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RESUMEN

Introduccién: El Sindrome de Wolf Hirschhorn es un tras-
torno genético, que ocurre en 1 de cada 50000 nacidos vivos,
producto de la delecién del brazo corto del cromosoma 4.
Existe limitada informacién sobre el correcto manejo de ali-
mentacion enteral en pacientes domiciliados.

Objetivos: Evidenciar que el uso de educacion nutricional
para alimentacion enteral disefiado especificamente para un
paciente con Sindrome de Wolf Hirschhorn permite la mejora
en su estado nutricional.

Métodos: Este articulo comprende la investigacion reali-
zada a una paciente adolescente género femenino, diagnosti-
cada con el Sindrome de Wolf Hirschhorn con peso inicial de
25.8 kg, y talla de 134 cm. Historia clinica incluye trastorno
de deglucién, ausencia de reflejo de masticacion, alimenta-
cion enteral via gastrostomia, reflujo gastroesofagico, estre-
Aimiento, ausencia de habilidades motrices, intelectuales y de
lenguaje. Se realizd seguimiento de alimentacion enteral por
8 semanas.

Resultados: Se encontrd que la educacion nutricional pro-
picia mejora significativa del estado nutricional de pacientes
con El Sindrome de Wolf Hirschhorn. Se logré6 aumento de
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peso corporal, pliegues bicipital y tricipital en 1 kg, 2 mm y
2.3 mm, respectivamente; y aumento de ingesta de micro y
macronutrientes (p<0.001).

Discusion: Es imprescindible educar al personal encar-
gado de alimentar a pacientes domiciliados con el Sindrome
de Wolf Hirschhorn empleando una guia.

Conclusiones: La alimentacion enteral en el paciente do-
miciliado fue exitosa usando la herramienta disefiada para el
contexto especifico.
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ABSTRACT

Introduction: Wolf Hirschhorn Syndrome is a genetic di-
sorder, occurring in 1 in 50000 births, resulting from the de-
letion of the short arm of chromosome 4. There is limited in-
formation on the correct management of enteral feeding in
home patients.

Objectives: To evidence the contribution of using enteral
nutrition education specifically designed for a patient with
Wolf Hirschhorn Syndrome to the improvement of the nutri-
tional status.

Methods: This research includes the follow up of a fe-
male adolescent, diagnosed with Wolf Hirschhorn Syndrome
who had an initial body weight of 25.8 kg, and 134 cm of
length. Medical history includes swallowing disorder, ab-
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sence of chewing reflex, enteral feeding via gastrostomy,
gastroesophageal reflux, constipation, absence of motor, in-
tellectual and language skills. Enteral feeding was tracked
for 8 weeks.

Results: We found that nutrition education promotes a
significant improvement in the nutritional status of patients
with Wolf Hirschhorn Syndrome. Body weight gain, bicipital
and tricipital folds were increased by 1 kg, 2 mm and 2.3 mm,
respectively; and also an increased intake of micro and ma-
cronutrients (p<0.001).

Discussion: It is essential to educate the staff in charge of
feeding home patients with Wolf Hirschhorn Syndrome using
a guide.

Conclusions: Enteral feeding at home was successful
using the designed tool for the specific context.

ABREVIACIONES

FISH: Prueba genética de hibridacion fluorescente in vitro.
SWH: Sindrome de Wolf Hirschhorn.

ADIME: Analisis, Diagnostico, Intervencion, Monitoreo,
Evaluacion.

VDR: Valores Diarios Recomendados.

INTRODUCCION

El Sindrome de Wolf Hirschhorn (SWH) es un conjunto de
manifestaciones clinicas que se caracteriza por un retraso en
el desarrollo y dismorfologia?, producto de la pérdida parcial
de material genético del brazo corto (p) del cromosoma 42. Se
ha estimado que el SWH se puede presentar en 1 de cada
50000 nacidos vivos?, y es dos veces mas predominante en
individuos de sexo femenino?.

Los sujetos con esta afeccion genética presentan rasgos
fenotipicos especificos, tales como: craneo asimétrico,
frente amplia, ojos separados y prominentes, cejas muy ar-
queadas®, maxilar inferior subdesarrollado, paladar hen-
dido, desarrollo dental tardio®, subdesarrollo de érganos vi-
tales, entre otros3. Ademas, El retraso mental y el retardo
del crecimiento, son unas de las caracteristicas propias del
SWH?, y en funcidn del grado de delecion del cromosoma
47, las manifestaciones clinicas pueden variar entre indivi-
duos?, pudiendo presentarse: hipotonia muscular y urina-
ria, disminucién de la masa muscular, disfagia, reflujos3,
cardiopatias congénitas y anomalias esqueléticas (escolio-
sis, talipes, fracturas)?8; anomalias genitales (hipospadias
con criptorquidia uni-bilateral en varones, aplasia o hipo-
plasia del clitoris y ausencia del Utero, en mujeres), pre-
disposicion a la disfuncion hematopoyética y deficiencia de
anticuerpos® e incluso epilepsia, como una de las principa-
les manifestaciones neuroldgicas en los pacientes con
SWHS?. Los individuos con SWH pueden presentar crisis epi-

Iépticas clonicas o tdnicas, unilaterales o generalizadas, o
bien, crisis clénico-ténicas, que podrian durar 15 minutos
0 mastoit,

Debido a que este sindrome es una afeccién muy rara, es
escasa la documentacion y el nimero de estudios dirigidos a
la investigacion de los parametros adecuados de evaluacion,
cuidado y nutricion del paciente, lo que propicia diagnosticos
equivocos y la prescripcion de tratamientos y recomendacio-
nes nutricionales no idoéneas por parte de los sistemas de sa-
lud, sobre todo en paises subdesarrollados, como el Ecuador.
En consecuencia, las principales causas de muerte reportadas
en estos individuos, son: deshidratacion y desnutricion debido
al desconocimiento acerca del correcto manejo nutricional de
estos pacientesi?,

Asi, dadas las complicaciones propias del sindrome, la
mayoria de estos individuos no poseen autonomia para re-
alizar las actividades diarias!3, por lo que son asistidos por
cuidadores que, en mucho de los casos, desconocen como
brindar asistencia nutricional a estos pacientes. Es aqui
donde radica la importancia de la educacidon nutricional
para la prevencion de complicaciones a largo plazo, compli-
caciones que pueden ser evitadas con un correcto manejo
nutricional del paciente.

El presente articulo se enfoca en el informe de caso de
una adolescente ecuatoriana diagnosticada con SWH, me-
diante prueba genética, quien posee complicaciones que le
impiden alimentarse regularmente por via oral, por lo que
recibe nutricion enteral en su domicilio. El analisis de caso
de la paciente y de su entorno mediante el uso del modelo
de comportamiento “Creencias de la Salud”, permitié iden-
tificar el patron de alimentacion requerido usando técnicas
adecuadas y no invasivas de evaluacion nutricional, y las
barreras que no permitian alimentar a la paciente siguiendo
las recomendaciones del médico, con el objetivo de ayudar
a las familias de estos individuos y a la sociedad, en gene-
ral, a poder cumplir con las recomendaciones enterales en
casa sin necesidad de que un profesional de la salud asista
diariamente.

OBJETIVOS

Evidenciar que el uso de educacion nutricional para ali-
mentacion enteral, disefiado especificamente para un pa-
ciente con SWH, permite la mejora en su estado nutricional.

Analizar cualitativa y cuantitativamente la mejora del es-
tado nutricional mediante el analisis de indicadores de com-
portamiento y del estado nutricional que no sean invasivos.

METODOS

La presente investigacion integra los procedimientos evi-
denciados en un estudio de caso Unico de tipo descriptivo
transversal, aplicado en una paciente de 13 afios (al mo-
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mento del estudio), diagnosticada por prueba genética de hi-
bridacion fluorescente in vitro (FISH) con SWH que recibe ali-
mentacion enteral a través de gastrostomia, y la adaptacion
de las recomendaciones universales de alimentacion enteral
al contexto real ecuatoriano. El nivel socio-econdmico de la
familia es medio, con seguridad alimentaria alta, y en el ho-
gar hay otros dos hijos sin el sindrome.

Para fines de este estudio, se realizd un muestreo no
probabilistico, por conveniencia, por lo que un individuo
fue seleccionado como el caso de referencia que puede cu-
brir a casos similares que reciban alimentacién enteral en
pacientes domiciliados con gastrostomia. Debido a que el
paciente es menor de edad, los padres dieron consenti-
miento informado y los protocolos fueron revisados por el
departamento de investigacion de la institucion afiliada a
los investigadores.

El disefio del estudio cubre un seguimiento de 8 sema-
nas, 4 semanas de observacion (FASE 1) y 4 semanas de
intervencion nutricional (FASE 2). La Tabla 1 lista los indi-
cadores utilizados para la evaluacion de la educacion nu-
tricional.

Con el objetivo de conocer los habitos de alimentacion y
monitorear el consumo de macro y micronutrientes de la pa-
ciente, se utilizd un registro diario de alimentos!4, adaptado
al paciente con SWH, el mismo que fue utilizado cada dia du-
rante las 8 semanas de estudio por nutricionistas entrenados.
Debido a que el paciente no se comunica, se encuesté a los
padres y a las cuidadoras.

Las medidas antropométricas se utilizaron para evaluar el
estado nutricional del individuo, tomando en consideracion

que no existen curvas de crecimiento para pacientes mayores
a 48 meses de edad que presenten el sindrome!®, ni datos
concisos sobre la valoracion nutricional. Por ende, para la eva-
luacion nutricional de nuestro sujeto en estudio, se utilizd
cinco parametros antropométricos: peso, talla, perimetro bra-
quial, pliegue bicipital y pliegue tricipital.

RESULTADOS

La Tabla 2, detalla la historia clinica de la paciente en estu-
dio, a través de una nota ADIME, antes y después de la edu-
cacion nutricional, donde se evidencia la mejora de indicado-
res cualitativos y cuantitativos.

Luego de la inclusion de alimentos preparados en casa
(alternado con el consumo de la férmula para el soporte
nutricional, conforme a las condiciones actuales de la pa-
ciente de edad y peso, y para cumplir con la prescripcion de
la frecuencia alimentaria dada por el profesional de la sa-
lud) se observd un aumento significativo (p<0.001 en to-
dos) en la ingesta de kilocalorias, carbohidratos, proteinas
y grasas, asi como, hierro, acido félico, vitamina A vy
Vitamina D que esta graficado en la Figura 1. Esto al usar
como referencia el Gasto Energético Basal (formula de
Harris-Benedict), los valores diarios recomendados (VDR)
para adolescentes de sexo femenino de 14 — 18 afios de
edad, y la tabla de composicién de alimentos ecuatorianos.
Se logré aumento de peso corporal, pliegues cutaneos bici-
pital y tricipital en 1kg (p=0.03), 2mm (p=0.04) y 2.3mm
(p=0.04), respectivamente. La Figura 2 ilustra la evolucion
de los indicadores antropométricos.

Tabla 1. Indicadores cualitativos y cuantitativos utilizados para la evaluacion de la educacion nutricional aplicada en el estudio de pa-

ciente con SWH.

Indicadores

Descripcion

Métodos de recoleccion

Acceso de cuidadores a educacion

de alimentacion enteral Si/No

Encuesta

Ingesta de macronutrientes

Proteinas, Grasas, Carbohidratos

Ingesta de micronutrientes

Fe, Ac. Fdlico, Vit. Ay Vit. D

Registro diario de alimentos

Frecuencia de alimentacién Minutos

Frecuencia de esterilizacién Minutos Registro de esterilizacion

Peso Kilogramos Medicién (balanza SECA 877)
Perimetro braquial Centimetros Medicion (cinta Lufkin W606PM)

Pliegues subcutaneos Bicipital y tricipital

Medicion (plicometro marca skinfold
caliper, modelo C-120B)
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Tabla 2. Nota ADIME antes y después de la intervencion nutricional de paciente con SWH.

ANTES

DESPUES

A (Andlisis)

Pcte. de sexo femenino de 13.8 afos de edad. Dx: Sindrome de
Wolf Hirschhorn. Peso: 25.8 Kg; Talla: 134 cm. Pliegue bicipital:
10 mm, Pliegue tricipital: 10.33 mm. APP: Trastorno de la
deglucion, ausencia de reflejo de masticacion. Pcte. recibe
nutricién enteral, via gastrostomia. La dieta actual se basa en 4
porciones de un complemento nutricional pediatrico (200 ml c/u
de 1Kcal/ml).

Pcte. de sexo femenino de 13.9 afos de
edad. Dx: Sindrome de Wolf Hirschhorn.
Peso: 26.8 Kg; Talla: 134 cm. Pliegue
bicipital: 12 mm, Pliegue tricipital: 12.67 mm.
La dieta actual se basa en 3 porciones de un
complemento nutricional para adultos

(1.5 Kcal/ml, ademas, dieta liquida completa;
hipercaldrica e hiperprotéica usando

2 porciones (200 ml ¢/u) de alimentacién
preparada en casa con una variedad de
alimentos tolerables.

D (Diagnéstico)

Dificultad para consumir alimentos por via oral, relacionada con
trastorno de la deglucidn, lo que se ve evidenciado en su
historia clinica. Reflujo gastroesofagico, relacionado con malas
practicas de suministro de alimentos por via enteral y posicion
incorrecta durante la alimentacion, lo que se ve evidenciado en
su historia clinica. Estrefiimiento, relacionado con consumo
deficiente de agua, dieta basada en complementos nutricionales
y suspension de alimentos artesanales, lo que se ve evidenciado
en su historia dietética.

Transito intestinal normal, relacionado con
consumo suficiente de fibra, agua y aceite
de oliva; dieta basada en complementos
nutricionales y alimentos artesanales, lo
que se ve evidenciado en su historia
dietética.

I (Intervencion)

Educacion Nutricional: Registrar el seguimiento del plan de
alimentacion recomendado por el nutricionista de cabecera y que
es adaptado a los requerimientos nutricionales para la edad,
estado fisioldgico y nivel de tolerancia al alimento. Objetivos:
Sistematizar la alimentacion enteral recomendada para minimizar
los sintomas de reflujo gastroesofagico y estrefiimiento. Mejorar
los procesos de preparacion y suministro de alimentos.

Objetivos: Mantener el transito intestinal
normal, el progreso de la disminucion de
los sintomas de reflujo gastroesofagico y los
procesos de preparacion y suministro de
alimentos.

M (Monitoreo)

Monitorear la ingesta caldrica y de nutrientes, a través del uso
de un diario de alimentos en casa, que sera documentado
durante 4 dias de la semana. Registro de la ganancia/pérdida de
peso corporal de la paciente, cada dos semanas. Monitoreo de
ingesta de nutrientes. Monitoreo del tejido adiposo y muscular, a
través de la medicién de pliegues subcutaneos (bicipital y
tricipital) y circunferencia media del brazo. Imparticién de
educacion nutricional a todo el personal que se encarga del
cuidado de la paciente. Monitoreo de la tolerancia a nuevos
alimentos, a través de un registro de tolerancia.

Evaluar la instruccion de educacion
nutricional impartida a todo el personal que
se encarga del cuidado de la paciente.

E (Evaluacion)

Evaluacion de la evolucion de la ingesta e indicadores
antropométricos del paciente, en cuanto a peso, talla y masa
grasa, a través de la aplicacion de métodos estadisticos (prueba
de normalidad).

Evaluacion de la evolucion de Kcal y
nutrientes consumidas, y comparacion en la
evolucion en cuanto a peso, talla y masa
grasa, a través de la aplicacion de métodos
estadisticos (prueba de hipdtesis pareado
no paramétrica).

Fuente: Elaboracion propia.
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Figura 1. Representacion grafica de la evolucion del consumo de kilocalorias, carbohidratos, proteina, grasas, hierro, acido félico, , vi-

tamina A y vitamina D.
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Se observo una diferencia significativa (p-value=<0.001) entre las medianas de todos los indicadores comparando entre el antes y el des-

pués en cada prueba de hipdtesis en un periodo de evaluaciéon de 32 dias. La linea roja separa los dias de seguimiento antes y después de

la educacién nutricional.
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Figura 1 continuacion. Representacion grafica de la evolucion del consumo de kilocalorias, carbohidratos, proteina, grasas, hierro,

acido fdlico, vitamina A y vitamina D.
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Se observo una diferencia significativa (p-value=<0.001) entre las medianas de todos los indicadores comparando entre el antes y el des-
pués en cada prueba de hipdtesis en un periodo de evaluacion de 28 dias. La linea roja separa los dias de seguimiento antes y después de

la educacién nutricional.

Figura 2. Representacion grafica de la evolucion de indicadores antropométricos.
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Se reportd un incremento progresivo en los indicadores antropométricos, lo que se ve evidenciado en una diferencia estadisticamente sig-
nificativa con un 95% de confianza (p-value<0.001), entre las mediana de las mediciones promediadas durante la etapa de observacién

(2 mediciones A1, A2) y la etapa de intervencion (2 mediciones D1,D2).
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DISCUSION

La implementacion de alimentacion enteral a domicilio para
pacientes con SWH presume una duracion extendida de so-
porte nutricional en pacientes estables y es un hecho que re-
quiere de la participacion de un grupo multidisciplinario que
incluye la interaccion entre profesionales de la salud, el pa-
ciente y los individuos que conforman el entorno del mismo.

A los profesionales de la salud les corresponde el compro-
miso de educar al paciente y su entorno familiar, acerca de
los cambios anatémicos, fisioldgicos y psicosociales que atra-
vesara al mantener una nutricién enteral, asi como los cui-
dados minimos necesarios para que la via de acceso de los
alimentos sea exitosa, a largo plazo. No obstante, la educa-
cion sobre el paciente al cuidador antes de llevarlo a su ho-
gar con su nueva forma de vida, no siempre se cumple en
nuestro pais, ademas, existen casos donde el paciente no
presenta independencia suficiente por lo que necesita de la
asistencia de otro individuo encargado de diversas activida-
des, ademas de su alimentacion; la mayoria de las veces los
cuidadores son eventuales y, debido a la falta de disponibili-
dad econdmica de los hogares ecuatorianos, son individuos
que no han recibido un entrenamiento previo sobre cuidados
enterales en pacientes domiciliados, lo que repercute en
complicaciones a futuro.

Debido a todo lo mencionado anteriormente, se evidencia
la importancia de aplicar educacion nutricional en los hogares
que cuentan con un paciente con ostomia, asi como también
la necesidad de disponer con una guia para la correcta mani-
pulacidén y preparacion de alimentos; procesos de limpieza,
esterilizacion de utensilios y cuidados minimos esenciales
para el mantenimiento de alimentacion enteral en pacientes
con Sindrome de Wolf Hirschhorn estables domiciliados con
gastrostomia, adecuado a la realidad ecuatoriana.

Finalmente, se espera que todo lo enunciado sea aprove-
chado como guia e inspiracion para el desarrollo de nuevos
proyectos e implementacién de alimentacion enteral a otros
pacientes, en lid de ayudar a individuos con complicaciones
similares.

CONCLUSIONES

La combinacion de indicadores cualitativos y cuantitativos
permitié evaluar la mejora del estado nutricional del pa-
ciente cuando se usé el manual disefiado para el contexto
especifico de la paciente. A pesar de que este manual es es-
pecifico para el contexto, se recomienda para el uso de ali-
mentacion enteral de pacientes domiciliados en general, ya
que se evidencia que el seguimiento sistematico de las re-
comendaciones basicas de alimentacion enteral son la clave
para un estado nutricional adecuado. Futuros estudios de-
berian hacerse en una muestra representativa en pacientes
con gastrostomia domiciliados para validar nuestros resulta-
dos externamente.
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