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1. INTRODUCCION

- Enfermedad rara. Menos 5/10.000. Europa 6%. 5mil Mundo (OMS)
- 8000 enfermedades raras. 80% de origen Genético.

- Manifestaciéon en cualquier edad pero con mayor frecuencia al nacimiento o en la
infancia

- Falta de conocimientos fisiopatoldgicos, tratamiento, prondsticos...incertidumbre

- Enfermedades huérfanas hasta los Gltimos 40 ainos. Avances politicos, sociales y
cientificos. Apariciéon de tratamientos (Ej. AME, metabdlicas).
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1. INTRODUCCION

- Afectacién de multiples érganos y sistemas (Sindrome) el alto porcentaje
- 2/3 de los pacientes la enfermedad ser manifiesta de manera grave.

- 50% los pacientes padecen alteraciéon motora, sensorial o intelectual en el e
invalidantes.

- 50% pronostico vital comprometido. Fallecimiento antes del afo en el 35%, 10% 1-
5 anos y 12% 5-15 aios.

- Sintomas atipicos o asociacién inexplicada de sintomas. Dificil dx y tto.
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2. PROBLEMAS Y NECESITADES DEL NINO Y SU
FAMILIA

UNIDAD FAMILIA

_—

PROBLESMAS Y
-IDENTIDAD NECESIDADES:
-CULTURA | FISICAS
-VALORES -PSICOLOGICAS
-RED APOYO -SOCIALES
L -ESPIRITUALES
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2. PROBLEMAS Y NECESITADES DEL NINO Y SU
FAMILIA

FISICOS
-Multiorganicos
-Control de sintomas dificiles
-Atencion multidisciplinar COORDINADA
-Planificacién anticipada de los cuidados
-Educacion en cuidados a los cuidadores
-Informacioén sobre la enfermedad.
-Cuidado y descanso de los cuidadores para
evitar la claudicacion.
-Estar en casa.
-RHB: AT, Fisio, Logopedia, T. Ocupacional>6a
-Cuidados Paliativos

PSICOLOGICOS
-Comunicacién abierta y adaptada al nifo y sus
cuidadores.
-Apoyo psicolégico.
-Cuidado y descanso de los cuidadores para
evitar la claudicacion.
-Estar en casa
-Atencién a los hermanos
-Estar en casa

-Atencidon al duelo

SOCIALES
-Juego -Perdida de empleo
-Escolarizacion -Separacién
-Domicilio adecuado -Falta atenciéon hermanos

-Ayudas prestaciones

ESPIRTURALES
-Sentido, valores, trascendencia
-Trasfondo cultural
-Necesidades religiosas
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3. ATENCION INTEGRAL

® Fisicos
® De Desarrollo
® Psicoldgicos
® Sociales
® Espirituales
UNIDAD
FAMILIAR
Identidad y dignidad, cultura,
valores, red vinculos

Interés

Superior
del Menor
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-Capacitacién de
los cuidadores
-Comunicacion

-Ayudas
-Prestaciones
rapidas
-Domicilio digno
-Respiro gratuito

-Psicologia

-Apoyo de todos los
profesionales
-Respeto a su cultura-
creencias, valores

3. ATENCION INTEGRAL

Equipo
Multidisciplinar
COORDINADO
Centro
escolar
Atencidn
social
Apoyo
psicoldgico
y espiritual

Evaluacion
inicial y
continuada

Atencion
domiciliaria

LA RED ASISTENCIAL
-Medico referente
Especialista en ER y EGCH
(gestion de citas etc)
-Especialistas
-Atencién domiciliaria y
CPP
-Atencién primaria
-S. Emergencias

-Objetivos terapéuticos
cambiantes

-UHDP Y CPP
-Capacitacién de
los cuidadores
-Aporte de
material

-Respiro



ESpecialisic{‘

UHDP y CPP
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4. FUTURO

UNIDAD DE
ENFERMEDADES RARAS

—

-Valoraciéon y

-Medico referente y
reevaluacion

especialista

_< oy o
-Enfermeria especialista periddica y o
-EGCH establecer objetivos
‘ terapéuticos.

Coordinacién de la asistencia

Terapias

.

Atencién primaria Centro escolar

UHDP
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