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RESUMEN:

Introduccion: La Enfermedad Granulomatosa Cronica es una enfermedad de carécter
genético cuyo diagnostico tiene lugar en la edad infantil y sus sintomas principales son
infecciones severas y recurrentes junto con inflamacion que afectan a Organos
importantes. Aunque tiene una prevalencia de 1 caso por cada 200.000-250.000 nacidos
vivos, es una enfermedad cronica y altamente mortal. La supervivencia global ha
aumentado en los Ultimos afios gracias a los avances en la investigacion y en la mejora
de los tratamientos. El objetivo de este trabajo es analizar los procesos de enfermeria a
realizar durante el abordaje terapéutico del paciente mejorando su calidad de vida y la

de su familia.

Material y métodos: Para realizar esta revision bibliografica se ha realizado la bisqueda
en las bases de datos Pubmed y Scielo. La estrategia de busqueda se ha llevado a cabo
combinando descriptores junto con marcadores booleanos que, teniendo en cuenta los
criterios de inclusion/exclusion utilizados, se han obtenido 700 articulos, de los cuales

han sido analizados 35 de ellos.

Resultados: En los resultados obtenidos se observa que el abordaje terapéutico con
Trasplante de Médula Osea disminuye la mortalidad hasta un 10%. El tratamiento con
Interferdbn-gamma se ha observado que reduce la gravedad y la recurrencia de las
infecciones. La Terapia Génica tiene efectos positivos en los pacientes, ya que mejora el
estado de inmunosupresion. Hay evidencia de que los cuidados enfermeros participan en
la recuperacion del paciente y contribuyen en la mejora de la calidad de vida del

paciente y de su familia.

Conclusién: Debido a que es una enfermedad crénica, los cuidados de enfermeria son
fundamentales para el mejor estado del paciente. Estos cuidados consisten en la
disminucion de la ansiedad y angustia, dando apoyo emocional tanto al paciente como a

su cuidador.

PALABRAS CLAVE: Enfermedad Granulomatosa Cronica (ECG), Terapia Génica,
Trasplante Médula Osea, Calidad de vida.
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1. INTRODUCCION:

La Enfermedad Granulomatosa Crénica (EGC) es una enfermedad de caracter genético
cuyo diagnostico tiene lugar en la edad infantil y cuya gravedad es tal, que produce la
muerte del paciente a edades muy tempranas. Considerando el rango de edad a la que
fallecen estos pacientes, se ha conseguido en los Ultimos 40 afios, una mejor
supervivencia en todo el mundo: en 1970, la mayoria de las muertes ocurrieron en
edades inferiores a los 10 afios y, en 1980, el 50% de los pacientes fallecian a los 10
afios de edad. Hoy en dia, como demuestran los estudios mas recientes, la mayoria de

los pacientes consigue alcanzar la edad adulta’.

La supervivencia global en la Enfermedad Granulomatosa Cronica ha cambiado
considerablemente en las Gltimas dos décadas y, ahora mismo, alrededor del 90% de los
casos consiguen llegar a la edad adulta. Este cambio es debido a un mejor

reconocimiento y concienciacion, a nivel internacional, de esta enfermedad?.

La Enfermedad Granulomatosa Cronica fue descrita como una inmunodeficiencia
primaria en la cual existe un trastorno en las células fagociticas. Estas células pierden su
capacidad para acabar con bacterias y hongos provocando, ademas, una inflamacién

excesiva con formacién de granulomas en los tejidos®.

La Enfermedad Granulomatosa Croénica se describié por primera vez en los afios 50
como “Enfermedad granulomatosa fatal de la infancia”. Después, en los afios 60,
diversos estudios asociaron esta enfermedad con un deterioro en la actividad neutréfila
bactericida. Se demostr6 un incremento en el consumo de oxigeno y en la formacién de
peroxido de hidrogeno. Este rapido consumo de oxigeno fue inicialmente asociado con
el incremento de la respiracion mitocondrial, pero mas tarde se asocié con el complejo
NADPH oxidasa. Como consecuencia, la Enfermedad Granulomatosa Cronica fue

identificada como un deterioro de la activacion del complejo NADPH oxidasa”.

El tratamiento actual se basa en el control de los procesos infecciosos y la profilaxis

antimicrobiana®.

La administracion de interferobn-gamma humano recombinante estid indicada como
tratamiento profilactico e inmunomodulador, y con él se ha observado una disminucion

de la recurrencia y gravedad de las infecciones. EI mecanismo de accién no estd
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esclarecido totalmente pero se sabe que se basa en la estimulacion del sistema NADPH
oxidasa, principalmente porque induce una mayor expresion de gp91-phox, esto implica

su mayor eficacia en las formas ligadas al cromosoma X°.

Otra de las propuestas seria el trasplante de médula dsea, pero hasta el momento no
existe acuerdo sobre este enfoque curativo, ya que presenta limitaciones importantes
como la dificultad de encontrar donante histocompatible, la alta probabilidad de
desarrollar enfermedad injerto contra hospedero y la susceptibilidad a microorganismos
oportunistas dada la inmunosupresién generada por las condiciones mieloblativas

previas al trasplante®.

Otra opcion curativa para esta enfermedad seria la terapia génica, que consiste en la
incorporacion de trasgenes a células mieloides. Esta opcion de tratamiento se ha llevado
a cabo en estudios con animales y ha dado mejor resultado que con células progenitoras
hematopoyéticas humanas. Se espera que con nuevas técnicas se pueda mejorar este tipo

de terapia”.

De acuerdo con los estudios de cohortes realizados en Estados Unidos y en Europa, la
prevalencia de esta enfermedad es de 1 caso por cada 200.000-250.000 nacidos vivos,
aungue la incidencia real podria ser mas alta si incluimos en los calculos la experiencia
clinica. Por otro lado, el contexto geografico y sociocultural, que influye en la
frecuencia de matrimonios consanguineos, cambia el balance entre la forma recesiva
ligada al cromosoma X (XR-EGC) y la forma autosdmica recesiva de la enfermedad
(AR-EGC) vy, ademés, determina la distribucion de ambos tipos de herencia en

diferentes paises’.

Uno de los problemas que acarrea esta enfermedad son las infecciones, las cuales, si no
se pone remedio, contintan apareciendo a lo largo de la vida del paciente siendo
invasivas y muy severas. Aunque las infecciones continuas son la causa de muerte en la
mayoria de los casos, la edad a la cual fallecian los pacientes junto con el nimero de

pacientes que sobreviven a la enfermedad, se ha incrementado bastante’.

Aunque los patogenos causantes de las infecciones son, en la mayoria de los casos, los
mismos, son las infecciones fungicas las que determinan la incidencia de la enfermedad

y la mortalidad; siendo la recurrencia de las infecciones bacterianas las que contribuyen
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a la aparicion de enfermedades crdnicas que afectan a dérganos importantes como

higado, pulmén y rifién®.

Aunque las terapias fungicas y la profilaxis mas generalizada han contribuido
probablemente al incremento en la supervivencia de este tipo de pacientes en la Gltima
década, la probabilidad de padecer una infeccion invasiva sigue siendo alta. Por lo tanto,
determinar el agente causal es esencial para conseguir un manejo efectivo de la

enfermedad®.

La magnitud de este problema reside en que, tanto las infecciones recurrentes en
organos importantes del cuerpo humano como las enfermedades cronicas que se
producen, conlleva con el tiempo la muerte del paciente. Otro dato importante es que los
pacientes que padecen la enfermedad son, en su mayoria nifios, que pueden fallecer si

no se implanta un tratamiento.

Las dificultades econdémicas relacionadas con los elevados precios, el incremento de los
copagos Y los seguros, pueden disminuir el cumplimiento y el éxito del tratamiento por
parte del paciente; especialmente, si eligen limitar sus cuidados médicos a causa de las
preocupaciones sobre los costes del tratamiento. Teniendo mejor informacion sobre los
costes y los resultados puede ayudar a los pacientes y a sus cuidadores a crear un plan

financiero, por lo que se evitaran comportamientos nocivos relacionados con su salud®.

En cuanto a los costes que supone el tratamiento de la Enfermedad Granulomatosa
Crbnica, vamos a destacar dos principales: el trasplante de médula Gsea y la terapia

génica.

El trasplante de médula désea esta en la lista de los diez procedimientos que suponen
mayor coste a los hospitales’. Entre el afio 2004 y 2007, el trasplante de medula 6sea ha
incrementado un 85% los costes de los hospitales. Ademéas de que el coste de este
tratamiento, va a adquirir un incremento considerablemente importante debido a su
extensa aplicacidon. Se conoce que, aunque hay diferencias en cuanto a los diferentes
métodos de trasplante, el trasplante de médula Gsea autdlogo es generalmente menos
costoso que el alogénico. Las evaluaciones econdmicas de este tratamiento son dificiles
de comparar entre paises ya que existen diferencias en los sistemas de salud, las edades
de los pacientes a los que se les realiza trasplante y las p6lizas econémicas.
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Los factores asociados a los altos costes del trasplante de meédula Gsea son las

caracteristicas del paciente, la experiencia del centro en el que se realiza el trasplante, el
tipo de injerto, la duracion de la hospitalizacion y las complicaciones derivadas del

trasplante (si las hubiera)®.

Segun estudios estadounidenses, se puede decir que, en general, los tratamientos que
suponen un coste inferior a 50.000 dolares por afio de vida ajustado por calidad para

alternativas disponibles, son consideradas una buena relacién calidad-precio®.

En cuanto a los costes de la terapia génica, debemos saber que es un tratamiento que,
hoy en dia, estd en proceso de investigacion y ensayos clinicos, por lo que los costes
que supondria esta terapia para el tratamiento de la Enfermedad Granulomatosa Cronica

y otras enfermedades se sabran mas detalladamente en el futuro.

Podemos concluir que, resultados exitosos publicados en los Gltimos afios, han
demostrado que la Terapia Génica es una alternativa viable para el tratamiento de
enfermedades como la Enfermedad Granulomatosa Croénica, la Enfermedad del
Parkinson, entre otras®. Dado que esta via de tratamiento promete ser una alternativa
importante para el tratamiento de enfermedades hasta hoy incurables, como es el caso
de la Enfermedad Granulomatosa Crdnica, justificaria la importancia de que todo
personal sanitario conozca la enfermedad y esta nueva modalidad terapéutica, para

poder mejorar asi en el desarrollo de su practica clinica.



R [ENFERMEDAD GRANULOMATOSA CRONICA:
WZECW T ANALISIS Y ABORDAJE TERAPEUTICO]

2. OBJETIVOS:

Objetivo general:

- Analizar los procesos de enfermeria en el abordaje terapéutico del paciente

diagnosticado de Enfermedad Granulomatosa Crénica.

Obijetivos especificos:

- Describir la Enfermedad Granulomatosa Cronica.

- Mostrar las distintas posibilidades de tratamiento de la enfermedad existentes
actualmente.

- Analizar las ventajas y los inconvenientes de las diferentes terapias destinadas al
tratamiento de la Enfermedad Granulomatosa Cronica.

- ldentificar los cuidados de enfermeria necesarios para la mejora de la calidad de

vida de los pacientes y su familia.
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3. MATERIAL Y METODOS:

En este trabajo se ha realizado una revision de la literatura sobre la Enfermedad

Granulomatosa Cronica, su tratamiento y los cuidados de enfermeria de estos pacientes.

La basqueda sistematica se ha realizado en las siguientes bases de datos: Pubmed y
Scielo. La estrategia de busqueda empleada para la busqueda de los articulos ha sido la
misma para ambas bases de datos, es decir, utilizar y combinar los descriptores,
indicados en la Tabla 1, junto con marcadores booleanos.

Tabla 1. Descriptores utilizados en la busqueda bibliogréfica.

PALABRA DESCRIPTOR ESPANOL DESCRIPTOR INGLES
Cuidados de Enfermeria Cuidados Enfermeria Nursing care
Enfermedad Granulomaotus Disease
Granulomatosa Crénica Granulomatosa Chronic
Calidad de Vida Calidad de Vida Quality of Life
Terapia Génica Terapia Génica Gene Therapy
Tratamiento Tratamiento Treatment
Avances cientificos Futuras investigaciones Future research
Diagndstico Diagndstico Diagnosis

Los criterios de inclusion y exclusién empleados son los siguientes:

e Criterios de inclusién: Se han incluido aquellos articulos obtenidos de revistas

indexadas cuya fecha de publicacion se encuentre entre 2007-2017 y articulos
escritos en espafiol y en inglés. Se han incluido revisiones bibliograficas,
ensayos clinicos, articulos de texto completo y articulos cuyo tema sea exclusivo
de la especie humana.

e Criterios de exclusién: Se han excluido aquellos articulos que no cumplan los

criterios de inclusioén y aquellos articulos cuyo titulo y/o resumen o “Abstract”

no se adaptan al tema elegido.

Una vez aplicados los criterios descritos, se han obtenido 700 articulos que, tras la

lectura del titulo, palabras clave y resumen, se han seleccionado 35 de ellos.
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4. RESULTADOS Y DISCUSION:

4.1 Enfermedad Granulomatosa Croénica

La Enfermedad Granulomatosa Crénica es una rara inmunodeficiencia primaria causada
por defectos en los cddigos genéticos de algiin componente de la nicotinamida adenina

dinucledtido fosfato oxidasa (NADPH oxidasa)?.

El sistema NADPH oxidasa es un complejo enzimatico multiproteico de cinco
subunidades llamadas gp91-phox, p47-phox, p67-phox, p22-phox y p40-phox, que estan
distribuidas por el citoplasma, las membranas citoplasmaticas y las vesiculas
fagociticas.” De acuerdo con lo observado en el articulo de Chiriaco et al.,%, si el gen
defectuoso afecta a la proteina gp91-phox hablariamos de la forma recesiva ligada al
cromosoma X, pero si el gen defectuoso afecta a cualquier otra subunidad del complejo,

hablariamos de la forma autosémica recesiva.

Marciano et al.,', en su articulo, indica que estudios europeos, estadounidenses y
japoneses muestran que XR-EGC es la forma mas comin de presentacion de esta
enfermedad (60% de los casos) comparado con AR-EGC (40% de los casos). Al
contrario ocurre con los estudios de cohortes realizados en Iran y Turquia que
demuestran que la forma AR-EGC predomina sobre la XR-EGC debido a la alta

frecuencia de matrimonios consanguineos.

A través de estudios realizados anteriormente, como se indica en el articulo de Rincén
et al.,”, se sabe que la funcion del sistema NADPH oxidasa es la formacién de especies
reactivas de oxigeno encargadas de destruir los gérmenes fagocitados durante el proceso
de estallido respiratorio de las células fagociticas. Se conoce también que, la activacién
del sistema NADPH oxidasa se caracteriza por un aumento en el consumo de oxigeno
molecular y tiene como objetivo la liberacion del radical anion superdxido dentro de la
vacuola fagocitica o al medio extracelular, produciéndose asi el estallido respiratorio.

Esta activacion esta producida por sefiales de pat6genos o citoquinas.

De acuerdo con ambos autores™ > actualmente se sabe que la produccién de especies
oxidantes microbicidas constituye la primera via de defensa contra microorganismos
infecciosos, por lo que, el fallo de este mecanismo provocara que los fagocitos sean

incapaces de eliminar los microorganismos fagocitados, produciendo muchas
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infecciones bacterianas y fungicas que afectan a 6rganos importantes. Ademas, las

infecciones no son controladas por los neutrofilos, por lo que se formaran granulomas
en los tejidos. Una de las complicaciones mas frecuentes es la inflamacion excesiva en

diferentes partes del organismo.

Song et al.,”, en su estudio, concluye que los agentes patgenos mas comunes suelen ser
Enterobacterias, Staphylococcus aureus, Nocordia, Aspergillus, Candida y
micobacterias, aunque Rincén et al.,> expone en su articulo que, dentro de todos los
posibles agentes patdgenos causantes, los de mayor importancia son Staphylococcus

aureus y Aspergillus.

Cabe afiadir que, segun el estudio de Suarez et al.,'°, se ha observado como efecto
secundario a estas infecciones tan recurrentes, un retraso en el crecimiento pondo-
estructural, siendo la primera manifestacion clinica de la enfermedad y la mas frecuente.

A causa de ello, estos nifios tienen tendencia a ser menores en talla para su edad.

Suarez et al.,*°

, expone en su estudio también las infecciones mas comunes en este tipo
de enfermos. Suelen ser: neumonia y abscesos pulmonares, infeccion de tejidos blandos
y abscesos subcutaneos, linfadenitis, gastroenteritis, abscesos hepéticos, osteomielitis vy,
en menor grado, otitis media, abscesos cerebrales y artritis séptica.

En la siguiente tabla se relacionan los patdgenos mas comunes segun diferentes autores:

Tabla 2. Comparativa de patdgenos mas comunes causantes de las infecciones.

ESTUDIOS PATOGENOS MAS COMUNES
Segal et al.,* Aspergillus, B.Cepacia, S.aureus, y Nocordia
Arango et al., S. aureus y Aspergillus
Song etal.? Enterobacterias, S. aureus, Nocordia, Aspergillus,
Candida y micobacterias
Surez et al. 19 S. aureus, B. cepacia, Serratia marcescens,

Nocardia, micobacterias y especies de Aspergillus.

B. cepacia: Burkholderia cepacia
S. aureus: Staphilococus aureus
Patogenos e infecciones mas comunes de la enfermedad y su localizacion



R [ENFERMEDAD GRANULOMATOSA CRONICA:
WZECW T ANALISIS Y ABORDAJE TERAPEUTICO]

De acuerdo con PAGID (Panamerican Group for Immunodeficiencies), referenciado en

el articulo de Rincon et al.,”, la sospecha de un caso de EGC se basa principalmente en
las sefiales de alerta que, consisten en dos o mas episodios de adenitis que requieran
drenaje quirdrgico, neumonia por hongos oportunistas, abscesos hepéticos por S. aureus
o Aspergillus, efectos adversos de la vacuna BCG, infeccion grave por S. aureus,
Serratia marcescens, B. cepacia, Pseudomonas spp, Aspergillus spp, Candida spp y

Nocordia spp, y una historia familiar de infecciones repetidas.

El diagndstico de laboratorio se fundamenta en pruebas bioquimicas que, segin se
indica en el articulo de Rincén et al.,, evaltan la capacidad de los neutréfilos de
producir anion superoxido. Se indica también que las més utilizadas, hoy en dia, son los
ensayos cualitativos como el NBT (nitroazul de tetrazolium) y las pruebas cuantitativas
mediante citometria de flujo utilizando dihidrorrodamina 123. Cuando las pruebas se
hacen simultaneamente al paciente y su madre (en el caso de los enfermos varones) es
posible deducir el patréon hereditario de la enfermedad. Después de confirmar el
diagnéstico, se procede a los estudios genéticos de los pacientes y sus familiares®.
9

Actualmente, segun el estudio realizado por Song et al.,”, se utiliza como prueba

diagnostica la dihidrorrodamina 123 mas que el NBT.

4.2. Posibilidades de tratamiento

En cuanto al tratamiento de esta enfermedad, hoy en dia, existen diferentes formas de
llevarlo a cabo. La eleccion de una u otra, depende del tipo de paciente, de su situacion

en relacion con la enfermedad y de su situacion personal y familiar.

A continuacion, se mostraran las tres posibilidades de tratamiento que existen hoy en
dia. Una vez analizadas, se debe tener siempre presente que se elegirad la que mejor se

adapte a la situacion del paciente.

e Terapia Génica:

La Terapia Génica es, segtin lo expuesto en el articulo de Osorio.,*!, una técnica que
consiste en introducir un gen funcional dentro de una célula determinada de manera que
se pueda corregir un defecto genético o transferirle a la célula una funcién adicional o

diferente de la que tiene de forma natural.

10
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Actualmente, hay dos tipos de terapia: la denominada terapia génica “ex vivo” (es la
utilizada, de acuerdo con el articulo de Osorio.,*, en el tratamiento de la Enfermedad
Granulomatosa Cronica) se obtienen células del paciente para ser modificadas en el
laboratorio y, posteriormente, implantarlas en el organismo con el defecto genético
corregido; v la terapia génica “in vivo” mediante la cual se corrige el defecto genético

pero la manipulacién genética se realiza en el cuerpo del individuo directamente.

Utilizando cualquiera de los dos tipos de metodologia de la terapia, se pueden modificar
tanto las células somaticas como las células germinales. En el primer caso, la
modificacion genética solo afecta al paciente que recibe los transgenes, mientras que, en
el segundo caso, ademas, del individuo que se somete a la terapia, puede verse afectada

su descendencia®®.

Segln lo expuesto en el articulo de Miniet & Fraguela.,*?, ambos tipos de terapia, in
Vivo y ex Vivo, usan vectores, virales o no virales, que expresan el gen o los genes de
interés terapéutico. Los vectores no virales incluyen liposomas, ADN desnudo y
complejos ADN-proteinas, mientras los vectores virales derivan de virus que se atentan

con el objetivo de prevenir la infeccion destructiva en los tejidos diana.

Ambos autores'® *2

en sus respectivos articulos, exponen que el tratamiento con este
tipo de terapia lleva impuestas una serie de cuestiones éticas como la eugenesia, es
decir, manipular genes humanos con el fin de perfeccionar caracteristicas del ser
humano; que los elevados costes de la terapia génica implicarian desigualdades sociales

0 que, a largo plazo, se propiciaria la aparicién de casos de discriminacion.

En el articulo de Osorio.,**, se expone que la Terapia Génica no se considera todavia un
tratamiento curativo para los pacientes con Enfermedad Granulomatosa Cronica, aunque
diversos estudios, como el que aparece referenciado en el articulo de Miniet &
Fraguela.,"?, muestran el gran avance en la investigacion de esta terapia en los Gltimos
afios y que, hay evidencia de que la Terapia Génica puede aportar beneficios a estos

pacientes.

En la siguiente tabla, se comparan estudios de diferentes autores sobre la Terapia

Génica:

11
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Tabla 3. Comparativa de estudios sobre Terapia Génica.

BENEFICIOS AL CUESTIONES

ESTUDIOS .
PACIENTE ETICAS
Eugenesia,
No es un )
0 ) desigualdades
Osorio., tratamiento )
_ sociales y
curativo L
discriminacion
Eugenesia,
o Aporta efectos .
Miniet & o desigualdades
" beneficiosos al ]
Fraguela., ) sociales y
paciente

discriminacion

e Trasplante de médula 6sea:

Un Trasplante de Médula Osea es un procedimiento que consiste en reemplazar las

celulas madre defectuosas de la médula dsea de una persona.

De acuerdo con lo expuesto en el articulo de Martinez et al.,*®

, €l objetivo principal del
Trasplante de Médula Osea y, también su principal inconveniente del cual derivan las
complicaciones de este tratamiento, es la administracién de altas dosis de quimioterapia
o de quimioterapia asociada a algun tipo de radiacién, que permiten tratar la patologia
de base pero que también disminuyen las células que forman la médula dsea, por lo que,
se requiere la reinfusion de las células progenitoras. A pesar de los inconvenientes del
procedimiento, en este estudio se ha conseguido una supervivencia del 100% de los

pacientes trasplantados.

Actualmente, de acuerdo con lo observado en el estudio de Kang et al.,**, el Unico

tratamiento curativo conocido hasta ahora para la Enfermedad Granulomatosa cronica

1.} en estudios de afios

es el Trasplante de Médula Osea. De hecho, segliin Kang et a
anteriores, se ha llegado a establecer una supervivencia del 85% de los pacientes con
esta enfermedad después de haber sido trasplantados. Sin embargo, segun ha

15
I,

referenciado Llamas et al.,™ en su articulo, ahora mismo existe evidencia de una mayor

eficacia para generar una remision de la enfermedad teniendo una supervivencia del
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14, 15

95% en pacientes trasplantados en 2011. Aunque ambos autores coinciden en que,
es un procedimiento que no esta exento de riesgos.

A continuacién, en la siguiente tabla, se comparan resultados obtenidos en diferentes
estudios sobre el Trasplante de Médula Osea.

Tabla 4. Comparativa de resultados obtenidos sobre el Trasplante de Médula Osea.

ESTUDIOS SUPERVIVENCIA RIESGOS
Altas dosis de

quimioterapia asociada
Martinez et al.,*® 100% pos trasplante con radiacion,
disminuye células de la

médula 6sea
Kang et al.,** 85% pos trasplante No exento de riesgos
Llamas et al.,*® 95% pos trasplante No exento de riesgos

e Interferén-gamma:

Interferon-gamma (IFN-y) es una terapia que, favorece la diferenciacion de los
linfocitos T y fomenta la respuesta inmune para alcanzar un fenotipo de linfocitos T

I.,16

protector. Por ello, de acuerdo con Delsing et al.,”, se ha visto implicado como opcion

de tratamiento en infecciones fungicas invasivas.

.,'® en su articulo expone que, hay evidencia de que el Interferon-

Ademas, Delsing et a
gamma recombinante posee un efecto beneficioso en los pacientes diagnosticados de
Enfermedad Granulomatosa Crdnica. Pero, aunque mdaltiples ensayos clinicos
demuestran los efectos beneficiosos del Interferon-gamma recombinante, inicamente se
han demostrado utilizando esta terapia como tratamiento complementario. En el articulo

1
.16

de Delsing et al.,” también se alude a que el efecto inmunoestimulante del interferén-

gamma planteado como mecanismo de accion, no ha sido investigado todavia.

13
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4.3. Ventajas e inconvenientes de la Terapia Génica, Trasplante de Médula

Osea e Interferéon-gamma

Seguidamente, se van a desarrollar las ventajas y los inconvenientes de las tres

posibilidades de tratamiento analizadas anteriormente (Terapia Geénica, Trasplante de

Médula Osea e Interferon-gamma).

Ventajas:

v

Debido a las mejoras en las condiciones de soporte durante el proceso de
trasplante tanto en el area infecciosa como en el area metabdlica, ha propiciado
la disminucion de la tasa de mortalidad considerablemente, siendo ahora del
10%",

El Trasplante de Médula Osea disminuye los sintomas de la enfermedad a tratar
y el nimero de ingresos hospitalarios de los pacientes enfermos™®.

La Terapia Génica se perfila como un tratamiento curativo prometedor para las
enfermedades hereditarias hematopoyéticas, ya que ofrece ser un trasplante de
caracter autélogo, lo que elimina las probabilidades de desarrollar EIH y mejora
el estado de inmunosupresion™.

La administracion de Interferon-gamma contribuye al mantenimiento
profilactico y es Gtil también como terapia inmunomoduladora, pudiendo reducir
la gravedad y recurrencia de las infecciones®®.

En numerosos estudios clinicos se han observado efectos beneficiosos de la
terapia con Interferon-gamma recombinante combinada con terapia antifungica
para el tratamiento de las infecciones flngicas™.

La Terapia Génica somatica presenta principios éticos mas limitados que la
germinal, ya que la transferencia génica no afectaria a la descendencia sino solo

al propio paciente'?.

Inconvenientes:

v

El Trasplante de Médula Osea (TAMO) implica ciertas limitaciones como:
dificultad para encontrar un donante histocompatible, alta probabilidad de
desarrollar la enfermedad injerto contra hospedero (EIH) e inmunosupresion

generada por las condiciones mieloablativas previas al trasplante™.

14
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v Entre las complicaciones inmediatas del TAMO relacionadas con la
quimioterapia a altas dosis, son las infecciones bacterianas y, en pacientes muy
inmunodeprimidos, infecciones debidas a gérmenes oportunistas™.

v En cuanto a las complicaciones tardias del TAMO encontramos formacion de
cataratas, hipotiroidismo e hipogonadismo con una esterilidad definitiva en
practicamente la totalidad de los hombres y la mayoria de las mujeres. Se ha
asociado también una disfuncién sexual en ambos géneros que pueden tener un
gran impacto en la calidad de vida de estos pacientes™.

v Los vectores no virales, aunque se prefieren desde el punto de vista de la
bioseguridad, son menos eficientes que los virales. Los vectores virales tienen el
inconveniente de la seguridad de su utilizacion, pues se conoce que estos
vectores pueden causar inflamacién y toxicidad en el tejido hospedero™.

v’ La Terapia Génica presenta problemas metodoldgicos que pueden contribuir con
el desarrollo de complicaciones en el paciente, ya que en los estudios
experimentales en los que se administra vectores virales en animales no se
observan los mismos resultados de la administracion del vector de igual modo
que en el ser humano. Esto es debido a que los virus que son patégenos en los
humanos, por lo general, presentan perfiles de riesgos diferentes en los
animales™.

v' Otra desventaja de la Terapia Génica es que puede dar origen a otras
complicaciones como alergias, autoinmunidad y desarrollo de cancer™.

v’ La Terapia Génica esta asociada a varias cuestiones éticas que pueden cuestionar
su utilizacion™.

v El efecto inmunoestimulante del tratamiento con Interferon-gamma adn no ha
sido investigado™®.

A continuacion, se muestra una tabla en la que se recogen las ventajas y los
inconvenientes, segun diferentes autores, sobre los tratamientos de la Enfermedad

Granulomatosa Crénica:
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Tabla 5. Andlisis de ventajas e inconvenientes de los tratamientos, segin diferentes

autores.
ESTUDIOS VENTAJAS INCONVENIENTES
Terapia génica da origen a
. Terapia génica tratamiento  otras complicaciones como
Osorio, curativo prometedor alergias o desarrollo de
cancer

o Existencia de
Transferencia génica no

Miniet & Fraguela.,'? _ complicaciones en
afecta a descendencia

humanos y en animales no

- Inmunodepresion,
13 El TAMO ha disminuido la ) ) »
Martinez et al., ) hipogonadismo, disfuncion
mortalidad al 10% L
sexual, hipotiroidismo

o ] El TAMO tiene
Disminuye los sintomas de o
5 ) limitaciones como alta
Llamaset al., la enfermedad y el numero N
) _ ) probabilidad de desarrollar
de ingresos hospitalarios ) .
EIH e iInmunosupresion

Delsi 16 Reduce gravedad de Efecto inmunoestimulante
elsing et al.,

infecciones fungicas no investigado todavia

4.4. Cuidados de Enfermeria en el trasplante de médula ésea y en la mejora de

la calidad de vida del paciente y familia

Como se ha indicado en apartados anteriores, el abordaje terapéutico se puede llevar a
cabo de diversas formas aunque, como se expone en el articulo de Martinez et al.,",
s6lo el Trasplante de Médula Osea estara considerado como tratamiento curativo para la
Enfermedad Granulomatosa Crdénica.

En su articulo, Veliz-Rojas & Saavedra.,'’

indica que, la gestion del cuidado de
enfermeria de un paciente sometido a Trasplante de Médula Osea debe programarse

segun cada etapa del trasplante y desde una perspectiva holistica, es decir, la enfermera
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debe estar preparada para proporcionar un cuidado de salud fisico, psiquico y

plenamente humano, en todas las etapas y especialmente en las mas criticas.

Segln Llamas et al.,*®

, €n su articulo expone que las actividades de la enfermera tienen
que ir dirigidas a disminuir la angustia, facilitando la comprension del proceso de
trasplante por el paciente y familia, utilizando actividades de educacion para la salud y
de orientacidn general como por ejemplo clases expositivas, visitas guiadas a la unidad

de trasplante o entrega de material informativo.

El cuidado de Enfermeria ante situaciones dificiles, como puede ser someterse a un
trasplante como curacion a una enfermedad, para el paciente debe significar “ayuda”.
Para ello, de acuerdo con el estudio realizado por Quintero & Gémez'®, el paciente debe
recibir compafiia, animo, esperanza, consuelo y seguridad del personal de enfermeria en
los momentos en que sintieran ansiedad, soledad, tristeza, incertidumbre, angustia,
dolor. A través de esta forma de brindar cuidado, como se indica en diversos estudios,
se genera familiaridad y confianza en el ambito hospitalario, ademas de que la préctica
de enfermeria permite establecer una relacién curativa con el paciente, creandose un

clima que favorece su recuperacion.

Ademas, de acuerdo con el estudio realizado por Quintero & Gémez'®, existen estudios
que muestran que el cuidado de enfermeria significa “seguridad” para los pacientes, ya
que ellos estdn mas tranquilos cuando sienten que los cuidados recibidos son de calidad.
Incluso, segin la informacién aportada en el estudio de Quintero & Goémez®, hay
evidencia de que el cuidado del profesional reduce entre un 3 y un 12% la incidencia de

eventos adversos.

17
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Figura 1. Cuidados de Enfermeria en el paciente trasplantado segun diferentes autores
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Podremos clasificar los cuidados de Enfermeria a llevar a cabo en el paciente
trasplantado, mediante la Taxonomia NANDA™, segtin los dominios que se encuentren
afectados:
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Tabla 6. Clasificacion de los cuidados de Enfermeria en el paciente trasplantado.

DOMINIO AFECTADO

PROBLEMA

ACCIONES DE
ENFERMERIA

Dominio 5:

Percepcion/cognicion

Dominio 6:

Autopercepcion

Dominio 9:
Afrontamiento/tolerancia

al estrés

Dominio 10: Principios

vitales

Control emocional

inestable

Desesperanza, angustia.

Estrés, ansiedad

Riesgo de sufrimiento

espiritual

Ensefianza del proceso de
enfermedad, mejorar el
afrontamiento,
potenciacion de la

autoestima

Apoyo emocional, grupo
de apoyo, control del

estado de animo

Apoyo en la toma de
decisiones, ensefianza,
asesoramiento,
disminucion de la
ansiedad, terapia de
relajacion
Dar esperanza, apoyo a la

familia, escucha activa

En relacion al concepto de calidad de vida no se ha logrado un criterio claro, ya que,

como expone Massa et al.,?° en su articulo, este concepto comprende componentes

subjetivos y objetivos.

La Organizacion Mundial de la Salud (OMS) define la calidad de vida como la

percepcion del individuo sobre su posicion en la vida dentro del contexto cultural y el

sistema de valores en el que vive y con respecto a sus metas, expectativas, normas y

preocupaciones. Es un concepto extenso y complejo que engloba la salud fisica, el

estado psicologico, el nivel de independencia, las relaciones sociales, las creencias

personales y la relacion con las caracteristicas sobresalientes del entorno?.
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De forma general, segiin lo observado en el estudio de Cole et al.,”*, los nifios con

enfermedades cronicas tienen peor salud, en lo referente a calidad de vida, que los nifios

Sanos.

De acuerdo con The American Academy of Child & Adolescent Psychiatry, referenciado
en el estudio de Afanador.,??, donde han sido realizado estudios con nifios que han
sufrido enfermedades cronicas, se sostiene que: “las enfermedades cronicas suelen
causar problemas en la escuela incluido el tratar de evitar asistir a ella. Esto puede
aumentar su soledad y hacerlo sentirse diferente a los otros ninos”. ES decir, que las
lesiones a nivel fisico, psiquico y fisiologico causadas por una enfermedad crdnica
afecta en la calidad de vida del nifio a nivel social y familiar a la hora de relacionarse

con otros como él o con su familia.

En el estudio de Cole et al.,

, Se observaron problemas de tipo emocional en los nifios
que padecian Enfermedad Granulomatosa Crdnica, a consecuencia de la severidad de
las infecciones, porque los nifios requieren ser hospitalizados para someterse a
tratamientos de larga duracion y, ademas, se sienten inferiores a los nifios de su edad,
debido a que se crean diferencias en la talla debido a los desarreglos en el crecimiento
ponderal normal del nifio. Todas estas dificultades emocionales influiran, de forma
directa, en la calidad de vida del nifio, ya que el estado emocional constituye un punto

importante a tener en cuenta en la calidad de vida y bienestar de las personas.

Por ello, para la mejora de la calidad de vida en los pacientes diagnosticados de
Enfermedad Granulomatosa Crénica, como se indica en el estudio de Veliz-Rojas &

Saavedra.,!’

, el profesional de enfermeria debe acoger a la persona y a su familia,
acompafiandoles hasta lograr el maximo grado de autonomia, calidad de vida y

bienestar, mediante la aplicacion de cuidados y de Educacion para la Salud.

Los cuidados de Enfermeria implicados en la mejora de la calidad de vida del paciente,
se pueden clasificar utilizando la Taxonomia NANDA®, dependiendo de los dominios

que se encuentren afectados.
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Tabla 7. Clasificacion de los cuidados de Enfermeria implicados en la mejora de la

calidad de vida del paciente.

ACCIONES DE
DOMINIO AFECTADO PROBLEMA .
ENFERMERIA
- Potenciacion de la
Dominio 6: ) ) ) )
Baja autoestima autoestima, mejorar el

Autopercepcion )
afrontamiento

) _ . Potenciacion de la
o ) Deterioro de la interaccion L )
Dominio 7: Rol/Relaciones ) socializacion, terapia con
social )
juegos

Dominio 9: ) »
) ) Deterioro de la regulacion  Dar esperanza, control del
Afrontamiento/tolerancia al

) del estado de animo estado de animo
estres
Dominio 11: ) ) y ) _
) y Riesgo de infeccion Control de las infecciones
Seguridad/proteccion
Dominio 13: Riesgo de retraso en el

_ Mejorar el afrontamiento
Crecimiento/desarrollo desarrollo

No se debe olvidar que la familia, conocido como, “cuidador familiar” del nifio, juega
un importante papel a la hora de llevar a cabo los cuidados del nifio asi como, de
mejorar su calidad de vida. Es decir, si el cuidador familiar tiene un nivel adecuado de

calidad de vida, se veréa reflejado también en la del nifio.

.,%°, existe evidencia de que en el cuidador

De acuerdo con el articulo de Massa et a
familiar también se observan sentimientos como soledad, tristeza, sentirse abandonado,
nerviosismo, ansiedad, estrés, falta de ocio y descanso, problemas para dormir que le
van generando una situacion problematica que le impide ser feliz y lograr un minimo de
bienestar. Con todo ello, se puede decir que el cuidador familiar de una persona
enferma, independientemente de la edad de ésta, ve afectada su calidad de vida y

comprometido su nucleo familiar.

Para mejorar la calidad de vida en el cuidador, refiriéndonos siempre a la disminucion

de la ansiedad, del estrés, de la tristeza; hay diversos estudios como el de Herrera et
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al.,”®, en el que se ha observado que los cuidadores sienten satisfaccion cuando se les

informa y se les aporta recomendaciones para el cuidado del paciente. Ademas,
disminuye la ansiedad, el miedo y el estrés en el cuidador cuando se les informa sobre la
evolucion de la enfermedad o como proceder si se presentan complicaciones en el
enfermo. El tiempo que se les dedique a los cuidadores familiares para escucharlos y dar
respuesta a sus necesidades de informacion que, junto con lo expuesto anteriormente, es
fundamental para disminuir la ansiedad y la incertidumbre en el cuidador,

contribuyendo asi a mejorar la calidad de vida y cuidado del enfermo.

Los cuidados de Enfermeria en el cuidador familiar para su mejor calidad de vida
también se pueden clasificar, a través de la Taxonomia NANDA', de acuerdo con los

dominios que se encuentran afectados en el cuidador familiar.

Tabla 8. Clasificacion de los cuidados de Enfermeria implicados en la mejora de la

calidad de vida del cuidador familiar.

ACCIONES DE
DOMINIO AFECTADO PROBLEMA 3
ENFERMERIA
Dominio 6: Desesperanza, angustia, Apoyo emocional, dar
Autopercepcion nerviosismo esperanza, terapia de grupo

_ ) Apoyo al cuidador,
. ) Riesgo de cansancio del rol o
Dominio 7: Rol/Relaciones ) potenciacion de la
del cuidador L
socializacion

o Ensefianza del proceso de
Dominio 9: )
) ) ) enfermedad, técnica de
Afrontamiento/toleranciaal ~ Ansiedad, temor, estrés o
) relajacion, disminucion de
estres ) _
la ansiedad, escucha activa

o ] _ _ Fomentar la normalizacion
Dominio 12: Confort Aislamiento social . )
familiar, asesoramiento
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S. CONCLUSIONES:

» En la Enfermedad Granulomatosa Cronica existen defectos genéticos en el
sistema NADPH oxidasa y, como consecuencia de ello, aparecen infecciones

muy severas que afectan a rganos importantes.

> La Terapia Génica tiene efectos beneficiosos en los pacientes porque mejora el

estado de inmunosupresion del paciente.

» El Interferon-gamma, utilizado como tratamiento complementario, mejora la

severidad de las infecciones fungicas.

> El Trasplante de Médula Osea es el tnico tratamiento curativo de la enfermedad

actualmente.

» La Terapia Génica estd asociado a multitud de cuestiones éticas como la

eugenesia y origina complicaciones como alergias o desarrollo de cancer.

> El efecto inmunoestimulante del tratamiento con Interferdn-gamma no ha sido

investigado todavia.

> El Trasplante de Médula Osea, debido a las mejoras en el tratamiento, disminuye
la tasa de mortalidad aunque hay dificultad en encontrar donante compatible y

produce inmunosupresion en el paciente.

» Dado que es una enfermedad crénica, los cuidados de Enfermeria tienen una

funcion fundamental en el cuidado del paciente.

» Los cuidados de Enfermeria para mejorar la calidad de vida del paciente
consisten en lograr el maximo grado de autonomia, disminuir su ansiedad, estrés

y angustia a través de actividades de Educacion para la Salud.

» Escuchar y dar respuesta a las necesidades de informacion del cuidador familiar,

disminuye su ansiedad e incertidumbre, mejorando asi su calidad de vida.
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