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Resumen
Este estudio presenta un caso de delecion terminal en 144, asociado con alteraciones en el metabolismo
de los acidos grasos, retraso en el desarrollo cognitivo, epilepsia e hipopituitarismo. Se analiza también
la influencia de un programa de atencion de enfermeria domiciliaria en el abordaje de la paciente.
Objetivo: Describir los cuidados de enfermeria implementados/ejecutados en una menor con
diagnostico de delecion cromosomica que evidencia un trastorno metabolico de acidos grasos, retraso
global del neurodesarrollo, epilepsia, hipotiroidismo e hipopituitarismo y evaluacion de su impacto en
su calidad de vida. Metodologia: Se realiz6 un seguimiento clinico entre 2019 y 2024 mediante revision
del historial médico y andlisis bibliografico. El protocolo incluyd intervenciones de enfermeria
orientadas al control metabdlico, manejo de convulsiones, estimulacion neurosensorial y fortalecimiento
del acompanamiento familiar. Resultados: Se evidenci6 estabilizacion de la glucosa, disminucion del
60 % en la frecuencia de las crisis epilépticas, mejoras en el tono muscular, en las respuestas sensoriales
y en la calidad del suefio. Asimismo, se potencid el rol de la familia como eje del cuidado. Estos
beneficios se mantuvieron hasta el fallecimiento de la paciente. Conclusion: Un enfoque integral y
paliativo en el entorno domiciliario representa una estrategia eficaz para mejorar la calidad de vida y
preservar la dignidad en el tratamiento de enfermedades genéticas complejas, demostrando la relevancia
del cuidado de enfermeria especializado en el &mbito familiar.

Palabras clave: Microdelecion, metabolismo, desarrollo, epilepsia, hipopituitarismo
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Abstract

This study presents a case of terminal deletion in 1q44, associated with alterations in fatty acid
metabolism, delayed cognitive development, epilepsy, and hypopituitarism. The influence of a home
nursing care program on the patient's treatment is also analyzed. Objective: To describe the nursing
care implemented/provided to a minor diagnosed with a chromosomal deletion that shows evidence
of a fatty acid metabolic disorder, global neurodevelopmental delay, epilepsy, hypothyroidism, and
hypopituitarism, and to evaluate its impact on her quality of life. Methodology: Clinical follow-up
was conducted between 2019 and 2024 through a review of medical records and bibliographic
analysis. The protocol included nursing interventions aimed at metabolic control, seizure
management, neurosensory stimulation, and strengthening family support. Results: Glucose
stabilization, a 60% decrease in the frequency of epileptic seizures, improvements in muscle tone,
sensory responses, and sleep quality were observed. Likewise, the role of the family as the center of
care was strengthened. These benefits were maintained until the patient's death. Conclusion: A
comprehensive and palliative approach in the home environment is an effective strategy for improving
quality of life and preserving dignity in the treatment of complex genetic diseases, demonstrating the
relevance of specialized nursing care in the family setting.

Keywords: Microdeletion, metabolism, development, epilepsy, hypopituitarism
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Introduccion
Las enfermedades genéticas raras representan un reto creciente para los sistemas de salud a nivel
mundial debido a su baja prevalencia, la complejidad de su diagnoéstico y el impacto multidimensional
que generan en la vida de los pacientes y sus familias (Madhu et al., 2024; Baldovino et al., 2025).
Dentro de este grupo, las deleciones cromosémicas son un reto para la comunidad cientifica por la
variabilidad fenotipica y su asociacion con multiples trastornos del desarrollo neurologico (Betancur
et al., 2020; Chaves et al., 2019). La delecion en la region 1q44 del cromosoma 1 es una alteracion
poco frecuente pero clinicamente significativa, caracterizada por la pérdida de material genético que
afecta a genes clave para el desarrollo cerebral, lo que conlleva manifestaciones como discapacidad
intelectual, epilepsia refractaria, trastornos metabolicos y alteraciones estructurales del sistema
nervioso central (Tung et al., 2021; Medyanik et al., 2025).
Aunque la prevalencia exacta de esta condicion no estd bien definida, algunos estudios estiman que
podria afectar a 1 de cada 10.000 nacidos vivos, con variaciones en el espectro clinico segun el
tamafio y la localizacion especifica de la delecion (Depienne et al., 2017). El avance de herramientas
de diagnostico genético, como los microarrays cromosomicos (CMA) y la secuenciacion del exoma
completo (WES), ha permitido una mejor caracterizacion de esta entidad, facilitando el diagnostico
precoz y permitiendo disefar intervenciones terapéuticas personalizadas (Hu et al., 2023; Zhuang et
al., 2023). No obstante, al no existir una cura definitiva, el manejo clinico de estos casos se centra en
el control sintomatico, la rehabilitacion funcional y la mejora de la calidad de vida del paciente.
En este contexto, el rol del personal de enfermeria cobra especial relevancia, no solo en la ejecucioén
de cuidados especificos y el seguimiento clinico, sino también en el acompanamiento emocional y
educativo a las familias. El abordaje integral que ofrece la enfermeria incluye la monitorizacion de
crisis epilépticas (Singh et al., 2002), el apoyo en la rehabilitacion psicomotora (Kim et al., 2022), la
atencion a comorbilidades como el hipotiroidismo y el hipopituitarismo (Wasniewska et al., 2021),
y la adaptacion de los cuidados a las necesidades individuales del paciente. Por ello, la capacitacion
del personal de salud en el manejo de enfermedades genéticas raras es clave para una atencidén
humanizada, efectiva y basada en la evidencia (Hu et al., 2023; Zhuang et al., 2023).
Historicamente, el estudio de la delecion 1q44 ha evolucionado conforme a los avances de la genética

clinica y la medicina personalizada. Desde los primeros reportes hasta la actualidad, se ha pasado de
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diagnosticos inespecificos a una identificacion mas precisa de los genes involucrados y sus efectos
fisiopatologicos (Fountzilas et al., 2022; Ho et al., 2020). En el dmbito clinico ecuatoriano, estos
casos continian siendo escasos y poco documentados, lo que resalta la necesidad de generar
evidencia local que contribuya al fortalecimiento de la practica profesional y al disefio de protocolos
asistenciales adaptados al contexto.
El presente articulo tiene como objetivo describir los cuidados de enfermeria implementados en una
menor con diagnostico de delecion cromosdmica 1q44 asociada a trastorno metabdlico de acidos
grasos, retraso global del neurodesarrollo, epilepsia, hipotiroidismo e hipopituitarismo, y evaluar su
impacto en la calidad de vida de la paciente.

Metodologia
Se realiz6 un andlisis descriptivo y retrospectivo de un caso clinico, acompafiado de una revision
sistemadtica de la literatura. En primer lugar, se recopilaron los datos del paciente, que incluyeron el
motivo de la consulta, el estado de salud al momento de la admision, la impresion diagndstica, los
antecedentes familiares y personales, la medicacion habitual, el examen fisico, los analisis de
laboratorio iniciales, estudios adicionales, el plan de tratamiento y el resultado clinico (mejora,
ausencia de respuesta o deceso) a partir de su historia clinica, que fue considerada una fuente
secundaria.
Simultaneamente, se llevo a cabo una investigacion en las bases de datos Scopus, ProQuest, PubMed,
Web of Science y LILACS. Esta busqueda se restringio a publicaciones en inglés y espafiol de los
ultimos cinco afos, abarcando el periodo de 2019 a 2024. Se utilizaron términos relacionados con
“microdelecion 1q44”, “trastornos del metabolismo de 4cidos grasos”, “retraso en el
neurodesarrollo”, “hipotiroidismo™ e “hipopituitarismo”. Se consideraron estudios descriptivos y de
caso que exploraran la fisiopatologia, el diagnostico, el prondstico, el cuidado de enfermeria y las
opciones de tratamiento. Los articulos seleccionados fueron elegidos basandose en su relevancia
tematica y calidad metodoldgica, siguiendo el formato Vancouver para las referencias.
Se realiz6 una recopilacion y organizacion de los datos derivados del caso clinico, los cuales fueron
extraidos de la historia clinica del paciente (considerada como fuente secundaria). Se detallaron
aspectos como el motivo de la consulta, la situacion actual de la enfermedad al momento de la

admision, el diagnodstico inicial, los antecedentes tanto personales como familiares, los medicamentos
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que el paciente utilizaba regularmente, el examen fisico realizado y los resultados de los andlisis
iniciales. De igual manera se incorpor6 el plan de tratamiento, los estudios complementarios que se
llevaron a cabo y el resultado clinico (ya sea mejoria, falta de respuesta o fallecimiento). Por tltimo,
se analizo las particularidades que impactaron de manera integral en la evolucion del paciente,
contrastando los hallazgos con otros estudios.

Por ultimo, se organizaron y contrastaron los descubrimientos del caso clinico con las evidencias
disponibles en la literatura, centrandose en los aspectos especificos que afectaron de forma integral
la evolucion del paciente y comparandolos con otros casos reportados de microdeleciones 1q44 y
trastornos metabolicos.

Descripcion clinica del caso

La paciente fue una nifa de 2 afios y 10 meses que, desde su nacimiento, mostré dificultades
respiratorias y gastrointestinales, asi como convulsiones complicadas de controlar, hipotiroidismo,
hiperplasia suprarrenal congénita, hipopituitarismo, alteraciones en el metabolismo de las
lipoproteinas y un retraso global en su desarrollo neurologico. A lo largo de su tratamiento, necesito
una traqueostomia para ayudar con la administracion de oxigeno, un boton géstrico para recibir
alimentos y una colostomia. Su situacion requeria atencion completa, tanto farmacoldgica como no
farmacoldgica. La confirmacion del diagnéstico de microdelecion terminal heterocigota en el area
cromosomica 1q44 se realiz6 mediante un examen de microarray el 19 de diciembre de 2024.

Con respecto a la historia prenatal, se registrd que era la segunda hija de una madre de 35 afos que
padecia de resistencia a la insulina y hipotiroidismo. A las 14 semanas de embarazo, se llevo a cabo
una prueba de ADN fetal con el fin de descartar la trisomia 21, resultando negativo. EI nacimiento
se realizo a través de una cesarea a las 35 semanas, motivado por un compromiso en el bienestar fetal,
oligohidramnios y restriccion del crecimiento; el peso al nacer fue de 1,850 g, con una longitud de
43 cm, un perimetro cefalico de 32 cm, un perimetro toracico de 28 cm, un perimetro abdominal de
27 cm y un perimetro braquial de 8,5 cm. Los resultados de APGAR fueron de 7 en el primer minuto
y de 9 en el quinto minuto. En los antecedentes familiares, se menciond a un tio materno que suftria
de epilepsia y un trastorno neuroldgico desde la infancia, asi como a un hermano con sindrome de

Down. Lamentablemente, la paciente fallecio tras el desarrollo de la enfermedad.
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TABLA 1.- CARACTERIZACION CLINICA INICIAL DE LA PACIENTE

Categoria de Hallazgos principales
evaluacion
Motivo de Letargo, hipoglucemia severa (< 40 mg/dL), convulsiones tonico-clonicas
consulta
Edad 2 afos 10 meses
Retraso del No hablaba, no caminaba, hipotonia, sin control postural, nivel madurativo:
desarrollo 9-12 meses
Sintomas Crisis convulsivas recurrentes, hipotonia, reflejos disminuidos
neurolégicos
Sintomas Hipoglucemia, vomitos, sudoracion nocturna, somnolencia excesiva
metabolicos
Sintomas Confirmacion posterior de hipotiroidismo central e hipopituitarismo
endocrinos
Rasgos Microcefalia leve, hipertelorismo, filtrum plano, puente nasal ancho
fenotipicos
Antecedentes Madre tuvo resistencia a la insulina, hipotiroidismo. Nace con RCIU tipo I, a
perinatales las 35 SG, peso de 1850g, hospitalizada por 3 semanas con pluripatologias.
Antecedentes hermano mayor con trisomia 21, un tio paterno con trastorno neuroldgico
familiares infantil no especificado, Primo fallecido en etapa neonatal (etiologia
desconocida)
Evaluacion inicial Escala de Denver II: desarrollo psicomotor equivalente a 9-12 meses

Valoracion inicial

La evaluacion inicial mostro que la paciente enfrentaba dificultades en casi todas las necesidades
basicas seglin el modelo de Virginia Henderson. En lo que respecta a su respiracion y circulacion,
requeria una traqueostomia para recibir oxigeno y presentaba episodios de taquicardia relacionados
con disautonomia. Su alimentacion e hidratacion se llevaban a cabo exclusivamente a través de un

boton gastrico, debido a su incapacidad para alimentarse por via oral. En el area de eliminacion,
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portaba una colostomia y experimentaba desajustes metabdlicos derivados de la hiperplasia
suprarrenal congénita.

Su movilidad y postura estaban completamente afectadas, lo que incrementaba su vulnerabilidad a
desarrollar ulceras por presion. El patrén de suefio y descanso estaba alterado, probablemente como
resultado de la disfuncion del eje hipotaldmico-hipofisario. No podia satisfacer sus necesidades de
vestimenta, higiene ni autocuidado, requiriendo atencidon continua para evitar infecciones y
problemas cutaneos. Su temperatura corporal se mantenia en niveles normales al momento de la
evaluacion, aunque existia el riesgo de desregulacion a causa del hipopituitarismo.

En términos de seguridad, presentaba un alto riesgo de broncoaspiracion y convulsiones dificiles de
controlar. Su capacidad de comunicacién era inexistente, ya que no emitia palabras y dependia
completamente del personal de salud y de su familia para expresar sus necesidades. Por tltimo, se
brind6 apoyo constante a la familia por parte del equipo de enfermeria, con el objetivo de ayudarles
a gestionar el impacto emocional y aprender las destrezas necesarias para el cuidado especializado.
Al utilizar los patrones funcionales de salud propuestos por Marjory Gordon, se observé que el patron
relacionado con la nutricién y el metabolismo estaba completamente basado en la alimentacién
enteral a través de un botdn gastrico. Por otro lado, el patron de eliminacion evidenciaba la
dependencia de la colostomia, ademas de mostrar desequilibrios en el metabolismo general del
paciente. La capacidad para realizar actividades y ejercicios estaba limitada a una movilidad ausente,
lo que significaba que requeria ayuda absoluta para cualquier tipo de movimiento. El patron de suefio
y descanso presentaba desorganizacion, reflejando alteraciones en el ciclo circadiano. En cuanto al
patron cognitivo y perceptual, se identificd un retraso en el desarrollo neurocognitivo y convulsiones
que eran resistentes al tratamiento, lo cual afectaba su habilidad para procesar la informacion
sensorial. No fue posible evaluar el patroén del autoconcepto debido a la gravedad de la disfuncion
neuroldgica.

Diagnostico de enfermeria (NANDA)

La paciente presentd deterioro de la movilidad fisica como consecuencia de sus alteraciones
neurologicas, lo que se manifestd en inmovilidad total y dependencia absoluta para cualquier
actividad motora. También sufrido deterioro de la comunicacién verbal debido a la disfuncién

neurologica, evidenciada por la ausencia completa de lenguaje oral. Se identifico riesgo de aspiracion
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derivado de la presencia de traqueostomia y de la alteracion del reflejo de deglucion. Del mismo
modo, se establecio riesgo de infeccion asociado a la inmunosupresion secundaria al hipopituitarismo
y a la realizacion de procedimientos invasivos. Finalmente, existié riesgo de ulceras por presion
vinculado a la inmovilidad prolongada. Estos diagnosticos de enfermeria se mantuvieron vigentes
hasta el fallecimiento de la paciente.

Las imégenes por resonancia magnética mostraron una hipoplasia del cuerpo calloso y un retraso en
el proceso de mielinizacion, mientras que el estudio del cariotipo con bandas G confirmo la presencia
de una delecion terminal heterocigota en el cromosoma 1q44. El examen molecular mediante Array-
CGH evidenci6 una delecion de aproximadamente 2. 7 Mb en la misma region, lo que afect6 a genes
como HNRNPU, AKT3 y ZBTBI18. En el andlisis hormonal tiroideo, se detectd hipotiroidismo
central con niveles reducidos de TSH y T4 libre. Las evaluaciones del eje somatotrépico indicaron
un déficit en la produccion de hormona de crecimiento. Adicionalmente, las pruebas de niveles
vitaminicos revelaron carencias de vitamina B, y el andlisis de electrolitos mostré hiponatremia
persistente, asi como alteraciones en los niveles de calcio, cloro y potasio. Por altimo, el perfil de
acilcarnitina obtenido a través de espectrometria de masas mostré un aumento de acilcarnitinas de
cadena larga, lo que es indicativo de un trastorno metabodlico relacionado con la oxidaciéon de acidos
grasos. Estos resultados se observaron hasta el momento del deceso de la paciente.

TABLA 2.- HALLAZGOS DIAGNOSTICOS RELEVANTES POR CATEGORIA

Categoria Prueba realizada Resultado
Neuroimagen Resonancia magnética cerebral Hipoplasia del cuerpo calloso, retraso
(RM) de mielinizacion
Citogenética Cariotipo banda G Delecion terminal en 1q44,
heterocigota
Gengética Array-CGH Delecion de ~2,7 Mb en 1g44; genes
molecular afectados: HNRNPU, AKT3,
ZBTBI8
Perfil tiroideo TSH y T4 libre Hipotiroidismo central (niveles
disminuidos)
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Eje GH basal y estimulo Déficit de hormona de crecimiento
somatotropico (GH)
Pruebas de Deficit de vitamina B...
vitaminas
Electrolitos Hiponatremia sostenida y

alteracion de calcio, cloro,
potasio
Pruebas Perfil acilcarnitina (MS/MS) Elevacion de acilcarnitinas de cadena

metabdlicas larga — LC-FAOD

Intervenciones de enfermeria implementadas

Se implementaron los cuidados planificados en el domicilio bajo la supervision de la enfermera
principal. Se realizaron aspiraciones de secreciones siguiendo el protocolo establecido para prevenir
complicaciones respiratorias. Asimismo, se ejecutd un programa de cambios posturales peridodicos y
medidas de proteccion cutanea en el hogar. Paralelamente, la familia fue capacitada en técnicas de
cuidado especializado y en la atencion de emergencias. Estos procedimientos se mantuvieron hasta
el fallecimiento de la paciente.

Tras la confirmacion diagndstica del sindrome por delecion 1g44 y sus comorbilidades asociadas, se
estructur6 un plan de cuidados de enfermeria individualizado, enmarcado en el Proceso de Atencion
de Enfermeria (PAE), con un enfoque holistico e interdisciplinario. Las intervenciones se organizaron
segun cinco ejes clinicos prioritarios, cada uno con objetivos especificos, acciones planificadas y
evaluacion continua.

1. Manejo nutricional y metabolico:

Se implement6 vigilancia estricta de los niveles de glucemia capilar con controles cada 4 horas
durante el ingreso hospitalario, ajustando la suplementacion oral con triglicéridos de cadena media
(MCT) en funcion de las necesidades caldricas y la tolerancia digestiva de la paciente. Se realizaron
registros diarios de ingesta y excrecion (I/E), y se promovid una dieta hipercalorica, hipoproteica,
fraccionada en cinco tomas.

2. Apoyo al neurodesarrollo:

O)
Vol 9-N°3, 2025, pp.1-21  Journal Scientific MQRInvestigar 10



9 No.4 (2025): Journal Scientific "’alnvestigar ISSN: 25880659
https:/doi.org/10.56048/MQR20225.9.4.2025.e1096

Se planificaron sesiones de estimulacion temprana con ejercicios de coordinacion motora fina y
gruesa, actividades ludicas adaptadas, y estimulacion multisensorial (auditiva, visual, tactil). Estas
intervenciones se ejecutaron en coordinacion con profesionales de fisioterapia y terapia ocupacional
tres veces por semana, con registros de evolucion en areas motoras y cognitivas.

3. Control de crisis epilépticas:

Se reforzé la adherencia al esquema farmacologico con administracion puntual de antiepilépticos
(acido valproico y clobazam), ademas del monitoreo de eventos convulsivos a través de escalas de
frecuencia e intensidad. Se instruy6 a los cuidadores sobre el uso de benzodiacepinas de rescate,
reconocimiento de auras, y manejo postictal.

4. Apoyo al tratamiento endocrino:

El equipo de enfermeria superviso la administracion diaria de levotiroxina (en ayunas) y hormona de
crecimiento subcutanea (en horario nocturno), verificando la técnica correcta de aplicacion. Se
proporciond educacion individualizada a la madre sobre los signos de descompensacion hormonal y
la importancia del seguimiento endocrinoldgico.

5. Acompafiamiento familiar y psicoemocional:

Se establecieron sesiones de acompafiamiento con la madre y abuela de la paciente, enfocadas en la
contenciéon emocional, validacion de emociones, y fortalecimiento de habilidades de cuidado.
Asimismo, se coordind el acceso a redes de apoyo comunitarias (grupos de familias con
enfermedades raras y asesoria legal para obtencion de beneficios de salud).

TABLA 3.- PLAN DE CUIDADOS DE ENFERMERIA IMPLEMENTADO:
INTERVENCIONES, OBJETIVOS Y RESULTADOS

Area de Objetivo especifico Intervenciones Resultados observados
intervencion
Nutricion y Prevenir Control de glicemia, Estabilizacion
metabolismo hipoglucemias y suplementos MCT, dieta glicémica, ganancia de
promover el estado  fraccionada, monitoreo I/E peso de 700 g en 2
nutricional semanas
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Estimulacion Promover el Ejercicios guiados, Incremento en
neurocognitiva  desarrollo sensorial, sesiones ludicas, respuestas visuales y
cognitivo y motor coordinacion con auditivas, mayor tono
fisioterapia y TO postural
Control de Disminuir frecuencia Medicacién puntual, Reduccion del 60% en
epilepsia y duracion de crisis vigilancia postictal, frecuencia de crisis
educacion familiar sobre epilépticas
manejo de crisis
Tratamiento Optimizar el Supervision de Normalizacion parcial
endocrino funcionamiento medicamentos, ensefianza  de T4 libre y mejora en
tiroideo y de técnica subcuténea, patron de suefio
crecimiento educacion sobre signos de
alarma
Apoyo familiar ~ Fortalecer el rol del Sesiones de orientacion Aumento del
y emocional cuidador y reducir el emocional, inclusion en involucramiento
estrés familiar redes de apoyo, educacién ~ materno y percepcion
continua positiva del cuidado

Evaluacion

En el transcurso de la evaluacion, no se observaron signos de infeccion ni en la traqueostomia ni en
la colostomia, y se logré6 mantener una saturacion adecuada mediante oxigeno adicional. No
aparecieron nuevas lesiones en la piel, y la familia adquiri6 habilidades en el cuidado que ayudaron
a disminuir su nivel de ansiedad y mejorar su calidad de vida. Sin embargo, a pesar de estos avances,
la paciente experimentd un deterioro progresivo relacionado con las diversas comorbilidades de la
microdelecion 1g44, lo que eventualmente condujo a su fallecimiento. El cuidado en el hogar
proporciond atencion continua, ayuddé en la prevencion de complicaciones y ofrecid apoyo

emocional, asegurando asi dignidad y bienestar en sus tltimos dias. Este caso destaco la importancia

de los cuidados paliativos a domicilio y la necesidad de un apoyo integral para el cuidador principal.
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La imagen 1 indic6 que, después de llevar a cabo el plan de atencion de enfermeria, la paciente
experimentd una notable mejora en todos los aspectos evaluados de su salud. Se observo que los
niveles de glucosa se estabilizaron, la frecuencia de las crisis epilépticas disminuy6 y hubo un avance
en su desarrollo motor y en su respuesta sensorial, lo que se evidencio con un incremento en el control
postural y una mejora en la interaccion tanto visual como auditiva. Ademas, el patron del suefio se
normaliz6, y la familia expresé una percepcion mas favorable del proceso de atencidn, lo que
fortalecio la funcidn del cuidador y promovi6é una mayor adherencia al tratamiento. Estas mejoras
continuaron durante el seguimiento a domicilio hasta su fallecimiento, lo que confirma el efecto
positivo y de multiples dimensiones del enfoque de enfermeria en la salud de la paciente y en la
dindmica familiar.

FIGURA 1.- DIMENSIONES EVALUADAS ANTES Y DESPUES DE LA INTERVENCION

e Antes de la intervencién e Después de la intervencion

Glucemia

Percepcion familiar‘ Epilepsia

Sueio Desarrollo motor

Cognicidn sensorial

Desde una perspectiva metabolica, se logré una regulacion adecuada de los niveles de glucosa en
sangre, sin que se presentaran nuevos episodios de hipoglucemia severa. Este €xito se atribuyd a un
monitoreo glicémico sistematico, a la inclusion de suplementos de triglicéridos de cadena media
(MCT) en el plan alimenticio, asi como al estricto apego a la dieta establecida.

En lo que respecta al manejo de las crisis epilépticas, se registrd una disminucion del 60 % en la
frecuencia de las convulsiones, pasando de una media de tres episodios por semana a uno o ninguno,

de acuerdo con los informes diarios proporcionados por los cuidadores. La adherencia estricta al
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tratamiento anticonvulsivo y la capacitacion de la familia en el cuidado postictal fueron clave en esta
mejora. Estos resultados se mantuvieron estables a lo largo del seguimiento en el hogar hasta el
fallecimiento de la paciente.
Durante el desarrollo neuromotor, se registraron progresos graduales en el tono muscular, la
coordinacion visual y la percepcion auditiva. Aunque la paciente no logré caminar de manera
independiente, exhibié un mejor control de la cabeza, acepto estar sentada por periodos prolongados
y mostré atencion hacia estimulos tanto verbales como visuales, lo que sugirid una respuesta positiva
a la estimulacion multisensorial.
En el area endocrina, se observd una mejora en los patrones de suefo, una reduccién de la
somnolencia por las mafianas y un aumento del apetito, todos estos cambios relacionados con la
adecuada administracion de levotiroxina y hormona de crecimiento; al finalizar el monitoreo, los
niveles de T4 libre mostraron una tendencia hacia la normalidad. Desde el punto de vista psicosocial,
la madre y la abuela expresaron sentirse mas fortalecidas y capacitadas emocionalmente para manejar
el cuidado cotidiano, subrayando la importancia del equipo de enfermeria como un elemento esencial
en el proceso terapéutico. Estos avances se sostuvieron hasta el momento del fallecimiento de la
paciente.

Discusion
Los resultados obtenidos en este estudio de caso reflejan el valor clinico y humano de un abordaje de
enfermeria integral en pacientes pedidtricos con condiciones genéticas complejas como la delecion
cromosdmica 1g44. La mejora observada en parametros metabolicos, neuroldgicos, endocrinos y
psicosociales sugiere que las intervenciones de enfermeria, cuando son personalizadas y ejecutadas
en coordinacion con un equipo interdisciplinario, pueden generar impactos significativos en la
evolucion clinica y la calidad de vida del paciente y su familia.
Estos hallazgos son consistentes con estudios previos que destacan la importancia del rol de
enfermeria en el manejo de enfermedades raras, especialmente en la vigilancia clinica continua, la
educacion familiar y la adherencia terapéutica. Investigaciones han documentado que la profesion de
enfermeria desempefia un papel importante al llevar a cabo la monitorizacion clinica constante y la
formacion de las familias, lo que resulta fundamental para identificar alteraciones metabdlicas,

asegurar el cumplimiento de los tratamientos y evitar complicaciones. Su funcidon como intermediario
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entre el equipo médico y el hogar del paciente refuerza la independencia del cuidador y mejora la
calidad de vida (Héberle et al., 2012; George et al., 2023).

Del mismo modo, otros estudios han resaltado el impacto de los cuidados de enfermeria en el
desarrollo neuromotor y cognitivo de pacientes pediatricos con enfermedades metabdlicas
hereditarias (Mitteregger et al., 2021; Yiiriik et al., 2023). Otras investigaciones recalcan que la
integracion de tratamientos nutricionales adaptados junto con atenciones particulares, como la
movilizacion y la estimulacion muscular, ayuda a potenciar tanto el tono muscular como la capacidad
de respuesta (Yébenes et al., 2024). A su vez, un analisis exacto de la estructura muscular y la
aplicacion de estrategias dietéticas especificas (como aminoacidos, HMB, vitamina D y dcidos grasos
omega-3) promueven el proceso anabolico y disminuyen el catabolico (Prado et al., 2022). Otros
estudios resaltan que la combinacién de intervenciones nutricionales personalizadas junto con
actividades fisicas, estimulacion motora o movilizaciones tempranas mejora significativamente el
desarrollo neuromotor, funciéon muscular y sensorial y la capacidad del paciente para interactuar con
su ambiente (Formenti et al., 2025; Wischmeyer et al., 2023). Estos resultados guardan una estrecha
relacion con los avances observados en la presente paciente, especialmente en lo referente al control
postural, la orientacion hacia sonidos y objetos, y la respuesta emocional basica, lo cual valida el
efecto positivo de las estrategias integradas desde enfermeria en el desarrollo global del nifio.
Trabajos como el de Wischmeyer et al. (2023) han enfatizado que educar y respaldar a quienes
cuidan, ya sea en el ambito de la nutricion en la UCI o en enfermedades poco comunes, mejora la
adherencia, disminuye el estrés y otorga poder a las familias. De igual manera lo reportan otros
estudios (Sandilands et al., 2022; Cardinali et al., 2019; Belzer et al., 2022). Segun sus conclusiones,
el empoderamiento de las familias a través de la educacion en salud y el apoyo psicoemocional mejora
sustancialmente la adherencia terapéutica, disminuye los niveles de estrés y fortalece la capacidad de
afrontamiento. En linea con ello, este estudio evidencio que el acompanamiento constante por parte
del personal de enfermeria no solo incidi6 positivamente en la evolucion clinica de la menor, sino
que también generd un cambio en la percepcion familiar del proceso de cuidado, promoviendo una
mayor seguridad, implicacion y sentido de control por parte de los cuidadores primarios. Esto
confirma que los cuidados de enfermeria, mas alla de lo clinico, poseen un componente humanizador

crucial en el abordaje integral de pacientes pediatricos con diagnosticos complejos.
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A pesar de los resultados positivos, el estudio presenta ciertas limitaciones inherentes al disefio de
caso unico. En primer lugar, los hallazgos no pueden generalizarse a toda la poblacion pedidtrica con
esta condicion genética debido a la heterogeneidad clinica de cada caso. Ademads, la evolucion
favorable podria haber estado influida por factores externos no controlados, como la disponibilidad
de recursos familiares o el nivel de compromiso del entorno cuidador, lo cual debe ser considerado
al interpretar los resultados.
Sin embargo, esta investigacion aporta evidencia util tanto para profesionales de enfermeria como
para otros actores del ambito clinico y académico. Para los investigadores del area de genética y
atencion pediatrica, los resultados subrayan la necesidad de incluir componentes de atencion
humanizada y educacion familiar como parte de las estrategias terapéuticas. Para profesionales de
otros campos, este estudio ejemplifica como el trabajo interdisciplinario y centrado en la persona
puede traducirse en mejoras tangibles, incluso en contextos de alta complejidad clinica. Para el
publico en general, y particularmente para cuidadores y familias, este caso visibiliza la posibilidad
real de mejorar la calidad de vida a través de cuidados estructurados, informados y empaticos.
Los resultados aqui presentados amplian la literatura existente al demostrar que, incluso en
condiciones genéticas poco frecuentes, la enfermeria puede desempeiiar un papel clave no solo en la
contencion clinica, sino también en la promocion del bienestar fisico, emocional y familiar del
paciente pediatrico.

Conclusiones
A pesar del resultado tragico de fallecimiento, el caso evidencia que una estrategia de intervencion
en el hogar, que incluya la colaboracion de diversas disciplinas y que se enfoque en cuidados de
enfermeria especializados, puede mejorar la calidad de vida de los pacientes que presentan
microdelecion 1g44 junto con problemas de salud complejos. La adopcidon temprana de protocolos
para el monitoreo del metabolismo, la gestion de crisis epilépticas y la prevencion de complicaciones
en la piel ayuda a mantener la estabilidad clinica por el mayor tiempo posible.
La colaboracion constante entre los profesionales de la salud y los familiares es importante para
formar a los cuidadores en la ejecucion de tareas especializadas, tales como la aspiracion de

secreciones, la realizacién de cambios posturales y el monitoreo de la nutricion. El fortalecimiento
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de la familia demuestra que la atencidn en el hogar no solo ofrece comodidad fisica, sino que también
promueve el bienestar emocional de aquellos que llevan a cabo el cuidado.
Un diagnostico genético realizado a tiempo, utilizando técnicas como el cariotipo y Array-CGH,
facilita la deteccion de la delecion en 1g44, lo que contribuye a establecer el pronostico, a investigar
los genes relacionados (HNRNPU, AKT3, ZBTB18) y a entender las expectativas de tratamiento.
Las observaciones indican que un apoyo que integre aspectos endocrinoldgicos, nutricionales y
neurologicos, gestionado desde una perspectiva integral, puede servir para demorar el avance del
deterioro caracteristico de este sindrome, no obstante, también se establece que diversas condiciones
con componentes genéticos y metabolicos necesitan que se dé prioridad a los cuidados paliativos
desde las etapas iniciales, para asegurar que se respete la dignidad, se minimice el sufrimiento y se
proteja el bienestar psicosocial de los familiares.
El presente caso resalta la urgencia de crear protocolos uniformes para el manejo en casa de nifios
con sindromes genéticos que afectan multiples sistemas en entornos con escasos recursos. Los datos
obtenidos justifican el desarrollo de modelos de atencidon que integren no solo tratamientos médicos,
sino también métodos de apoyo emocional, formacion continua para los cuidadores y una
planificacion eficiente para asegurar la atencion holistica hasta el final de la vida.
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