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"4d sanitatem gradum est movisse morbum."
(El primer paso hacia la curacion es
conocer como es la entermedad.)

Proverbio Latino

"Curar, a veces.
mejorar,a menudo,
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cuidar, siempre.

Siglo X1V



PROLOGO.



A lo largo de los afos en ejercicio de mi carrera como
enfermera, nunca hasta el momento actual, habia comprendido la
importancia y las repercusiones negativas que la ignorancia y el
desconocimiento de determinadas patologias podrian tener sobre los
pacientes.

Es cierto que la Medicina es demasiado amplia para abarcarla en
toda su integridad. y tanto en los programas de la diplomatura, como a
lo largo de la profesion, hemos estado acostumbrados a profundizar en
las enfermedades mas habituales, aquellas que proporcionan un gran
contingente de enfermos, y siempre hemos obviado aquellas
afecciones "raras y poco frecuentes” hasta tal punto, que incluso en los

textos de consulta encontramos escasa informacion sobre ellas.

¢ Entonces, qué sucede cuando nos encontramos con alguna de

"estas enfermedades"?.

Esta es la pregunta que planteo para dar entrada a mi estudio

acerca de: "Los cuidados de Enfermeria ante el nifio afectado de




|

Osteogénesis Imperfecta Severa”. No solo, sera importante que
g P Y q

conozcamos etioldgica y clinicamente la enfermedad de Ia que
hablamos, sino y sobre todo, como actuar ante ella. Es en esta tltima
parte en la que estamos realmente implicados los profesionales de
enfermeria a través de las tres funciones clasicas: Asistencial,
Docente, ¢ Investigadora. La primera de ellas administrando con
conocimiento y exquisitez los cuidados de enfermeria que estos
pacientes requieren. En segundo lugar transmitiendo nuestros
conocimientos a comparieros y alumnos, promoviendo inquietudes en
este sentido, y por fin, colaborando en el descubrimiento de nuevos
avances en lo que se retiere a esta enfermedad. La realizacion correcta
de las mismas supondra el mantenimiento, promocién y proteccion de
la salud, en el tratamiento del enfermo y su rehabilitacion. Por el
contrario una actuacion incorrecta, se convertira en el detonante, en
gran medida, de un empeoramiento del pronéstico y las posibles y

graves complicaciones de nuestros pacientes.

Este trabajo de GRADO es para mi un reto personal y
profesional, a través del que me gustaria contribuir y motivar a todos
los profesionales sanitarios en general, y de enfermeria en particular,
para que puedan profundizar en sus conocimientos, adoptar actitudes
y habilidades apropiadas de forma documentada, mediante un
exhaustivo Plan de Cuidados que sirva para obtener informacién sobre
las actividades a realizar, ademas de facilitar y fomentar la
participacion de la familia del paciente. Ello impedira que nos
convirtamos en responsables directos de un empeoramiento

claramente evitable de nuestros pequefios pacientes afectados de
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Osteogénesis Imperfecta (O.I), por una tnica razon: El inadecuado

manejo clinico y terapéutico de estos nifios.
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INTRODUCCION.



Alrededor de un 3% de los recién nacidos presentan

anomalias congénitas. Segun Salter!, se trata de "aquellos defectos del
desarrollo en la forma o funcion del cuerpo que estan presentes en el
momento del nacimiento” y que se incrementan en numero al finalizar
el primer afo de vida ya que el diagnostico se hace mas factible.

Se calcula que en Espana nacen unos 25.000 nifios con
anomalias o malformaciones diversas2

Actualmente, lejos de incrementar las tasas de mortalidad y
gracias a un progreso en los cuidados perinatales, cada vez hay cifras
mayores de niflos que van a sobrevivir a pesar de sus incapacidades o
alteraciones patoléogicas irreversibles; ello va a establecer una notable
diferencia con €pocas anteriores, en las que si hacemos un repaso
historico, nos encontramos que en civilizaciones primitivas este tipo
de enfermedades, mayoritariamente, fueron contempladas con
curiosidad y temor e incluso cruelmente. Se creia que las
deformaciones mostraban lo que iba a suceder en el futuro. Dicha
supersticion se difundié desde Roma a toda Europa, apareciendo

reiteradamente alusiones en los escritos médicos. Sin embargo, la
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concepcion punitiva puede ser el motivo por ¢l que no existiese

practicamente iconografia arqueoldgica.

En determinadas culturas los nifios malformados eran
sacriticados nada mas nacer. Los romanos, los dejaban navegar por el
Tiber introducidos en un cesto para pasar a manos de quien los
utilizase. En el Nuevo Testamento se trasluce la concepcion judia de
la deficiencia como un castigo por los pecados. En la Edad Media, los
minusvalidos pasaron a engrosar ¢l grupo de mendigos y miserables,
marginados por la sociedad. En la época de los Austrias, en el siglo
XVII, se les asigno el papel de bufones de la Corte, algunos de ellos
inmortalizados por la perteccion realista de Veldazquez.3 Una de la
raras excepciones sera la del pueblo azteca (900-1519), donde la
deformidad se asimilaba con la deidad. Por ello, los nifios eran
exhibidos publicamente y existe ceramica antropomorfica que muestra
malformaciones congénitas en sus extremidades. Se conoce, de forma
excepcional, alguna representacion ibera.

Entre 1803 y 1812 Francisco de Goya, realiza un dibujo que
pertenece al Album de Bordes Negros y se encuentra en el Museo del
Louvre de Paris, lo titula "Chose rare"; en €l se representa a un nifio
de corta edad con malformaciones congénitas de dificil
reconocimiento, donde aparecen afectadas sus extremidades. En
terminologia de Frantz y O'Rahilly es diagnosticado como una
focomelia. Segiin Rodriguez Rodriguez y cols, una atenta observacién
de los miembros del nifio en el dibujo, les permite establecer una
clasificacion y nomenclatura mas adecuada de la malformacién y con
menos equivocos que si hablan de focomelia, amelia o deficiencia
proximal focal femoral, términos utilizados a lo largo de la historia

por muchos autores que como Geoffroy, en 1838, establece por
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primera vez una clasificacion de las malformaciones congénitas

basada en el examen clinico y que define la focomelia como "manos o
pies de tamafio y forma normales que, soportados por extremidades
excesivamente cortas, parecen emerger del hombro o de la cadera.

Para ellos, (Rodriguez Rodriguez y cols) la malformacion
apreciada en este cuadro, se trata de una ausencia congénita bilateral
longitudinal completa de hiimero, completa de cubito y radio, parcial
de carpo, completa de primero y segundo metacarpianos y completa
de primero y segundo dedos, ausencia congénita bilateral longitudinal
completa de fémur, completa de tibia y peroné, parcial de tarso,
completa de primero y segundo metatarsianos, y completa de primero
y segundo dedos.

La expresion de esta deficiencia y minusvalia se plasma de
forma inusual en la obra de Goya, en la que no solo pinta la realidad
de la malformacidn, sino que el genial artista aragonés a través de su
paleta, aisla la deformidad entre el negro y la claridad del cielo

evocando la realidad social en una época definida.4

Sin embargo el avance de la ciencia y ¢l nacimiento de la
sociologia moderna, han ido colocando dichas anomalias en el lugar
que corresponde; considerandolas como Problemas de Salud,
congenitos, genéticos o adquiridos en el parto. Se acepta
universalmente, que el invalido necesita ayuda, es decir trabajo ¢
instruccion profesional, y no limosnas.

Actualmente, el conocimiento, identificacion y clasificacion de
las malformaciones congénitas deriva principalmente, de estudios en
animales. En los laboratorios se experimenta con cruces, mutaciones,

variaciones cromosOmicas y genéticas que puedan ayudar en la
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ampliacion de saberes en este campo. Entre las anomalias basicas

reconocidas estan:

1- morfologia celular anormal.

2- alteraciones del colageno o de los proteoglucanos
que son los constituyentes principales de la matriz extracelular.

3- errores circulatorios durante el desarrollo fetal.

4-ausencia de la normal desaparicion celular durante

la morfogénesis >

Muchos de estos trastornos hereditarios o adquiridos se
acompafian de osteopenia, caracteristica radiografica, resultante de la
produccion disminuida del hueso, del aumento de su destruccion o de
ambos a la vez. La osteoporosis (sindrome clinico resultante de la
osteopenia) se caracteriza por la susceptibilidad a las fracturas y,
particularmente, por la tendencia a los aplastamientos vertebrales.

A través de estos dos conceptos nos acercamos al mas
caracteristico sindrome osteoporético congénito de la infancia: La

Osteogénesis Imperfecta (O.1.).6

El primer estudio importante sobre O.l. nos remonta a 1928 en
la literatura Inglesa a través de Bell, pero una descripcion identificable
de esta enfermedad la encontramos mucho antes, en 1678 por
Malebranche, desde entonces, ha recibido al menos 40 nombres o
eponimos diferentes como: Osteosatirosis idiopatica (LOBSTEIN),
Osteomalacia congénita, Osteoporosis fetal, Pseudocondrodisplasia,

Enfermedad de las escleras azules, Fragilidad 6sea, Hombres de cristal




(COCCHI), Displasia periostal (PORAK), Fragilitas ossium
hereditaria (EKMANN)..etc. 7.

En 1849 sera la primera vez que se adopte el término de
"Osteogénesis Imperfecta" por VROLIK, para explicar un sindrome
consistente en osteoporosis, fracturas, y deformidades esqueléticas

que afecta a todas las razas y no tiene predileccion geografica®

Esta patologia no es frecuente, se detecta aproximadamente en
una persona cada 40.000 habitantes o lo que seria lo mismo, entre
1/25.000 y 1/60.000 partos® El primer caso conocido de O.L. nos
traslada a una momia ubicada en el Museo Britanico. Se trata de un
nifio en la XX-XII dinastia , C , 1000 A.C. El disco del sol y los
dibujos alrededor de su cabeza lo identifican como la figura del Dios
Ptah-Seker-Osiris!0. Otro ilustre afectado a reseiiar serfa el pintor
francés Henri de Tolouse-Lautrec (1864-1901), en su biografia se
refiere,” que como consecuencia de la flojedad de sus huesos . que le
quebraron las piernas dejando su figura mermada para siempre: "un
tronco normalmente desarrollado sobre unas piernas excesivamente

cortas" ; caracteres fisicos que como ya veremos son evidentes de esta

enfermedad 1.

No se trata, por tanto, de una afeccién reciente, sino reconocida
desde la antigiiedad, como una enfermedad 0sea importante aunque no
estuviese identificada etiologicamente de manera exacta. Actualmente,
a pesar de los conocimientos que ya se tienen sobre ella, no es
excesivamente conocida debido a su escasa prevalencia, factor

determinante para considerar la importancia de una enfermedad como

19




dijimos al principio, pero no mas que la gravedad, de un determinado

problema de salud, elemento clave que fundamentara nuestro estudio.

Como profesional de enfermeria. después de este breve repaso
histérico de la enfermedad intentaré realizar una revisiéon sobre la
Osteogénesis Imperfecta, como entidad clinica y de forma mas
concreta y minuciosa sobre los cuidados y el aprendizaje que
requieren los niflos y las familias afectadas por esta enfermedad, para
que ¢stos sean desarrollados de forma 6ptima y se fundamenten en un
profundo conocimiento anatomo-fisiopatologico del Problema de
Salud que ocasiona su incapacidad, y nos permita basar en ello
diferentes puntos a tratar en nuestro estudio. Entre los que

senalaremos:

a) La planificacion de actividades de apoyo psico-social
a los padres, ayudandoles en primer lugar a adaptarse a una situacion
de identificacion de su nuevo hijo muy diferente al probablemente
idealizado por ellos y que en un primer estadio resultara amenazante
para el desarrollo de su rol social (padre/madre), surgiendo
inevitablemente un proceso de duelo con distintas fases v reaciones

que les tendremos que explicar como previsibles y esperadas.!2

b) Informacion a los padres acerca de la fisiopatologia y
valoracion conjunta del nifio ( grado de la malformacion, grado de

incapacidad, aspectos concretos del tratamiento y prondstico).




¢) Planificacion y organizacién de los cuidados fisicos y

psicologicos integrando paulatina y consensuadamente a los padres

en el desarrollo de los mismos.

d) Programacion en el adiestramiento de habilidades
que engloben tanto cuidados fisicos como las normas de conducta

que permitan al nifio una optima socializacion.!3

Asi, conforme los profesionales de enfermeria, vayamos
adquiriendo mayores conocimientos ¢ informacién sobre esta
enfermedad. seremos capaces de realizar una programacion de
actividades completa, dirigida por un lado, a los padres y familiares
con la intencién de ayudarles a analizar y afrontar su nueva e
inesperada situacion y por otro lado. aquellas referentes al cuidado del
nifio afectado de O.1., estableciendo ademas objetivos especificos de
desarrollo de habilidades, para conseguir una independencia total o
parcial en el abordaje de las distintas necesidades que planteara
nuestro pequeno paciente'+,

Por ejemplo, comenzando por saber cogerlo, colocarlo en
posturas fisiologicas, realizando una correcta rotacion de puntos de
apoyo, creando un programa de estimulaciéon sensorial y motora,
estableciendo pautas de alimentacion, bafio, control de eliminacién
intestinal y miccion.... . En todas estas tareas, haremos participes a los
diferentes sanitarios que atiendan al nifio con el fin de evitar dafios,
con importantes consecuencias para su vida, como es el caso de la
O.1., donde, un desconocimiento en la forma de sujetarlo, de ponerle
un panal, realizar maniobras indebidas como un Ortolani o la

colocacién de un compresor apretado en una analitica, le puede
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ocasionar multiples fracturas, que probablemente se podrian haber

impedido con un correcto mangjo terapéutico.

Sera el momento de educar a los padres para que adquieran
destreza y seguridad en el cuidado de su hijo, desde las tareas mas
simples a las mas complejas. Tendra gran importancia la informacion
sobre la existencia de asociaciones o colectivos de padres con igual
experiencia, de forma y manera que se facilite el acercamiento con
ellos, para crear asi mayores apoyos personales y sociales.

En el momento del alta sera prioritario, programar el contacto
con la Atencion Primaria (enfermera de su zona de salud), para que
exista primero un conocimiento de la situacién que no induzca a
cometer errores y por supuesto un continuo en el cuidado a medio y
largo plazo, con objetivos unisonos de destreza 'y conocimientos.

Se estableceran controles en domicilio, consulta de enfermeria
programada y seguimiento médico (hospitalario y/o de consulta
ambulatoria pediatrica).1’

Todas las acciones que establezcamos como profesionales de
enfermeria han de converger en garantizar una meta de futuro que
implique: Un desarrollo del nifio lo mas satisfactorio posible,
eludiendo en lo posible complicaciones evitables y una
sobreproteccion en el nucleo familiar que pudiese aislarlo y
perjudicarlo psicologicamente. Por ello, el equipo sanitario (médicos,
enfermeras, psicologos.......) y los padres debemos incentivar su
independencia y autoimagen positiva de modo que por el mismo y/o
con entrenamiento sea capaz de cubrir sus necesidades basicas sin
peligros para su vida y convertirse en un miembro activo y feliz de

nuestra sociedad.
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MATERIAL 'Y
METODOS.
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Para llevar a cabo este estudio realizaremos una revision
bibliografica de diversos manuales, revistas cientificas, revistas
publicadas por la Asociacion Espafiola de Huesos de Cristal
(A.H.U.C.E.), por la Fundacion de Osteogénesis Imperfecta (O.L.F.),
medios audiovisuales proporcionados por A.H.U.C.E, revision de
algunos casos descritos, iconografia, bases de datos informaticas a
destacar: "IME" en castellano y "MEDLINE"(R) en inglés, ademas de
un repaso a traves de Internet. Ellos nos serviran de marco conceptual
para hacer una descripcion de la enfermedad y poder fundar el Plan
de cuidados que elaboraremos, con ¢l fin de que sirva de directriz,
guia y significado al cuidado de Enfermeria en la patologia que ocupa

nuestro estudio .16

La metodologia de este trabajo la basaremos en el Modelo de
Suplencia-Ayuda de Virginia Henderson (1961) de tal manera que
segun ella, la funcion propia de la enfermeria consistira en "atender al
individuo sano o enfermo ejecutando aquellas actividades que

contribuyen a su salud o a su restablecimiento (o a evitarle




padecimientos a la hora de la muerte), actividades que el mismo

realizaria si tuviera la fuerza, voluntad o conocimientos necesarios;
igualmente corresponde a la enfermera realizar esta mision de forma
que ayude al individuo a independizarse lo mas rapidamente
posible"(Henderson, The Nature of Nursing, 1956).17 A través de este
modelo identificaremos catorce necesidades basicas o fundamentales,
que engloban "todo aquello que es esencial al ser humano para

mantener su vida o asegurar su bienestar ". Dichas necesidades son:

- Necesidad de oxigenacion.

- Necesidad de nutricion ¢ hidratacion.

- Necesidad de eliminacion.

- Necesidad de moverse y adoptar una postura adecuada.
- Necesidad de descanso y suerio.

- Necesidad de usar prendas de vestir adecuadas.

- Necesidad de termorregulacion.

- Necesidad de higiene y proteccion de la piel.

- Necesidad de conocer y evitar peligros.

- Necesidad de comunicarse.

- Necesidad de vivir segun sus creencias y valores.
- Necesidad de trabajar y realizarse.

- Necesidad de ocio.

- Necesidad de aprendizaje.18

El andlisis individual de estas necesidades, en nuestro estudio.
lo realizaremos solamente con fines didacticos, sin embargo en la
practica sera fundamental la interrelacion de las mismas, ya que

Henderson define al hombre como un todo completo biopsico-social.
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Ello nos dirije a un seguimiento integral del paciente que

permitird una consecucion mas eficaz de los objetivos propuestos,
ademas de poder llevar a cabo acciones intencionadas (CUIDADOS)
encaminadas a mantener y aumentar la vida, la salud, el bienestar y
prevenir la enfermedad.

Al seguir el modelo hendersoniano no podemos obviar por
tanto, los criterios de dependencia-independencia que ella establece,
como base para la clasificacion de sus pacientes en dependientes o
independientes, atendiendo a tres parametros:

- La fuerza, determinada por la capacidad y las
funciones tanto fisicas como psiquicas del individuo, o por las de
habilidades para llevar a término la acciones pertinentes a su situacion
de salud.

- Los conocimientos, que los refiere a las cuestiones
esenciales sobre el autoconocimiento y los recursos propios o ajenos
disponibles para resolver las situaciones de salud o enfermedad de la
persona.

- La voluntad, que la contempla y valora en cuanto
a la capacidad para comprometerse en decisiones adecuadas a las
situaciones de salud que tiene el individuo para satisfacer las catorce

necesidades. 10

De acuerdo con lo que hemos explicado en el parrafo anterior, si
el paciente tiene el conocimiento, la fuerza y la voluntad para cubrir
las catorce necesidades basicas, sera considerado Independiente, pero
cuando algo de esto falta o falla en la persona, ya se trate de causas de
tipo fisico, psicoldgico, sociolégico o relacionadas con la falta de

conocimientos, entonces una o mas necesidades no se van a



satisfacer, por lo cual surgirdan los Problemas de Salud y nos
encontraremos con un paciente Dependiente al que tendremos que
ayudar o suplir como enfermeras, para que pueda tener dichas

necesidades cubiertas y pueda ganar independencia.

Todo e¢llo nos permitird realizar una valoracion exacta y
completa del estado de salud del paciente, con el fin de proporcionar
una atencion de calidad, facilitar la identificacién de los diagnésticos
de enfermeria, el desarrollo de los resultados, la ¢jecucion de las

intervenciones y la evaluacion de las acciones de enfermeria.

La terminologia diagnostica que utilizaremos en este trabajo es
la desarrollada por /a North American Nursing Diagnosis Association
(NANDA). que define los diagnosticos de enfermeria "como juicios
clinicos sobre las respuestas del individuo, de la familia o de la
comunidad ante problemas de salud reales o potenciales, o procesos
vitales y que proporcionan la base para la seleccion de las
intervenciones de enfermeria, con el fin de alcanzar resultados de los
que la enfermera es responsable"(NANDA,1990).20

Como marco organizativo, emplearemos algunos de /os nueve
patrones de respuesta humana, que representan las manifestaciones
de las interacciones de la persona y su entorno y, en su conjunto,
abarcan el total de los patrones de vida de un individuo en interaccién
con su entorno. Nos seviran para orientarnos en la recogida de datos,
necesarios para hacer una valoracion y determinar si el paciente tiene
un funcionamiento positivo, alterado o con alto riesgo de alteracion.

Estos patrones de respuesta humana son:
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1-Intercambio, que implica ¢l mutuo dar y recibir.

2-Comunicacién, que implica enviar mensajes.
3-Relaciones, que implica el establecimiento de vinculos.
4-Valores, que implica la asignacion de valores relativos.
5-Eleccién, que implica la seleccion de alternativas.
6-Movimiento, que implica actividad.

7-Percepcion, que implica la recepcion de informacion.
8-Conocimiento, que implica el significado asociado a la
informacion.

9-Sentimientos/Sensaciones, que implica el conocimiento

subjetivo de la informacion.?!

Como podemos observar se trata de patrones amplios que suponen
una base de datos esenciales para el diagnostico de enfermeria. Nos
permiten una aproximacion extensa a la valoracion funcional humana
en cualquier marco y en cualquier grupo de edad, en todos los puntos
del continuum salud-enfermedad y nos guian en la recogida de
informacién de la vida del cliente, familia o comunidad y su
experiencia de los sucesos y problemas relacionados con la salud y
con su manejo. constituyendo en definitiva el eje y la metodologia a
seguir en nuestro estudio para la identificacion de patrones
funcionales (necesidades del cliente) y patrones disfuncionales
(diagnosticos enfermeros) que nos permitan eliminar, controlar o
reducir la etiologia o las complicaciones identificadas como
responsables del problema real o potencial que en nuestro caso
concreto hacen referencia al nifio afectado de Osteogénesis Imperfecta

Severa 22
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DESCRIPCION DE LA
ENFERMEDAD.




A.-CONCEPTO.

Aunque el objetivo fundamental de este trabajo vaya
encaminado al establecimiento de un Plan de cuidados en la
Osteogénesis Imperfecta, tiene una importancia grande, mencionar los
conceptos e ideas basicas de esta enfermedad. ya que van a
condicionar nuestros conocimientos para adoptar una actitud

terap€utica mas racional y eficaz.

La osteogénesis Imperfecta puede traducirse literalmente como
la formacion imperfecta de los huesos. Aunque de forma cientifica no
s¢ conoce exactamente la etiopatogenia de esta enfermedad, se
engloba en el grupo de displasias 6seas de caracter genético
heterogéneo que afecta al tejido conectivo, cuyo defecto basico radica
en una alteracion sistémica de la biosintesis del procolageno I, tanto
de las fibras coldgenas esqueléticas como extraesqueléticas,

pudiéndose establecer distintas variedades de presentacion clinica,

30




genética y bioquimica. Asi el profesor Lopez Duran-Stern sefiala en su

tratado dos tipos de defectos:

Cuantitativo: No se produce suficiente cantidad de colageno

tipo 1, causando las formas mas leves de la enfermedad.

Cualitativo: En los que se producen cadenas estructuralmente
anormales en las moléculas de colageno, causando los tipos mas

graves.?3

B.-ETIOPATOGENIA Y
FISIOPATOLOGIA.

Autores como Trueta, piensan que la O.1. es trasmitida por
un gen mutante, lo que traeria consigo un defecto en la formacion
Osea, base de la fragilidad y que la matriz anormal tendria un exceso
de betaproteinas y polisacaridos, mientras que la existencia de fibras
de colageno es reducida, por lo que considera que al estar afectada
probablemente la célula precursora del osteoblasto, el trastorno
fundamental se hallaria en el endotelio vascular. En este mismo
sentido "Collado y col.", apuntan a las intercorrelaciones de los
osteoblastos, fibras colagenas y distintos tipos existentes de los
mismos24,considerando como sustrato etiopatogénico fundamental una
hipoplasia mesenquimal generalizada, debida a wuna actividad

osteoblastica disminuida que es la que va a condicionar la formacion
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de una matriz osteoide anormal correspondiente histoquimicamente a
tejido coldgeno inmaduro con una disposicion anarquica de las fibras
colagenas en la matriz dsea, con formas y tamafios anormales, que va
a dar origen a una patologia diversa y bien delimitada?>

En conclusion se trata de un trastorno hereditario transmitido
habitualmente por un gen autosémico dominante2éque segun Stanbury
afecta de forma general al tejido conectivo del hueso, que también
afecta a tendones, ligamentos, fascia esclerotica y dentina,
ocasionando manifestaciones clinicas multiples que segun el grado de
afectacion variara su severidad para ir desde una letalidad precoz hasta

el desarrollo de una vida practicamente normal.

A pesar de la variabilidad de esta enfermedad, en relacion con el
grado de afectacion del tejido conectivo, de la que hemos hablado en
el punto anterior, existen una serie de rasgos comunes cuya expresion
en mayor o menor grado aparecerd o no en las diferentes formas y

tipos de Osteogénesis Imperfecta. Entre ellos destacaremos:

- Fracturas multiples.

- Deformidad Esquelética de miembros ., pecho y craneo.
- Escoliosis.

- Debilidad muscular.

- Estatura baja.

- Ligamentos de las articulaciones d¢biles.

- Dientes decolorados y fragiles.

- Esclerotica azul.

- Dificultad respiratoria .

- Sudoracion frecuente.
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- Cara en torma triangular.

- Estrenimiento.

- Tendencia a magullarse y a la aparicion de equimosis
con facilidad.

- Tono de voz alto.

- Tono vital con tendencia al optimismo y a la euforia.

- Coeficiente intelectual medio-alto.2?

Una vez vistos de forma general los principales signos y sintomas de
la enfermedad, pasaremos a explicar fisipatologicamente la causa
cientifica de los que pueden ser demostrables. Entre ellos
sefialaremos:

Dentro de las alteraciones esqueléticas , las fracturas multiples
al minimo traumatismo, seran secundarias a trastornos de la
osificacion peridstica y a la actividad osteoclastica, considerando el
papel del osteoblasto primordial, ya que en €l tiene lugar la sintesis de
las fibras colagenas del hueso, interviene en la formacion de la matriz
proteica osteoide y ademds su presencia es necesaria para que se
produzca su mineralizacion. La alteracion simultanea de estas  tres
funciones tendra distintas consecuencias?8que a continuacion

explicaré:

En primer lugar, el trastorno de las fibras de colageno dara lugar
a que las trabéculas Oseas sean defectuosas y fragiles lo que va a
originar la aparicion de fracturas multiples a consecuencia de traumas
minimos, ademdas de una laxitud ligamentosa que provocarda una
hipermovilidad de las articulaciones, existiendo un mayor riesgo de

esguinces.
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En segundo lugar, el déficit de mineralizacion se convertira en

la principal causa de la osteoporosis existente en la O.1., lo cual a su

vez contribuye a la aparicion de fracturas y deformidades.

Finalmente, el tercer factor que esta alterado es la formacion de
la matriz proteica osteoide, lo que ademas de contribuir a la
osteoporosis, llevara a un déficit en la osificacion, con la consecuente
aparicion de huesos wormianos 'y retrasos en el cierre de suturas 'y
fontanelas. Las fracturas seran mas frecuentes en las zonas proximales
de los miembros con corticales delgadas, discontinuas, con
microfracturas y  formacion de  callos, fundamentalmente
condrogénicos. Se evidencia un retraso de la talla de aspecto
pseudorrizomélico que infuird tambi¢n la afectacion de la placa de

crecimiento.2®

La justificacion en relacion a la causa de algunas de las

principales manifestaciones extraesqueléticas atendera a lo siguiente:

En cuanto a las escleras azules Manciaux refiere que los
fibroblastos de la esclera estan relacionados con los osteoblastos, fo
que explicaria su afectacion simultanea, con la consiguiente delgadez
y escasa resistencia de esclerdticas y cornea que deja traslucir la
coloracion uveal (azul) en el primer caso, asi como del queratocono y
la megalocornea en el segundo. Las alteraciones de oido (anquilosis
estapedovestibular) y dientes por afectacion a todos los tejidos que
tienen un metabolismo calcio-fosférico especialmente activo,

explicaria la sordera y la odontogénesis imperfecta3o.

34




Atendiendo a su unidad conceptual con otras fibropatias todo lo
explicado  anteriormente nos serviria para aclarar  otras
manifestaciones raras de la enfermedad como: piel atrofica,
cardiopatia congénita, insuficiencia adrtica, alteraciones neuroldgicas,

ateroesclerosis prematura.... . (Cuadro 1)
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ALTERACIONES DE LAS FIBRAS CONJUNTIVAS. CUADRO
RESUMEN DE LA ETIOPATOGENIA DE LA OSTOGENENESIS
IMPERFECTA. (CUADRO I)’

COLAGENO
0JO DENTINA HUESO OIDO OTROS
Queratocono Dentinogénesis Timpano Piel
Megalocdémea imperfecta Alteracién azul Ligamentos
L osteobldstica
Esclerdticas ,sordera? Valvulas
azules y
delgadas
Y Y w
} Alteracion fibra 1 | Alteracion matriz. i Déficit de
| coligena | ’Lproleica osteoide ' mineralizacion
t Alteracion | Déficit osificacion Osteoporosis

sccundaria de
trabéculas

Fragilidad

WOrmianos

Retraso cierre de
suturas, fontanelas...

l

-

Fracturas
Deformaciones

Retraso talla
Micromelia
Pscudorrizomelia

" Collado F. y otros. Ostogénesis Imperfecta: estado actual en G. Calvo Mosquera y M. T. Rodriguez
Bustabad. La ostogenesis imperfecta (nota 3).




C.-CLASIFICACION TIPOLOGICA.

Se han hecho muchas clasificaciones a lo largo de la
historia, Claver y cols3! realizan una distincion didactica de las

diferentes formas de Osteogénesis Imperfecta clasificandolas en :

- O.1. Fetal o Prenatal.
- O.]. del Adolescente o tardia.
- O.1. del Adulto.

También desde el punto de vista clinico y préctico se ha
subdividido en :
- Tipo . Escleroticas azules y un mecanismo de

transmision dominante autosémico.

- Tipo II. Trasmisién recesiva autosomica y gran

fragilidad Osea.
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- Tipo I1I. Con trasmision recesiva autosdmica y con

escleroticas normales.

- Tipo IV. Con trasmision dominante autosoémica y

esclerdticas normales.

Sin embargo, en la actualidad no son estas clasificaciones las
utilizadas; hoy se realizan en base a la herencia, la clinica, la
radiologia, y la evolucion. En este sentido aparece en 1979 la
clasificacion de Sillence. siendo la que cuenta con un mayor namero
de seguidores. 3

Establece cuatro tipos :

Tipo L

Consiste en una O.1. dominante con escleras azuladas. Es
de comienzo tardio y es la variedad més comuin de O.l. Estan
afectadas todas las estructuras que contienen colageno. El peso y la
longitud al nacimiento son normales. Mas tarde, se manifiesta la
presencia osteoporosis y excesiva fragilidad osea , esclerdticas azules
e hipoacusia de conduccion. Las fracturas resultan de minimos
traumatismos. Las deformidades de los miembros son en gran parte
el resultado de las propias fracturas, aunque €S frecuente el
incurvamiento desde el nacimiento, especialmente en extremidades

inferiores. Son habituales otras deformidades, tales como genu valgo
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y pie plano metatarso varo. Aproximadamente, el 20% de los adultos
atectados tiene una cifoescoliosis progresiva que puede ser grave.
Usualmente existe una excesiva laxitud ligamentosa que se aprecia
sobre todo en las pequefias articulaciones de los dedos de las manos,
pies, rodillas y que es menos patente en los adultos. La estatura es baja
y la proporcion corporal depende de la implicacién relativa de los
miembros o de la columna vertebral.

En ¢l 35% de los pacientes hay disminucion de la capacidad
auditiva, sin embargo, es raro que suceda antes de los 10 afios de vida.
En algunas familias se observa con caricter hereditario una
dentinogénesis imperfecta, que se manifiesta por la presencia de una
dentina opalescente. Los dientes, por ello, poseen cierta trasparencia
y tonalidad amarilla, algunas veces gris azulada. Con frecuencia
presentan prematuramente caries o fracturas, tienen las raices cortas v
las uniones coronorradiculares comprimidas.

Se diferencian dos formas de O.L tipo I: O.I tipo [-A con

dientes normales y O.I. tipo [-B con dentina opalescente.33

Tipo IL

Probablemente siga un patron de herencia autosomico
recesivo.* Radiograficamente, presenta fémures en acordedn
excesivamente fragiles con aspecto en "cafia de bambu”, las costillas
presentan multiples fracturas y callos, ddandoles una forma arrosariada

con un marcado predominio osteopordtico. Corresponde a la forma




clasica de "Vrolik", de la que ya hemos hablado. Su frecuencia es de 1
por cada 60.000 recién nacidos vivos.

Aproximadamente el 50% nacen muertos y el resto lo hacen al
poco de nacer por insuficiencia respiratoria, debida a la incapacidad
de la caja toracica. Puede diagnosticarse intrattero por la aparicion de
fracturas antes del nacimiento; el parto, incluso eutdcico, las provoca
con facilidad.3SA nivel 6éseo predominan las fracturas sobre la
osteoporosis, lo que condiciona un acortamiento de las extremidades,
fundamentalmente las inferiores.

La facies es caracteristica, con nariz fina, puntiaguda, cara
triangular y escleras azules. La cabeza es grande con prominencia
parietal y abombamiento temporal, huesos wormianos* (Cada uno de
los huesos, aislados, irregulares, que se encuentran a veces a lo largo
de las suturas craneales, en especial la lambdoidea) y craneo blando,
dando la sensacion de pergamino por insuficiencia de osificacion de la
boveda. Algunos autores describen dentro de esta forma: macroglosia,
hernia inguinal uni o bilateral, pliegues cutaneos por el acortamiento
0seo... .7 Puede existir o no, dentinogénesis imperfecta. La evolucién

es letal.

Tipo IIL

Sigue un patrén de herencia autosomica recesiva, aunque
también autosémica dominante. S6lo un tercio de los casos tiene

antecedentes de historia familiar previa.s
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Corresponde a la forma deformante progresiva con escleras
normales. Las manifestaciones clinico-radiologicas son de aparicion
precoz en el 60% - 70% de los casos, con una osteopenia generalizada
y progresiva con ~mﬁltiples fracturas, pero no con una parrilla costal
arrosariada o los pliegues en los huesos largos tipicos de la de tipo I,
sino determinando cuerpos vertebrales aplanados y una imagen
craneal como apolillada. La esclerdtica puede estar azul al nacer, pero
su intensidad disminuye con la edad. La configuracién craneofacial es
practicamente normal y tienen un aspecto de mayor vitalidad. No
sufren pérdida de audicion. Se desarrolla cifoescoliosis en la infancia,
progresiva hasta la adolescencia, y la estatura es muy baja. A veces
aparecen aunque con menos frecuencia y en orden decreciente:
constipacion, hiperhidrosis, epistaxis recurrente y equimosis faciles.3

La supervivencia puede ser larga.

Tipo IV.

Es la variedad mas rara de O.I. Su patrén de herencia es
autosomica dominante y se manifiesta tardiamente.

La longitud del recién nacido es normal y el peso al nacer suele
ser bajo. La talla adulta es inferior a lo normal. Predomina la
osteoporosis sobre las fracturas, siendo estas ultimas relativamente
cscasas, y por tanto, las deformidades raras . No cursa con pérdida de
audicion. La esclerotica puede estar azulada al nacimiento, pero
disminuye con la edad. Cursa ademas con afectacion dentaria, lo cual

permite su distincion del tipo 1. Establece un subgrupo IV-B asociado
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a dentinogénesis imperfecta , faltando en el A. Se observa mejoria
espontanea al llegar la pubertad® y la supervivencia es larga.(Cuadro
18]

La ultima clasificaciéon aceptada, que varia muy poco de la
descrita por David Sillence, es la establecida por Marini, €l sélo
establece un dato significativo diferente, no aportado por su anterior
companiero. Sefiala en los tipos Il y IV una clinica significativa de
invaginaciéon basilar progresiva, que va a provocar sintomas de
compresion medular, con manifestaciones neurologicas, atribuibles a
este aumento de presion, y que requerird en la mayoria de los casos
intervencion quirurgica precoz por las fatales consecuencias que

origina .4
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TIPOS DE OSTEOGENESIS IMPERFECTA (CUADRO H)*.

. TIPOS T oon T

COMIENZO ~ Tardio RN.2/3

PESORN. | Adecuado T Adecuado

Normal o Baja/Normal

- Enanos

mso F G?

'DEFORM[DAD S

FACIES

'SORBERA ! D et

ESCLEROTICA CAzml Azl - Normal

SEVERIDAD

Progresiva

EVOLHC‘ION o ;f:'ff Tnvalidez

* Tomado de Collado vy Cols.

- A. D.: Autosémica Dominanic.
- A R.: Autosémica Recesiva.
-F.: Fino.

- G.: Grueso.
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D.-HERENCIA Y CONSEJO GENETICO.

Las investigaciones genéticas se han convertido en un
elemento primordial de la practica clinica. El desconocimiento vy el
miedo a que se vuelva a repetir en un proximo hijo la misma
anomalia, hacen necesario un soporte médico que incluya el
asesoramiento genético, como procedimiento de comunicacion del
médico experto con las personas que tienen problemas humanos
relacionados con la posible presencia de alteraciones genéticas en su
familia actual o futura. El asesoramiento debe suministrar una
informacidn exacta sin cargarla afectivamente y menos sin orientar a
decisiones que sélo competen a los interesados.+

A lo largo de este trabajo, cuando hemos explicado los
diferentes tipos de O.I. podemos ver como se siguen diferentes
mecanismos genéticos de transmision, ello nos va a imponer ser muy
meticulosos en la observacién de cada caso antes de emitir ningin

tipo de consejo genético*’. De esta forma, recordando lo dicho
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anteriormente, la O.1. tipo [ y tipo IV se transmite por herencia
autosomica dominante; la O.1. tipo 11 en unas ocasiones es dominante
Y €n otras sigue un patrén autosdmico recesivo y por ultimo el tipo 11
se manifiesta casi siempre, como recesivo.

En la autosomica dominante, cada individuo afectado puede
tener alrededor del 50% de sus proximos hijos igualmente afectos, con
independencia del sexo. En la autosémica recesiva, los padres son
normales o sanos, pero portadores heterocigoticos del desorden,
transmitendo la enfermedad solo a sus descendientes homocigotos
(25% de los hijos); otro 25% serian individuos sanos no portadores, y
el 50% restante no afectos, pero portadores heterocigoticos como sus
padres.44

Ante esta situacion, tendremos el deber profesional de dar
consejo genético a las familias afectadas de displasias oseas. Ello nos
obligara a recurrir a un estudio multidisciplinario completo v
minucioso llevado a cabo por un equipo de expertos en esta materia
antes de dar un prondstico de asesoramiento genético. Serd necesario
desde este momento solicitar un arbol genealogico completo, lo mas
amplio posible, y ademas prioritariamente, un examen fisico y
radiologico (Rx y ultrasonografia).

Entre los altimos avances en el reconocimiento de displasias
oseas en general, recurriremos al estudio anatomopatolégico que
mediante biopsia del cartilago de crecimiento con microscopia
convencional, electrénica o histoquimicads puede ser de gran valor en
la deteccion de las mismas.

En concreto en el estudio de la O.I. como posteriormente
veremos en el diagnostico, recurriremos al analisis cromosémico para

detectar posibles mutaciones en genes - ¢l COLIAI, gen en el
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cromosoma 17 y el COL1A2, gen en el cromosoma 7- causantes de las
alteraciones propias en la transcripcion y traduccion del mensaje
genético que pueden afectar por separado o a la vez a los dos genes. A
esto hay que afadir los posibles defectos a nivel de los enzimas que
intervienen en la sintesis de la molécula de colageno®, como principal
proteina del hueso, y responsables de la enfermedad en la que estamos
trabajando.4’

Sin embargo, es importante resefiar, que a pesar de la realizacion
de todas estas pruebas, es muy dificil calcular en la mayoria de las
ocasiones el riesgo de recurrencia, ya que solamente seria valido
cuando los patrones de transmision de un rango y el diagnostico
especifico de una displasia osea sean inequivocamente conocidos,
algo obviamente complicado en cualquier ciencia, y por consiguiente
en Medicina. También incluso en estos casos aparentemente claros, la
variabilidad en la expresion y manifestaciones de los diferentes tipos
existentes, asi como la penetrancia reducida de algunos de los signos.y
sintomas caracteristicos de la enfermedad, pueden enmascarar la
realidad en el arbol genealogico que presentemos a las familias
afectadas, dejando por parte de nuestros "avanzados progresos
técnicos y cientifico " un margen de seguridad muy discutible y poco
fiable ante la expectativa de tener un nuevo hijo.

En el cuadro III, se recogen los datos fundamentales y mas
practicos respecto a la genética de esta enfermedad en sus diferentes
tipos y atendiendo a caracteres como el F enotipo, bioquimica,

indicacion diagnostica y riesgo de recurrencia.
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CONSEJO GENETICO (CUADRO I11).

CQLAGENO -
NORMAL. -
~ CANTIDAD

LIGERO

_REDUCIDA.

C()LAGENO

++
-
- MODERADO +++
VARIABLE
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E.-DIAGNOSTICO.

El diagndstico de la O.I. va a ser muy variable, como
consecuencia de la heterogeneidad de dicha enfermedad. Sera posible
en algunos casos un diagnostico prenatal, en otros el diagndstico
quedara facilmente establecido por la presencia de los rasgos basicos y
caracteristicos de dicha enfermedad es decir, la clinica, y finalmente
existiran pacientes oligosintomaticos y sin ninguna historia familiar en
los que hallemos una osteoporosis inexplicada, y que la clave del
diagnostico venga dada por el conocimiento de haber sufrido un
traumatismo, por un estudio radiografico rutinario o por un examen
fisico en el que nos encontremos huesos excesivamente delgados o
curvados acompafiados de acortamiento, vertebras bicoéncavas, en
cufa o una escoliosis bastante marcada.

Pero bien, ante la sospecha de un posible caso de O.I. severa
jcon que medios de diagndstico contamos? .
Para tratar este apartado en primer lugar hablaré de la

posibilidad de un diagnéstico prenatal, identificable alrededor de la
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18-20 semana de gestacion en la embarazada sin historia familiar y
que esta siendo controlada por un embarazo aparentemente sin riesgo,
mediante ultrasonografia abdominal y sobre todo en ¢l caso de
tratarse de la O.I tipo 1 48 El especialista, en un examen rutinario de
la embarazada, detectara anormalidades en el feto entre las que
destacara:

a) una longitud de fémur no adecuada a la edad
gestacional.

b) una ligera macrocefalia con abombamiento parietal y
protuberancias temporales.

¢) el feto casi siempre esta de nalgas (patognomonico de
gran numero de malformaciones) y tiene muy poca movilidad, la

madre apenas lo siente.

Las deformidades 6seas, anegaciones de huesos largos, como el
fémur en "cafia de bamb( o en acordedn”, las tibias en "teléfono" asi
como las posibles fracturas intrautero podran ser visibles mediante Rx
a partir de la 20 semana de gestacion®.

Si se tratase de una paciente con historia familiar de riesgo de
O.L. podriamos utilizar la ultrasonografia transvaginal, capaz de
detectar anormalidades incluso antes de la 14 semana de gestacion,
aunque conllevaria mayor riesgo de interrupcion traumatica del
embarazo.

Tsipourass® aporta datos sobre el diagnostico de la O.L
basandose en hallazgos mediante TAC: asi la O.I tipo I presentaria un
TAC normal y macrocefalia y el tipo III, atrofia cerebral, dilatacion

ventricular y en algunos casos macrocefalia.
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La Densitometria, es otro método de diagnostico postnatal, que
consiste en medir la densidad de la masa osea, a nivel de las vértebras
lumbares (L1 a L4), mediante doble energia x-ray, y con un scanner
que libera una radiacion de 4 mrem. Esta prueba permitira conocer el
grado desmineralizacion 0sea, necesario para comprobar a largo plazo
la posible eficacia o ineficacia de determinados tratamientos
médicos 3!

Otros métodos diagndsticos prenatales y neonatales utilizados
sobre la base genética, que nos van a permitir un triple abordaje de la
enfermedad segun Pope3 son: estudios de fraccionamiento del DNA,
el analisis bioquimico de la molécula del coldgeno y el bioldgico
molecular de los genes especificamente alterados . En nuestro caso y
como va habiamos sefialado anteriormente nos orientaremos al estudio
especifico de mutaciones en 1 6 2 genes - el COLIA! gen en el
cromosoma 17 y el COLIA2 gen existente en el cromosoma 7- donde
ya nos encontrariamos prenatalmente con alteraciones en el colageno.
Para ello se realizara una extraccion de Liquido Amniético, si es
posible alrededor de la 14-16 semana de gestacion, que serviria para

evidenciar las posibles alteraciones cromosomicas.

Neonatalmente, una biopsia de piel y a través de los
fibroblastos, nos permitird realizar un analisis del colageno y detectar
la O.1. ¢ incluso clasificarla diferencialmente. En el tipo [ apareceran
alteraciones en la sintesis de la cadena pro@-1 del procolageno tipo [:
la forma letal tipo II podria ser debida a cuatro tipos de anomalias

moleculares diferentes:
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a) -deleccion de la cadena pro@-1 en su porcion de
triple hélice.

b) -deleccion de la cadena pro@-2 en la porcion de
la triple hélice. |

¢) -asociacion de una pequena deleccion de la
cadena pro@-2 y de un alelo no tuncional

d) -anomalia estructural de la triple hélice de la
cadena proi@-1 que repercute gravemente sobre la organizacion de la

molécula.?’

Dircinos por tanto, que cl diagnostico de la O.1., es claro que
resulta ¢ la combinacion de los diferentes factores vistos hasta el
Molicito oo Jdevit radlogidflous, geicticos, biologicos y  clinicos,
Sstus ultitmos que teacfiard novemente ya quo sun lus Jue hemos 1do
Orvplivamdo a Lo largo Jdel trabajo 5 sobie taodo en Los JdiTCICHtes lipOS
de O 1 Fatee cllos

I oclardticas azules, sondera v algunos casos dentinugiiosis
linperfiota alteracviones v la picl (plicgzuce cutdncos por acvottditidcnto
Oovo)  wotatuia Laja por debajo de los pacentiles nuritialos,
difinmidades Oocas on hiuecos largzos on toiaa (pmlut‘»uiam,ia
voternal) cn cranco (blando abombamicato patictal y pivtdbeiaiivias
temporales) en columuna (vifococoliosis) vara tiangulai. hoiia
inguinal fiacturas maltiples al minimo  ttaumatisimoe coguliiees Ao
tepeticion . por o la lasitad ligamentosa audoracion ficouente
wvottcitimicnto tono Joe vo: alto cocliciente imtelectual madio alto

a2 como otras manifestaciones menoo ftecucentes




Respecto al diagnéstico diferencial entre los diferentes tipos de
O.1. podemos concretar lo siguiente:

En los tipos Il y I11, incluye la hipofosfatasia congénita a causa
del craneo blando con extremidades cortas y deformadas, por lo que
se hara visible la displasia cleidocraneal por el craneo blando y la
acondroplasia por el acortamiento de las extremidades. En ambos
casos, segun Beigthon,5+ a consecuencia de las numerosas fracturas y
sus respectivos callos, la imagen radioldgica de los huesos largos es
de hueso "grueso" y no de hueso "fino", como es la de las formas I y
V.

Collado> considera que el hueso largo en "cafia de bambu" o en
"acordedn" se asocia preferentemente con el tipo II', mientras que el
tipo 1II, a falta de aquel, presenta un predominio de arqueamiento.

Maroteaux.s describe en la forma letal un aspecto ensanchado y
redondo de los huesos largos con transparencia excesiva y callos
multiples, béveda craneal con aspecto de mosaico y altura disminuida
en los cuerpos vertebrales,

Los tipos I y IV, en los que encontramos 0steoporosis
moderada, incurvacion femoral y a veces tibial y e€xcesiva trasparencia
de los cuerpos vertebrales, deben ser diferenciados de otras
enfermedades que cursen con aumento de la fragilidad osea o con
osteoporosis, como ¢l escorbuto, enfermedades neuromusculares,
trastornos  metabolicos, enfermedades renales o hepaticas

evolucionadas, inmovilizacion prolongada, y otras muchas.

Solo me quedaria sefialar respecto al diagndstico diferencial,
uno, especialmente importante por el dafio moral y psicoldgico que

podemos hacer al comunicarselo a los padres y con el que debemos




SCr cautos y estar muy seguros de lo que estamos diciendo , me estoy
refiriendo a los malos trates de los que se puede llegar a "sugerir o

incluso acusar " que han sido causados en el nifio sobre todo pequerio,

al Ilegar éste a un hospital con una fractura de fémur o humero v

cuando por supuesto se desconoce la enfermedad por ambas partes,

familia y personal sanitario, llegandose a realizar afirmaciones muy

duras, como: "Ustedes han caido al nifio, le han hecho dario, ; Qué le
b

han hecho a este nino? ...... ". En este caso saber que el profesional

sanitario esta dafiando gravemente los sentimientos de los padres que

acuden al hospital desconcertados ante Ia situacién de su hijo.




F.-TRATAMIENTO.

En la actualidad, la O.I es una enfermedad incurable. El
tratamiento se dirige a la prevencion, mejora y correccion de sintomas.
Desde hace bastantes afios se estd ensayando con multiples
formas de tratar esta enfermedad abordandola desde diferentes

especialidades médicas con mayor o menor €xito en sus resultados.

TRATAMIENTO MEDICO

El tratamiento Medicamentoso ha experimentado con gran
namero de productos, muchos de ellos claramente ineficaces como el
oxido de magnesio. fluoruro sdédico, anabolizantes vitaminas C y D,
flavanoides etc.. .

En los afios 70, respecto a la utilizacion de calcitonina existian

diversas opiniones haciendo muy dificil una valoracion del efecto
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positivo que el empleo de ésta podria tener sobre la O ], Hay estudios
en los que se habia observado una accion inhibidora de la calcitonina
sobre la lisozima. Esta accion habria que tenerla en cuenta ya que
estas enzimas son eventualmente capaces de provocar una lisis de
proteinas y mucopolisacaridos, elementos que intervienen en la matriz
organica 0sea. También se estimaria Ia accion de la calcitonina como
agente hipocalcemiante, inhibiendo los procesos de reabsorcion en el
hueso. favoreciendo la acumulacion intracelular del calcio y
acelerando la osteogenesis (Castells)s7

Posteriormente Root, en 1984 ya insistia en la ineficacia de la
calcitonina. Actualmente ninguno de los estudiosos de esta

enfermedad se plantea su utilizacién como eficaz.

Los daltimos estudios experimentales de tratamientos, en casos
de nifos afectados de O.I. con resultados positivos apuntan al
tratamiento con Bisfosfonatos y con Hormona de Crecimiento (GH).
Existen trabajos de utilizacion individual de cada uno de estos
medicamentos y de utilizacion conjunta. Parece ser que en ambos
casos y en los nifios en los que fueron aplicados, los resultados fueron
¢specialmente buenos.

En un estudio de Franco Antoniazzi (1995) sobre el efecto de la
GH se siguieron 14 pacientes con O.L(7 casos y 7 controles). Los
resultados después de 12 meses de tratamiento en los pacientes a los

que se administré la GH subcutanemente fueron los siguientes:
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- Un aumento en la linea de velocidad de crecimiento
significativa respecto al periodo de pretratamiento y al grupo no
tratado.

- Durante la terapia, los pacientes no habian sufrido
fracturas, en consecuencia disminuian las deformidades.

- Se produjo un incremento importante de la densidad osea
anivel de las vértebras lumbares y huesos largos.

- La edad osea no avanzé por delante de la edad
cronologica .

- Disminuyeron considerablemente los dolores. 8

Resultados similares han sido obtenidos en el tratamiento con
bisfosfonatos la otra alternativa considerada eficaz Yy mas economica
en el tratamiento de la O.1.

Un estudio conjunto de los departamentos de pediatria, genética
y endocrinologia publicado en Febrero de 1997 por el Hospital
Universitario de Leiden en Holanda, utiliza olpadronato por via oral
en 3 nifios con O.1. tipo Il y con deformidades vertebrales.

Los resultados de 35 afios de terapia en los que se administro de
forma continua el medicamento demostraban la eficacia radiologica en
cuanto a la tendencia a la restauracion de la deformidades a nivel
vertebral y de huesos largos, un incremento de la densidad 0sea, un
aumento en la linea de crecimiento, una clara disminucion en la
frecuencia de la fracturas y por supuesto de los dolores. Es importante
sefialar que no aparecieron efectos adversos como consecuencia del

tratamiento.S9
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Existen otros trabajos en los que s¢ utilizan bisfosfonatos en
perfusion intravenosa (pamidronato), durante un periodo de tiempo
mas corto que cuando se utilizan por via oral (22-29 meses en el
estudio de Bembi et al), en los que los resultados son también
semejantes a los anteriores, sin embargo se observa en algunos casos y
como efecto secundario después de las primeras perfusiones, un
estado febril que ird desapareciendo en el curso del tratamiento 60

Por tanto ambas drogas bisfosfonatos y GH pueden ser en
principio un hallazgo alentador para el tratamiento médico en los

ninos con O.1..
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TRATAMIENTO QUIRURGICO

A continuacion haremos un repaso por las posibilidades que el
tratamiento quirdrgico nos ofrece ante esta patologia caracterizada
principalmente por las fracturas, deformidades y talla baja.

En 1971 Maus', daba unas normas, empleando el enclavamiento
intramedular y la osteosintesis con distintos tipos de placas , pero este
método no daria buenos resultados, recurriéndose pronto a la
descripcion hecha afios antes por Sofield y Millar (1959)62 en el
tratamiento de las deformidades Gseas mediante  osteotomias
maualtiples, consistia en fragmentar el hueso e introducir
intramedularmente un clavo no extensible, con el fin de corregir la
deformidad, pero ocurria que al cabo del tiempo el implante se
quedaba pequefio y volvian a aparecer las fracturas, angulaciones en el
hueso y la necesidad de realizar nuevas intervenciones quirurgicas,
con el consiguiente aumento de las complicaciones 63

En 1963, Bailey y Dubows¢4 introdujeron un nuevo sistema de
clavo, que podia elongarse intramedularmente a medida que el nifio
crecia (clavos telescopicos), ello supondria un gran avance dentro de
la cirugia traumatoldgica en general y especialmente en el tratamiento
delaO.l.

Un estudio realizado por el Hospital infantil de San Luis en
Misouri, recoge la experiencia de 20 afios utilizando este método con
el fin de disminuir la frecuencia de las fracturas y deformidades en la
O.L. Los resultados que se obtienen suponen grandes avances en estos

ninos, que como consecuencia de la angulaciones existentes en sus
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huesos (fémures y tibias principalmente) no podian caminar. Al
aplicar esta técnica comenzaban a hacerlo en periodos relativamente
cortos de tiempo, lo que conllevaria una mayor movilidad y en
consecuencia un aumento del tono muscular, una disminucién de Ja
OSte0porosis y por supuesto una nueva forma de mejorar su calidad de
vida.os

Es cierto que pueden sufrir complicaciones propias de las
osteotomias multiplesss como- pérdidas importantes de sangre,
migraciones internas o externas del propio implante, que pueden
ocasionar a su vez nuevas fracturas por sobrecarga, infecciones,
paresias temporales, déficits de consolidacion, ademas de I necesidad
de realizar nuevas intervenciones quirtrgicas para recolocar [os clavos
y varillas, sin embargo mi opinién, es que es un riesgo que se debe
Sopesar positivamente ante las nuevas eXpectativas de vida que puede

ofrecer este tratamiento a| paciente atectado de O.[. 67

TRATAMIENTO ORTOPEDICO

El tratamiento ortopédico muy unido al quirurgico tendri gran
relevancia en esta enfermedad, tanto en la vida cotidiana de nuestros
pacientes, dotandolos de aparatos adecuados en los diferentes
momentos en los que el nifio precise utilizarlos como, sillas
especiales, andadores, férulas, ortésis que ayudan a verticalizarlos asj
como, después de las intervenciones, en el postoperatorio inmediato

donde se utilizaran férulas especiales hinchables y ligeras, que se
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puedan adaptar comodamente a los nifios Y que permitan una
alineacion correcta del enfermo con formas y disefios maltiples que
faciliten acoplarse perfectamente a las extremidades, unas con apoyo
en el tronco y otras sin esa sujecion.

Todo ello con el fin de facilitar la movilizacién, tendencia
actual frente a la inmovilizacion a ultranza aconsejada hace afios por
el temor a las fracturas y donde la base del tratamiento la constituian
corsés, fajas pélvicas e incluso lechos de ¢scayola totalmente
inmovilizantes .

Los aparatos diseniados actualmente por ortopédas seran cada
vez menos pesados 'y mas blandos ( plastico, silicona) lo que servira
para fortalecer la musculatura y evitar que aumente la osteoporosis,
ademas de permitirles una mejor integracion en circulos sociales como
escuelas, (recordemos que son nifios con un coeficiente intelectual
medio-alto), lugares de ocio y deporte etc.. . A lo largo de la vida de
estas personas y de la forma maés precoz posible se potenciara la
realizacion de ejercicios acordes con sus limitaciones, siendo los mas
aconsejados los de agua por lo que se incidird en que se facilite la
entrada en piscinas publicas con monitores que ayuden a nifios con

este tipo de problemas.s8

TRATAMIENTO BUCO-DENTAL

Los cirujanos maxilo-faciales, tendran un importante trabajo en

el tratamiento de la dentinogénesis imperfecta, como signo
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caracteristico en muchos de los afectados de O.I. Seran los
encargados de poner fundas especiales para evitar un desgaste rapido
del esmalte dentario, mucho mas débi] que en individuos sin esta
patologia, en recuperar la pérdida de la dimension vertical, preservar
la estructura dental, colocar implantes, prétesis fijas, endodoncias,
sobredentaduras, prétesis colocadas encima de los dientes y coronas
metalicas .

Es una de las especialidades que mejor pueden tratar las
manifestaciones de la O .. por los grandes avances técnicos y estéticos

existentes en este campo.

Como hemos podido ver en esta enfermedad no existe un
tratamiento curativo eficaz sino paliativo en sus diversos sintomas,
siendo la prevencién y el establecimiento de un plan de cuidados
los pilares basicos para evitar la reagudizacion y las complicaciones
de los principales signos y sintomas de la O.l.

Este punto sera indiscutiblemente tarea prioritaria del personal
de enfermeria, que tendra que desarrollar de forma organizada y en
colaboracién con el resto de los profesionales sanitarios (pediatras,
endocrindlogos, traumatologos, fisioterapéutas) Y no sanitarios
(psicdlogos y trabajadores sociales) diferentes pautas de actuacion en
funcion de las necesidades de salud reales o potenciales que estén

alteradas en estos pacientes.
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G.-EVOLUCION Y PRONOSTICO.

Podemos decir muy poco en este apartado que no se haya
comentado ya en puntos anteriores. Decir de forma general vy
recopilatoria, que la evolucién y prondstico de la enfermedad, es
sombrio en las formas letales IIA y [IB produciéndose la muerte
intrattero o en las primeras horas de vida. En caso de supervivencia la
cstatura ¢s muy pequena (menor de 90 cms), con térax sumamente
estrecho y pulmones subdesarrollados.

En el tipo I hay un 50% de supervivencia, que incluso podria
ser larga, si bien la calidad de vida es dura. La estatura es muy
pequena, existe una pérdida precoz y profunda de la audicion, escaso
desarrollo muscular en brazos y pies con articulaciones sueltas y torax
en forma de barril. En algunas ocasiones pueden llegar a caminar
ayudandose de andadores, muletas o protesis especiales. En otros

casos necesitaran una silla de ruedas para sus desplazamientos.
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En las formas tardias [ y [V, como consecuencia de las fracturas
repetidas en los primeros afios de vida, se acaban produciendo
deformidades éseas con acortamiento ¢ incurvacion, que
secundariamente condicionan talla baja. Las curvaturas espinales son
frecuentes en ambos casos. En la tipo I, se desarrolla una evolucion
hacia la sordera entre los 20 y 35 anos, mientras que la tipo IV se
afectan sobre todo los dientes. Pueden caminar aunque a lo largo de
los afios como consecuencia de las fracturas e incurvaciones se tienen
que ayudar de algtn aparato ortopédico en desplazamientos largos.

Ha sido descrita también una evolucién hacia la malignidad,
aunque es muy rara. o9

En todos los tipos, el prondstico de una persona con O.l. variara
notablemente, segtin el numero de sintomas y de su gravedad. A pesar
de las numerosas fracturas, la limitacion en sus actividades y
movimientos y de la talla baja, estos nifios suelen Ilevar "una vida

feliz y productiva".(O.LF.,Osteogénesis Imperfecta Fundation)
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PLAN DE CUIDADOS
DE ENFERMERIA.




A. ASPECTO BIO-PSICO-SOCIAL :
PADRES-HIJO

Presentar¢ este plan de cuidados desde distintos puntos de
vista y tras el estudio de las necesidades reales y potenciales alteradas
en los nifios afectados de Osteogénesis Imperfecta. En primer lugar
abordaré la repercusion de dichas alteraciones, su afrontamiento vy
aceptacion en el marco familiar desde un punto de vista bio-psico-
social, asi como las estrategias a seguir por los profesionales de
enfermeria para contribuir a mejorar, con sus actuaciones y aptitudes,

esta dificil situacion.

[niciaré este capitulo analizando en primer lugar y siguiendo el
esquema planteado en la introduccion, la respuesta emocional de los
padres ante el nacimiento de un hijo malformado y con problemas de

salud incapacitantes.
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Segin Drotar y colaboradores’ el proceso de adaptacion de los
padres al nacimiento de un nifio con malformaciones conggénitas

atraviesa cuatro fases consecutivas :

En la primera fase, la principal reaccion es el choque
emocional y de incredulidad. No pueden entender ni aceptar el
diagnostico; como resultado de todo ello, pueden negarse a tener
contacto con el nifio durante cierto tiempo (rehusan verle y tocarlo),
este hecho se suele agravar por la necesidad de ingreso del nifio lo que
dificultard ain mas el contacto padres-hijo. Este comportamiento
puede durar de varios dias a semanas, y no siempre es superado de

forma conjunta por el padre y la madre.

En una segunda fase surgen sentimientos de culpabilidad,
ansiedad, ira; que podrian incrementarse por una falta de informacion
clara y precisa sobre la enfermedad, algo sobre lo que tendremos
obligacion de colaborar en coordinacion con el profesional médico. Es
habitual que la madre pueda manifestar rechazo hacia su hijo, durante
cierto tiempo, mientras que el padre suele diversificar su ira, tanto
hacia el hijo como hacia el personal sanitario. Este sentimiento
requiere una gran atencion y estuerzo por nuestra parte evitando en
todo momento un inadecuado manejo de esta situacion que conduciria
a un incremento de la tension y a una alteracion en la comunicacion
con los padres. Por ¢l contrario, se deberd no huir de la causa que
genera esta agresividad y tratar de abordarla, reorientando [as

tensiones y transformandolas en algo positivo.7!
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La tercera, o de adaptacion a la realidad, permitira el
inicio del contacto tanto visual como tactil, y con ello, daria comienzo
la identificacion (o primera etapa de desarrollo del rol materno ante un
nifio sano) y relacion con el nifo. Esta nueva situacion calma en los
padres los sentimientos de ansiedad e inquietud, al aumentar la
confianza en la capacidad para el cuidado de su hijo. Esta adaptacién
se facilitard o se retrasara segun los recursos de tipo fisico, social y
emocional, de que disponga la pareja para enfrentarse a dicha

situacion.”2

Si la fase de adaptacion se ha conducido adecuadamente,
se pasara a la dltima fase o de reorganizacion/reestructuracion del
ambiente familiar, en la que los padres deberan ser autébnomos para el
cuidado, debiendo ser capaces de conocer y comprender [as
necesidades actuales y futuras del nifio, tanto de forma general como

especifica v de manera realista.

Estas dos ultimas fases sintetizadas por Drotar, sirven
ademas, segun Rubin (1961)73, para describir que las tareas de la
maternidad se desarrollan en tres fases mas o menos variables en la
duracion y que se resumen como: 1) identificacion del nuevo nifio, 2)
determinacion de la relacion con el nifio, y 3) orientacion para

reestructurar el ambiente familiar con el nuevo bebé.

A través de las distintas fases que se suceden ante el
nacimiento de un hijo con malformaciones, se podra llevar a cabo una
valoracion, al identificar problemas y necesidades que se plantean al

inicio de esta nueva relaciéon paterno-filial. Como hemos visto
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apareceran sentimientos de negacion ante el diagndstico de 0.1,
sentimientos de culpa, rechazo hacia el nifio y el personal sanitario,
inadaptacion a la realidad, ansiedad, desconfianza y un profundo
temor.

Los diagnésticos de enfermeria que se plantearan a este nivel
siguiendo la taxonomia de la NANDA y segun el patron de respuesta
humana, RELACION (3), son los siguientes:

- Alteracion en el desemperio de rol de padres (3.2.1.).
- Posible alteracion en el cuidado del ninio (3.2.1.1.1.).
- Alteraciones de lq maternidad/paternidad (3.2.3. ] ).74

Los tres diagnosticos relacionados con el nacimiento de un hijo
afectado de O.I..

El objetivo a establecer sera:

- Ayudar y contribuir a que los padres adapten sus
conductas para permitir la continuacin de su rol y poder cubrir

satisfactoriamente las necesidades y cuidados del nifio.

Las actividades, iran por supuesto, dirigidas a los padres
y familiares mas cercanos, centrandonos en un apoyo psico-social que
facilite el manejo de esta situacion, cargada de un fuerte componente
emocional. Para ello desde el primer momento vy siguiendo algunas

recomendaciones establecidas en 1989 por Turnbull y Turnbull’s.
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-Reconoceremos el estado de animo y afrontamiento de la
situacion utilizando frases que demuestren aceptacion: "Sabemos que
es dificil para ustedes aceptar esto”, o "Esto les ocurre a otras parejas
en su situacion”.

-Toleraremos incondicionalmente, Ia expresion emocional
de su tristeza y nunca sefialaremos la inutilidad de ésta ni indicaremos
la desproporcion de sus sentimientos.

-Mostraremos los hechos que evidencian el diagnéstico.

-Planificaremos un tiempo y espacio adecuado(relajado y
cordial).

-Resolveremos las dudas que nos planteen y escucharemos
las preguntas de los padres.

-Evitaremos plantear conflictos, incrementar tensiones 0
intranquilidad, dando informacion contradictoria.

-Mostraremos una actitud empatica con la familia que
posibilite el apoyo en el reajuste que ¢sta debe llevar a cabo.

-Ofreceremos explicaciones breves y sinceras acerca de la
enfermedad y nunca deberemos mentir ni minimizar sobre los
hallazgos encontrados en el estado del nifio.

-Manifestaremos amplia disposicion para repetir o reforzar

contenidos ya expresados 76

Todas estas actividades las acompafiaremos de unos principios
generales de tratamiento practico en el apoyo y deteccion de los
problemas que surgen en el proceso de adaptacion, y que van a ser
comunes a la mayoria de pacientes y situaciones emocionales, por lo

que debemos conocer y amoldar a nuestro caso en particular:
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1°- No daremos en el momento inicial, nada mas nacer, un
exceso de informacién, nos centraremos en aquella que sea mas

esencial o tenga una relacion temporal en la toma de decisiones.

2°- Si se trata de una malformacion obvia como suele ser
en alguno de los tipos de Osteogénesis Imperfecta, alguien en el
paritorio (médico. enfermera) prestara apoyo emocional a la madre y
no se esperara a que ¢€sta pregunte de forma insistente sobre la
situacion del nifio. Explicaremos qué es lo que supuestamente le pasa
a su hijo a grandes rasgos y cual serd el camino que éste va a seguir:
ingreso en neonatologia, cuidados intensivos neonatales.... . Cuando el
nifio est¢ acomodado y la madre en una situacion mas estable,
médicos y enfermeras comenzaremos a prestar apoyo emocional a los

padres ¢ informacion mas completa sobre la enfermedad.

3°- Es importante que la informacion se dé y se reciba en
la intimidad. Si es posible a ambos conyuges a la vez. En el supuesto
que la madre no estuviese enterada del problema, si el padre lo desea
se le ofertara acompafiarle para informar a la madre acerca del nifio,
puesto que ¢ste carece de la informaciéon minima para afrontar las
malas noticias, por lo que no podemos esperar que sea capaz de

trasladar adecuadamente la informacion a la madre.7”

4°- No debemos mostrar prisa, brusquedad o ausencia de
interés, porque esta actitud tendria efectos negativos sobre las
respuestas emocionales de los padres y sobre el apego de éstos hacia
el nifio. Nuestra actitud de estar alli, a su disposicién, mostrandonos

accesibles les demostrard que nos preocupamos por ellos y que
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compartimos su dolor. Hablar, acariciar, o sostener al nifio facilitarg el

que los padres aprendan a contactar con €1.78

5°- Nos presentaremos a la familia por nuestro nombre

como los encargados de cuidar por el momento de su hijo.

6°- Hablaremos despacio, escogiendo cuidadosamente las
palabras y evitando términos que pudieran parecer despectivos(p.ej.:
enanismo en el caso de O.[ tipo II y IIT). Hablaremos del nifo

refiriéndonos a su nombre (si yalo tiene) y no por su alteracion.”

7°- Si fuese necesario para su comprension, se dibujara o

nos ayudaremos de fotografias para ilustrarles mejor el defecto. s

8°- Es importante transmitir a los padres la idea de que no
S¢ encuentran solos ante las dificultades de sy hijo, que pueden contar

con nosotros, procurando inspirarles confianza.

9°- Evitaremos frases como- "Podria ser mucho peor."Para
los padres no es asi: este es su hijo (no importa que otros tengan mas
problemas o defectos): incluso podria parecer que subestimamos sus
sentimientos al sugerir que hacen una montafia de un granito de arena.
Tampoco debemos comunicar falsas esperanzas, ni reforzar posturas
de negacion o fantasia-"Ya veréis como todo se arregla"-, pues
generarian falsas expectativas y reforzarian las actitudes de negacion y
posteriormente quejas y desconfianza al sentir que le hemos ocultado

la realidad. 81
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El siguiente paso, en la estrategia de apoyo a los padres, sera el
avance paulatino en la transmision de informacion sobre la
enfermedad, acerca de la fisiopatologia y valoracion conjunta del

nino (padres- profesional sanitario), para ello:

-Les preguntaremos de vez en cuando como ven al
nino, qué piensan de su problema, y qué problemas futuros del nifio
les preocupan.

-Observaremos a los padres que hagan pocas
preguntas; puede ser un sintoma de mala adaptacion al problema o de
no haber superado las fases de conmocioén y negacion. En cambio, el
que los padres nos abrumen con preguntas puede ser indicativo de

una adaptacidn satisfactoria.

-Contribuiremos a un correcto conocimiento €
informacidn sobre el diagnoéstico, sus implicaciones, la historia natural
de la O.1.. posibilidades que vuelva a ocurrir en la familia (consejo
genético), como se va a atender el problema, la evolucion previsible
(posible frecuencia de fracturas y sus complicaciones), y qué
repercusion familiar y social puede tener.

En este altimo punto debemos ayudar a los padres para que
comprendan que nuestra sociedad carece de tradiciones, ritos y
costumbres para apoyar a los padres cuando mas lo necesitan, es decir,
cuando tienen un nifio con una malformacién. Por ello, les
seflalaremos que un retraimiento de la familia y amigos mas cercanos
para respetar su dolor ¢ intimidad es una respuesta logica, que no es

causado por desprecio o indiferencia al problema, y que deben ser
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ellos quienes inicien la aproximacion y no dejen pasar mucho tiempo

para integrar a su hijo en su nticleo familiar y social.82

Los resultados esperados ante este diagnostico implicaran la

consecucion de:

- Nuevos sentimientos de adaptacién y afrontamiento del
problema, manifestado por la evidencia de un aumento en las
conductas de unidn, tales como abrazar al nifio, sonreir, hablarle y

buscar contacto con la mirada.
- Iniciar un papel activo en el cuidado del nifio.

- Demostrar control en la toma de decisiones referentes a

su hijo.
- Empezar a expresar verbalmente sentimientos positivos

del nifio.83
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B. PLANIFICACION DE CUIDADOS
FISICOS Y PSICOLOGICOS

En la planificacién de cuidados no hay que olvidar
integrar a los padres, de forma paulatina, ya que ellos van a ser los
cuidadores principales. Los profesionales de enfermeria debemos estar
muy atentos para detectar cuando brota el inicio de adaptacion o
comienzo de la identificacion del nifio, introduciendo progresivamente
el contacto y los cuidados, sin adoptar posturas impositivas o
coactivas que puedan producir una interferencia en las fases de
adaptacion a la realidad de las circunstancias y con ello un retraso en
el proceso de aprendizaje para el adecuado manejo de estos

pequenos.s4

Para iniciar este apartado, se identificaran cuales son los

principales problemas y necesidades alteradas que se manifiestan en el
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nifio con O.1. y las pautas de intervencion preventivas o curativas a
seguir.

Los problemas fisicos mas importantes en la valoraciéon de un
nifio afectado de O.I. son: la fragilidad 6sea unida a osteoporosis,
importantes deformidades esqueléticas, debilidad muscular y laxitud
ligamentosa.

Ello pondra de manifiesto en primer lugar una alteracion en /la
necesidad de moverse y de adoptar una postura adecuada
(V.Henderson). Por consiguiente el patron de respuesta humano
alterado en este caso es el del MOVIMIENTO (patrén 6), que
implicaria la actividad del individuo. Los diagnésticos de enfermeria
a considerar como prioritarios y sin menoscabo de ir afladiendo a lo
largo del trabajo todos aquellos que se consideren, fisicos o
psicologicos, secundarios a estas alteraciones, serian los siguientes
(NANDA,1990):

6.1.1.1 Déficit de la movilidad fisica.

6.1.1.3 Posible intolerancia a la actividad.

6.3.1.1 Déficit de las actividades recreativas.

6.4.2 Alteraciones del mantenimiento de la salud.

6.5.2 Déficit del autocuidado, dificultad para la higiene
personal.

6.5.3 Déficit del autocuidado, dificultad para vestirse y
acicalarse.

6.6  Alteraciones del crecimiento y desarrollo.3s
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El enunciado de todos estos diagnosticos va a estar
relacionado con la fragilidad osea, deformidades esqueléticas
importantes, debilidad muscular, gran laxitud ligamentosa 'y
manifestado por huesos que se rompen al minimo traumatismo,
dolor, limitaciones de la Juncién motora, de la fuerza y control
muscular, necesidad de escayolas, intervenciones quirurgicas,

aparatos ortopédicos, y largas estancias en hospitales.

Atendiendo a estos diagnosticos, fundamentados principalmente

en la movilidad, se plantearan los siguientes objetivos:

1°- Prevenir la aparicién de fracturas potencialmente
evitables al intentar ayudar o suplir las necesidades alteradas que
presentan estos nifios.

2° Reforzar y restaurar la funcién motora a través de
diversas estrategias y pautas de movilizacion.

3°- Prevenir las alteraciones del crecimiento y desarrollo.

Las actividades irian orientadas en consecuencia, al

cumplimiento de los objetivos planteados:

1°) PREVENCION DE FRACTURAS

- (Qué se hara para prevenir posibles fracturas en estos
niflos ante un alto riesgo de lesion (NANDA, 1.6.1) relacionado con

la forma de cogerlo, manejarlo, vestirlo, asearlo ¢ incluso jugar con

el?.
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MANEJO DEL NINO. Necesidad de aprendizaje y de conocer y

evitar peligros.

- El niflo, nunca debera ser cogido por las axilas, o por
el torax, se podrian provocar luxaciones o fracturas a nivel de la
parrilla costal, (con gravisimas consecuencias), clavicular, o de la
articulacion humero-escapular. Para cogerlo de forma correcta, si el
nifio esta acostado se colocard mano vy antebrazo derechos debajo de
las nalgas v con mano y antebrazo izquierdos (diestros) se sujetard la
cabeza, regidn cervical y brazos del nifio en bloque. Para levantarlo se
hara un movimiento de impulso firme pero suave.

St estuviese sentado, se introducira mano y antebrazo derecho
entre las piernas del nino por delante hasta la zona sacro-coxigea y
con mano v antebrazo izdo se sujetard la cabeza y columna cervico-

dorsal. EI movimiento de impulso serd firme v suave.*
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ADAPTACIONES EN EL VESTIR/DESVESTIR.

Necesidad de usar prendas de vestir adecuadas

La colocacidn correcta del paiial, va a ser muy importante para
evitar fracturas a nivel de pelvis y extremidades inferiores. NUNCA se
deben levantar las caderas del nifio cuando estd tumbado en el
vestidor, cogiéndolo por los pies, como se hace en un nifio sin O.1..

Para ello se tendra que introducir la mano izquierda por debajo
de la region sacra, levantando en bloque y con un angulo menor de
45° las nalgas del nifio y con la mano derecha se introducira con

cuidado el panal (diestros).87

Cualquier maniobra llevada a cabo en estos nifios debera ser
realizada sobre planos acolchados y antideslizantes, que eviten dafio
ante un minimo golpe. El vestidor ademés del almohadillado que ya
lleva si esta homologado, se reforzara con una funda doblemente
acolchada, igual se realizara con la silla de paseo, la trona, parque y
cuna en los que ademds, habrd que afiadir chichoneras de goma-

espuma de unos 10 cms de espesor.

El vestido ¢s otro de los temas a tratar, debemos preocuparnos
por su ropa, que le debe permitir una amplitud y libertad de
movimientos, debe ser comoda tanto para el nifio como para quien
tiene que vestirle o ayudarle. Hay que evitar prendas ajustadas que les
compriman, de seda que favorezcan el deslizamiento, de tejidos
excesivamente sintéticos y que se arrugan con facilidad que puedan

provocar heridas o irritaciones en una piel que como ya ha sido visto
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en las caracteristico de estos nifios, es mucho mas fragil y fina de lo
normal.

El movil al adaptar las prendas en estos nifios ha de ser la
comodidad y la ayuda para la consecucion de autonomia. En este
sentido la adaptacion mas frecuente a realizar, es la de facilitar el
abrochar/desabrochar cualquier tipo de prenda, para ello se
utilizaran botones automaticos, ojales grandes, cierres con "velcro",
cremalleras. Los pufios y cuellos deberén tener elasticidad, ya que de
este modo ceden en la tarea de vestir/desvestir y se puede incluso
meter otra mano para auxiliar a un brazo atascado y doblado, que si se

fuerza, podria ser causa inmediata de fractura en una O.1 38

Si el nifio iniciara el gateo o la reptacion, ademas de alfombrar
los suelos y retirar todos los objetos que pudieran impedir su paso y
ocasionar colisiones, por consiguiente dafio y fracturas, es interesante
reforzar con coderas y rodilleras doblemente almohadilladas las
prendas, ya que se amortiguarian los golpes producidos por
movimientos incontrolados. La cabeza se debe proteger con un casco

adaptado por un ortopeda en caso necesario.

Si iniciase la deambulacion, y precisa ayuda de bastoncitos
deberiamos ademas de todo lo anterior poner unos refuerzos o parches
en las zonas de roce y presion de los mismos para evitar lesiones, las
camisas conviene que sean largas para que no se les salgan al andar,
en los pantalones y faldas se debe controlar la longitud para no

entorpecer la marcha o engancharse y caerse.
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Ante una inmovilizacién por una escayola u algin otro aparato
ortopédico se debe advertir que hay que comenzar a poner la ropa por

el lado mas afectado y al desvestir al contrario, por el lado més util.

El calzado debe ser facilmente manipulable, es mejor elegir
zapatos con cierre de velcro, hebillas faciles, que podamos ampliarlos
para introducirlos en los pies sin tener que hacer maniobras bruscas.

Al principio durante los primeros 8-9 meses de vida, deberan ser
como para cualquier nifio, de materiales muy blandos, posteriormente
se introduciran los zapatos de gateo, ya que aunque €l nifio en
principio no pueda gatear, el peso de la suelas, al levantar las piernas
le servira de rehabilitacion para incrementar la fuerza muscular.

En el caso de inicio de deambulacion, se utilizarian zapatos de
primeros pasos, que tuviesen suela dura pero flexible que facilite la
estabilidad y asiento del pie. Se incorporara un refuerzo acolchado a
nivel de los tobillos.

Si se sabe que el nifio no va a poder caminar, hay que buscar
siempre el equilibrio entre la correccion en el calzado y la comodidad.
No se le debe entonces, martirizar con botas ortopédicas, por el hecho
de tener una minusvalia. Solo se le pondran si fuesen necesarias como

hemos visto antes, con fines rehabilitadores.

Finalmente, y siguiendo todo lo aconsejado anteriormente, se
expresaran las claves del éxito para facilitar el vestir/desvestir en estos
nifios:

Si alcanzase un grado propio de autonomia e¢n esta tarea

alrededor de los 5-6 afios sera necesario:
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- Paciencia.

- Constancia (cada dia se ha de vestir).
- Adaptar la ropa.

- Ponerle puntos de sujecién cercanos.
- Sugerirle trucos para facilitar la tarea.

- Algunas ayudas técnicas practicas.

Si no alcanzase esta autonomia, se aconseja:

- Relajar al nifio y al cuidador(evitar prisas).

- Preguntarie siempre como es la mejor manera de
ayudarle y cuidar de no hacerle dafio.

- Evitar que sea siempre la misma persona quien le
vista (interesa que varios miembros de la familia y escuela lo sepan
hacer).

- Dejar que el nifio colabore y que termine de

ponerse las prendas €l solo.®
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ILUSTRACIONES SOBRE
ADAPTACIONES EN EL VESTIDO

Broches de presion o automaticos.

Ojales grandes.

Cierres con "'velcro'. Cremalleras con borlones o argollas.

e |
Ny

[lustraciones: Tomadas de: Gallardo Jauregui M. V. y Salvador Lopez M.L.. Discapacidad Motorica. Aspectos
Psicoevolutivos y educativos
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ADAPTACIONES EN EL BANO. Necesidad de higiene y

proteccion de la piel.

El efecto del bafio sobre la salud abarca tanto el campo
fisiologico como psicolégico. Para el nifio constituye una actividad
placentera, con la que experimenta diversas sensaciones en todo su
Cuerpo y que, en consecuencia, provoca bienestar y favorece en gran
medida la seguridad en si mismo y la autoestima.® Ello hari que a
pesar de las dificultades y precauciones que se deban tener con un
nifio afectado de O.I. no le debamos privar de este beneficio, si bien,

se tendrén en cuenta algunas consideraciones:

-El bano debera ser por la mafiana o antes de acostarse por
la noche para evitar vestirlos y desvestirlos innecesariamente.

-La bafera deberd ser de plastico blando vy rugoso que
impida todo tipo de deslizamientos, con los que el niflo se pudiese
hacer dafio. Si se dispone de una baiiera normal, se puede utilizar un
colchon de plastico que flote, con la precaucién de no inflarlo mucho,
tiene la ventaja de que no se nos hunde el nifio y trabajamos mds a
nivel del agua.

-Para un nifio de 5-6 afios con cierta autonomia,
sustituiremos el bafio por la ducha, que debe ser siempre de mando
(duchas de teléfono), se debe evitar el plato de ducha y sustituirfo por
suelo antideslizante con un sumidero con declive para evitar que el
agua salga fuera del bafio y se pudiese resbalar.

-Los espacios deberan ser amplios, que eviten tropiezos y

con puntos de sujecion y agarradores a distintos niveles. Cabe
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disponer de una silla de plastico para que el nifio se siente y desde esta
postura realice su aseo personal evitando asi los peligros de una mala
equilibracion y una posible caida.o!

-La importancia de mantener la piel integra y limpia reside
ademas en que constituira la primera linea de defensa del organismo

contra las infecciones y lesiones.
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EL JUEGO. Necesidad de ocio.

El juego, va a tener muchas y multiples ventajas en el desarrollo
psiquico, motor y desde luego rehabilitador del nifio afectado de O [..

Se debe comprender, que la base primordial para que un nifio
realice tareas rehabilitadoras no es imponerle una obligacion, ya que
¢l es muy pequefio para entender la importancia de éstas, por tanto
todo lo que realicemos debe ser "un juego" para él. De esta forma no
se cansara ni aburrird y se contribuye segtin Musselwhite9? a mejorar

areas principales como:

- Motricidad general y de precision.

- Desarrollo de destrezas y habilidades.
- Sociabilidad.

- Autoayuda.

- Cognicidn.

- Comunicacion.

- Reduccion de conductas indeseables. s

En el nifio con O.1. que ademas del déficit de movilidad, tiene el
peligro de lesionarse, resultard imprescindible adaptar tanto los
juguetes como los juegos a sus necesidades alteradas. Los muiiecos,
pelotas, sonajeros, tentetiesos con ventosas.... deben ser de materiales
blandos y muy ligeros que eviten que si el nifio se golpea pueda
lesionarse; se ubicaran de forma accesible relativa, de forma que él
tenga que realizar un pequeiio esfuerzo con caracter rehabilitador, al

intentar obtener, movilizar o hacer sonar el juguete con el pie, brazo,
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mano,.., consiguiendo asi una forma de trabajar activamente la
direccionalidad del miembro seleccionado; en caso de no poder
conseguirlo se lo pondremos mas facil para que no se sienta frustrado,
si bien se procurara no darselo directamente.

Los mdviles, colgados en el techo de colores vivos y con misica
suave(recordemos la posibilidad de desarrollo de sordera, una musica
estridente podria dafiar los huesecillos del oido), obligaran al nifio a
mirar hacia arriba, con lo que se lograra trabajar la direccionalidad de
la mirada, y fortalecer la musculatura del cuello, para facilitar el
control de la cabeza.

Las mufiequeras con cascabeles o sonajeros incorporados, es
otro artilugio ideado en estos nifios para fomentar el movimiento
manual o de los pies, ya que él capta rapidamente que es el artifice de
¢sos sonidos y reproduce con maés frecuencia los movimientos
deseados que nos serviran nuevamente de tratamiento rehabilitador.

Los juguetes eléctricos teledirigidos, alrededor de los 3-4 anos,
no solo resultaran de gran utilidad para trabajar la voluntariedad y el
movimiento, sino que podremos comprobar si capta la relacion causa-
efecto entre el conmutador (que €l acciona ) y el juguete (que se

mueve).
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2°) REFORZAR Y RESTAURAR LA FUNCION
MOTORA

En primer se sefialaran algunas pautas de MOVILIZACION
GENERALES en cualquier paciente, imprescindibles conocer, para

llevar a buen término el logro de nuestro segundo objetivo:

1°- Hay 3 tipos de movilizacion: pasiva, activa y
funcional.

Pasiva: La enfermera mueve los masculos y articulaciones
del nifo.

Activa: El nifio utiliza activamente sus masculos y
articulaciones tumbado o sentado.

Funcional: El nifio realiza por si solo la actividad
necesaria, es decir puede caminar, correr, y asi robustece sus musculos

y articulaciones.

2°. Nunca se debe hacer movilizacion pasiva si el nifio

puede hacerla activamente.

3°- Una vez que el nifio pueda hacer movilizacion activa,

progresar a la actividad funcional.

4°- Durante la movilizacion, las piernas y brazos del nifio

se deben mover suavemente, dentro de los limites de su tolerancia al
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dolor; se realizaran movimientos lentos, para dar tiempo a que se

relajen los musculos.

5°- Siempre se debe sostener la extremidad por encima y

por debajo de la articulacion.

6°- La movilizacion debe ser diaria durante el bafio, en la
cama, 3 0 4 veces al dia, y se debe incorporar a las actividades de la

vida diaria (vestir, jugar, pasear...) %4

Una vez conocidos los principios fundamentales de
movilizacion, pasaremos a aplicarlos en el nifio con O.L (a través del
Juego, deporte y diferentes ejercicios rehabilitadores). Se sabe y esta
ampliamente demostrado que la movilidad en estos enfermos mejora
considerablemente los sintomas de su patologia, lejos de pensar en las
antiguas inmovilizaciones como medio absurdo, para evitar fracturas y
aumentar eso si, de forma inconsciente la osteoporosis, disminuir la
densidad osea y masa muscular y con ello paradéjicamente provocar
¢l efecto indeseable de aumento de fracturas, unidas a una dificil
calidad de vida en estos nifios continuamente escayolados.

De forma ilustrativa comentaré una experiencia actual, acerca
de una fractura de fémur en un nifio con O.1. de 22 meses, en la que
solamente se mantuvo la escayola durante 10 dias con el fin de
comenzar la movilizacion de la forma més precoz posible. El nifio, al
mes de la fractura comenzaba a gatear y a incorporarse en pie (daba
sus primeros pasos antes de la fractura). Estas fracturas hace unos
afios se inmovilizaban durante casi 2 meses, algo que como podemos

comprobar en este caso, hubiese sido innecesario y perjudicial.
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ESTRATEGIAS DE MOVILIZACION:

EL EJERCICIO O DEPORTE constituira una de las

principales estrategias de movilizacion a incorporar en el cuidado que
de los nifios afectados de O.I., que tienen una capacidad motriz y
movilidad reducida. Les permitirda la posibilidad de mantener y
mejorar sus funciones, activar recursos y estimular la habilitacion de

nuevas capacidades. Se observaran efectos beneficiosos a tres niveles:

Fisico: en la musculatura, huesos, aparato respiratorio
(muchos de los nifios con O.L. tienen importantes deformidades y
fragilidad en la caja toracica -térax en barril- con costillas

arrosariadas), sistema nervioso, sistema metabdlico y cardiovascular.

Psicomotor: potenciando habilidades y evitando el

aumento de las deformidades.

Psicosocial: mejorara las relaciones sociales, aumenta la
autoestima, mejora de la imagen corporal y la confianza en sus

potencialidades.®®

Ademas del ejercicio que se realice en forma de juego como ya
se ha visto anteriormente (pelotas de trapo pequefias para lanzar,
balones de playa poco hinchados que permitan el apoyo del nifio y
una ligera incorporacién con cambio de posicién, cascabeles,

moviles). En los primeros meses de vida realizaremos gimnasia
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pasiva, movilizando con cuidado las extremidades superiores e

inferiores, y siguiendo correctamente todas las pautas de movilizacion.

Con el nifio en decubito supino apoyaremos nuestras palmas de
las manos sobre las plantas de sus pies, con la intencion de realizar

fuerzas de empuje que aumenten su resistencia y tono muscular.

Se proporcionaran reptadores, andadores y se fabricaran medios
propicios que faciliten el movimiento y la posicion deambulatoria
como :

- una plancha de goma-espuma a modo de colchdn con
cubos superpuestos del mismo material, para que ¢l nifio se apoye en
ellos y pueda subirse y bajarse (maniobra de incorporacion) sin
ningun peligro.

- una escalera de goma- espuma, con escalones anchos y

con muy poco desnivel para que suba y baje a gatas.

Todas estas actividades con carga (intentar caminar, gatear,
incorporarse, subir escaleras...) van a mejorar la masa osea
directamente, (evitando el avance de la osteoporosis) refuerzan la
masa muscular y amplian la capacidad respiratoria y cardiovascular,
sin embargo los ejercicios mas adecuados y completos a incorporar en
la rehabilitacion de estos niflos seran los acuaticos (bien en piscinas
de aguas normales de ciudad o bien en las mineromedicinales,

generalmente balnearios). Con el gjercicio en el agua:
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-Mejora el dolor y el espasmo muscular.

-Favorece la relajacion.

-Mantienc o incrementa la amplitud de los movimientos
articulares. '

-Reeduca los musculos paralizados.

-lortalece los musculos débiles y desarrolla su potencia y
resistencia.

-Favorece el andar y otras actividades funcionales y
recreacionales.

-Mgjora la circulacion y asi el estado trofico de la piel.

-Aumenta la moral, el dnimo y la confianza del nifio %

Las tablas flotadoras para aprender a nadar son ideales para
fortalecer los muculos de la cadera, usados fundamentalmente para
caminar.

En los casos severos en los que existe una limitacion en la
extension del cuello, no se podran realizar los estilos de braza y
"crawl". En estos casos se recomendara el estilo de espalda.

La natacion va a ser ademas el medio ideal para que el nifio
adquiera una mayor autonomia ¢ integracion social, al acortarse las

distancias entre "las capacidadcs y las discapacidades".

SN el .'»---«_‘,.4_; o)

_ = Flotmdores cuello,
© Plancha Motwdoru,
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OTROS EJERCICIOS, como Ia utilizacion de un triciclo

estatico, en nifios mas mayores, serd Gtil en miembros inferiores,
siempre que se pueda mantener el equilibrio sentado y se llegue a los
pedales.

Los juegos de bolos, el tenis de banco, tiro a diana. . serviran

para fortalecer la musculatura de los miembros superiores.

No debemos de olvidar que al hacer cualquier ejercicio, se debe
poner especial énfasis en la normoalineacion de la columna vertebral,
ya que una de los problemas mas graves y progresivos en esta
enfermedad es la escoliosis, de forma que cualquier actividad que se
realice debe conllevar la prevencion de deformidades raquideas,
incluyendo ejercicios (normalmente isométricos) de fortalecimiento
especifico de los masculos extensores de la columna, que permitan

mantener una adecuada estatica del raquis.

Los ejercicios se realizaran siempre en el sentido antialgico,
partiendo de la posicion corregida v en el sentido de la correccion, por
lo que la localizacion del ejercicio debera ser muy precisa, conociendo
que toda modificacion de una curva repercutira sobre el resto de las
curvas vertebrales, haciéndose necesaria una reequilibracion postural

general. Como maxima fundamental se constatarg que:

UN EJERCICIO NUNCA DEBE PROVOCAR DOLOR

Algunos consejos preventivos sobre posturas correctoras :
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I- Para dormir, es preferible que el nifio tenga una
superficie dura, se puede colocar una almohada debajo de las rodillas,
a fin de mantener plana la parte inferior de la ¢spalda y evitar la
tension en la misma.

2- A la hora de permanecer sentados largo tiempo, lo
mejor es evitar que el nifio esté con los hombros caidos, debe estar
con la cabeza levantada y la espalda erguida. Con ello se lograra que

sus musculos se acostumbren a mantener una postura correcta. 9’
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3°)PREVENIR ALTERACIONES DEL
CRECIMIENTO Y DESARROLLO
PSICOMOTOR.

Entre los diagndsticos de enfermeria que enunciabamos al inicio
de este capitulo estableciamos uno : las alteraciones del crecimiento y
desarrollo (NANDA, 6.6) relacionado con los factores fisiopatologicos
inherentes de afectacién musculo-esquelética propios de la O.1.

Ello como es obvio, marcara las caracteristicas principales que

van a definir este diagnostico, ya que el nifio tendra -
1°- una alteracion del crecimiento fisico, pondero-estatural.

2°- una incapacidad o dificultad para desarrollar habilidades
tipicas de su grupo de edad (motoras, personales, sociales,

lenguaje/cognicion).

Pero no solo se podra relacionar este diagnostico con estos
factores fisiopatologicos, apareceran otros concurrentes o de riesgo
como los relacionados con:

- ¢l tratamiento, tratamientos dolorosos, tracciones o escayolas,
intervenciones quirtirgicas...

-la  situacién, ambiental o personal, referidos a la
hospitalizacion o cambio en el entorno habitual, ansiedad de los

padres....
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- la maduracion del nifio, por falta de estimulacion debido a la

restriccion de actividad, cambios en el entorno, miedo al dolor,
inmovilidad vy a procedimientos extrafios asi como a trastornos de la
imagen corporal. ‘

Todos estos factores requeriran una valoracién y posterior
intervencion.

El profesional de enfermeria debe apoyar a la familia cuando el
nifio adn no tiene autonomia, estableciendo diferentes tareas de
desarrollo que se llevaran a cabo tanto en el entorno familiar como
sanitario: A continuacién enumeraré algunas de las que considero mas

importantes, clasificandolas en funcién de la edad del nifio.

EL NINO CON O.I. DE 0-2 ANOS

- Animar a los padres a que participen en los cuidados.

- Ensefiar a los padres informacion orientativa.

- Que le proporcionen estimulacion continuada mientras
esté inmovilizado.

- Ensenar que los padres no teman "malcriar”a su hijo con

demasiadas atenciones.

A medida que ¢l niflo va adquiriendo autonomia y cierto

entendimiento, dentro de sus limitaciones, sera importante:
EL NINO CON O.1. DE 2-4 ANOS:

EN SU ENTORNO:
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-Proporcionar compaiieros al nifio.
-Permitirle las expresiones de miedo, dolor, molestias.

-Reprimirle cuando sea necesario.

EN EL ENTORNO SANITARIO:

-Alabar siempre al nifio por su colaboracion: al estarse
quieto, al sujetar un esparadrapo.

-Decirle la verdad sobre el procedimiento que se le vaya a
realizar.

-Darle la posibilidad de elegir cuando sea posible.

-Hacer que los padres estén presentes en los
procedimientos cuando se pueda.

-Profundizar con el nifio en sus fantasias sobre la
situacion:

Utilizar el juego terapéutico. Permitir jugar al nifio con un
equipo sencillo (fonendo, jeringuilla...).

-Explicar el procedimiento inmediatamente antes si es
corto (inyeccion) y dos horas antes si es mas largo o invasivo (Rx,
insercion intravenosa).

-Seguir las rutinas de casa cuando sea posible.

EL NINO CON O.1. DE 4-6 ANOS

-Ademas de todo lo anterior:

-Se debe fomentar el autocuidado.
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-Reforzar la realidad de la imagen corporal.
-Proporcionar la estimulacion de los compatieros.
-Limitar las restricciones fisicas.

-Animar al nifio a que haga preguntas.

EL NINO CON O.1. DE 6-11 ANOS

-Todo lo anterior.

-Fomentar los contactos con la familia y los compafieros
(visitas, 1lamadas telefonicas, etc.)

-Ser directo al explicar los procedimientos a realizar (parte
del cuerpo afectada, nombres anatémicos, dibujos etc.) paso a paso y
sus efectos en ¢l cuerpo.

-Asegurarle que se le aprecia.

-Fomentar la continuaciéon del trabajo del colegio y las
actividades si su situacion lo permite (es decir, los deberes, ¢l contacto
con los compaiieros de clase).

-Animarle a que siga con sus aficiones € intereses.

EL NINO CON O.I. DE 11-15 ANOS

-Respetar su intimidad.

-Aceptar la expresion de sus sentimientos.

-Dirigir al nifio las discusiones sobre los cuidados y su
situacion.

-Preguntarle su opinion e incluirla en las decisiones.
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-Ser flexible con las rutinas, explicar todos los
procedimientos/tratamientos.

-Animarle a que continte la relacién con sus comparfieros.

-Escucharle activamente.

-Identificar las consecuencias de la enfermedad en la
imagen corporal, en el funcionamiento futuro.

-Corregir las ideas equivocadas9®

Dentro de los cuidados fisicos en el nifio portador de O.I., no
podemos olvidar incluir otro importante apartado que va a influir de
manera decisiva en el desarrollo fisico de nuestros pequeiios
pacientes. Es la alimentacion, de la que nos ocuparemos en las
siguientes lineas, atendiendo ademas a todo lo que de ella se deriva

como son los problemas gastrointestinales y de alteracion ponderal.

LA ALIMENTACION

La adopcion de unos habitos alimenticios correctos ayudara a
mejorar problemas 6seos, evitar empeoramientos y prevenir posibles
patologias que potencialmente pueden acompariar a esta enfermedad
como: el estrefiimiento (1.3.1.1. NANDA), flatulencia, reflujo
gastroesotagico, hernia de hiato, tendencia al sobrepeso (Alteraciones
de la nutricion: posibilidad de que supere las necesidades corporales
1.1.2.3 NANDA) y los problemas circulatorios.
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El objetivo general que se plantearda en este caso ird
encaminado a:

- Ensefiar habitos dietéticos adecuados con la intencion de

paliar la aparicion de los problemas potenciales previsibles en la O.1. 1

Ante los PROBLEMAS GASTROINTESTINALES que son

frecuentes debido al consumo de algunos medicamentos

(antiinflamatorios) que pueden agredir el aparato digestivo
ocasionando hemorragias digestivas, ulceras..., a la propia
constitucion anatémica (escoliosis) que favorece la aparicion de
hernias de hiato, unido a la situacién de inmovilidad dara lugar a
reflujo gastroesofagico, transito intestinal lento, estrefiimiento y
flatulencia que a su vez agravara los problemas de insuficiencia

respiratoria también presentes en estos pacientes.

¢, Qué actitudes se deben aconsejar? (actividades):

-Potenciar el consumo de fibra y agua, para estimular el
peristaltismo intestinal y promover una consistencia adecuada de las
heces, que evite la realizacion de esfuerzos.

-Aumentar el aporte de calcio, protefnas, fésforo vy
vitaminas A y C.

-Comer despacio, masticar correctamente los alimentos y

evitar comidas copiosas.




-Ingerir las legumbres trituradas y evitar las bebidas
carbonatadas.

-Realizar ¢jercicios abdominales activos o pasivos, ya que
la contraccion voluntaria de los musculos de la pared abdominal

ayuda a la expulsion de las heces.

Ante los PROBLEMAS DE SOBREPESO :

-Disminuir el consumo de grasas y azucares simples.

-Aumentar el consumo de hidratos de carbono y de
proteinas.

-Repartir los alimentos en varias comidas a lo largo del
dia.

-No picar entre comidas.

-Tomar abundante agua.

-Hacer todo ¢l gjercicio posible.

Todas estas actividades, prevendran de forma indirecta la
posibilidad de aparicion de posibles PROBLEMAS
CIRCULATORIOS, a los que los pacientes con O.. son
especialmente propensos. por su factor asociado de sedentarismo asi
como la influencia de la alteracion del colageno en la constitucion de

SUusS vasos sanguineos.‘”

Si conseguimos llevar a cabo todas y cada una de las diferentes

intervenciones propuestas en los diferentes campos de actuacién, se
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podra probablemente demostrar, como resultados positivos, un
aumento de las conductas adecuadas y sanas que repercutiran
directamente en un mejor desarrollo fisico, psiquico y social del nifio

con O.1.
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C. ADIESTRAMIENTO DE
HABILIDADES Y NORMAS DE
CONDUCTA PARA UNA OPTIMA
SOCIALIZACION.

Se trata del altimo apartado del que trataré en ¢l plan de
cuidados, eso si de una forma general y basica ya que en clara justicia
opino, que deberan ser profesionales especializados (psicologos,

pedagogos, socidlogos....) los que se traten en profundidad este punto.

Una de las iniciativas prioritarias sera que el nifo adquiera
conocimientos necesarios para poder mantener unas relaciones
aceptables dentro del contexto en el que se va a desarrollar su vida,
apoyando con €stos su proceso de socializacion, que, como ya se sabe,
en esta época tendra como pilares basicos la familia, la escuela y los
amigos. Asi, se hard comprender al nifio la importancia de

comportarse de forma asertiva, es decir de forma sincera, positiva,
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justa, considerada, directa y constructiva, reconociendo sus
necesidades, sentimientos y derechos e intentando lograr intensificar
todas sus relaciones, eliminando los comportamientos pasivos o
agresivos, que phdieran derivarse de las propias limitaciones que

acompanan a su enfermedad.100

Ante periodos de hospitalizacion largos y frecuentes,
caracteristica propia de los nifios afectados de O.I. se planteara la
necesidad de continuidad del aprendizaje de todo tipo de habilidades.

Para ello enfermeria tendra gran importancia al colaborar en la
instauracion de programas, ensefianzas, aprendizajes y recreo dentro
del contexto Hospitalario y de Atencién Primaria, que desde luego
motiven positivamente, representen un incentivo para el nifio con O.1.
ademas de fundamentar nuestro papel en algo que considero
prioritario como estrategia empleada que va a ser el " refuerzo

positivo del propio esfuerzo realizado por ellos".
La metodologia a utilizar la basaremos en.

1. Proporcionar un ambiente para los nifios donde puedan hallar
juegos y actividades que les interesen, les ayuden a olvidar su soledad
y a transformar la pasividad del paciente en la actividad de un nifio en

desarrollo.

2. Que el nifio tenga la posibilidad de establecer relaciones con
otros nifos y adultos, ademas de ayudarle a superar temores sobre su

enfermedad y posible cirugia.
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3. Contribuir a que los nifios en edad escolar contintien con sus
tareas educativas.
4. Dar al nifio posibilidades de expresion ludica y motivarle con

estimulos que no impidan su normal desarrollo.

Se deberd tener en cuenta que, aunque estos niflos padezcan
deficiencias motoras, ¢l aspecto motor va a ser uno mas entre los
madurativos, y no se debe pretender y seguir una secuencia evolutivo-
madurativa inflexible, de manera que la consecucion de un objetivo
no tendra por qué suponer la adquisicion de los anteriores, ni por qué
precisar el aprendizaje de todos ellos. Se tratara por tanto de detectar
las necesidades de estos nifios con el fin de adecuar los programas de
adiestramiento a las mismas, frente a los condicionantes de los

problemas que presenten. 101
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CONCLUSIONES.




Una vez revisada la bibliografia a la que he logrado tener acceso
sobre el conocimiento, tratamiento y manejo terapéutico de la
Osteogénesis Imperfecta, he podido llegar a las siguientes

conclusiones:

1°- La O.L es una enfermedad debida a una alteracion
del colageno tipo I, de origen genético, que se transmit¢ mediante
diferentes patrones de herencia o aparece por mutacion, pudiéndose

presentar grados variables de expresion fenotipica.

2°-  No existe la posibilidad de un consejo genético
eficaz y el diagnostico prenatal que se puede llevar a cabo, se basa

principalmente en técnicas de imagen: radiologia y ultrasonografia.

3°-  Los datos clinicos mas marcados de la O.1. son la

existencia de fragilidad oOsea por una osteoporosis marcada,
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deformidades, escleroticas azules, sordera y en algunos casos

alteraciones en dientes, articulaciones y otras estructuras.

4° - No existe un tratamiento farmacologico eficaz, pero
si paliativo de sintomas, como son los bifosfonatos y la GH. Las
técnicas quirGrgicas se basan en los enclavamientos medulares con
clavos telescopicos y agujas, que permiten el alineamiento 0Oseo,
disminuyen las fracturas y deformidades, alargan extremidades y

favorecen en algunos casos la posibilidad de deambulacion.

5°-  La fisioterapia, el uso de ortesis y otras ayudas
fisicas constituiran un pilar basico y complementario en el tratamiento
de la O.L.

6°- La claboracion e implantacion de un plan de
cuidados, resultara especialmente importante para unificar criterios y
prestar una atencion integral al mismo tiempo que individualizada que
permita:

-Predecir los cuidados que requiere el nifio con O.1.

-Asegurar la calidad de esos cuidados prestados por los
profesionales de enfermeria.

-Detectar problemas o complicaciones, aplicando entonces
las acciones correctoras pertinentes siempre que sea posible.

-Aumentar el vinculo y satisfaccion de los padres al poder
participar activamente de los cuidados de su hijo.

-Mejorar la motivacién profesional del personal de

enfermeria.
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ICONOGRAFIA Y
LEYENDA




FIGURA: Tolouse-Lautrec (1864-1901). Enfermo de O.L
obligado desde su infancia a hacer curas en distintos balnearios
por su débil salud. Figura de mermada estatura, con un tronco
normalmente desarrollado pero con piernas excesivamente cortas,
como consecuencia de la propia enfermedad y de las fracturas
frecuentes, causadas por la flojedad de sus huesos. (Tomado de: Voces

de cristal. Boletin informativo de AHUCE 1998; 2: 20).
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Osteogénesis Imperfecta: A) Craneo con huesos wormianos.
Presenta amplios espacios membranosos vacios entre los huesos de
la boveda, con miltiples huesos wormianos en el seno de los huesos
occipital, parietal y temporal. B) Radiografia de la extremidad
inferior en el momento de nacer. C) Radiografia de las
extremidades inferiores a la edad de S afios: Se aprecian en esta
ultima Rx importantes deformidades en fémures y tibias,
osteoporosis marcada, disminucion de la densidad osea y callos de
fractura. (Tomado de: Nelson,W.E. y cols. Huesos y Articulaciones. Trastornos

Esqueléticos. Barcelona. Salvat: 1980; I1;22:1549).






FIGURA A: Osteogénesis Imperfecta tipo II B, en un feto
muerto. La radiografia antero-posterior muestra, osteopenia
severa de todo el esqueleto con acortamiento. Ensanchamiento y
deformidades de huesos largos y costillas finas y arrosariadas.
(Tomado de Ablin D.S. y cols. Differentiation of child abuse from O.I Roentgenol
1990; 154: 1038).

FIGURA B: Nifia de 4 meses con O.L tipo I. La radiografia
antero-posterior de pelvis y fémures muestra una fractura
transversa en la parte distal del fémur derecho. Una subluxacién
superolateral de la cadera izquierda debido a wuna laxitud
ligamentosa. Severa osteopenia, con una fina corteza osea, pero sin
deformidad. (Tomado de Ablin D. S. y cols. Differentiation of child abuse from

O.1.. Am J Roentgenol 1990; 154:1037).







FIGURA 1: Nifia con O.1. Se manifiesta de forma visible en esta
fotografia el torax deformado, en forma de barril y la tendencia a

la cifoescoliosis.

FIGURA 2: Se aprecian las extremidades cortas y delgadas.
Optiz y Schmid describen que estos nifios con O.L tienen con
frecuencia un rostro gracil y agradable. (Tomado de: Diaz Martinez y
Rodriguez Verardini. Criterios bdsicos en el tratamiento de la O.l. Tratamiento

ortopédico y quirurgico I. Pediatrika 1982; 2; 8: 81).
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Osteogénesis Imperfecta tipo III. Radiografia frontal de
torax de una nifia al nacer (A) y a los 3 meses de edad (B) muestra
cambios progresivos en la columna y costillas. Las costillas son
delgadas y con pocas fracturas al nacimiento (A), pero a los 3
meses se ensanchan, deforman y aparecen miltiples fracturas (B).
La platiespondilia avanza en este periodo de tiempo. En el
nacimiento existen fracturas de claviculas (A), que han cicatrizado
a los 3 meses (B). (Tomado de Ablin, MD. Osteogenesis Imperfecta. a review.

Can Assoc Radiol J 1998 Apr 2; 49: 116).







Ultrasonografia prenatal de un feto con O.I. tipo II A
con 21 semanas de edad gestacional. (A) Sonograma de un
l;razo que muestra una disminucién en la longitud,
ensanchamiento y deformidad del radio. Anormalidades similares
aparecen en los huesos largos del otro brazo y de las piernas. (B)
Sonograma de la cabeza. Muestra una disminucion de la
mineralizacion de la calota craneal y un aumento en Ila
visualizacion del contenido intracraneal. La parrilla toracica es
mas pequefia de lo normal. (4blin, MD. Osteogenesis Imperfecta. A review.

Can Assoc Radiol J 1998 Apr 2 ; 49: 120).






Figura 2. Radiografia de la mano de un paciente de 4 meses
(antes del tratamiento), y después de 1 mes y después de 6 afios de
tratamiento con olpadronato por via oral. Es importante sefialar el

aumento del grado de calcificacion y remineralizacion o0sea.

Figura 3. Radiografia del paciente al inicio del tratamiento y
después de 3 meses y después de 6 afios con olpadronato. Se nota el
incremento de la anchura vertebral y la restauracion de la forma y
posicion de algunas vértebras durante el tratamiento. (Tomado de

Landsmeer-Beker-E.A. y cols. Eur J Pediatr 1997; 156: 794).
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MANEJO DEL NINO CON 0.1
FIGURA A: Para incorporarlo sujetar la cabeza con mano y

antebrazo dcho. La otra mano y antebrazo se introducirian debajo

de las nalgas y columna lumbar.

FIGURA B: Forma de tenerlo cogido.
FIGURA C: Forma de vestirlo.
FIGURA D: Estimulo externo audiovisual.







FIGURA A.: Estimulo psiquico y motor.

FIGURAS B,C,D.: Mantenimiento del equilibrio, para iniciar

la sujecion de la cabeza y columna.
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