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Resumen

Aplicar el proceso de atencién de enfermeria basado en el modelo del desarrollo humano de Jean
Watson, para asi poder mejorar la calidad de vida del paciente mediante un plan de cuidados
especializados dirigido a pacientes con sindrome de Apert. La metodologia aplicada fue un estudio
de caso, larecoleccion de datos se realizé mediante una serie de preguntas las cuales tienen un orden
cronoldgico para identificar el desarrollo del paciente para implementar las intervenciones conforme
sus necesidades y el modelo de enfermeria. Se sustenta el caso de un paciente masculino de 14 afios
de edad, Su nacimiento se realizdé en la maternidad de Santa Rosa, en donde debido a decisiones
médicas, se le realiz6é una cesdrea, recién nacido tuvo un peso de 2.740 gramos, una talla de 44 cm,
perimetro cefdlico 38,5 cm, presentaba algunas alteraciones fisicas como craneosinostosis,
mandibula prominente, hipertelorismo, exoftalmos, cuello corto y ancho, puente nasal hundido,
mandibulas con presencia de hipoplasia, sindactilia en miembros superiores e inferiores, espina bifida;
en la actualidad el paciente se encuentra estable y con los siguientes parametros estatura de 97 cmy
con un peso de 20 kg.

Palabras clave: sindrome de apert, alteraciones genéticas, retraso mental, deformidades

Abstract

To apply the nursing care process based on Jean Watson's human development model, in order to
improve the patient's quality of life through a specialized care plan aimed at patients with Apert
syndrome. The methodology applied a case study; data collection was carried out through a series of
questions which have a chronological order to identify the patient's development to implement
interventions according to their needs and the nursing model. The case of a 14-year-old male patient
is supported. His birth took place in the Santa Rosa maternity ward, where due to medical decisions, a

LATAM Revista Latinoamericana de Ciencias Sociales y Humanidades, Asuncidn, Paraguay.

ISSN en linea: 2789-3855, enero, 2025, Volumen VI, Nimero 1 p 730



mailto:mherrera10@utmachala.edu
https://orcid.org/0009-0008-1951-6302
mailto:jpardo5@utmachala.edu.ec
https://orcid.org/0009-0003-4409-7473
mailto:asotomayor@utmachala.edu.ec
https://orcid.org/0000-0002-3616-7633

®
Redﬁilat » LATAM| REVISTA LATINOAMERICANA DE CIENCIAS SOCIALES Y HUMANIDADES

Red de Investigadores
Latinoamericanos

cesarean section was performed, the newborn weighed 2,740 grams, a height of 44 cm, head
circumference 38.5 cm, presented some physical alterations such as craniosynostosis, prominent jaw,
hypertelorism, exophthalmos, short and wide neck, sunken nasal bridge, jaws with the presence of
hypoplasia, syndactyly in upper and lower limbs, spina bifida; At present the patient is stable and with
the following parameters: height of 97 cm and weight of 20 kg.

Keywords: apert syndrome, genetic alterations, mental retardation, deformities
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INTRODUCCION

El sindrome de Apert es una afeccién de herencia autosémica, se da por los genes defectuosos de uno
de los padres el cual se lo denomina como el gen dominante, en donde este se podra transmitir de
manera aleatoria al heredero , se identifica porque se da anomalias genéticas, musculares y
neuroldgicas, este puede ser detectado desde el embarazo, en donde se va desarrollando en el feto
provocando ciertas alteraciones y particularidades del sindrome, como lo es el cierre prematuro del
craneo durante la gestacion, alteraciones metabdlicas, deformidades esqueléticas, sindactilia en
extremidades superiores e inferiores, espina bifida, y malformaciones mandibulares (Yumar Diaz et al.
2019). Teniendo relacién con el presente caso que presenta las caracteristicas ya mencionadas.

El hueso frontal y occipital son los que estdan en modo de aplanamiento en donde se produce toda la
malformacion del craneo, y es ahi en donde ocurre un cierre prematuro en las suturas craneales la que
permite el proceso natural de crecimiento del cerebro, provocando que los huesos presionen y esto
provoca una presion intracraneal en donde la misma es muy comun en los sindromes relacionados con
el desarrollo cerebral, aqui también la discapacidad intelectual esta presente acompafiado de una mala
oclusién mandibular, a este sindrome también se lo conoce como craneosinostosis este suele ser muy
escaso, a nivel mundial se dice que tiene una prevalencia de 1 cada 160-165 mil recién nacidos,
provocando cierto grado de interés e interrogantes para futuras investigaciones. (Ibarra et al. 2022)

Por otro lado, en Latinoamérica existen algunos casos del sindrome de Apert, estas cifras ain no han
sido cuantificadas, pero afectan al menos el 0.02% de la poblacién general. En Ecuador el ministerio
de Salud Publica (MSP) no lleva un censo ante este sindrome debido a su bajo indice, pero el mismo
es conocido por sus notables caracteristicas, en donde se lo puede diagnosticar en una etapa prenatal
y luego del nacimiento. Por otro lado, el sindrome de Apert estd relacionado con el sindrome de Pfeiffer
en donde el mismo afecta a nuestro pais con una incidencia de 1 por cada 100.000 habitantes
teniendo un porcentaje de transmision autosémica del 50% y una tasa de mortalidad del 78%. (Oliva
and Veldsquez 2023)

Cuando un embrién o feto estan en desarrollo existen diferentes factores de riesgos lo cual da paso a
un mal desarrollo de cada uno de los aparatos y sistemas del cuerpo, causando dicho sindrome, entre
estos factores de riesgo tenemos los antecedentes genéticos familiares, esto puede ser tener
familiares con sindrome de down, sindrome turner, sindrome de william, entre otros, se ha evidenciado
que la exposicion a agentes quimicos y radiactivos son unos de los causantes de muchos sindromes,
estos tienen la capacidad de cambiar las cadenas del ADN, otro de los factores de riesgo es que los
padres tengan una edad muy avanzada, y que la madre haya intentado interrumpir el embarazo de
manera farmacoldgica o que haya usado un anticonceptivo durante la gestacion. (Santana and Velasco
2021)

Las causas del sindrome de Apert se debe a un cambio especifico de un gen a esto se le llama
mutacion. El gen es llamado receptor dos del factor de crecimiento de fibroblastos, en la cual este es
de suma importancia para el crecimiento de los huesos y si este gen tiene una alteracién va a tener
consecuencias como una craneosinostosis, alteracion de los huesos de la cara (craneofaciales)
causando por consecuencias otras mutaciones como lo es la sindactilia; asimismo este gen tiene
relacién con otros sindromes como el de Pfeiffer, Crouzon y Jackson-Weiss. Si uno de los dos padres
transmite el gen que esta alterado o defectuoso el hijo presentara este sindrome, la mayoria de los
casos que se presentan suelen ser sin ningtn familiar conocido, esto se debe a generaciones pasadas
o familiares lejanos. (Diaz et al. 2019)

Cuando se encuentra un paciente con estos sindromes las complicaciones suelen ser muchas y
notables como por ejemplo tenemos deformidad craneales y en extremidades, también esto lleva un
retraso intelectual, las otras complicaciones varian como la hipoplasia junto a hipoplasia maxilar,
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estrabismo, paladar hendido y septo nasal desviado, en estos pacientes hay que tener un adecuado
control con el profesional de odontologia, en ellos hay un riesgo mas alto en desarrollar las caries y
asimismo puede ocurrir ausencia de dientes, las complicaciones pueden también ser una ceguera
debido a lo que ocurre un aumento intraocular, se puede presentar otitis, pérdida de audicion,
hidrocefalia, alteraciones cardiacas, respiratorias, alteraciones en la columna en la cual puede haber
vértebras fusionadas y también complicaciones gastrointestinales. (Chiran et al. 2023)

El sindrome de Apert es una condicion genética rara que afecta el desarrollo craneal, las extremidades
y otros sistemas del cuerpo. Los signos comunes incluyen cierre prematuro de las suturas craneales,
deformidades faciales, ojos prominentes, hendimiento en labio o paladar, anomalias en manos y pies,
problemas en la piel y mucosas, asi como complicaciones neuroldgicas y respiratorias. Estos
pacientes pueden experimentar dificultades cognitivas, cardiacas y digestivas. El manejo requiere un
enfoque médico integral que puede incluir cirugias reconstructivas, terapias y atencién especializada
para mejorar la calidad de vida y abordar las necesidades individuales de cada persona afectada por
esta condicion. (Conrady et al. 2023)

Para detectar el sindrome de Apert se puede realizar una ecografia prenatal en el tercer trimestre
de embarazo, aunque por lo general a la semana 19 de gestacion se pueden detectar anomalias
craneales asociadas a la patologia. Se debe visitar al cirujano craneofacial y un genetista para la
evaluacidn embrionaria o fetal, también el médico puede indicar una radiografia para hallazgos como
sindactilia y cutanea de dedos en ambas manos, o tomografia computarizada, aunque por lo general
es detectada por ecografias durante los primeros meses de gestacion.(Flores and Barros 2023)

El tratamiento del sindrome Apert dependera mucho de los criterios médicos en donde intervendra el
equipo multidisciplinario que realicen un diagnostico asertivo al paciente y complementen los estudios
para priorizar sus tratamientos. El médico pediatra y neurocirujano deben considerar los antecedentes
genéticos familiares. Se realiza seguimiento desde su nacimiento para valorar su evolucién, los
tratamientos mas comunes suele ser el quirirgico de manera prematura, esta intervencion se debe
realizar a los 6 meses de vida a los pacientes con este sindrome, el cual trata de unir mediante una
descompresion de las suturas craneales y poder evitar el edema o acumulacién de liquido cerebral (
hidrocefalia), el procedimiento tiene como fin evitar las deformidades y el mal desarrollo cerebral,
restableciendo asi las funciones fisiolégicas del paciente.(Cayén et al. 2022)

Los cuidados de enfermeria frente a este sindrome estan enfocados en la atencion integral del paciente
, asi como en el déficit de autocuidado del paciente y sobre la educacion familiar al cuidador, en donde
los principales objetivos esta en restablecer y mejorar las condiciones de vida del paciente y el familiar
enfocados al apoyo en el desarrollo fisioldgico, cognitivo, asistencia en alimentacion, asistencia en
fisioterapia, prevencion de complicaciones y el fomento de la independencia limitada del paciente para
que este sea capaz de realizar las actividades cotidianas y poder adaptarse a los cambios de vida que
el sindrome pueda producir en un futuro.(Cuidados de Enfermeria en el Recién N...)

DESCRIPCION DEL CASO

Paciente masculino de 14 afios de edad, con diagndstico de sindrome de Apert que reside en la ciudad
de Santa Rosa, vive con sus padres y queda al cuidado de su abuela materna que es adulta mayor,
paciente presenta alergias al frio, polvo, clima himedo, asi como resistencia a los sedantes. Madre
menciona tener solo un hijo por la probabilidad de que el diagnéstico se repita en un segundo producto,
nos refiere haber asistido a los controles prenatales indicados, donde no presenta ninguna novedad en
el embarazo, en el Ultimo control se realiza ecografia la misma que reporta anomalias en el feto. En los
antecedentes familiares genéticos, manifiesta tener un familiar con Sindrome de Down y sindrome
metabdlico, hipertension arterial, diabetes mellitus tipo Il y obesidad GI. Tratamiento habitual con
broncodilatadores, vasodilatadores y suplementos vitaminicos para mantener su desarrollo.
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Paciente producto Unico de madre primigesta, nacido a las 39 semanas de gestacién por cesarea, al
nacimiento pesa 2.740 gramos, talla 44 cm, perimetro cefdlico 38,5 cm. se desconoce el apgar al nacer
y otros datos que podrian ser orientadores en el caso; presenta cierre prematuro de las suturas
craneales, deformidades faciales, ojos prominentes, paladar hendimiento, anomalias en manos y
pies(sindactilia), asi como complicaciones neurolégicas y respiratorias. Al momento del nacimiento
presenta complicaciones hace un cuadro de distrés respiratorio y cianosis generalizada, por lo cual se
suministra oxigeno y estuvo internado en el drea de Unidad de Cuidados Intensivos Neonatales (UCIN)
por 10 dias mejorando su cuadro, se realizan controles con tomografias, ecografias y radiografias,
donde se identifica macrocefalia debido a la prematuridad de los cierres de las suturas craneales lo
cual no permitio el desarrollo del cerebro causando retraso mental.

En la actualidad el paciente cuenta con 14 afios y sus medidas antropométricas son talla de 97 cmy
un peso de 20 kg, es capaz de realizar ciertas actividades cotidianas, como escribir, comer ciertos
alimentos de manera autonoma, actualmente no asiste a una escuela para personas con capacidades
especiales, él es capaz de convivir y mantener cierto grado de sociabilidad con nifios, adolescentes y
adultos adaptandose asi a su entorno, el paciente posee una adecuada comunicacién con los
cuidadores y les hace conocer sus necesidades e inquietudes. Paciente mantiene controles habituales,
como son pruebas genéticas, perfil de quimica sanguinea, hemograma completo, pruebas especificas
como las funciones renales y hepaticas.

PLAN DE CUIDADOS DE ENFERMERIA PARA EL PACIENTE Y EL CUIDADOR BASADO EN LA TEORIA DE
JEAN WATSON

Tras la valoracién del paciente se identifica el diagnéstico: Sindrome De Apert. EI NANDA (North
American Nursing Diagnosis Association) lo define como "diagndstico clinico que abarca un grupo
especifico de diagnosticos enfermeros que se presentan simultdneamente y que requieren ser tratados
de manera integral mediante intervenciones similares".

El diagnéstico de Nanda estd orientado: Al Dominio 13, (Crecimiento/ Desarrollo) Riesgo de retraso en
el desarrollo, clase 2 (Desarrollo).

Las caracteristicas determinantes son las siguientes:
Edad: 14 afos

Estatura de: 97 cm

Peso: 20 kg

Factores relacionados al diagnéstico de prioridad:
Retraso mental

Déficit para realizar actividades cotidianas
Requerimiento de cuidador

Trastornos alimentarios

Trastornos genéticos

Déficit de atencion

Déficit de aprendizaje
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Luego de priorizar el diagndstico principal se procede a realizar la planificacién con respecto a los
objetivos que se requiere plantear para el paciente y los cuidadores, siguiendo como guia la taxonomia
Noc- Nanda.

Cada objetivo Noc estardn relacionados y calificados con los respectivos indicadores, los cuales se
determiné puntuarlas a partir de la Escala De Likert, donde:

No comprometido= 5

Levemente comprometido= 4
Moderadamente comprometido= 3
Sustancialmente comprometido= 2
Gravemente comprometido= 1

Esta escala tiene como principal objetivo determinar la puntuacién Diana ( valoracion inicial del
paciente con respecto a la evaluacién e intervencion final), con la finalidad de identificar si el plan de
cuidados ha alcanzado y cumplido los objetivos.

El primer Noc propuesto es:

[221122] Proporciona nutricion adecuada a la edad

[221102] Elimina los peligros ambientales controlables

[221104] Estimula el desarrollo cognitivo

[221105] Estimula el desarrollo social

[221127] Selecciona un cuidador complementario adecuado
[221131] Proporciona cuidados de problemas de salud puntuales
[221128] Controla al cuidador complementario

El Segundo Noc propuesto es:

[290318] Analiza los cambios del desarrollo con el adolescente
[290206] Controla el uso del equipo deportivo y recreativo
[290217] Utiliza estrategias para prevenir la exposicion a productos quimicos toxicos
[190801] Reconoce los signos y sintomas que indican riesgos
[190813] Controla los cambios en el estado general de salud
[210108] Disminucidn de la capacidad para concentrarse
[120613] Utiliza tratamientos para prolongar la vida

Las actividades de enfermeria se las realizard basandose en los objetivos Noc-Nanda y las
intervenciones seran propuestas de acuerdo a la realidad y necesidades del paciente y cuidador.
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Tabla 1

Control de sintomas

(1608) CONTROL DE SINTOMAS

Definicion: Acciones para minimizar los cambios adversos percibidos en el funcionamiento fisico y

emocional.

Planificacion: Educacion al cuidador: Identificacion de signos y sintomas de riesgo.

Actividades: Instruir a los cuidadores la identificacién de los signos y sintomas que pongan en
riesgo la salud del paciente.
Educar al cuidador a controlar el uso de los medicamentos de riesgo, mediante la
farmacovigilancia y efectos secundarios.
Educar a los cuidadores sobre la importancia de la inspeccion diaria del estado
fisico y cognitivo del paciente.
Educar a los cuidadores a evaluar constantes vitales del paciente para
identificacién de complicaciones.

Tabla 2

Estado nutricional

(1004) ESTADO NUTRICIONAL

Definicion: Grado en que los nutrientes son digeridos y absorbidos para satisfacer las necesidades

metabdlicas.

Planificacion: Educacién al cuidador: Identificar los alimentos que brindan el soporte nutricional
fisiolégico del paciente

Actividades: Instruir al cuidador cuales son los alimentos nutritivos para el paciente conforme
las necesidades nutricionales.
Brindar plan alimenticio especializado a las capacidades digestivas del paciente.
Educar al paciente como presentar alimentos llamativos para favorecer apetito al
paciente.
Educar al paciente qué tipo de alimentos debe consumir el paciente de acuerdo a
sus capacidades deglutorias.

Tabla 3

Riesgos de lesiones

(00035) RIESGO DE LESIONES
Definicion: Susceptible al dafio fisico debido a las condiciones ambientales que interacttan con los
recursos adaptativos y defensivos del individuo, lo que puede comprometer la salud.

Planificacion: Educacién al cuidador: Identificar los principales peligros ambientales que puedan
comprometer la salud del individuo.
Actividades: Aljar objetos cortopunzantes del alcance de la persona cuidada.

Mantener apartado productos quimicos que puedan comprometer el estado de
salud de la persona cuidada.

Educar al paciente cudles son los principales objetos que puedan provocar dafios a
su salud.

Adecuar el entorno fisico del paciente, brindando un ambiente seguro y confortante.

El plan de cuidados serd evaluado conforme el propésito planteado en el plan de cuidados mediante
indicadores Diana y las actividades realizadas con el paciente en donde se obtuvo datos favorables
tanto para el paciente y los cuidadores.
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RESULTADOS
Tabla 4

Indicadores basados en puntuacion Diana Inicial

Indicadores Criterios a evaluar NOC #1 Evaluacion inicial Evaluacion final
112345123 |45

[221122] Proporciona nutricion adecuada a la X X
edad

[221102] Elimina los peligros ambientales X X
controlables

[221104] Estimula el desarrollo cognitivo X X

[221105] Estimula el desarrollo social X X

[221127] Selecciona un cuidador X X
complementario adecuado

[221131] Proporciona cuidados de problemas X X
de salud puntuales

[221128] Controla al cuidador complementario | x X

Fuente: elaboracion propia.
Tabla 5

Indicadores basados en puntuacién Diana Final

Indicadores Criterios a evaluar NOC #2 Evaluacion inicial Evaluacion final
1 2|(3(4|5(1|/2[3 /4|5

[290318] Analiza los cambios del desarrollo con X X
el adolescente

[290206] Controla el uso del equipo deportivo y X X
recreativo

[290217] Utiliza estrategias para prevenir la X X
exposicioén a productos quimicos
toéxicos

[190801] Reconoce los signos y sintomas que X X
indican riesgos

[190813] Controla los cambios en el estado X X
general de salud

[210108] Disminucién de la capacidad para X X
concentrarse

[120613] Utiliza tratamientos para prolongar la X X
vida

Fuente: elaboracion propia.
DISCUSION

El paciente estudiado presenta deformaciones a nivel de craneo, presentando craneosinostosis,
hipertelorismo y exoftalmos, ocasionando el deterioro en el aprendizaje y un déficit cognitivo
secundario, en referencia al estudio de Torres y colaboradores en ese caso se presenta a nivel craneal
las mismas condiciones en los casos estudiados, donde se producen deformidades y escasa
expansion del cerebro y en otros casos macrocefalia, se puede apreciar rasgos como el hipertelorismo
que es el aumento de la separacion de ojos, la hipoplasia con el desarrollo incompleto del tercio medio
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facial y exoftalmos donde los ojos sobresalen de posicidon normal y aspectos neurolégicos como la
presencia de retraso mental moderado y déficit en el desarrollo neurolégico y crecimiento cerebral.
Torres Salinas et al. 2021)

Una de las caracteristicas clinicas que se manifiesta en el estudio de caso son las deformidades en
extremidades, principalmente en las manos denominada, sindactilia, que es la fusién de los dedos
medio, indice y anular de una o ambas extremidades. En relacién con el estudio de caso de Abril Gaona
y colaboradores donde habla sobre 4 caracteristicas comunes que se presentan en el sindrome de
Apert, como: el pulgar corto con desviacion radial, sindactilia en dedos indice, anular y mayor, también
en el cuarto espacio interdigital y sinfalangia, el procedimiento a seguir es consultar al cirujano para el
procedimiento quirdrgico, que permita la separacién de los dedos con la finalidad de mejorar la calidad
de vida que le permita ejecutar sus actividades diarias. (Gaona et al. 2021)

Este sindrome debe ser detectado con los medios de diagndsticos tempranos, especificamente en los
ultrasonidos para poder hallar las caracteristicas clinicas las cuales se diferencian de otros sindromes,
a nivel mundial son muy escasos los estudios relacionados a esta patologia, por ello es significativa la
importancia de la publicacién de los casos estudiados para seguir reconociendo con mayor facilidad
las caracteristicas que identifican al sindrome y asi tener mayor evidencia cientifica para futuras
investigaciones. Es esencial emplear adecuados cuidados de enfermeria integrales, donde se educara
al familiar y cuidador para mejorar las condiciones de vida de estos pacientes, con el fin de brindar un
cuidado digno y oportuno acorde a sus necesidades.

Para lo cual presentamos un plan de cuidados integral, que permita mejorar las condiciones de vida de
los nifios que presentan este sindrome, el mismo que esta en el objetivo del presente estudio,
estructurado en base a la teoria de Jean Watson, donde se enfoca principalmente en el rol del cuidador,
con el fin de brindar armonia entre cuerpo mente y alma para establecer una relacién de confianza
entre la persona cuidada y el cuidador permitiendo mejorar la calidad de vida de los mismos.

CONCLUSION

Este estudio se realizd con el fin de conocer las necesidades del paciente y sus familiares por el cual
se realiza cuidados especificos con la ayuda del proceso de atencién de enfermeria, para futuras
generaciones apliquen este proceso, el paciente se le tiene puntuales con sus citas médicas con cada
uno de sus especialistas, en estos sindromes se va aplicar el cuidado especial y la adecuada
capacitacion hacia los familiares ya que en ellos debe centrarse la paciencia por el tipo de discapacidad
que en ellos conllevan cuidados especificos, un plan de cuidado de enfermeria seria de apoyo para
que se puedan seguir guiando ante un cuidado fisico y psicolégico como en todos estos 14 afios han
venido aplicando sus cuidadores, seguir llevandolo a la escuela para mantener nutrida y ocupada su
mente, asi mismo llevarlo a los partidos de futbol para mantener fortaleciendo su sistema motor y se
vaya adaptando a la sociedad pues el nifio es muy sociable con la gente que lo rodea.

El objetivo propuesto del caso se ejecuté con éxito cumpliendo el plan de cuidados estandarizados que
permitié la armonia entre mente, cuerpo y alma, a través de una relacién de ayuda y confianza entre la
persona cuidada y el cuidador, basada en la teoria de Jean Watson, permitiendo generar procesos de
atencién integral y autocuidado.
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