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Introduccién: el sindrome de Ondine es una enfermedad neuroldgica rara. El control
de la ventilacién en el sistema nervioso central se encuentra afectado, provocando
hipoxia e hipercapnia. Todo ello genera graves problemas en el desarrollo neurolégico
del enfermo. Las familias de estos pacientes sufren ya que hay graves retrasos en el
diagnéstico, como pasa en general con todas las enfermedades raras. Por ello debemos
ampliar la investigacion y sobre todo ser conscientes, como profesionales, del cuidado

que necesitan estas familias, inundado de acompafamiento y comprension.

Objetivo: el objetivo general que se va a llevar a cabo es observar las necesidades y
sentimientos que expresan los padres que tienen un hijo con una enfermedad rara, como

es el sindrome de Ondine.

Metodologia: llevaremos a cabo una revision bibliografica con informacion sobre el
sindrome de Ondine y las enfermedades raras extraida de las bases de datos de

Pubmed, EBSCO Discovery Service - Enfermeria y Dialnet.

Implicaciones para la préctica de enfermeria: se pretende dar una visiéon de lo que
implica tener un miembro de la familia con una enfermedad rara, qué cambios y
adaptaciones se necesitan hacer y como los profesionales de la salud les ayudan a
realizarlos. Es importante tener muy en cuenta la opinion de estas familias ya que al
estar enfrentandonos a enfermedades poco investigadas en muchos casos son ellos los

que nos pueden ayudar a nosotros a continuar un diagnéstico y unos cuidados.

Palabras clave: enfermedad rara, sindrome de Ondine, nifios, familia, afrontamiento,

diagndstico, apoyo social, calidad de vida, educacion.



Introduction: Ondine syndrome is a rare neurological disease. Ventilation control in
central nervous system is affected, causing hypoxia and hypercapnia. All this generates
serious problems in the neurological development of the patient. The families of these
patients suffer as there are serious delays in diagnosis, as happens in general with all
rare diseases. For this reason, we must expand the investigation and above all be aware
as professionals, of the care of these families need, flooded with support and
understanding.

Objective: the general objective to be carried out is to observe the needs and feelings
expressed by parents who have a child with rare disease, such as Ondine syndrome.
Methodology: we will carry out a bibliographic review with information on Ondine
syndrome and rare diseases extracted from Pubmed, EBSCO Discovery Service —
Nurgsing and Dialnet databases.

Implications for nursing practice: itis pretend to give a vision of what it means to have
a family member with a rare disease, what changes and adaptations need to be made
and how health professionals help to make them. It is important to consider the opinion
of these families because when we are facing illnesses little investigated in many cases
are, they who can help us to continue a diagnosis and care.

Key words: rare diseases, Ondine syndrome, children, family, adaptation, diagnosis,
social support, quality of life, education.



He intentado centrar el trabajo en un campo que todavia necesite ser mas visibilizado
en el amplio abanico de conceptos, técnicas, procedimientos, protocolos... que tenemos
en la enfermeria, y en el ambito de la salud en general.

Por ello empecé a buscar informacion sobre personas o situaciones que necesitan voz
en nuestros dias, como es el tema de las enfermedades raras. Todo fue porgue en una
red social sigo a una madre que tiene un nifio que padece Sindrome de Ondine, y me
encanta ver como con un amor absoluto, aun teniendo el tiempo justo en el dia a dia,
ya que Nacho, que es el nifio, requiere muchos cuidados, su mama saca tiempo para
dar voz a esa enfermedad tan poco conocida. Nacho fue mi luz para elegir el tema de
este trabajo, necesitamos investigar y concienciarnos mas de la existencia de estas
enfermedades, crecer en su diagndéstico precoz, pero también en su cuidado.

La busqueda de estas patologias es dificultosa por ello fui ampliando a la lectura de las

enfermedades raras en general y focalizandome en la experiencia que tienen los padres
de estos nifios, como viven con ellos la enfermedad, que impacto tiene en su dia a dia.
Los padres, en la mayoria de los casos, saben de la enfermedad mas que los
profesionales; toda su vida gira en torno al cuidado de su nifio, por eso el centrarme en
la familia, en como se transforma su vida y como la cuidan y acogen a pesar de las
muchas dificultades que se encuentran en el camino.
Y por supuesto, como los profesionales sanitarios respondemos ante las demandas de
estos padres que necesitan multiples apoyos, y nosotros, con nuestras herramientas les
ayudamos, teniendo en cuenta que todos remamos hacia un mismo lado y que
queremos lo mejor para nuestro paciente, pero también para su familia, que forma
intrinsecamente parte de él. En eso baso este estudio ya que me gustaria “ayudarles”,
aungue es cierto gue son ellos los que me han ayudado a mi, leer sus experiencias, sus
luchas, sentir su paciencia, su amor... es algo que me ha conmovido y me ha hecho
repensar mucho lo bonito, pero a la vez duro, que es que se presente una situacién asi
en la vida.

Es un privilegio que podamos ser participes del cuidado de tantas vidas, por ello seamos
zona de descanso para esos padres y madres que hacen tan bien su trabajo,
hagamosles de relevo y sobre todo caminemos juntos. A veces s6lo necesitamos que
ellos nos ayuden a cuidar porque saben lo que quiere su hijo, escuchémoslos, démosles

el valor y la importancia que se merecen.



Ante todo, agradecer a mi familia la oportunidad que me han regalado de poder estudiar
y aprender lo que sera mi futura profesion en esta escuela, ya que me llevo no sélo

conocimiento sino experiencia y pasion por aquello a lo que he elegido dedicarme.

Todo ello también es gracias a mis profesores que han sido inspiracién para mirar la
cara mas humana que tiene la enfermeria y es lo que me ha ayudado a inspirarme en

este trabajo, no sélo mirar a una enfermedad sino también lo que hay detras de ella.

Por supuesto gracias a Nacho, el nifilo que me ha dado Luz para guiar este trabajo, y a
su familia, un ejemplo de superacién, union y Amor que hace que seamos mMAas

conscientes que cada dia que vivimos es un regalo.

Gracias a Alicia, mi tutora que ha ido acompafiandome en este camino de construccion
del trabajo, y a Blanca, que gracias a su inspiracién me abrié los ojos para contemplar
la enfermedad desde el amor de la familia.



Durante este trabajo se van a ir desarrollando los temas sobre el Sindrome de Ondine
o sindrome de hipoventilacion central congénita, en inglés, congenital central
hypoventilation syndrome (CCHS), la mutacién de gen causante, su fisiopatologia,
epidemiologia y que enfermedades pueden tener en relacion, cdémo y cuando se
diagnéstica, que conlleva un diagnéstico precoz y que causas hacen que haya falta de
diagnésticos, su tratamiento principalmente guiado por ventilacion invasiva y no
invasiva, incluyendo las medidas generales. Todo ello desde una perspectiva que
abarcan las Enfermedades Raras (ER), ya que este sindrome entra dentro de este tipo
de enfermedad, coémo se aborda la atenciéon a la familia, la formacién de los
profesionales sanitarios y educadores, los sentimientos de los padres, que problemas
surgen a lo largo del proceso de enfermedad y si hay un sentimiento de exclusién o
aislamiento a causa de vivir de cerca este tipo de enfermedad, al igual que las opciones
asistenciales con las que contamos.

Las bases de datos que se han utilizado para la busqueda bibliogréafica son: PubMed,
EBSCO Discovery Service — Enfermeria y Dialnet.

Las palabras clave empleadas en la blusqueda bibliografica son las presentadas en la
Tabla 1.

Rare Diseases Rare Diseases Enfermedades Raras

Ondine’s curse  Sleep Apnea, Central Apnea Central del
Congenital Central Suefio
Hypoventilation Sindrome de
Syndrome (Ondine’s hipoventilacion
Curse Syndrome) central congénita

Children Child Nifios

Family Family relations Relaciones familiares

Adaptation Adaptation, Adaptacion
Psychological psicolégica

Diagnosis Diagnosis Diagndstico

Education Education Educacion

Social support Social support Apoyo social

Quality of life Quality of life Calidad de vida

Tabla 1. Términos utilizados en la blsqueda. Elaboracion propia.



Ondine fue un personaje de la mitologia griega que tuvo una pelea con su amante y lo
maldijo haciendo que cesaran todas sus funciones auténomas cuando se durmiera, de
ahi que la enfermedad se llame asi, ya que estos pacientes cuando duermen dejan de

respirar, que es una funcién autébnoma. (1)

El CCHS es un trastorno procedente de la genética del sistema nervioso autbnomo y
del control respiratorio. La mutacion procede del gen PHOX2B. La PHOX2B es una
proteina que es fundamental en el desarrollo de las neuronas que controlan el centro
respiratorio. La anomalia de esta patologia se encuentra principalmente en el area del
tronco encefélico. (2)

Es cierto que no se conoce el mecanismo exacto, pero se cree que el causante es un
trastorno en la integracion de la informacion que viene de los quimiorreceptores, a nivel
del tronco encefalico, de ahi que la clinica de la enfermedad dé mas la cara en los
momentos en los que el resto de los mecanismos que regulan la respiracién se
encuentran inactivos, hecho que coincide durante el suefio, en la fase no REM. (3)
Aquellos padres que tienen esta enfermedad deben ser avisados e informados del
riesgo que tienen de herencia genética en su bebé. Es cierto que se han realizado
estudios de déficit neurocognitivos entre los padres sin esta patologia y los nifios que,
si la padecen y hay una diferencia de indices sobre todo en temas de vocabulario,
abstraccion y razonamiento. En edad escolar el funcionamiento cognitivo cae de forma

significativa con respecto a la poblacion en general. (4)

Los pacientes que padecen este sindrome suelen presentar sintomas como apneas
nocturnas, hipoxemia e hipoventilacion, casi todos estos sintomas se agudizan en la
fase de movimientos oculares no réapidos.

La hipoventilaciobn es mas critica durante los periodos de suefio, especificamente
durante el suefio tranquilo, donde la respiracién depende muy estrechamente del control
metabdlico. Pero también debemos tener en cuenta que la hipoventilacién puede
continuar durante el suefio activo con movimientos oculares rapidos y durante los
periodos de vigilia, pero siempre en un grado mas leve.

Por lo general estos recién nacidos necesitaran ventilacion asistida de forma invasiva o
no invasiva, pero a medida que van madurando, algunos bebés pueden llegar hasta
desarrollar un patrén regular durante la respiracion mientras no estan dormidos,

permitiéndoles no depender de la respiracion asistida.



A lo largo del proceso de la enfermedad tanto los nifios como los adultos pueden
presentar apneas, hipoventilacién o insuficiencia respiratoria después de una infeccion
en el tracto respiratorio o después de haberse sometido a una sedacion/anestesia.

Es cierto que no tienen una respuesta ventilatoria adecuada tanto en hipercapnia como
en hipoxemia, pero aun asi no experimentan molestias o disnea en respuesta a estos
sintomas por lo que no presentan dificultad respiratoria a pesar de este rasgo tan
llamativo como es la hipoventilacion.

Otros sintomas asociados pueden ser las convulsiones por la hipoxemia o hipercapnia
que aun no han sido identificadas o por hiperinsulinismo e hipoglucemias, diaforesis,
edema o insuficiencias cardiacas derechas, que pueden llevar a un mal diagnéstico de
una cardiopatia congénita. En algunos nifilos mayores y adultos se puede dar
hipertension pulmonar y cor pulmonale; este Ultimo puede ser a causa de las diferentes
intensidades que presenta esta enfermedad, pueden no ser diagnosticados y que por
un cuadro secundario de hipoxia se produzca. (3)

Pueden presentar mareos o sincopes debido a las anormalidades en el ritmo cardiaco
y la presion arterial. (2)

Al final, estas patologias fisicas influyen de muchas maneras en la vida de los nifios,
provocando también incomodidad, dolor, necesitan hacer esfuerzos adicionales para
llevar a cabo actividades de la vida diaria y en ocasiones hasta dificulta el juego con

otros nifos, todo ello desemboca en un menor grado de salud emocional. (5)

Se han identificado mas de 1.000 casos en todo el mundo y cuantas mas pruebas
genéticas se vayan realizando mayor nimero de casos se iran registrando. (2)

La incidencia registrada en Francia es de un caso por cada 200.000 nacimientos, pero
es posible que al haber un gran desconocimiento del trastorno haya un mayor
infradiagnadstico. (3).

La epidemiologia de las ER en general se define como una que afecta a menos de
1/2.000 personas. Existen entre 6.000 y 8.000 enfermedades raras distintas, muchas de

las cuales todavia no tienen nombre y son muy dificiles de diagnosticar. (6)

Los pacientes que padecen CCHS pueden tener enfermedades asociadas tales como
neuroblastomas, ganglioneuroma, ganglioneuroblastomas, manifestaciones
gastrointestinales, enfermedades de Hirschsprung, patologias cardiovasculares,
oftdlmicas, trastornos endocrinos y anomalias en la regulacion de la temperatura. (2)

En cuanto a las anomalias cardiovasculares se cree que pueden ser secundarias a la
hipoxia crénica o disfuncién autonémica. La hipertensién pulmonar o el cor pulmonale

suelen ser las mas frecuentes. Incluso un nifio puede ser diagnosticado de CCHS por
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una manifestacion a través de una insuficiencia cardiaca derecha, cianosis... por ello la
evaluacién completa de cada paciente es importante para poder realizar un diagndstico
temprano y, a su vez, un adecuado tratamiento de las anomalias cardiacas que los

acompafan. (7)

Todos los pacientes que tienen sospecha de CCHS deben ser confirmados con un
analisis de la mutacién genética PHOX2. Cuando la sospecha ante esta enfermedad es
alta puede ser necesario la peticibn de diferentes pruebas genéticas de nuestros
pacientes y sus padres. También se pueden realizar pruebas para descartar causas
pulmonares, cardiacas, neurolégicas, metabdlicas y neuromusculares. Los trastornos
en el neurodesarrollo se localizan gracias a un buen diagnéstico, cuanto antes podamos
identificarlo se notara mucho la mejora de todos estos signos y sintomas. (2,8)

En Espafia, normalmente el promedio de tiempo que transcurre hasta que se obtiene un
diagnodstico oscila entre 5y 7 afios. En un 21°01% de pacientes incluso llega a ser de 10
0 mas afios. (9)

Una vez se ha diagnosticado la patologia los pacientes con sintomas deben ser
examinados para identificar su disfuncién asociada, se les realizan pruebas tales como:
1) Monitorizacién del ritmo cardiaco para evaluar arritmias.

2) Radiografias de térax y abdomen para evaluar si hay tumores.

También se les hara una valoracién oftalmica para identificar anomalias y proporcionar
una intervencion si fuera necesario. Se ha demostrado que los pacientes con CCHS
presentan un retraso en el desarrollo y déficits cognitivos desde preescolar. (2)
Sirealizamos una observacion de los movimientos respiratorios fetales y vemos que son
normales, aunque sepamos por pruebas genéticas que el feto esta diagnosticado de
CCHS, en el feto no habra ninguna consecuencia debido a la hipercapnia o hipoxemia,

pero una vez nace puede haber complicaciones potenciales. (10)

Es fundamental para poder prevenir cualquier complicacién a corto plazo y las
consecuencias a largo plazo, que normalmente suelen ser hipoxia, hipercapnia y
acidosis. (11)

Es cierto que la mayoria de los casos aparecen de nuevo, pero nunca esta de mas hacer
un andlisis a los padres del paciente afectado, aun no presentando sintomas. Se
recomiendan las pruebas en todas las madres con CCHS. Con estas pruebas se pueden
barajar opciones, ayuda a los padres, al obstetra y a la mama embarazada. Las pruebas
prenatales pueden llegar a cobrar verdadera importancia, el conocimiento anticipado del

estado de los bebés es fundamental para una buena atencion médica.
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La identificacion precoz a través de las pruebas genéticas es fundamental para prevenir
la morbilidad y mortalidad, y por supuesto, para mejorar la calidad de vida de nuestros
pacientes y su familia. (2)

Se han llegado a realizar estudios de diagnésticos en el Utero a las 18 semanas de
gestacion por amniocentesis fetales y que se confirmé en el parto. La mama de este feto
padecia CCHS vy al realizar las pruebas genéticas se confirmé que también la
enfermedad habia sido transmitida al bebé. Al nacer, es cierto que no pudo realizar una
respiracién espontanea suficiente por ello fue intubado y ventilado de forma mecéanica y
posteriormente se tuvo que realizar una traqueostomia. (10)

En cuanto a la percepcion de pacientes y familias destacamos que un gran porcentaje
de familias siente que se podia haber hecho un diagnéstico més precoz de la
enfermedad y que el hecho de visitar diferentes médicos ha sido excesivo antes de llegar
a un diagnéstico definitivo. (9)

En general, en las ER lo que no se encuentra es algo tan basico como un diagndstico
en el momento adecuado y optar por un tratamiento acorde con este; y cual es el
causante de que no haya un diagnéstico, probablemente la falta de formacién médica.

Otra de las causas podria ser la organizacién de nuestro Sistema de Salud. Es cierto
gue estas enfermedades son muy complejas, con diversos cuadros de afectacion, por
tanto, si el paciente reside lejos de centros de especialidades, quizas haya un déficit de
atencion. Al final el sistema se ha ido organizando por criterios de rentabilidad que no
resultan los mas indicados para atender a estos pacientes. Se necesitaria una

reorganizacion de la asistencia que se basara en las necesidades del paciente. (12)

Todo el tratamiento estara abordado desde un enfoque multidisciplinario. El objetivo es
poder asegurar una correcta ventilacion, tanto si el paciente esta dormido como si esta
despierto, para prevenir la hipoxemia o hipercapnia que no estan tratadas y anticipando
el manejo de cualquier otra disfuncion. Es fundamental recordar que el oxigeno s6lo nos
podra solventar la hipoxemia y la cianosis, pero no es una buena herramienta para la
hipoventilacion. (2,11)

Los pacientes con CCHS no pueden sentir la disnea y tampoco muestran signos de
dificultad respiratoria, por tanto, debemos tener muy en cuenta la monitorizacion de la
saturacion de oxigeno con el pulsioximetro. (2) Si que deben recibir soporte ventilatorio

ya que el control autbnomo de su respiracion estd ausente o deteriorado. (13)

12



Los pacientes con esta patologia normalmente tienen una capacidad pulmonar minima
y se emplean diferentes modalidades de soporte ventilatorio. Hablaremos de las mas
comunes, resumidas en la Tabla 2:

1) Ventilacion con presion positiva mediante traqueotomia
Es la modalidad ventilatoria mas comun. Esta recomendada especialmente en bebés y
nifios muy pequenos ya que tiene periodos de suefio mas largos y por tanto requieren
mas horas de soporte ventilatorio. Es cierto que en esta edad también los 6rganos que
componen el sistema respiratorio son inestables por lo que las infecciones respiratorias
pueden llegar a generar una depresion respiratoria provocando apneas completas
durante el suefio y la vigilia. Este es el tratamiento de eleccidén especialmente durante
los 3-5 afios primeros de vida. (2,13)

2) Ventilacion con presién positiva no invasiva
Estos pacientes también pueden ser ventilados a través de una mascara nasal o facial
aplicando presién positiva. Debemos tener en cuenta que la presion positiva continua
en las vias respiratorias no es aconsejable con este tipo de pacientes ya que por si solos
no aumentan de manera espontanea la frecuencia respiratoria.
A los pacientes que se les administra este tipo de ventilaciébn es a nifios mayores
estables que so6lo necesitan soporte ventilatorio durante el proceso del suefio. No
olvidemos que el uso durante largo tiempo de este tipo de ventilacion puede asociarse
a hipoplasias en la cara y una maloclusion dental.
Esta técnica ha presentado fracasos en pacientes menores de cinco afios, pero en
pacientes mayores de cinco afios es una opcidon muy buena para escoger. Elegimos
esta opcion para intentar evitar una traqueostomia y lo que conlleva. (2,13)

3) Estimulacion de diafragma
Esta ultima modalidad es muy recurrente para estos pacientes ya que es capaz de
administrar soporte ventilatorio durante el dia sin la necesidad de estar cargando con un
ventilador mecanico doméstico, para aquellos pacientes que requieran las 24 horas del
dia de él. Consiste en que el paciente usa su diafragma como bomba respiratoria. Es
necesario que el paciente tenga una funcionalidad del diafragma normal, su nervio
frénico esté intacto, no tenga enfermedades pulmonares y un peso saludable. Es
necesaria una cirugia para poder implantar todos los accesorios que requiere este tipo
de ventilacion y ademas requiere un proceso de entrenamiento de unos seis meses.
Aun asi, si existe una enfermedad aguda, el paciente debe tener una forma de soporte
ventilatorio cuando no pueda dar mas de si este tipo de ventilacion, que sélo puede

emplearse entre 14-16 horas al dia. (2)
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Bebés 3-5 anos

Niflos mayores
durante la

etapa de suefio

de

soporte ventilatorio

Mas horas

Mascara nasal o

facial

Infecciones
respiratorias por
organos inestables
-Hipoplasia en cara

-Maloclusion dental

Adultos que No necesitan un -Cirugia
dependen del soporte ventilatorio -Proceso de
soporte las 24 horas del dia entrenamiento (6
ventilatorio meses)
-S6lo  se  puede
emplear de 14-16
horas/dia

Tabla 2. Modalidades de soporte ventilatorio. Elaboracién propia. (2)

El establecimiento de la ventilacién en casa requiere un largo tiempo de planteamiento
y esto conlleva que el paciente deba estar mas tiempo ingresado en el hospital hasta
gue su casa esté completamente habilitada para trasladarle.

En Estados Unidos se han realizado méas estudios sobre el traslado de los pacientes
gue necesitan soporte ventilatorio en domicilio, y es cierto que con ayuda de los
terapeutas logran llegar a un acuerdo, siempre con la libertad de mostrar sus miedos y
preocupaciones. Se intenta que todos los miembros de la familia participen en el
cuidado. (14)

También hay estudios que describen la estructura del suefio de los pacientes con CCHS
y cuando estan adecuadamente ventilados no muestran ninguna anomalia en el suefio,
por ello se llega a la conclusion que el defecto genético de PHOXB2 no tiene una
relacion directa con la afectacion de estructuras cerebrales responsables del suefio y
vigilia. Asi que, si hay cualquier queja del suefio los médicos deben inclinarse mas por

un mal control de la ventilacién alveolar. (15)

Cuando hay marcada hipotonia y gran impedimento para la alimentacion deberemos
barajar la opcidn de pautar sonda nasogastrica para que se mantenga el buen estado
nutricional. Si la situacién se prolonga valoraremos la opcién de una gastrostomia.

También si presentan un constante reflujo gastroesofagico podemos emplear medidas

antirreflujo o procinéticas.
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Y, por ultimo, en aquellos pacientes que lleven tragueostomia se debe valorar por el
equipo de logopedia la colocacién de una valvula para mejorar su capacidad de

comunicacion. (3)

Las ER suelen ser enfermedades crénicas, con gran morbilidad y mortalidad prematura,
sumandole un alto grado de discapacidad y dependencia que conlleva un deterioro
notable de la calidad de vida de las personas que se ven afectadas. Parece un poco
atrevido denominarlas “raras” pero aparece a raiz de la poca prevalencia que tienen, no
tiene connotacion peyorativa en términos de mortalidad o discapacidad, ni tampoco a
nivel social. FEDER (Federaciéon Espafola de Enfermedades Raras) denomina a
aguellas que tienen una prevalencia por debajo de 5 por cada 10.000 habitantes. (16)
Estamos ante el caso de que el Sindrome de Ondine pertenece al grupo de ER e
independientemente de que enfermedad estemos hablando el afrontamiento de una ER,
tanto para los nifios como para sus familias supone un importante carga sanitaria,
econdmica y preocupacion en cuanto al diagnadstico.

Este tipo de enfermedades, cdmo hemos ido viendo, son complejas, crénicas y causan
discapacidades, tanto intelectuales como fisicas, por ello se requiere un acceso continuo
a los servicios de salud especializados.

Es inevitable no reconocer que el campo de la salud esta todavia muy limitado en estos
casos ya gue hacen falta mas pruebas de deteccién y hay un conocimiento limitado de
los profesionales ante situaciones en las que hay que reconocer signos y sintomas de
estas enfermedades que estan en proceso de estudio, esto conlleva un retraso en el
diagnéstico. El ser capaz de llegar a un diagndstico definitivo con este tipo de pacientes
es todo un desafio. No podemos olvidar que los nifios que viven con este tipo de
enfermedad necesitan de una atencién multidisciplinar continua. (17)

El sistema de salud deberia mantener una atencion centrada en la familia, con todo ello
se podria mejorar la calidad de vida de estas familias, pero es cierto que estos servicios
no estan coordinados y el apoyo financiero no es suficiente y las familias reflejan una
pesada carga. (18) También afiadiria que estos pacientes tienen la peor experiencia
sobre oportunidades sociales y econémicas y sobre los cuidados médicos. En los
pacientes pediatricos suele manifestarse en forma de un retraso en el rendimiento
escolar y adaptacion, problemas de autoestima o relaciones sociales. (9)

Debemos de tener en cuenta que la “rareza” de la enfermedad es una complicacién
afladida, por no decir una de las principales; los padres buscan consuelo y el que mas
les llena es el que escuchan en las experiencias de otros padres que han pasado o

estan pasando por lo mismo que ellos. (19)
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Las madres sufren mas un deterioro de la calidad de vida y problemas de salud mas
rapidos que los padres, estos se estresan con mas facilidad. Al final, a veces tanto por
parte de la madre como del padre incluso no comparten sus vivencias entre si por temor
a crear un mal mayor. (20)

En el caso de los adultos con ER, donde las situaciones suelen ser altamente
discapacitantes y dependientes, el sistema sanitario sugiere el modelo de atencion
pediatrica como el ideal, ya que tiene en cuenta muchos aspectos relevantes como el

entorno familiar y social del paciente, se cuida su “proyecto de vida”. (11)

Cuando a una familia, que lleva esperando el nacimiento de su bebé mucho tiempo y
estan llenos de ilusidn y alegria, se les debe de comunicar que su bebé padece de una
anomalia congénita rara, entonces se produce un gran choque emocional, algo
repentino e inesperado. Este momento pasa a ser algo doloroso, donde se debe realizar
un duelo de gran intensidad y esto produce una gran desorganizacién de las emociones
en ambos miembros de la pareja y en el resto de la familia. Se rompe el proyecto inicial
pensado por la pareja, y provoca una serie de reacciones que han sido estudiadas: crisis
emocional, desorganizacion emocional y aceptacion de la realidad y busqueda de
alternativas para mejorar la situacion. Por tanto, coexisten los efectos negativos tales
como la tristeza o la pérdida de percepcién de control, pero afloran efectos positivos
como el fortalecimiento de los lazos familiares o el enriquecimiento de valores. (18,21)
Ademas, deben de tomar decisiones inmediatas sobre tratamientos médicos o
quirargicos, o también puede darse el caso de que tengan que enfrentarse a situaciones
letales o incapacitantes, que no cumplen con las expectativas que habian puesto en su
bebé. (17)

Nuestro deber como profesionales de la salud es conseguir la adaptacion del nifio, que
los padres y nosotros logremos juntos comprender los problemas que van surgiendo,
gue ofrezcamos nuestro apoyo emaocional y que se vean arropados ante cualquier
necesidad. Es un proceso largo, ya que hay que hacer también una readaptacion familiar
y también una vista de cara al futuro. Por ello la asistencia adecuada a la familia es algo
que se incluye en el cuidado integral del nifio, y esto se refleja en como los padres viviran
y superaran el choque emocional inicial. Cémo hemos dicho antes, las madres reflejan
un mayor deterioro en su calidad de vida y salud mental, esto es debido a la gran carga
de miedos, inseguridades y preocupaciones a las que se esta sometido. Pero sin duda
el funcionamiento familiar es un dato clave para el estudio de calidad de vida.

Es cierto que cada familia demanda unos cuidados distintos, por lo que tampoco hay un

protocolo en cuanto a la atencion de cada una de ellas, simplemente hay unas bases.
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La falta general de conocimiento de la enfermedad y el aumento en la carga para la
familia se relaciona con la “rareza” de la enfermedad ademas de los posibles grados de
discapacidad. (17,22)
Una de las circunstancias que mas intimida a estos padres es el hecho de enfrentarse
a larealidad fuera del hospital, dar explicaciones a las personas mas proximas, no saben
en qué momento ni de qué forma abordar estas situaciones, debemos estar a su lado
para ayudarles con ello. Todo esto también se puede trabajar mediante:
1) Apoyo activo a su proceso de adaptacion
Requiere tiempo, acomodacion a la realidad y a sus sentimientos. Debemos ser
capaces de hacer que los padres tomen decisiones libres y con criterio gracias
a que les ayudamos a tomarlas porque ponemos en su mano toda la informacion
de la que disponemos.
2) Satisfacer su necesidad de informacion
Es fundamental que animemos a los padres a que nos pregunten cualquier duda
que tengan.
3) Involucrarles en los cuidados de sus hijos
Los padres son los dadores principales de todo el carifio que este bebé necesita
para vivir, debemos hacerles saber lo importante que es su cuidado y hacérselo
ver y que lo valoren, son los cuidadores principales. (12)
Teniendo en cuenta todo esto, los estudios reflejan que tener un miembro en la familia
gue padece una de estas enfermedades, a pesar de que puede generar tensién y graves
situaciones, también hace que los padres generen mayores habilidades de
afrontamiento para manejar las relaciones entre los mismos miembros de la familia y

también de manera externa. (23)

Los padres que viven que un hijo tiene una ER cronica y compleja sélo piden una mejor
educacion, piden recursos por parte de los profesionales de la salud para que se puedan
prevenir los retrasos evitables en el diagnéstico, piden que se facilite el acceso a
intervenciones y tratamientos tempranos y un acceso al apoyo psicologico y genético,
ya que tantos cambios en un nifio conllevan grandes consecuencias. Estos padres
también sufren de estrés, frustracion, preocupacion, ansiedad... estan cansados de ir
“en busqueda” de un diagndstico y no dar con él, por ello demandan mayor conocimiento
e informacién para sobrellevar todas aquellas implicaciones que tiene una situacion
como la que presentan. Llegan a incidir en la mala comunicacién de los profesionales
para proporcionar un prongstico integral para la familia, y esto es fuente continGa de

preocupacion. (6,17)
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Varios padres insisten en la resistencia que ofrecen los médicos para escuchar y luego
incorporar el conocimiento de la familia en la planificacién y atencién a sus hijos.
Recuerdan muchas veces que hay que mirar al nifio en su totalidad, y desearian que
hubiese una fuente Unica de informacion donde poder acceder al tratamiento de todos
los sintomas que tiene su pequefio. (19)

Ellos quieren ser miembros del equipo que lleva a su hijo, que la atencién médica sea
continua y sus necesidades estén cubiertas en todo momento. Algo que les tranquiliza
mucho es sentir que los profesionales estén realmente involucrados y preocupados y
muestren algo de cercania emocional, pero para ello es fundamental el proceso de
confianza “padres-médicos” / “médicos-padres”. Todo ello es un proceso complejo,
requiere constancia y sobre todo intencidn, queremos que los padres se sientan
escuchados.(24)

Padres:
- Miembros del equipo
- Cubrir necesidades

- Cercania emocional
Paciente (nifio)

Demandan

Figura 1. “Proceso de confianza”. Elaboracién propia. (24)

La familia, en general, se ve afectada profundamente en esta situacion, por ello estos
padres luchan por una mejora en el sistema de atencion médica. Todavia hay pocos
estudios que muestren la gran cantidad de adaptaciones que tiene que haber en la vida
de estas familias y al haber una escasez de informacion esto dificulta la mejora de los
servicios. Todos los estudios realizados en este contexto remarcan la cantidad de estrés

y frustracién que sufren estos padres ante la situacion inestable de sus hijos; una
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exploracion de sus necesidades, de los cambios que sufren en su vida cotidiana,
simplemente mostrar nuestra comprension ayudaria a estas familias a sobrellevar su
“carga”. (18)

Ademads, desde el punto de vista cientifico las ER suponen una gran relevancia en la
practica asistencial pediatrica y eso deberia ser motivacién para el profesional sanitario,
de continuar la investigacion y seguir con una formacion continuada. Es indiscutible decir
que las ER han ayudado al progreso en pediatria. Para muchos médicos en formacion
muchas ER suponen la primera oportunidad para realizar una descripcién clinica y esto
es de gran valor y reconocimiento. (12)

Es un hecho que tanto los padres como los hijos prefieren dirigirse a un profesional con
el que le es facil ponerse en contacto en cualquier momento, no tanto por la prontitud
de su respuesta sino por la muestra de accesibilidad, cercania, tranquilidad que les ha
regalado. (19)

Echan de menos politicas sanitarias estructuradas y centros de enfermedades raras, en
ocasiones falta de empatia por los profesionales, por ello se refugian en el apoyo
informal de padres que estan en su misma situacion. Este Gltimo es el recurso que mas
agradecen ya que se brindan apoyo emocional y practico, y de esta manera se reducen
también los niveles de aislamiento social. Es un referente fundamental donde compartir
los dolores, pero también los éxitos relacionados con el cuidado de su nifio. A veces
incluso ven mas fiable estas fuentes de informacion que las proporcionadas por los
médicos. (25)

También es cierto que con todo esto, a la hora de evaluar la calidad de vida que perciben
que tienen nuestros pacientes en comparacioén con la calidad de vida que creen que
tienen sus padres los resultados siempre se inclinan a que los padres de los nifios
diagnosticados puntdan con una calidad de vida mas baja que la que conciben que
tienen propios nifos. (5)

Tengamos presente que la investigacion es la gran esperanza para mejorar la calidad
de vida de los pacientes, y que las enfermedades que conllevan a un mayor grado de
discapacidad, el tiempo juega en contra de su estudio y del desarrollo de agentes
terapéuticos. (9)

Tal y como dicen los padres hay todo tipo de profesionales de la salud, te los puedes
encontrar con multiples cualidades pero frente a estas enfermedades pueden mostrarse
con un “perfil abierto”, que inspiran mas confianza, mayor cercania a la familia y brindan
un mejor apoyo a los padres en cuanto a la convivencia con sus hijos; siempre estan

dispuestos a explicar toda informacion necesaria para la tranquilidad de los padres y
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aceptan sus sugerencias, las familias los perciben con sinceridad, agradecimiento,
honestidad.

Por otro lado, tenemos los de “perfil cerrado” aquellos que muestran mas distancia con
la familia, no se interesan tanto o no tienen tanta habilidad para mostrar interés, o hacer
compafia a la familia, son mas reticentes a compartir informacion y las familias los

perciben con mas frialdad y falta de profesionalidad.

Perfil Perfil
cerrado abierto

Mayor cercania Y apoyo a
la familia

Distancia en el trato
frialdad

No suelen compartir

demasiada informacion Hacen participes de|

Cuidado a |3 familia

No muestran interes

Aceptan sugerencias

Figura 2. Tipos de perfiles del profesional. Elaboracion propia. (24)

Los padres dan un gran valor a estos dos tipos de profesionales que perciben, destacan
aguellos valores éticos que sienten en los profesionales sanitarios, como la empatia, el
respeto, a veces mucho mas que incluso el conocimiento en si. (24)

Es evidente que se requiere una mayor inversion en la formacion de los profesionales
para que todos lleguen a estar y abordar las situaciones desde una misma perspectiva,
al igual que una mayor inversién en investigacion, para generar nuevos recursos para

su estudio y cuidados tanto del paciente como de la familia. (9)

Los padres ante el cuidado en el hogar experimentan silencio, un silencio en relacién
con los sistemas de atencion médica y social, se sienten desconectados. Aun asi, ellos
hacen grandes esfuerzos para hacerse escuchar; al final se convierten en terapeutas y
cuidadores de sus hijos fragiles. Son expertos en la salud de sus hijos, y se exponen a
una atencion fragmentada y desordenada. Al final terminan por estar estresados,
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sobrecargados ya que no son especialistas en el cuidado del hogar como lo son los
profesionales sanitarios en el hospital. (26)

Algunos padres describen esta situacion como “no tener vida”, es tal la complejidad de
algunas de estas enfermedades que el deber de tener un cuidado tan continuado, acudir
a tantos médicos, limita mucho su capacidad de asistir a actividades sociales. También
muchas veces evitan asistir a estas reuniones sociales para ahorrarse el tener que dar
explicaciones de la situacion que estan viviendo, pueden llegar a sentir verglienza... y
al final todo lleva a un aislamiento social. (6)

Estamos ante casos en los que las experiencias de los padres permanecen sin voz
debido al temor a una mala interpretacion social. Ellos mismos expresan su vivencia de

aislamiento y exclusion dentro de los sistemas médicos, sociales y familiares. (20)

Una correcta asistencia deberia estar compartida por diferentes niveles asistenciales,
servicios especializados y de atencién primaria. Este cuidado implicard un equipo
interdisciplinar dentro del ambito del hospital, pero también que esté ligado con el
pediatra en la atencion primaria. No puede dejar de haber comunicacién entre ambos
equipos.

En los casos en los que, desafortunadamente, el nifio fallece, a los padres se les hace
una entrevista en donde se vuelven a abordar preguntas, miedos, preocupaciones...
todo ello contribuye al proceso de duelo y les aporta consuelo y apoyo. (12)

De todas formas, existen pocos estudios que exploren las necesidades de cuidados de
apoyo de los padres que tienen un nifio con una enfermedad rara. (6)

Hay que apoyarles para que sean capaces de superar aquellos sentimientos de
inseguridad que les invaden, si es necesario, con ayuda del equipo interdisciplinar se

puede ayudar también en la comunicacién en familia. (27)

Los servicios de Atencion Temprana (AT) son de gran importancia y repercuten tanto en
el nifio afectado por la enfermedad como en su familia, favorecen el proceso de
aceptacion y adaptacion en los diferentes ambitos de la vida conforme el nifio va
creciendo.

Se centran en los nifios entre cero y seis afios que padecen de trastornos en su
desarrollo o tienen riesgo de padecerlo, también en sus familias y en el entorno,
intentando abarcar un modelo globalizador para integrar factores biolégicos, educativos
y psicosociales.

En los casos en los que las familias tienen hijos en edades superiores a los seis afios

no utilizan estos servicios o los desconocen, simplemente se centran en conocer las
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caracteristicas de la enfermedad de su hijo y estan pendientes de multiples consultas
ante las posibles complicaciones que pueden aparecer.

La AT esta estrechamente unida con lo que hablaremos después de la escolarizacién,
pero para que haya un continuo en este proceso y el nifio pueda adaptarse bien a ese
gran paso que es el asistir a la escuela, debe existir una clara interrelacion entre estos

dos recursos, la AT y la escuela, los profesores de las escuelas lo demandan. (21)

Es clave el momento para las familias de nifios con ER el paso de la escolarizacién, por
tanto, la participacion de las familias en los centros educativos es una variable muy
importante de la calidad educativa. Alrededor del 70% de las ER se manifiestan en la
infancia, hay un impacto directo en la salud y la escolarizacién se puede ver
interrumpida. Es cierto que hay beneficios sociales a la hora de incluir a estos nifios en
los colegios, pero también es cierto, y lo afirman los profesores, que hay colegios que
no estan del todo adaptados para recibir a este tipo de alumno, hay que seguir
promoviendo la blisqueda de adaptaciones para que la experiencia escolar sea sana y
normalizada. (21,28)

La falta de conocimiento de la enfermedad es una de las principales barreras para que
se lleven a cabo protocolos para que se satisfagan las necesidades individuales del
nifio, por tanto, se propone que haya un trabajo conjunto de las familias con la escuela,
para que haya un crecimiento integral del educando, ya que esto le beneficia
directamente. (21)

Las familias en ocasiones refieren que los colegios no se toman en serio la enfermedad
que padece el nifio ya que hay sintomas que no son visibles y tampoco estan
oficialmente diagnosticados. Tengamos presente que no por no tener un diagnéstico la
enfermedad no existe, hay que tener en cuenta signos y sintomas que son los que
afectan al nifio en el proceso educativo. Esta falta de conciencia hace dificultoso el
acceso a los recursos, sobre todo cuando la enfermedad que se padece no esta
registrada entre las enfermedades cronicas que requieren de apoyo escolar. (29)

Por ello es importante concienciar a las familias de que compartir el diagnéstico con los
profesionales educativos es necesario. Las familias que no han recibido AT comentan
que tienen miedo de compartir este diagndstico porque el nifio pueda ser “tachado” o el
profesor no deposite tantas expectativas sobre él. Por ello la AT facilita mucho este
tramite, los padres no necesitan realizarlo, ya que a veces puede llegar a ponerles en
compromiso o generarles dudas. A pesar de todo, y el grueso de informacion de la AT,
es la familia quien inicia la comunicacion con la escuela y la que va construyendo dia a

dia esa “historia clinica” para la escuela, favoreciendo que los profesores se impliquen
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en la basqueda de informacién y trabajo para asi centrarse de una forma holistica en el
educando. (21)

Uno de los problemas mas nombrados son las ausencias escolares; deben de ir a
numerosas consultas, muchos dias consecutivos, esto supone faltar a las clases y eso
en ocasiones no encaja del todo con la escuela. Esto también influye en el avance

académico del nifio y supone otra preocupacion para ellos. (29)

Los padres, al verse sobrepasados por sentimientos como el sufrimiento, el abandono,
la soledad, el sentimiento de culpa... todo ello les hace mas fuertes, es increible lo
mucho que luchan por sus nifios y ademas sacan ganas y fuerzas para “reinventarse” y
ponen en marcha proyectos tales como asociaciones o fundaciones, sitios donde
pueden compartir sus experiencias, intercambiar conocimientos. Esto les ayuda mucho
a no sentirse solos, excluidos, al saber, que siempre va a haber alguien a su lado para
ayudarles. (24) También tener en cuenta que la mayoria de los pacientes viven muy
lejos unos de otros, existen pocos que tengan la misma patologia en una misma zona,
y a veces incluso pais, y en muchos casos hay poca literatura acerca de su caso, por
ello el estar conectados, el difundir e intercambiar informacién es clave para el progreso,
incluido también el avance de la comunidad cientifica. (30)

Se podria decir que estas fundaciones deberian ser el “primer medicamento” que
deberian “recetar”’ los especialistas en el caso de las enfermedades que no tienen un
tratamiento claro, hay muchas situaciones en las que este recurso es el Unico
terapéutico y ejerce un efecto muy positivo tanto en el paciente como en la familia. (9)
Los pacientes que pertenecen a estas fundaciones llegan a embarcarse en el mundo de
las redes sociales para lanzar campafias donde dan a conocer su patologia; de esta
manera buscan apoyo y asi intentan encontrar financiacién para la investigacion
cientifica que tanto se necesita. Ante todo, se busca producir un beneficio social,
informando e influyendo, creando una mayor concienciacién, pero nunca intentando
llegar a un fin comercial. Una de las redes sociales que mas uso se dan es YouTube,
en ella se crean de videos y contenido que puede luego difundirse por otros medios,

otras redes sociales. (31)
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En linea con todo lo que hemos estado viendo a lo largo del estado de la cuestién vamos
creando mas conciencia de la situacion a la que nos enfrentamos. Estamos ante un
escenario que todavia necesita mucho estudio e investigacion, estd en plenos
comienzos a pesar de que sabemos desde hace tiempo de la existencia de las
enfermedades raras.

Se han encontrado dificultades a la hora de poner en marcha esta pequefia revision, ya
gue hay pocos estudios que desarrollen dichas actividades, como el estudio de las
necesidades de estos padres, recursos de los que se dispone plenamente, pero por ello
se cree importante llevarlo a cabo.

Los padres se ven desbordados y necesitan ayuda, ya que ellos no son los expertos
que deberian tratar a su hijo, sino los profesionales de la salud los que deberian de
saber cubrir todas las dudas o necesidades que demandasen estas familias. Sabemos
que hay muchas enfermedades que aun estan en pleno desarrollo de investigacion, pero
por ello se debe apoyar estos estudios.

El objetivo de la revision es reflejar una pequefia parte de las necesidades que tienen
estos padres al enfrentarse dia a dia, ya no sélo a una enfermedad que se sabe “muy
poco” de ella, de cuidar a su hijo en casa e intentar que crezca lo mas “normal” posible,
y que luchen y afronten situaciones en el ambito de la salud que no so6lo no son
inefectivas para su hijo sino que ademas, a veces, hasta lo pasan mal porque los
profesionales de la salud no ofrecen toda la ayuda que podrian dar, o su actitud es un
tanto desagradable.

Es necesario un gran impulso en el estudio e investigacion en este &mbito de la sanidad,
al final los profesionales sanitarios abordan gran cantidad de situaciones, ya no solo
clinicas, sino también personales, y deben estar preparados para todo ello y esta claro
que se necesita avanzar dentro de este tipo de enfermedad ya que hay una gran falta
de recursos y no se cubren todas las necesidades que demandan estas familias, que
son las cuidadoras principales.

El estudio y avance en esta area sera una gran herramienta necesaria tanto para los
pacientes gue padecen esta enfermedad como para su entorno.

Para llevar a cabo esta investigacion, se realizara una busqueda bibliogréafica donde se
ha elegido una seleccién de articulos relacionados tanto con una enfermedad rara en
concreto como con las enfermedades raras en general. Se revisan también articulos de
revisiones anteriores, casos de estudio, articulos generales, o demas trabajos que han

tenido influencia en este campo que esté en proceso de desarrollo.
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Observar las necesidades y sentimientos que expresan los padres que tienen un hijo

con una enfermedad rara, como puede ser el sindrome de Ondine.

- Explorar en qué consiste en Sindrome de Ondine y el porqué se incluye en
las enfermedades raras.

- Observar que actitudes presentan los padres al enfrentarse a las situaciones
que conlleva tener un hijo con una enfermedad rara.

- Examinar que medios tiene la medicina para poder tratar a estos pacientes.

- Detallar de que herramientas disponen estos padres para afrontar las
situaciones que se encuentran durante la enfermedad de su hijo.

- Descubrir la falta de investigacion y la necesidad de la medicina para el

progreso de estas enfermedades.
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Previamente a realizar un protocolo de revisién bibliogréfica sobre el tema a tratar, es
aconsejable concretar qué informacién se espera encontrar. Cabe destacar este paso
dentro de la metodologia del trabajo porque ahora mismo no existe demasiada
informacidn en relacién con el sindrome de Ondine y las enfermedades raras. Por lo que
se ha tenido que ampliar bastante el rango de bUsqueda para obtener mas informacion
y encontrar relacién entre ambas. También se procedera a realizar la formulacién de la
pregunta de investigacion para realizar un correcto planteamiento de la revision. Para

ello utilizaremos la herramienta PICOT.

- Poblacion (P): Padres de nifios que padecen enfermedades raras, nifios
desde el periodo de la infancia a la adolescencia, sin restriccion de género.

- Intervencion (I): Estudio de los recursos y necesidades de los padres,
recogidas en la literatura médica, que tienen un hijo con una enfermedad
rara.

- Comparacién (C): Aportaciones del cuidado de niflos con estas
enfermedades sin normalizar.

- Outcomes (O): Se plantea una revision bibliografica de la literatura habiendo
leido publicaciones que plasman diferentes casos y situaciones cuyo objetivo
es la investigacion, evaluacién y tratamiento de los recursos que disponen
las familias que tiene un caso de una enfermedad rara. Por tanto, se han ido
recogiendo aquellas opiniones y vivencias que tienen los padres para poder
mostrar las necesidad y demandas que reclaman en cuanto a la atencién y
al avance de estas enfermedades.

- Timing (T): El espacio de tiempo con respecto a la realizacién de la revisién
comprende los articulos publicados, en relacién con el tema a tratar, entre
los afios 1996 y 2020.

Podemos concluir expresando la pregunta PICOT: los padres de nifios, en edad de
crecimiento, con enfermedades raras que expresan sus necesidades y dificultades,
¢,son escuchadas las opiniones y demandas que requieren estos padres durante el
proceso de enfermedad de su hijo, se les tiene en cuenta o se les esta obviando,

recaudando informacién de articulos que se han publicado entre 1996 y 20207
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Los criterios de inclusion utilizados para la pregunta de investigacién en la siguiente

revision bibliogréafica son:

Padres y madres de nifilos con Sindrome de Ondine.

Padres y madres de nifilos con enfermedades raras.

Nifios con edades hasta la etapa adolescente.

Articulos publicados e indexados de las siguientes bases de datos: Dialnet,
Pubmed, EBSCO Discovery Service — Enfermeria, CINAHL en un periodo de
tiempo de unos 20 afios comprendiendo informacién desde 1996 hasta
2020.

Articulos especificos relacionados con informacion del Sindrome de Ondine,
su tratamiento, sintomas.

Articulos especificos de vivencias personales y opiniones de los padres con
ninos que padecen enfermedades raras.

Articulos relacionados con los recursos que se les ofrecen a los padres que
demandan necesidades en los casos de enfermedades raras.

Articulos comprendidos en meta-andlisis, casos y estudios, revisiones

bibliograficas, ensayos clinicos, revisiones y articulos originales.

Entre los criterios de exclusién a destacar empleados en la pregunta PICOT para la

realizacion de la revision sistematica se pueden encontrar:

Publicaciones de validacion de escalas.

Poblacién adulta con enfermedades raras.

Articulos en idiomas diferentes al espafiol o inglés.

Articulos con acceso limitado al texto.

Articulos con elevado contenido en informacién genética del Sindrome de
Ondine.

Articulos con tratamientos muy especificos en el estudio de un caso de la

enfermedad.
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Segun el tema que hemos seleccionado de revision, el Sindrome de Ondine y las
enfermedades raras, es cierto que hay una literatura un tanto escasa, sobre todo en
relacién con el sindrome de Ondine y la enfermedad como tal, por lo que esto ha
dificultado la busqueda en diferentes fases del proceso; después al ampliar a las
enfermedades raras y a otros campos buscados ampliamos un poco el rango de
estudios encontrados. Por ello hemos utilizado diferentes bases de datos de manera
que se ajustaban a los pardmetros que se deseaban encontrar para el estudio en
cuestion.

En un periodo de tiempo comprendido desde el 1/10/2020 hasta el 31/01/2021 se han
ido revisando diversos estudios con un espacio temporal de unos 20 afios, 0 mas, ya
gue si se acortaba mas el rango de afios la cantidad de estudios eran escasos, y se han
utilizado bases de datos tales como PubMed, EBSCO Discovery Service — Enfermeria
y Dialnet. El idioma de los articulos se ha limitado al espafiol y sobre todo al inglés.

Se han aplicado descriptores MeSH (Medical Subject Headings) y DeCS (Descriptores
de Ciencias de la Salud) utilizandolos siguientes términos indexados, que fueron los mas
relevantes durante la busqueda: “Congenital central hypoventilation syndrome”,
“diagnosis”, “rare diseases”, “family”, “children”, “adaptation”, “social support”, “quality of
life”, “education” o también conocidas como “Sindrome de Ondine o sindrome de
hipoventilacion central congénita”, “diagnéstico”, “enfermedades raras”, “familia”,

LTS

“nifos”, “adaptacion psicologica”, “apoyo socia

I”, “calidad de vida”, “educaciéon”; todas
ellas han sido empleadas en las distintas bases de datos que hemos nombrado
anteriormente.

También cabe destacar que durante el proceso de blsqueda se han utilizado
descriptores de la salud junto con un lenguaje libre. Por tanto, se lleva a cabo una
busqueda avanzada en las bases de datos electrénicas para optimizar resultados.
También el uso del operador booleano ‘AND’, donde su objetivo es indagar los términos
escritos en el mismo articulo. Si un término estd en un documento y el otro no, el
elemento no se incluye en la lista que ha resultado, todo ello se utiliza para realizar una
busqueda mas concreta y precisa.

A continuacién, se observaran tablas con los resultados finales relacionados con las
ecuaciones de busqueda en cada base de datos consultada, al igual que el nUmero de
articulos encontrados utilizando diferentes filtros y junto con la utilizacién de operadores

booleanos.
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(Congenital central 526 483

hypoventilation syndrome)

(Sindrome de Ondine) 4 3

((Congenital central 311 284
hypoventilation syndrome)
AND (Diagnosis))

((Ondine Syndrome) AND 1043 885
(Children))

Tabla 3. Resultados de busqueda en PubMed. Busqueda simple.

(((Congenital central 3.359 3.037
hypoventilation syndrome)
AND (Diagnosis) AND
(Children)))

(((Rare diseases) AND 431.114 380.298
(Children) AND (Family)))
(((Rare diseases) AND 30.076 30.076

(Adaptation, psychological)
AND (Family)))

((Rare diseases) AND 262.430 262.430
(Social support))

((Rare diseases) AND 208.706 186.929
(Children) AND
(Education)))

((Rare diseases) AND 256.614 238.273
(Family) AND (Quiality of

life)))

Tabla 4. Resultados de busqueda en EBSCO — Enfermeria. Blusqueda simple.




(Enfermedades raras)

883

875

(Rare diseases)

380

360

Tabla 5. Resultados de busqueda en Dialnet. Busqueda simple.
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Tras haber realizado la busqueda y en consonancia con la lectura y andlisis bibliogréafico
en funcién de las bases de datos revisadas entre las que estdn Pubmed, EBSCO —
Enfermeria y Dialnet se fue realizando una busqueda sistematica en estas bases de
datos fundamentada en palabras clave o ecuaciones de busqueda, examinando los
titulos de los articulos y resumenes correspondientes, observando sus criterios
metodoldgicos, asi como sus objetivos.

Se observaron un total de 1.195.446, donde se encuentran revisiones sistematicas,
casos de estudio, ensayos clinicos, metaanalisis y revisiones. También se disminuyo el
namero de estudios por medio de diversos criterios de seleccidon. Se redujo la cifra por
afio de publicacién quedando 1.103.609, de los cuales 121.679 fueron excluidos por el
idioma, 8.632 tras leer sus titulos, 2.764 por estar duplicados y 92 tras leer su resumen.
Al final, quedaron 43 articulos dispuestos para la lectura completa, pero tras analizar y
leerlos se escogieron 31 que conformaria los resultados de la revision bibliografica.

En la Figura 3 se muestra de una manera mas esquematica el proceso de busqueda y
seleccidn de las publicaciones. Se han ido utilizando diferentes criterios para que de una
manera optima y focalizada se refleje en la calidad del estudio que vamos a realizar y

no en la cantidad de articulos seleccionados para trabajar en él.
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Proceso de busqueda
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Diagrama de flujo de la busqueda de articulos:
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Figura 3. Diagrama de flujo de extraccién de datos. Elaboracion propia.
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Conforme han ido pasando los afios se ha ido incorporando informacion mas
actualizada, y a la vez precisa acerca de las actividades médicas diarias y la importancia
que es evidenciarlas cientificamente, como profesional sanitario se tiene esa
responsabilidad. Por ello seguiremos el proceso de identificar un problema y plantearlo
con una pregunta, para después poder buscar las mejores “respuestas” / evidencias a
nuestra pregunta y valorar la validez de estas, para después todo ello integrarlo con la

experiencia clinica y formular cual es la mejor solucién. (32)

Para llevar a cabo la evaluacién critica se han utilizado el Critical Appraisal Skills
Programme (CASP), en espafiol Programa de Habilidades en Lectura Critica, adaptado
para Espafia como Critical Appraisal Skills Programme Espafia (CASPe). Este sistema
nos sirvio de herramienta ya que estd dirigido a aquellas personas que no estan
familiarizadas con la investigacion cualitativa, cuantitativa y sus perspectivas teéricas.
En ella podemos encontrar varias preguntas que abordan de manera amplia algunos
supuestos 0 principios que caracterizan la investigacion. Plantean preguntas como,
¢son validos los resultados del ensayo?, ¢son los resultados aplicables en tu medio?,
este tipo de preguntas son aplicables para las investigaciones primarias, algunos
estudios cualitativos y revisiones. A continuacion, se anexan los modelos de valoracion

critica para diversos tipos de investigaciones dados por CASPe (ANEXO 1,2,3). (33-35)

Los articulos de la revisién pasaron por las valoraciones criticas y hay cierto grado de
respuestas en cada pregunta, respuestas simples de Si o NO, y hay veces que los
resultados dan pie a continuar con la revision y se procede a las preguntas de detalle,

con una respuesta mas amplia.

33



Para realizar la extraccion de datos que estan incluidos en el Trabajo Fin de Grado se
han utilizado criterios metodoldgicos, valoracion critica de los articulos, y la herramienta
de extraccion de articulos ha sido una resefia narrativa de los resultados, junto con un
resumen de manera esqueméatica en forma de tabla sobre los aspectos destacados de
la literatura que hemos obtenido y que estd mas relacionada con los objetivos de la
revision, en donde se especifica el titulo del articulo, los autores e importancia que tiene

para el uso en esta revision. Todo ello lo encontraremos en el ANEXO 4.

En cuanto a la sintesis de resultados se va a llevar a cabo el siguiente apartado
relacionado con los objetivos de la revision bibliografica y de ahi se van a extraer los
siguientes resultados:

1. Se comprenderay determinara la importancia de las necesidades y sentimientos
que expresan los padres que tienen un hijo con una enfermedad rara, como
puede ser el sindrome de Ondine.

2. Se obtendré informacion sobre el Sindrome de Ondine y el porqué se incluye en
las enfermedades raras.

3. Se extraeran datos sobre las actitudes que presentan los padres al frente de las
situaciones que conlleva tener un hijo con una enfermedad rara.

4. Se examinaran los medios que tiene la medicina para poder tratar a estos
pacientes.

5. Se obtendra informacién acerca de las herramientas de las que disponen los
padres para afrontar las situaciones que se encuentran durante la enfermedad
de su hijo.

6. Se extraeran datos sobre la falta de investigacion y la necesidad de la medicina

para el progreso de estas enfermedades.
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En cuanto a las limitaciones que se han presentado a lo largo del estudio podemos
destacar un gran numero de estudios limitados, donde el Unico acceso al texto completo
era en forma de pago, esto ha impedido el acceso a la informacion de manera mas
rapida.

También, al estar frente a enfermedades poco investigados nos encontramos el gran
inconveniente de falta de estudios y de informacion, y haber tenido que ampliar la

busqueda a algo méas general y no sélo hacia una enfermedad concreta.
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(33)

A: ¢Los resultados del ensayo son validos?

1.

¢ Se definieron de forma clara los objetivos de la investigacion?

SI_NO_NOSE_

2. ¢ Es congruente la metodologia cualitativa?

SI_NO_NOSE_

3. ¢ El método de investigacion es adecuado para alcanzar los objetivos?

SI_NO_NOSE_

4. ¢ La estrategia de seleccion de participantes es congruente con la pregunta de investigacion
y el método utilizado?

SI_NO_NOSE_

5. ¢Las técnicas de recogida de datos utilizados son congruentes con la pregunta de
investigacion y el método utilizado?

SI_NO_NOSE_

6. ¢Se ha reflexionado sobre la relacién entre el investigador y el objeto de investigacion
(reflexividad)?

SI_NO_NOSE_

7. ¢ Se han tenido en cuenta los aspectos éticos?

SI_NO_NOSE_

B: ¢Cudles son los resultados?

1.

¢ Fue el andlisis de datos suficientemente riguroso?
SI_NO_NOSE_

¢Es clara la exposicién de los resultados?
SI_NO_NOSE_

C: ¢Son los resultados aplicables en tu medio?

1.

¢Son aplicables los resultados de la investigacion?
SI_NO_NOSE_

https://www.redcaspe.org/system/tdf/materiales/plantilla_cualitativa.pdf?file=1&type=node&id=147&for

ce=
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(34)

A: ¢Son validos los resultados del ensayo?

1. ¢Se orienta el ensayo a una pregunta claramente definida?
SI_NO_NOSE_
2. ¢Fue aleatoria la asignacion de los pacientes a los tratamientos?
SI_NO_NOSE_
3. ¢Fueron adecuadamente considerados hasta el final del estudio todos los pacientes que
entraron en éI?
SI_NO_NOSE_
4. Se mantuvo el cegamiento a:

Los pacientes. - Los clinicos. - El personal del estudio.

SI_NO_NOSE_

5. ¢Fueron similares los grupos al comienzo del ensayo?
SI_NO_NOSE_

6. ¢Al margen de la intervencién en estudio los grupos fueron tratados de igual modo?
SI_NO_NOSE_

B: ¢Cudles son los resultados?

1. ¢Es muy grande el efecto del tratamiento?
- ¢, Qué desenlaces se midieron?, ¢ los desenlaces medidos son los del protocolo?
2. ¢Cual es la precisién de este efecto?

- ¢, Cudles son sus intervalos de confianza?
C: ¢Pueden ayudarnos estos resultados?

1. ¢Puede aplicarse estos resultados en tu medio o poblacion local?
- ¢Crees que los pacientes incluidos en el ensayo son suficientemente parecidos a tus
pacientes?
SI_NO_NOSE_

2. ¢ Se tuvieron en cuenta todos los resultados de importancia clinica?
- En caso negativo, ¢en qué afecta eso a la decisién a tomar?
SI_NO_NOSE_

3. ¢Los beneficios a obtener justifican los riesgos y los costes?
- Es improbable que pueda deducirse del ensayo, pero ¢qué piensas tu al respecto?
SI_NO_NOSE__ justificar
https://www.redcaspe.org/system/tdf/materiales/plantilla_ensayo clinico_v1 0.pdf?file=1&type
=node&id=158&force=
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(39)

A: ¢Son validos los resultados del ensayo?

1.

¢ Se orienta el ensayo sobre una pregunta claramente definida?

SI_NO_NOSE_

¢Buscaron los autores el tipo de articulos adecuado?
SI_NO_NOSE _

¢ Crees que estaban incluidos los estudios importantes y pertinentes?
SI_NO_NOSE_

¢, Crees que los autores de la revisién han hecho suficiente esfuerzo para valorar la calidad de
los estudios incluidos?

SI_NO_NOSE_

Si los resultados de los diferentes estudios han sido mezclados para obtener un resultado
"combinado", ¢ era razonable hacer eso?

SI_NO_NOSE_

B: ¢Cuales son los resultados?

1.
2.

¢ Cual es el resultado global de la revisién?

¢, Cual es la precision de los resultados?

C: ¢Son los resultados aplicables en tu medio?

1.

¢Se pueden aplicar los resultados en tu medio?

SI_NO_NOSE_

¢, Se han considerado todos los resultados importantes para tomar la decision? SI_NO_NOSE_
¢ Los beneficios merecen la pena frente a los perjuicios y costes?

SI_NO_NOSE_

https://www.redcaspe.org/system/tdf/materiales/plantilla_revision.pdf?file=1&type=node&id=154&force=
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The genetics of congenital central
hypoventilation syndrome: clinical

implications. (2)

Sindrome de Ondine: diagndstico y
seguimiento. (3)

Congenital central hypoventilation syndrome

(Ondine's curse): prenatal diagnosis and fetal

breathing characteristics. (10)

Cardiovascular Abnormalities and

Arrhythmias in Patients with Ondine's Curse

(Congenital Central Hypoventilation)

Syndrome. (7)

Bishara, John
Keens, Thomas G.

Perez, Iris A.

Costa Orvay, J. A.
Pons Odena, M.

Rajendran, G. P.
Kessler, M. S.
Manning, F. A.

Movahed, Mohammad-Reza
Jalili, Mehrdad

Kiciman, Nafiz

Explicar la mutacion que se produce en el
gen PHOX2 causante del sindrome de
Ondine, se necesita un diagndstico precoz,
aungue ha habido grandes avances.
Estudios de Ila fisiopatologia de Ila
enfermedad, diagnéstico y los diferentes
tipos de tratamiento descubiertos 'y
aplicados hasta ahora.

Con un buen diagnéstico prenatal se permite
una adecuada atencion en la atencion del
bebé, sobre todo focalizandonos en la
observacion de la respiraciéon. Una vez que
nace podemos darle un adecuado soporte
ventilatorio.

Relacion cardiovascular con el sindrome de
Ondine, epidemiologia y origen del nombre

gue se le da.
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Congenital central alveolar hypoventilation
syndrome (Ondine's Curse): effectiveness of
early home ventilation for normal
development. (14)
Non-invasive ventilation in neonates with

Ondine syndrome: areal indication? (13)

Neonatal Congenital Central Hypoventilation
Syndrome: Why We Should Not Sleep on it.
Literature Review of Forty-two Neonatal
Onset Cases. (11)

Normal sleep on mechanical ventilation in
adult patients with congenital central alveolar
hypoventilation (Ondine's curse syndrome).
(15)

Chang, Y. L.
Meerstadt, P. W.

Costa Orvay, J. A.
Pons Odena, M.
Jordan Garcia, |.
Caritg Bosch, J.

Cambra Lasaosa, F. J.

Palomeque Rico, A.

Bardanzellu*, Flaminia
Pintus, Maria Cristina
Marcialis, Vassilios Fanos and Maria
Antonietta

Attali, Valérie
Straus, Christian
Pottier, Michel
Buzare, Marie-Annick
Morélot-Panzini, Capucine
Arnulf, Isabelle
Similowski, Thomas

Como tratar el sindrome en casa ayuda en
el tratamiento domiciliario para el mejor
desarrollo neuroldgico y experiencia de los
padres al lleva a cabo este tratamiento.

Estudio de la ventilacibn no invasiva en
lactantes, necesario soporte ventilatorio, y
como se plantea el tratamiento con
ventilacion invasiva mediante
traqueostomia. El estudio fue fallido,
ninguno de los lactantes fue capaz de llevar
la ventilacién no invasiva, s6lo se plantea
esta opcidn en nifios con mas de cinco afos.
Diagnéstico precoz del sindrome de Ondine
y tratamientos fundamentales para prevenir

complicaciones.

Estructura del suefio en los pacientes con
esta patologia, su patrén es normal cuando
estan adecuadamente ventilados, de ahi la

importancia en la buena ventilacion.
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Congenital central hypoventilation syndrome
(Ondine\'s curse syndrome) in two siblings:
delayed diagnosis and successful

noninvasive treatment. (8)

Anesthetic care for the child with congenital
central alveolar hypoventilation syndrome
(Ondine\'s curse). (1)

Central alveolar hypoventilation syndrome
(Ondine's curse) with gastroesophageal
reflux. (36)

Kerbl, R
Litscher, H
Grubbauer, HM
Reiterer, F
Zobel, G
Trop, M
Urlesberger, B
Eber, E
Kurz, R
Strauser, L M
Helikson, M A
Tobias, J D

Takeda, S
Fujii, Y
Kawahara, H
Nakahara, K
Matsuda, H

Falta de las respiraciones durante el suefio,

sintoma més grave de la enfermedad.

Clinica principal de la enfermedad,
hipercapnia e hipoxia, como afecta
neurolégicamente y qué relacién con otras
patologias lleva a cabo.

Asociacion con la enfermedad de
Hirshprung, relacibn muy significativa, y
otras enfermedades.
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Australian children living with rare diseases:
experiences of diagnosis and perceived
consequences of diagnostic delays. (37)

Daily life changes and adaptations
investigated in 154 families with a child
suffering from a rare disability at a public

centre for rare diseases in Northern Italy. (18)

Rare diseases in paediatrics. (12)

Zurynski, Yvonne
Deverell, Marie
Dalkeith, Troy

Johnson, Sandra

Christodoulou, John
Leonard, Helen
Elliott, Elizabeth J.

Silibello, G.
Vizziello, P.
Gallucci, M.
Selicorni, A.
Milani, D.
Ajmone, P. F.
Rigamonti, C.
De Stefano, S.
Bedeschi, M. F.
Lalatta, Faustina

Gonzalez-Lamuiio, D.

Garcia Fuentes, M.

Experiencia familiar con respecto al
diagnostico de una enfermedad rara. Los
padres reclaman una mejor educacion,
recursos profesionales para prevenir el
retraso con los diagnoésticos y facilitar el

acceso a tratamientos tempranos.

Atencion centrada en la familia, trabajo
multidisciplinar, intentando mejorar la
calidad de vida del nifio, estudiar su
adaptacion. Hay una falta de apoyo

financiero en este sector.

Crear conciencia a los profesionales de la
cantidad de adversidades a las que se
enfrentan este tipo de pacientes y sus
familias. Gran coste humano, econémico y

social, redes de apoyo extrahospitalarias.

48



‘It would be much easier if we were just quiet
and disappeared': Parents silenced in the
experience of caring for children with rare

diseases. (26)

The supportive care needs of parents caring
for a child with arare disease: A scoping

review. (6)

Influence of schooling on the health-related
qguality of life of children with rare diseases.
(28)

Currie, Genevieve

Szabo, Joanna

Pelentsov, Lemuel J
Laws, Thomas A
Esterman, Adrian J

Paz-Lourido, Berta
Negre, Francisca
de la Iglesia, Begofia

Verger, Sebastia

Los padres se sienten silenciados,
desconectados de los profesionales
médicos. Hacen grandes esfuerzos para
hacerse escuchar, son los cuidadores
principales de sus hijos fragiles.

Demandas de los padres con necesidades
especiales. Cuidado de la informacién que
se le da a los padres, intentar dar una
informacion homogénea.

Identificar qué aspectos de la experiencia
escolar pueden tener un impacto de la
calidad de vida relacionada con la salud d
ellos nifios con enfermedades raras. Qué
beneficios hay en la inclusién de los nifios
con enfermedades raras en las escuelas.
Qué hace falta en las escuelas para que los
profesionales puedan incluir a los nifios con

enfermedades especiales.
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The Caregiving Experiences of Fathers and
Mothers of Children with Rare Diseases in
Italy: Challenges and Social Support
Perceptions. (25)

Health-related quality of life for children with
rare diagnoses, their parents' satisfaction
with life and the association between the two.

(5)

Psychological aspects of patients and their

families suffering from a rare disease. (27)

"It is like ajungle gym, and everything is
under construction”: The parent's perspective

of caring for a child with a rare disease. (19)

Cardinali, Paola
Migliorini, Laura
Rania, Nadia

Johansen, Heidi
Dammann, Brede
Andresen, Inger-Lise
Wang Fagerland, Morten

Prevendarova, J.

Currie, Genevieve

Szabo, Joanna

Consecucion de numerosas historias
clinicas, apoyo informal de otros padres,
diferencias de vivencias entre padres y
madres. La familia experta en la enfermedad
y con una mala comunicacion con el
profesional.

Reduccion de la calidad de vida fisica de los
nifos. Gran demanda por parte de las
familias, sobre todo necesario el diagnéstico
para una buena adaptacion en la vida
escolar y social.

Qué emociones provoca tener una
enfermedad rara. Analisis del
asesoramiento psicolégico que se lleva a
cabo en estos casos. Qué factores
psicolégicos les hace empeorar.

Vivencias de padres con sus hijos con
enfermedades raras, relacion que tienen con
el equipo sanitario. Carencia de
investigacion en este sector.
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The experience of parents of children with
rare diseases when communicating with
healthcare professionals: towards an
integrative theory of trust. (24)

Inclusion and equity in educational services
for children with rare diseases: Challenges
and opportunities. (29)

Congenital central hypoventilation syndrome:

Broader cognitive deficits revealed by parent

controls. (4)

Social isolation and exclusion: the parents'
experience of caring for children with rare

neurodevelopmental disorders. (20)

Beni Gomez-Zufiga
Rafael Pulido Moyano
Modesta Pousada Fernandez
Alicia Garcia Oliva
Manuel Armayones Ruiz

Verger, Sebastia

Zelko, Frank A
Stewart, Tracey M
Brogadir, Cindy D

Rand, Casey M

Weese-Mayer, Debra E
Currie, G
Szabo, J

Importancia de crear una confianza mutua,
entre padres y profesionales sanitarios, es la
base de una buena relacion que puede
llevar a mas progreso; poniendo cuidado en
el lenguaje, ofreciendo disponibilidad...
¢Hay posibilidad de incluir a los nifios con
necesidades especiales en las escuelas?
Qué necesidad tiene las escuelas para
poder realizar este proceso. Obstaculos que
se encuentran las familias a la hora de
escolarizar a sus hijos.

Deficits neurocognitivos que sufren los nifios

en comparacion con sus padres.

Dar visibilidad a los padres que cuidan de
sus hijos y sus dificultades. Incomprension
por parte del entorno de estas familias, falta
de conciencia. Reducir el aislamiento y la

exclusion social.
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Inclusiéon y equidad en los servicios
educativos para nifios con enfermedades

raras: desafios y oportunidades. (29)

Andlisis de las campafias de comunicacion
de pacientes con enfermedades raras en
Espafa. (31)

Eticay resiliencia familiar para una atencion
integral en el campo de las enfermedades
raras. (16)

La comunicacién en lared de pacientes con

enfermedades raras en Espafia. (30)

La escolarizacion de nifios con enfermedades
raras. Vision de las familias y del

profesorado. (21)

Verger, Sebastia
Negre, Francisca
Rossell6, Maria Rosa
Paz-Lourido, Berta

Villafranca, Paloma Lépez

Parra, Martin Garcia

Esparcia, Antonio Castillo
Villafranca, Paloma Lépez

Carreton-Ballester, M. Carmen

Zubizarreta, Ana Castro

Ruiz, Rosa Garcia

La inclusion de nifilos con enfermedades
raras en la escuela plantea retos para los
servicios educativos. Qué informacion
proporcionan las familias a estos centros
para que puedan trabajar con ello.

La finalidad de difundir campafas sobre
estas patologias es buscar apoyo para la
financiacion para investigacion cientifica.
Como empoderar a las familias para mejorar
su calidad de vida. Se intentar4 hacer a
través de una intervencion educativa.
Inconveniente que nos encontramos al
intentar crear una red de pacientes con la
misma patologia, en general al haber tan
pocos casos suelen vivir unos lejos de otros.
Las familias demandan mayor informacion y
asesoramiento tras el diagnéstico de la
enfermedad, al igual que los docentes.
Necesaria la atencién multidisciplinar entre

médicos, comunidad educativa y familias.
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La sociedad civil y las enfermedades raras.

(9)

Quality of Life and Mental Health in Mothers
and Fathers Caring for Children and
Adolescents with Rare Diseases Requiring
Long-Term Mechanical Ventilation. (22)

Impact on the Family of Raising Children with

Rare Diseases: A Propensity Score Approach.

(23)

Congenital central hypoventilation syndrome:
Broader cognitive deficits revealed by parent

controls. (4)

Serrano, Mercedes

Boettcher, J
Denecke, J
Barkmann, C
Wiegand-Grefe, S

Lim, Yoonjeong

Zelko, Frank A
Stewart, Tracey M
Brogadir, Cindy D

Rand, Casey M

Weese-Mayer, Debra E

Reclamo de un diagndstico precoz,
necesidad de mas inversion en formacién de
los profesionales. Los pacientes con
enfermedades raras tienen las peores
oportunidades sociales y econémicas.
Comparacion de vivencia entre madres y
padres con enfermedades raras. El
funcionamiento familiar es el indicador mas
fiable en cuanto a la calidad de vida de estos
pacientes.

Estudio de como una enfermedad rara en la
familia puede generar un mejor desarrollo de
habilidades a la hora del afrontamiento y
manejo de situaciones en la vida.

Déficits neurocognitivos que padecen estos

nifilos en comparacion con sus padres.
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Molecular analysis of congenital central

hypoventilation syndrome. (38)

Rapidly progressive fatal respiratory failure
(Ondine\'s curse) in the lateral medullary

syndrome. (39)

Sasaki, Ayako
Kanai, Masayo
Kijima, Kazuki
Akaba, Kazuhiro
Hashimoto, Motoya
Hasegawa, Hisaya
Otaki, Shinsuke
Koizumi, Takenobu
Kusuda, Satoshi
Ogawa, Youhei
Tuchiya, Keiji
Yamamoto, Wakako
Nakamura, Tomohiko
Hayasaka, Kiyoshi
Terao, Shin-ichi
Miura, Naofumi
Osano, Yutaka
Noda, Aliji

Sobue, Gen

El CCHS se relaciona con la enfermedad de
Hirschsprung. Genes implicados en su

sefializacion y mutacion.

El control de la respiracion depende de
numerosas estructuras neuroldgicas. En las
fases agudas de las enfermedades
cerebrovasculares hay anomalias centrales

respiratorias.
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Cardio-respiratory control in an infant with
Ondine\'s curse: a multivariate autoregressive

modelling approach. (40)

Ondine's Curse and Sudden Infant Death
Syndrome: Teetering on the Brink. (41)

Congenital central hypoventilation syndrome:
cardiorespiratory responses to moderate

exercise, simulating daily activity. (42)

Ogawa, T
Kojo, M
Fukushima, N
Sonoda, H
Goto, K
Ishiwa, S
Ishiguro, M
Faigel, Harris C.

Silvestri, JM
Weese-Mayer, D E
Flanagan, E A

Relacién y comparacion entre el sindrome
de Ondine y la apnea obstructiva. Alteracion
del control autébnomo central de la
respiracion y la frecuencia cardiaca de la

enfermedad.

Descompensaciones quimicas causantes
de la hipoventilacién alveolar en el sindrome
de Ondine.

Los nifios con esta enfermedad carecen de
respuesta ventilatoria despierta a la hipoxia
e hipercapnia. Se evalla la actividad diaria
gue practican. Los nifios con esta patologia
no pueden realizar una actividad fisica
‘normal”’, necesitan mas tiempo para

recuperarse respiratoriamente.
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Understanding the Psychosocial Effects of
WES Test Results on Parents of Children with
Rare Diseases. (43)

Research into rare diseases of childhood. (44)

Hypercapneic arousal responses in children
with congenital central hypoventilation

syndrome. (45)

Krabbenborg, L
Vissers, L.E.L. M
Schieving, J. H
Kleefstra, T
Kamsteeg, E. J
Veltman, J. A
Willemsen, M. A
Burg, S. van der
Batshaw, Mark L
Groft, Stephen C
Krischer, Jeffrey P

Marcus, C L
Bautista, D B
Amihyia, A
Ward, S L
Keens, TG

Tras haber realizado este estudio se
evidencia que los padres aceptan de mejor
manera el diagndstico de una enfermedad
rara que el no tener certeza de si su hijo
padece una enfermedad. Poder concretar
las necesidades y afrontar sentimientos
como el de la culpa.

Conforme han ido apareciendo avances en
el estudio gendmico se ha visto un avance
en estas enfermedades raras. Es
fundamental el tratamiento temprano para
conducir a mejores resultados y mayor
calidad de vida.

Influencia de la deficiencia de
funcionamiento de quimiorreceptores en el

sindrome de Ondine.
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Paediatric genomics: diagnosing rare disease Wright, Caroline F Avance en la secuenciacion de genomas en
in children. (46) FitzPatrick, David R ensayos clinicos, con un completo enfoque

Firth, Helen V multidisciplinar. Esto ha mejorado el

diagnostico de enfermedades pediatricas

raras, esto se traduce en mayor tranquilidad

para las familias y un prondstico mas

precioso.
Impact of COVID-19 pandemic on patients Chung, Claudia CY Gran riesgo para el paciente que padece
with rare disease in Hong Kong. (47) Wong, Wilfred HS una enfermedad rara bajo las condiciones
Fung, Jasmine LF gue tenemos que cumplir al estar en tiempo
Chung, Brian HY de pandemia, teniendo que suspender

cualquier reunién. Afectacion del estado de

salud de estos pacientes.
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