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Y  CUANDO CREEMOS TODO PERDIDO…  

¿QUÉ MAS PODEMOS HACER? 

Actualmente existen entre 5.000-7.000 enfermedades raras (afectan a menos de 5 personas por cada 10.000 habitantes). En España se calcula 

que las padecen unos 3 millones de pacientes, de los cuales el 80% son niños. Por desgracia, apenas el 5% tienen tratamiento efectivo, lo que 

conlleva que cada vez haya más niños con patologías crónicas, 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 

paliativos pediátricos (CPP) padezcan enfermedades neurodegenerativas, metabólicas y genéticas. 

 Lactante de 3 meses que ingresa por episodios de llanto, irritabilidad y crisis comiciales.  

Antecedentes familiares y personales:  sin interés salvo nistagmus bilateral apreciado desde el nacimiento.   

Exploración física: destaca retraso psicomotor, movimientos oculares conjugados anormales e hipotonía severa.  

Exámenes complementarios: Resonancia magnética cerebral muestra leucodistrofia hipomielinizante con sospecha de síndrome de Pelizaeus-

Merzbacher connatal confirmado en estudio genético (Duplicación Xq22.2, PLP1 de novo).  

Evolución clínica:  estabilidad clínica inicial con pauta de tres fármacos antiepilépticos (FAES). A los 5 meses reingresa por aumento de crisis 

comiciales, realizándose ajuste de tratamiento e inicio de dieta cetogénica. Tras estabilización clínica es dado de alta a domicilio a cargo de la 

Unidad de Hospitalización Domiciliaria y Cuidados Paliativos Pediátricos. Presenta una evolución clínica muy desfavorable sin conseguirse control 

de crisis, a pesar de optimización continua de FAES. A los 11 meses se inicia perfusión subcutánea de midazolam a dosis crecientes (hasta 0.7 

mgr/kg/hora) y morfina (40 mcg/kg/hora). A  los 14 meses fallece en domicilio por cuadro de insuficiencia respiratoria.  

La familia previamente había expresado su deseo de donación del cerebro, pudiendo realizarse en el Banco de Cerebros de Murcia,. El médico 

responsable del banco contacta posteriormente con los padres para una entrevista donde confirma la enfermedad de su hijo, se explican los 

proyectos de investigación realizados y expresa agradecimiento por su altruismo. La familia valoró de forma muy positiva a nivel psicológico tanto  

esta entrevista como el proceso de donación, dando cierto sentido al sinsentido que supuso el proceso de enfermedad y muerte de su hijo. 

 

 Conclusiones  

Introducción 

Caso clínico  

             Discusión 
La investigación es objetivo prioritario en la batalla frente a enfermedades raras sin tratamiento que afectan a los niños en CPP. No obstante, 

sus propias características de baja frecuencia y heterogeneidad dificultan poder llevarla a cabo: los investigadores disponen de escaso material 

de estudio, existe poca financiación estatal y además, las empresas farmacéuticas no muestran gran interés. 

Los propios pacientes y sus familias pueden formar parte del proceso, tanto participando activamente en nuevas vías de investigación como con 

donaciones de tejidos tras el fallecimiento.  En este sentido, los biobancos son un pilar fundamental, al permitir compartir este material 

biológico tan escaso mediante la colaboración por redes mundiales y realizando investigación genética y epidemiológica imprescindible para 

facilitar el desarrollo de nuevas terapias y medicamentos huérfanos. 

La investigación es la única opción posible para mejorar los tratamientos, y con ello la calidad de vida de los niños en CPP afectos de enfermedades 

raras. Además, la consideración de la donación de órganos y tejidos tras el fallecimiento, debe constituir en pediatría parte integral de los cuidados 

al final de vida “centrados en la familia”, ya que ese acto altruista puede ayudar psicológicamente a los padres en la elaboración del duelo tras el 

fallecimiento de su hijo, pasando de una transición de significados negativos de pérdida hacia significados positivos que perduran en el tiempo 
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