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RESUMEN

La mayoria de las enfermedades que conocemos como raras, minoritarias o poco frecuentes, se deben a alteraciones metabdlicas
hereditarias. Generalmente son enfermedades multisistémicas, cronicas, progresivas y, en ocasiones, invalidantes. Los progresos
en el diagndstico precoz y el tratamiento de estas enfermedades han propiciado que cada vez un mayor nimero de pacientes
alcance la edad adulta, por lo que es obligado adaptarse a esta nueva situacion y atender adecuadamente estas enfermedades,
consideradas tradicionalmente pediatricas.

Aunque no existe una edad establecida de manera uniforme, en algin momento la mayoria de los pacientes atendidos en
pediatria deben pasar al sistema de atencién del adulto. Este proceso de transicion se ha definido como «el paso planificado

y con una finalidad de los adolescentes con enfermedades médicas crénicas desde una atencion sanitaria centrada en el nifio

a una orientada al adulto»'.
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Las enfermedades metabdlicas hereditarias, o errores congénitos del metabolismo (ECM), ademas de ser
consideradas enfermedades raras (ER), suelen manifestarse como entidades altamente invalidantes, que con
frecuencia aparecen en varios miembros de una misma familia, dada su carga genética.

Aunque se trata de enfermedades poco frecuentes, en los Ultimos afios los ECM han adquirido una impor-
tancia creciente no sélo por su elevada morbimortalidad y discapacidad?, sino también debido a que los
avances en su diagnoéstico y tratamiento han mejorado en gran medida el prondéstico en muchas de ellas, y
en la actualidad se constata un elevado nimero de pacientes con ECM que alcanzan la edad adulta.

Los especialistas que atienden a este tipo de pacientes y a sus familias se enfrentan al reto de garantizar la
continuidad de la atencién sanitaria cuando el paciente pediatrico pasa a ser considerado adulto.

La transicion de la asistencia pediatrica a la adulta debiera ser un proceso planificado y organizado segun
unos fines concretos; desde un sistema de atencién de salud orientado al nifio, hasta otro focalizado en la
atencioén al adulto®. En general, parece que, ademas del pediatra, la figura idénea para la transicion del pa-
ciente hacia la atencién adulta es la del médico internista.

El objetivo fundamental de los programas de transicion debe ser la consecucion de una atencioén continuada
al paciente adolescente y adulto joven, adaptada en cada momento a las caracteristicas fisicas, emocionales
y sociales de un individuo inmerso en un proceso de cambio y adaptacion a la vida adulta, que incluya la
normalizacion en el desarrollo social y emocional y la adquisiciéon de las habilidades necesarias para llevar
una vida independiente®.

Para mantener esta continuidad asistencial, el internista ha de estar especialmente preparado para trabajar
en equipo y colaborar con otros especialistas hospitalarios, con los médicos de familia y otros profesionales
sanitarios, dado que los pacientes con ECM generalmente requieren una atencion multidisciplinaria, para
atender algunas de las complicaciones que puedan presentar durante su evolucion. El especialista en medi-
cina interna se convierte, en este contexto, en coordinador de la atencion sanitaria, haciendo de interlocutor
entre distintos profesionales®.

Algunos autores describen la transicion como un proceso educativo y terapéutico guiado, en el que el ado-
lescente debe desarrollar las habilidades y disponer de los recursos necesarios para el cuidado de su salud
durante el paso de la adolescencia a la edad adulta, que debe tener en cuenta las necesidades psicosociales
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y educativo-vocacionales de estos pacientes, ademas de las dreas médicas tradicionales, y asegurar el man-
tenimiento de los mismos niveles de salud fisicos y psiquicos®’.

El protagonista indiscutible del proceso de transicion es el propio adolescente, si bien hay otros agentes que
cabe tener en cuenta, como la familia y los profesionales sanitarios que intervengan. Desde el momento del
diagnéstico, la familia ha sido uno de los proveedores de cuidados del paciente, por lo que es fundamental
tenerla en cuenta en la toma de decisiones durante este proceso. El papel del pediatra en la transiciéon con-
siste en facilitar el proceso promoviendo la adquisicion de habilidades por parte del paciente, aportando los
datos clinicos e informes relevantes y coordinandose con el equipo de adultos. El médico internista, por su
parte, debe también facilitar el cambio, adaptando su préactica clinica habitual a esta situacion especifica de
transicion.

Las principales barreras que pueden aparecer en el proceso de transicion son las siguientes:

e E| periodo vital clave y dificil que representa en si misma la adolescencia, en que el individuo debe intentar
realizar con éxito tareas evolutivas, como definir su propia identidad, establecer relaciones con iguales o
alcanzar una autonomia personal.

e En esta etapa pueden sobrevenir dificultades en cuanto a la adherencia al tratamiento o a los habitos ne-
cesarios para el control de la enfermedad, e incluso también la ambivalencia de querer ser tratado como
un adulto, pero con temor ante un nuevo equipo médico desconocido.

e En cuanto al &mbito familiar, pueden aparecer conflictos en familias sobreprotectoras o en familias proble-
maticas o desestructuradas. Ambas situaciones dificultan notablemente el proceso de transicion.

e En los pediatras, la transicidon puede suponer una reduccién en el nimero de pacientes «especiales» a
largo plazo, con implicaciones negativas en cuanto a la investigacion y/o satisfaccion profesional.

e Los internistas pueden verse sobrecargados al tener que compaginar estos nuevos pacientes de ER con
una agenda repleta mayoritariamente de pacientes de edad avanzada pluripatolégicos. En las ER, sobre
todo en los ECM, existen lagunas de conocimiento en el area de adultos, que pueden comprometer muchas
veces la préctica clinica habitual del profesional clinico de adultos y dificultar dicho proceso de transicion.

Para superar estas barreras y lograr una transicion exitosa, se han establecido una serie de pautas y reco-
mendaciones que se reflejan en la tabla 1.

Tabla 1. Recomendaciones generales

Momento e Entre los 16y los 18 afios Soporte e Transferencia de datos
e Enfermedad estable e (Gestion de citas
e Conocimientos y habilidades del paciente o |nformes clinicos relevantes y multidisciplinarios
* Madurez del paciente e Acceso a la informacion

Educacion e o Aspectos especificos de las enfermedades raras | Coordinacion | ® Designar un dnico coordinador

informacion e Aspectos generales de salud Promover la comunicacion y coordinacion entre el
e Funcionamiento del sistema sanitario pediatra, el internista, la atencion primaria y las
asociaciones de pacientes

Planificacion | e 1-2 afios antes Derivacion e |dentificar a un facultativo adecuadamente
e Flexibilidad e individualizacion formado
e Protocolizacion e |nformar de recursos disponibles
[ ]

Revision de problemas y actualizacion anual
junto con el paciente y la familia

* Monitorizacion del grado de satisfaccién y del
nivel de habilidades adquiridas

Por tanto, es conveniente que desde la nifiez se hable con el paciente y su familia de la etapa de la transicion,
para preparar al individuo llegado el momento. La transicion debe realizarse entre los 16 y los 18 afios, en
un momento de estabilidad de la enfermedad y teniendo en cuenta el nivel de desarrollo del paciente (fun-
damentalmente si, por su enfermedad, existe una discapacidad intelectual asociada)®®.

Especial atencién merecen los casos que se encuentran en cuidados paliativos con el pediatra, en los que
su esperanza de vida es limitada; en estos casos, lo méas adecuado suele ser mantener el seguimiento por
parte de los servicios pediatricos.

Es obligado el disefio y el desarrollo de un plan de transicion, flexible e individualizado, junto con el paciente
y la familia. La elaboracién de esta «hoja de ruta» facilita sin duda el proceso. Asimismo, el paciente y su
familia deben disponer de informacion, adaptada a su nivel de formacion, acerca de su enfermedad y del
plan de manejo diagnostico-terapéutico.

Por altimo, durante el proceso de transicion es recomendable monitorizar los objetivos alcanzados, segun el
plan estratégico disefiado. Esta es la mejor formar de evaluar objetivamente el éxito real de la transicion.
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