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Y CUANDO CREEMOS TODO PERDIDO..
¢ QUE MAS PODEMOS HACER?

M? Teresa Montero Cebrian, Radl Morcillo Soriano, Irene Aragdn Lacarcel, Eva M2 Rodriguez Martinez, M2 Angeles Bernal balera, M Isabel Fernandez Rios.

Unidad Regional de Hospitalizacion Domiciliaria y Cuidados Paliativos Pediatricos. Murcia

Introduccion

Actualmente existen entre a.000-7.000 entermedades raras (atectan a menos de a personas por cada |0.000 habitantes). En Espafia se calcula
que las padecen unos 3 millones de pacientes, de los cuales el 80% son nifios. Por desgracia, apenas el 0% tienen tratamiento efectivo, lo que

conlleva que cada vez haya més nifios con patologias crénicas, en muchas ocasiones con discapacidades permanentes, una mayor fragilidad,
vulnerabilidad y complejidad médica. Este hecho condiciona que aproximadamente el 70% de pacientes atendidos por equipos de cuidados
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paliativos pediatricos (CPP) padezcan enfermedades neurodegenerativas, metabdlicas y genéticas.

Laso clinico

Lactante de d meses que ingresa por episodios de llanto, irritabilidad y crisis comiciales.

Antecedentes familiares y personales: sin interés salvo nistagmus bilateral apreciado desde el nacimiento.
Exploracion fisica: destaca retraso psicomotor, movimientos oculares conjugados anormales e hipotonia severa.

Examenes complementarios; Resonancia magnética cerebral muestra leucodistrotfia hipomielinizante con sospecha de sindrome de Pelizaeus-
Merzbacher connatal confirmado en estudio genético (Duplicacian XqZZ2.2, PLPI de novo).

Fvolucin chinics: estabilidad clinica inicial con pauta de tres tarmacos antiepilépticos (FAES). A los o meses reingresa por aumento de crisis
comiciales, realizandose ajuste de tratamiento e inicio de dieta cetogénica. Tras estabilizacion clinica es dado de alta a domicilio a cargo de I3
Unidad de Hospitalizacion Domiciliaria y Cuidados Paliativos Pediatricos. Presenta una evolucidn clinica muy destavorable sin consequirse contraol
de crisis, a pesar de optimizacidn continua de FAES. A los || meses se inicia perfusidn subcuténea de midazolam a dosis crecientes (hasta 0.7

mar/ka/hora) y morfina (40 mca/kg/hora). A los 14 meses fallece en domicilio por cuadro de insuficiencia respirataoria.

La tamilia previamente habia expresado su deseo de goracion de/ cerebro, pudiendo realizarse en el Hanco de Lerebros de Murcia,. El médico
~esponsable del banco contacta posteriormente con los padres para una entrevista donde confirma la enfermedad de su hijo, se explican los

yroyectos de investigacion realizados y expresa agradecimiento por su altruismo. La familia valord de forma muy positiva a nivel psicolagico tanto
esta entrevista como el proceso de donacian, dando cierto sentido al sinsentido que supuso el proceso de enfermedad y muerte de su hijo.

Jiscusian
La investigacion es objetivo prioritario en |a batalla frente a enfermedades raras sin tratamiento que afectan a los nifios en CPP. No obstante,

sus propias caracteristicas de baja frecuencia y heterogeneidad diticultan poder llevarla a cabo: |os investigadores disponen de escaso material
de estudio, existe poca financiacian estatal y ademas, las empresas farmacéuticas no muestran gran interés.

Los propios pacientes y sus familias pueden formar parte del proceso, tanto participando activamente en nuevas vias de investigacion como cor
donaciones de tejidos tras el fallecimiento. En este sentido, los biobancos son un pilar fundamental, al permitic compartir este materia
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ninlagico tan escaso mediante |a colaboracion por redes mundiales y realizando investigacian genética y epidemiolagica imprescindible para A ESTGAON
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tacilitar el desarrollo de nuevas terapias y medicamentos huérfanos.

Lonclusiones

a investigacian es la Gnica opcidn posible para mejorar los tratamientos, y con ello la calidad de vida de los nifios en CPP atectos de enfermedades
"aras. Ademas, la consideracian de |a donacidn de drganos vy tejidos tras el fallecimiento, debe constituir en pediatria parte integral de los cuidados
i al final de vida "centrados en |a familia”, ya que ese acto altruista puede ayudar psicolagicamente a los padres en |a elaboracian del duelo tras el
#h | fallecimiento de su hijo, pasando de una transicion de signiticados negativos de pérdida hacia signiticados positivos que perduran en el tiempo
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