente se aplica presion con una torunda y se coloca una curita en la puncion,
se deposita la cartilla dentro de una torre de secado esto facilita la manipulacién y asegura la
preservacién de las muestras, en caso la prueba salga positiva se realiza una prueba
confirmatoria y se convoca a los padres para iniciar el tratamiento de acuerdo a la

enfermedad diagnosticada 2.
1.10. Tratamiento

No existe ninguna cura para esta enfermedad por lo que su tratamiento consiste inicialmente
en la nutricion la misma que tiene como la finalidad evitar complicaciones, prevenir

discapacidad intelectual y problemas que representen un alto riesgo para la salud.

También esta basado en formulas ricas en aminodcidos como sustituto de proteina con dosis

bajas de fenilalanina 3.
1.10.1. Dieta

Inmediatamente después del diagnostico confirmatorio, se inicia una dieta hipoproteica, es
decir baja en proteinas, ademas debe consumir preparados de formulas quimicas
especialmente disefiadas para estos pacientes, con esto se compensa el déficit nutricional
derivado de la dieta, este estilo de alimentacion se implementa de por vida. La fenilalanina es
necesaria para la formacion de células sanas, sin embargo, el restringir a la persona de la

ingesta de proteinas naturales, aumentan el riesgo de complicaciones 3.

Existen alimentos como: las carnes, pescado, huevos, frutos secos, legumbres, soja, leche y
derivados que por ser ricos en proteinas estan prohibidos; en el caso de los cereales, granos,

tubérculos deben ingerirse de forma controlada, asi como las frutas y verduras .
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3. CAPITULO I11: PROCESO METODOLOGICO
3.1. Disefio o tradicion de investigacion seleccionada
3.1.1. Tipo de investigacion

Este estudio es descriptivo y analitico, basado en datos recolectados mediante una entrevista
estructurada, una revision a su historia clinica para realizar una comparacion con lo

recopilado desde las fuentes bibliograficas.
3.1.2. Unidad de anélisis

Paciente de 2 afios 7 meses con diagndstico de fenilcetonuria atendida en el centro de salud

tipo C Velasco Ibarra.
3.1.3.Método de estudio

El método seleccionado es el clinico- analitico, estudia las necesidades del sujeto de estudio
para disefiar un plan de intervenciones y actividades que permitan mejorar el cuadro clinico

del paciente.

Clinico: Tiene como objetivo el estudio del proceso de la enfermedad, a través de los signos

y sintomas, mediante la observacion, la anamnesis y la historia clinica del paciente.

Analitico: Toma al sujeto de estudio y desglosa cada uno de los caracteres encontrados, los
describe y analiza para articular sus variables y verificar la causa y efecto de las

intervenciones.
Técnica a utilizar

Se utiliz6 una técnica documental y una entrevista estructurada con preguntas hacia la madre
quien es la cuidadora responsable de la menor, sobre el conocimiento de la prueba del

tamizaje y las enfermedades que ésta detecta.
3.1.4. Categorias utilizadas:

En la valoracion se utilizaron ciertos criterios como: antecedentes patolégicos personales,
antecedentes personales familiares, signos vitales, evolucion clinica, diagnésticos médicos,

planes de cuidados de enfermeria.
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3.1.5. Instrumentos de investigacion
1.  Entrevista estructurada.
2. Guia observacional.
3. Historia Clinica.
4.  Materiales tecnologicos.
5. Reuvistas cientificas en inglés y espariol.
6.  Consentimiento informado.
3.1.6. Proceso de recoleccion de datos en la investigacion

Se realizaron los oficios pertinentes desde la Universidad Técnica de Machala dirigida al
Distrito donde reposan los datos de la paciente desde su captacion, posteriormente se

recopilan articulos cientificos de revistas de alto impacto.
3.1.7. Aspectos ético — legales
e Principio de confidencialidad

Se socializa con la madre de la paciente el propdsito del estudio y mediante la firma del

consentimiento informado se garantiza el total anonimato de sus datos personales.
e Principio de beneficencia

Brindar apoyo cientifico beneficiando a los estudiantes de la carrera de enfermeria,
profesionales que realicen investigaciones. Este estudio se integrara al repositorio digital de

la Universidad Técnica de Machala.
e Principio de no maleficencia

Esta investigacion no es experimental es de tipo descriptivo, por lo que el presente analisis de

caso no involucra dafio a seres humanos.
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3.2. PETICION DE ACCESO PARA EL MANEJO DE LA HISTORIA
CLINICA

Se realiz6 una solicitud emitida a la Directora Distrital de Machala para obtener historial

clinico.
3.2.1. UBICACION DE LAHISTORIA CLINICA

En respuesta a la solicitud del oficio se obtuvo el acceso a la historia clinica del paciente que
se encontraba en la Plataforma De Registro De Atencion En Salud (PRAS), la cual estd a
disposicion del departamento de estadistica.

3.2.2. REVISION DE LA HISTORIA CLINICA
Se recolecto la informacion mas relevante para la elaboracién del analisis de caso clinico.
3.3. SISTEMA DE CATEGORIZACION EN EL ANALISIS DE DATOS

3.3.2. ANAMNESIS

Paciente femenina de 2 afios 7 meses de edad con diagndstico de fenilcetonuria mediante
tamizaje neonatal realizado en Centro de Salud Velasco Ibarra de la Ciudad de Machala, y
que se encuentra en la actualidad realizando seguimiento por especialistas en la ciudad de

Cuenca, bajo el cuidado y tutela de su madre y por las tardes al cuidado de su padre.

Paciente permanece estable activa, reactiva con peso y talla acorde a la edad, cada 15 dias
madre viaja a la ciudad de Cuenca para recoger una muestra similar al tamizaje la cual es
enviada a Colombia y luego de 3 dias se obtiene resultado sobre los niveles de fenilalanina y
tirosina, segun estos resultados se integran nuevos cambios en la dieta, paciente se encuentra

en tratamiento con formula nutricional y control de la dieta de consumo de proteinas.

Debido a la edad de la menor los planes de cuidado de enfermeria seran disefiados hacia la
mama con el fin de brindarle apoyo y educacidn para prevenir el cansancio del rol y otorgar

herramientas de afrontamiento ante la enfermedad de su hija.

Signos vitales: Frecuencia Cardiaca: 92x’ Respiraciones: 22x’ Saturacién: 99%
Peso: 12.84kg Talla:90 cm
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3.3.2. DATOS DE IDENTIFICACION

e Nombre: XXXX

e Edad: 2 afios 7 meses

e Fecha de nacimiento: 01 Enero 2020
e Sexo: Femenino

e Nacionalidad: Ecuatoriana

e L ugar de residencia: Machala
Examen fisico

¢ Cabeza: Normocefalica

e Ojos: Pupilas isocéricas fotoreactivas

¢ Respiratorio: Respiraciones sincronizadas con el movimiento toracico

¢ Boca: mucosas orales himedas

¢ Cardiovascular: hemodinamicamente estable, ruidos cardiacos ritmicos, sin
presencia de soplos

¢ Abdomen: Blando depresible no doloroso a la palpacion

o Renal: Diuresis de color amarillo, sin sedimentacion, olor fuerte a orina de roedor

¢+ Neuroldgico: Alerta orientada en tiempo espacio y persona
Antecedentes patoldgicos personales

o Fenilcetonuria diagnosticada al mes de vida y que actualmente se encuentra

realizando controles en la ciudad de Cuenca.
Antecedentes patoldgicos familiares
o Ninguno
Estado actual
Tratamiento

o Formula nutricional Anamix Infantil

o Suplemento de Hierro y vitaminas
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o Dieta hipoproteica a base de verduras y frutas, con control de carbohidratos y
exclusion de azucares refinados y edulcorantes, la presencia de aspartamo es rica en
fenilalanina por lo que esté prohibido dentro de su dieta.

+ Comidas porcionadas en 150 Gr totales distribuidos durante el dia 30 Gr de

carbohidratos, 30 gr de proteina, 90 gr de vegetales.
Acciones de enfermeria

Planes de cuidado disefiados con el objetivo de establecer una relacion terapéutica enfermera
- cuidador, proporcionando el apoyo emocional necesario y mostrando los recursos

disponibles.
3.4. VISITAS DOMICILIARIAS

03/07/2022: Se realiza primera visita domiciliaria a paciente pediatrica de 2 afios 6 meses
diagnosticada de fenilcetonuria mediante la prueba de tamizaje neonatal en el Centro de
Salud Velasco Ibarra, se da a conocer el proposito y compromiso de las visitas periodicas, por
ello se procede hacer firmar el consentimiento informado para hacer uso del historial clinico.
Mediante la aplicacion de una entrevista estructurada se evidencia el nivel de conocimiento

de la mama sobre la enfermedad.

11/07/2022: Se realiza visita subsecuente a paciente pediatrica, activa y reactiva al manejo de
enfermeria se procede a valorar signos vitales, a la valoracion cefalocaudal cabeza
normocefalica, pupilas isocoricas fotoreactivas, mucosas orales hdmedas, respiraciones
espontaneas, torax simétrico, abdomen blando depresible, micciones y deposiciones
presentes, extremidades con tono y fuerza muscular conservado con presencia de
movimientos espasmadicos propios de los signos de la enfermedad. Se trabaja con la madre
siendo la principal cuidadora, se le proporciona informacion acerca de la enfermedad, signos
de alarma; ademas se resalta la importancia en el cambio del estilo de vida para evitar futuras

complicaciones.

Signos vitales: Frecuencia Cardiaca: 92x’ Respiraciones: 24x’ Saturacion: 99%
Peso: 12.84kg Talla:90 cm

23/07/2022 Se realiza visita subsecuente, donde se educd al cuidador sobre la importancia de

involucrar a la menor en la dieta con el fin de que se familiarice con los alimentos que ingiere
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diariamente. La madre se compromete a seguir todas las indicaciones de los especialistas y

acudir al centro de salud en caso de que la paciente presente sintomatologia de la enfermedad.

08/08/2022 Se realiza video conferencia via zoom, en esta visita se identifico en conjunto con
la madre el rol que ella cumple en cada etapa de la vida de la menor. Madre manifiesta que al
ser ella quien cuida de su hija, observa evolucion de manera progresiva gracias al apoyo
brindado por parte de enfermeria y de profesionales del centro de salud, manifiesta
agradecimiento y satisfaccién por el seguimiento realizado en las tres visitas concurrentes que
han sido de mucha importancia para un mejor manejo hacia su hija. Como finalizacion de la
intervencion se realiza compromiso por parte de la madre en seguir asistiendo al centro de

salud para el control del nifio sano y para monitorizacion de su enfermedad.
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3.5. PROCESO DE ATENCION DE ENFERMERIA

Tabla 1. Valoracion por dominios NANDA y formulacion de categorias diagnosticas

Valoracion por dominios NANDA 'y formulacion de categorias diagnosticas

Dominios Categoria Factores Caracteristica Criterio de
Comprometidos | Diagndstica Relacionados s Definitorias Resultado e
Intervencion
Dominio 7 Cansancio Estrés del cuidador Preocupacién | NOC:
del rol de por las | Bienestar del
Rol/relaciones cuidador rutinas  del | cuidador principal
(00061) cuidado (2508)
Clase 1 NIC:
Roles de Apoyo al cuidador
cuidador principal (7040)
Potenciacion de
roles (5370)

Diagnéstico Principal y Criterio de Resultado de Enfermeria (NOC)

Diagnostico de Enfermeria: (00061) Cansancio del rol de cuidador r/c Estrés del cuidador m/p
preocupacion por las rutinas del cuidado.

Resultados esperados: NOC : Bienestar del cuidador principal (2508)

Objetivo de Enfermeria: Escala de Medicion Puntuacion DIANA
o Disminuir el estrés del | 1. No del todo| Mantenera Aumentar a
Cuidador utilizando los satisfecho 3 5
recursos  sanitarios y [ 2. Algo satisfecho 2 4
familiares disponibles. 3. Moderadamente 3 5
satisfecho 8 14
4. Muy satisfecho
5. Completamente
satisfecho

Indicadores

s (250802) Satisfaccion con la salud emocional
o (250807) Apoyo del profesional sanitario
o (250811) La familia comparte las responsabilidades de los cuidados

Plan de Cuidados de Enfermeria:

Intervencion de Enfermeria: NIC

Campo: 4 Seguridad
Clase: X Cuidados durante la vida

Intervencion: Apoyo al cuidador principal (7040)
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Actividades:
o Determinar la aceptacion del cuidador en su papel
o Permitir la expresion de emociones negativas sobre su rol mediante la comunicacion
asertiva.
s  Proporcionar apoyo y seguimiento al cuidador por medio de video conferencia
o Realizar afirmaciones positivas sobre los esfuerzos del rol

Intervencion de Enfermeria: NIC

Campo: 4 Seguridad
Clase: X Cuidados durante la vida

Intervencion: Potenciacion de roles (5370)

Actividades:

Identificar con el cuidador los sistemas sanitarios de apoyo disponible

Ayudar al cuidador a identificar los sistemas de apoyo del entorno familiar

Seleccionar un relevo dentro de la familia que supla cuando el cuidador principal se ausente
Educar al cuidador de relevo los cuidados especificos de la enfermedad.

Tabla 2. Valoracion por dominios NANDA y formulacion de categorias diagnosticas

Valoracion por dominios NANDA 'y formulacidn de categorias diagndsticas

Dominios Categoria Factores Caracteristicas Criterio de
Comprometidos Diagnostica Relacionados Definitorias Resultado e
Intervencion

Dominio 2 Desequilibrio Enfermedad Riesgo de | NOC:
Nutricion nutricional genética retraso en el | Conocimiento: dieta
inferior a las desarrollo prescrita (1802)
Clase 1 necesidades cognitivo NIC:
Ingestion corporales Asesoramiento
(00002) nutricional (5246)

Diagndstico Principal y Criterio de Resultado de Enfermeria (NOC)

Diagnostico de Enfermeria: (00002) Desequilibrio nutricional inferior a las necesidades corporales
R/C Enfermedad genética M/P Riesgo de retraso en el desarrollo.

Resultados esperados: NOC : Conocimiento: dieta prescrita (1802)

Objetivo de Enfermeria: Escala de Puntuacion DIANA
Medicion
o Determinar el conocimiento 1. Ningun Mantener a Aumentar a
sobre el equilibrio nutricional conocimiento
entre la alimentacion y las |2. Conocimiento
restricciones dietéticas de la escaso. 4 5
enfermedad con la finalidad |3. Conocimiento 4 5
de poder brindar un apoyo moderado 6 10
nutricional de forma oportuna. |4. Conocimiento
sustancial.
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5. Conocimiento
extenso

Indicadores

o (180206) Alimentos permitidos en la dieta.
o (180207) Alimentos que deben evitarse.

Plan de Cuidados de Enfermeria:

Intervencion de Enfermeria: NIC

Campo: 1 Fisioldgico bésico
Clase: D Apoyo nutricional

Intervencion: (5246) Asesoramiento nutricional

Actividades:
o Determinar la ingesta y los habitos alimenticios de la paciente pediatrica.
+ Ensefiar al cuidador mediante consejeria el porqué evitar el consumo de az(car.
o Identificar las necesidades nutricionales y la percepcion del cuidador en la dieta
recomendada.
o Educar al cuidador principal y de relevo sobre los cuidados pertinentes en la alimentacion
del paciente pediatrico.

4. CAPITULO IV: RESULTADO DE LA INVESTIGACION
4.1. Descripcion y argumentacion tedrica de resultados

En el estudio de caso expuesto la progenitora tiene un rol principal respecto al mantenimiento
de la enfermedad, trabajando en conjunto con el personal de enfermeria para evitar el
progreso de la enfermedad por esto su desarrollo cognitivo no presenta alteraciones y es
congruente con su edad, Lopez et. al, en su estudio sobre el tratamiento y manejo de la
enfermedad, explica que la nutricion debe controlarse inmediatamente recibido el diagnostico
para desintoxicar el organismo de la fenilalanina acumulada. La importancia de la nutricion
en estos pacientes ha hecho necesario la creacion de guias clinicas enfocadas a los padres
para facilitar el proceso y permitir que el nifio crezca comprendiendo su enfermedad y la
importancia de adoptar conductas de autocuidado cuando no esté en presencia de sus padres

27-28

De Gouveia et al. en un estudio realizado durante 7 afios 35.988 recién nacidos para detectar
hipotiroidismo congénito y fenilcetonuria, en Cojedes, Venezuela se reportd una baja

incidencia con solo un caso positivo de fenilcetonuria durante todo el tiempo de estudio, esto
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responde a un factor étnico-geografico ya que en estos paises la raza predominante es mestiza
al igual que en Ecuador, eso explica como en 10 afios desde que se implementé el tamizaje

metabdlico neonatal s6lo se hayan reportado 35 casos .

Jomarron et. al, en su estudio realizado en Cuba afirma que mas del 64% de la poblacion
fenilcetondrica con discapacidad cognitiva son adultos nacidos antes de la implementacion
del cribado neonatal y de consecuencia su diagnostico fue tardio desarrollando mayores

secuelas respecto a los nifios nacidos después de que se implemente el tamizaje neonatal *°.

Gonzélez et. Al, en su estudio se identificO que los nifios con Fenilcetonuria e
hiperfenilalaninemia que mantienen una dieta controlada tienen un Coeficiente Intelectual

promedio, sin alteraciones cognitivas respecto a quienes tienen una dieta relajada 3.

La teoria aplicada de Swanson explica que el profesional de enfermeria actia como
mediadora de la persona que necesita cuidado, partiendo del conocimiento empirico, en
nuestro caso la paciente es una menor de 2 afios y 7 meses por lo que depende del cuidado de
su mama, mediante la teoria de enfermeria aplicada, el personal de enfermeria ha dotado de
herramientas y seguimiento clinico a la familia, logrando un cuidado integral permitiendo que
la enfermedad no tenga un proceso que afecte su calidad de vida, este proceso ira cambiando
con el pasar de los afios adaptdndose a cada etapa hasta lograr que la paciente lleve una
nutricion consciente y evite el consumo de alimentos que puedan causar secuelas

neuroldgicas 2.

Los pacientes con enfermedades crénicas necesitan cuidado constante, el cual es
proporcionado por un cuidador principal, generalmente un miembro cercano de la familia
(Madre, padre, hijos), cuando la enfermedad requiere altas demandas de cuidado la
sobrecarga en el cuidador este puede presentar sintomas de apatia, cansancio que luego se
transforman en enfermedades como: depresion, ansiedad, trastornos del suefio, por esto es
necesario brindar apoyo al cuidador identificindolo como un individuo que tiene necesidades

propias %,

Un estudio realizado en Espafia en el 2021 enfatiza que la mayor parte de los casos el cuidado
del familiar enfermo recae en una mujer, esto tendra repercusiones positivas o negativas en
medida de cuanto cuidado necesite su ser querido, teniendo en cuenta que el ingreso de la
mujer al mercado laboral en estos dias es necesario para la economia familiar, por lo que

llegar a casa y enfrentarse diariamente a mas responsabilidades, la reduccién en la propia
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vida social o falta de apoyo de otros familiares y quehaceres domeésticos, son elementos que
generan cansancio y agotamiento que pueden deteriorar la salud mental del cuidador con el
paso del tiempo por lo que en el presente analisis de caso el proceso de atencion de
enfermeria se basa en compartir en cuidado con los miembros de la familia y de esta forma

evitar la claudicacion del cuidador principal .
4.2. CONCLUSIONES

La fenilcetonuria es una enfermedad genética hereditaria que afecta la manera en como el
organismo metaboliza las proteinas y puede causar neurotoxicidad secundaria a una
acumulacion excesiva de fenilalanina, por esto se debe implementar dentro de la comunidad
estrategias para incrementar el tamizaje metabolico neonatal, para captar pacientes en etapas
tempranas e iniciar un tratamiento que evite la discapacidad intelectual y la muerte precoz de
los neonatos, luego en las etapas de la infancia trabajar en conjunto con los familiares y

cuidadores a través de la educacion sobre el proceso de la enfermedad.

La teoria de Kristen Swanson emplea el cuidado de enfermeria, como una profesién con
vision holistica que partio del empirismo y se fue estableciendo como una profesion que parte
de bases cientificas que involucran valores como el humanismo, empatia, interactuando con
el cuidador y aportando conocimientos especificos para que lleven un control del paciente
que permita optimizar los recursos asignados por el estado esto incluye el seguimiento por
parte del personal del centro de salud, las pruebas de tamizaje quincenales, las vitaminas y

hierro que son parte de su tratamiento.
4.3. RECOMENDACIONES

o Realizar visitas domiciliarias continuas al momento de detectar casos de
enfermedades raras como en el presente estudio, de esta forma el proceso de atencion
de enfermeria puede aportar directamente dentro del apoyo al rol del cuidador
principal y determinar las posibles complicaciones que podrian manifestarse en el
paciente pediatrico.

o Determinar estrategias educativas dirigidas al cuidador en relacién al tratamiento
dietético su importancia y la valoracion clinica continta con el fin de poder evitar

complicaciones de su enfermedad.
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ANEXOS

Anexo 1. Consentimiento informado

Consentimiento Informado para Participantes de Investigacién

El propésito de esta ficha de consentimiento es proveer a la participante esta investigacién con
una clara explicacién de la naturaleza de la misma, asi como de su rol en ella como participante.

La presente investigacion es conducida por SAMANTHA DANIELA NEIRA VIVANCO y
JOSELYN GISELLA SANTACRUZ ORDONEZ, estudiante de enfermeria Y LIC. FANNY
ISABEL ZHUNIO BEMEO MGS. Docente de la Universidad Técnica de Machala, Carrera de
enfermeria. El objetivo de este estudio es: Analizar su caso TAMIZAJE METABOLICO
NEONATAL EN EL DIAGNOSTICO PRECOZ DE FENILCETONURIA Y LA
IMPORTANCIA DEL PROCESO DE ATENCION DE ENFERMERIA a través de la valoracion
de enfermeria.

Si usted accede a participar en este estudio, se le pedira responder preguntas a través de una
entrevista esto tomara aproximadamente 20 minutos de su tiempo y visitas domiciliarias durante la
investigacion, lo que conversemos durante estas sesiones se grabard, de modo que el investigador pueda
transcribir después las ideas que usted haya expresado.

La participacion es este estudio es estrictamente voluntaria. La informacién que se recoja sera
confidencial y no se usaré para ningiin otro propésito fuera de los de esta investigacion.

Si tiene alguna duda sobre este proyecto, puede hacer preguntas en cualquier momento durante
su participacién en €l. Igualmente, puede retirarse del proyecto en cualquier momento sin que eso lo
perjudique en ninguna forma. Si alguna de las preguntas durante la entrevista le parece incomodas, tiene
usted el derecho de hacérselo saber al investigador o de no responderlas.

Desde ya le agradecemos su participacion.

Acepto participar voluntariamente en esta investigacion, conducida por SAMANTHA
DANIELA NEIRA VIVANCO - JOSELYN GISELLA SANTACRUZ ORDONEZ. He sido
informado (a) de que la meta de este estudio es: Analizar el caso clinico del paciente con TAMIZAJE
METABOLICO NEONATAL EN EL DIAGNOSTICO PRECOZ DE FENILCETONURIA Y LA
IMPORTANCIA DEL PROCESO DE ATENCION DE ENFERMERIA y establecer un plan de
cuidados de acuerdos a las necesidades observadas.

Me han indicado también que tendré que responder cuestionarios y preguntas en una entrevista,
lo cual tomara aproximadamente 60 minutos.

Reconozco que la informacion que yo provea en el curso de esta investigacion es estrictamente
confidencial y no serd usada para ningin otro proposito fuera de los de este estudio sin mi
consentimiento. He sido informada de que puedo hacer preguntas sobre el proyecto en cualquier
momento y que puedo retirarme del mismo cuando asi lo decida, sin que esto acarree perjuicio alguno
para mi persona. De tener preguntas sobre mi participacion en este estudio, puedo contactar al teléfono:
0983345690

o D 2 2 1l
Mo Cristing Denal canr - 03 )u\@d&)ﬂ
Nombre del Participante Firma'del Participante Fecha
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Anexo 2. Solicitud de permiso de historia clinica dirigida a la directora distrital de

Machala
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FECHA

DL NO. 69-04 DE 14 DE ABRIL DE 1969
(Calidad. Pertinencia y (alides
FACULTAD DE CIENCIAS QUIMICAS Y DE LA SALUD

SECCION /CARRERA:
. / . ENFERMERIA

Machala, 01 de Junio del 2022

Mgs. Nuccia Priscila Hurtado Chica

DIRECTORA DISTRITAL 07D02 MACHALA-SALUD
En su despacho. -

De mi consideracion:

Con un cordial saludo y desedndole muchos éxitos es sus funciones, por medio del
presente solicito a usted, comedidamente, se autorice a quien corresponda, al
acceso de la Historia Clinica N° 0751851411, a los estudiantes del Decimo semestre
“A” de la Carrera de Enfermeria de la Universidad Técnica de Machala, para que
puedan recabar informacién necesaria y realizar el Analisis de Caso, el mismo que
es requerido en el proceso de titulacion para obtener el grado de Licenciada/o en
Enfermeria.

Se guardara la debida confidencialidad de los datos del personal y el nombre de la
institucion; se cuenta con el debido consentimiento informado y firmado por el
usuario. P

Las estudiantes a intervenir en esta investigacién son:

e SAMANTHA DANIELA NEIRA VIVANCO
CI: 1105966947
email; sneiral @utmachala.edu.ec Telf: 0983345690

e JOSELYN GISELLA SANTACRUZ ORDONEZ 3
CI: 0705817740
email; jsantacru4 @utmachala.edu.ec Telf: 0979987159

Esperando que el presente tenga una acogida favorable, me suscribo muy atentamente.

SARA Firmado
digitalmente por

MARGARITA  5ARAMARGARITA

SARAGURQ ~ SARAGURO SALINAS

SALINAS myz%zubomo
Leda. Sara Margarita Saraguro Salinas
Coordinadora -Carrera de Enfermeria
SS/Sara S

www.ulmachola.edu.ec
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Anexo 3. Visita domiciliaria: Aplicacion de encuesta estructurada

37



Anexo 5. Visita familiar
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Anexo 6. Final de intervencion por medio de video conferencia

© Zoom Reunién 40 minutos = a X

Cristhina
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