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INTRODUCCION

El nifio con aciduria glutarica tipo I
y la necesidad de la investigacion
desde el diseno



Imagina que el ultimo alimento que ingirid la
persona que mas quieres tuviera la trascendencia
de determinar su estado de salud de por vida, que
unos gramos en exceso de proteina en su dieta la

llevara a una convulsion y al dafio neurolégico
irreversible, intenta dimensionar cémo cuidarias
de ella si cualquier cambio que le produjera un
estrés metabolico como la fiebre o el resfrio
fueran un riesgo inminente. ese pensamiento
que pasa rapidamente por tu mente, es el que
experimenta la madre o cuidador de un nino con
aciduria glutarica tipo I permanentemente.



El 90% de los nifios que sufren de crisis encefalopatica
por aciduria glutarica tipo | (AG-1) queda con graves dainos
neurologicos, el inicio del tratamiento previo a la crisis, ha
demostrado que su desarrollo puede continuar de forma
normal. A pesar de que el tratamiento post crisis resulta
limitado su inicio rapido previene el deterioro neuroldgico
(Cornejo, Castro y Fernandez, s.f.) que pudiera determinar
la capacidad de alimentarse por via oral o a través de gas-
trostomia asi como la limitaciéon en habilidades motoras y/o
dafo cognitivo . Sin embargo la dificultad en el diagnéstico
por el desconocimiento de la enfermedad lleva a retrasar
el tratamiento, a esto se le suman las dificultades para in-
gresar al sistema sanitario y una vez dentro movilizarse a
través de él. En la actualidad el centro de referencia nacio-
nal es el Instituto de Nutricién y Tecnologia en Alimentos
(INTA) sin embargo se proyecta que el Hospital de ninos Dr.
Exequiel Gonzalez Cortés (HEGC) se transforme en el cen-
tro que reciba a estos usuarios. Ante la falta de protocolos
de derivacioén y contra derivacion, y de las barreras que di-
ficultan el transito por el sistema, es que se hace necesario
implementar un programa de enfermedades metabdlicas
que acoja a estos usuarios y sus familias desde una mira-
da biopsicosocial, favoreciendo la atencion integral. Para

lograr este cometido el programa debe cimentarse en las
necesidades de los usuarios a los que atendera, en este
contexto se hace necesaria la presencia colaborativa del
disenador en un rol investigativo pués, el diseno como una
disciplina experta en el reconocimiento de puntos de inte-
racciony distincion las necesidades de los usuarios aporta
desde su propio campo del saber al equipo interdiscipli-
nario (Huerta, 2016) y a la vez abre nuevas oportunidades
de disefo a lo largo del proceso. La investigacion cualita-
tiva constituye un aliado importante para el quehacer del
disenador en cuanto a los requerimientos del paradigma
biopsicosocial y la complejidad de la informaciéon implica-
da, pues a través de esta puede rescatar datos invaluables
provenientes de los usuarios que pudieran eventualmente
escapar a otros métodos, ademas brinda la posibilidad de
presentar evidencia consistente al momento de plantear
observaciones y a la instancia misma del diseno.
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Primera aproximacion
a una oportunidad
de diseno

En la primera aproximacion al campo de investigacion,en
el HEGC, la técnica a utilizar fue la observacion participan-
te. El escenario fue la sala de espera del CAE de cirugia,
donde la posicion del observador fué el de una persona
comun que estaba esperando ser atendida, escuchando
las conversaciones que alli se desarrollaban, participando
de ellas, observando el flujo y las situaciones que surgian.
Particularmente ocurrid una situacion especial, en la que
se jubilaba un funcionario del area de traumatologia, que
compartia el mismo policlinico que el CAE, la secretaria se
dirigié a todos los que estaban en la sala de espera para
anunciar la sorpresa que tenian al funcionario. Momentos
después llegaron al lugar un conjunto de mariachis, salen
todos los médicos y personal personal de salud de las sa-
las, y celebran al funcionario. En el acto, la sala de espera
observada durante 3 dias pasa de ser un lugar de enojo y
frustracion, por la demora en la atencion y el dolor, donde
primaba el llanto de los niflos enfermos, a ser un lugar ale-
gre donde todos cantaban y aplaudian, incluidos los mas
pequenos.

Luego del rol de persona comun en la sala de espera, y
con la idea de entender como era la interaccion entre las

personas y el equipo de salud, es que, previa autorizacion,
el observador paso a ser un observador completo (detalla-
do en los instrumentos de investigacion), con el uso de un
delantal blanco y una credencial del hospital, para pasar
desapercibido frente al participante cuando este entrara
a la oficina de la enfermera para ingresar a su hijo a la lista
de espera de operaciones o intervenciones ambulatorias.
Luego de un par de semanas observando esa interaccion,
se inicidé una segunda etapa de investigacion, la cual cons-
t6 de una conversacion de aproximadamente 7-10 minu-
tos con la madre, o quien fuera el acompanante del nifio
para comprender el grado de conocimiento que poseian
respecto a la intervencion que se le realizaria al menor, ya
que pocas veces preguntaban detalles a la enfermera. La
sorpresa fue que la mayoria no sabia o0 no entendia lo que
le habia explicado el médico sobre la intervencion, y que
ademas tampoco preguntaban al momento de ser ingresa-



dos a la lista de espera y firmar el consentimiento. Fue en
ese intervalo de tiempo que nace un descubrimiento acer-
cadel registro que poseian las madres sobre la salud de su
hijo, un “cuaderno de salud”.

Se identificaron 6 métodos de registro, segun lo obser-
vado y conversado con las madres. Estos son:

1. Memoria: utilizada para las indicaciones médicas y fe-
chas de controles de salud.

2. El calendario: utilizado solo para marcar fechas de con-
troles de salud, su soporte es el calendario que se mantie-
ne en el hogar, aqui la memoria e€s un recurso importante
pues lo relativo al contenido del control no se registra en
este medio.

3. Bolsa plastica: el soporte es generalmente una bolsa
transparente o de alguna institucion de salud donde se al-
macenan las recetas meédicas, los examenes y todo docu-
mento considerado de importancia

4. Carpeta: en algunos casos la bolsa plastica es reemplaza-
da por una carpeta donde se guardan los papeles importan-
tes, generalmente cuando se utiliza este medio, se mantienen
documentos como epicrisis y hospitalizaciones los que no se
encuentran en otro tipo de soporte, ademas estos se mantie-
nen separados segun su naturaleza.

5. Cuaderno normal: cuaderno o libreta comun y corrien-
te, que la madre o cuidador usa para anotar las cosas im-
portantes, suelen ser las fechas de los controles de salud
y algunas indicaciones. En algunos casos especificos de




enfermedades cronicas, como en la diabetes, la enfermera
ensena al cuidador a registrar lo necesario.

6. Cuaderno entregado por alguno institucion: en ese siste-
ma estan incluidos los cuadernos de salud entregados por
hospitales,clinicas, y el cuaderno de salud entregado por

de ninas vy ninos

entre 0 v 9 anos

Chile Crece contigo, el cual es el mas usado por las ma-
dres, ya que se les entrega a todas aquellas que han teni-
do a su hijo en hospital publico. Este sistema es ademas el
mas completo de todos, pues cuenta con informacion util
para el cuidador, como el desarrollo esperado segun edad,
tips de estimulacion para el desarrollo psicomotor, etc.

1. Riveros, S. (2017). Celebracion en el CAE de cirugia I. [fotografia]. Archivo personal.
2. Riveros, S. (2017). Celebracion en el CAE de cirugia II. [fotografia]. Archivo personal.
3. - 5. Riveros, S. (2017). Cuadernos de salud de madres en sala de espera HEGC. [fotografia]. Archivo personal.

EVOLUCION DE LA OPORTUNIDAD _
DE INVESTIGACION DESDE EL DISENO
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Propuesta dela
oportunida de diseno

Con el descubrimiento de los métodos de registro, aflora
una posible oportunidad, la cual fue disenar un dispositivo
de registro, inserto en un nuevo sistema de atencion inte-
gral, de forma de mejorar la comprension por parte de las
madres, de lo que les esta informando el equipo de salud,
y que a su vez, este equipo sepa interpretar la informacion
que las madres aportan respecto al estado de salud de sus
hijos/as.

Con esa propuesta y luego de entrevistas con la jefa de
pediatria y la directora del HEGC, ademas de observacio-
nes en el policlinico broncopulmonar del mismo estableci-
miento, se decide presentar al jefe de ese policlinico una
propuesta de atencion integral para el nifo con asma, ya
que es una patologia créonica muy comun, y que no poseia
un programa de atencion especial en el hospital. Sin em-
bargo, la propuesta no traspaso la aprobacion del médico a
cargo del policlinico, ya que tenia una perspectiva diferente
sobre los problemas que habian respecto al asma, por lo
que no se concreto el proyecto.

Busqueda de una
nueva oportunidad

Luego de una entrevista con el nutricionista jefe, por
consejo de la directora del hospital, es que se visualiza una
nueva posibilidad de proyecto. Luego de 1 hora de conver-
sacion, el presenta la preocupacion que existe debido a
que el centro asistencial recibiria prontamente a un grupo
de pacientes con una enfermedad “rara”, ya que la Contra-
loria General de la Republica determiné que el HEGC se
haria cargo la entrega de las formulas especiales que ellos
necesitan, gue hasta ese momento se realizaba en el INTA.
Inicialmente, partiria con un grupo reducido de pacientes,
como un plan piloto, con nifios que tuvieran la enfermedad
metabadlica aciduria glutarico tipo |, para probar el funciona-
miento de la entrega de las formulas en el establecimiento.
Frente a esta nueva oportunidad, que sin duda guardaba




cierta relacion con el proyecto de atencion integral para el
nino con asma, es que se comienza a realizar una revision
bibliografica respecto a errores innatos del metabolismo,
enfermedades metabdlicas, enfermedades raras, aciduria
glutarica tipo I, etc. Al ser un campo desconocido y mas
complejo por el tipo de patologia, se realizaron 2 entrevis-
tas en profundidad con una de las 3 expertas en enferme-
dades metabdlicas que existen en el pais, y que se des-
empefa como neurdloga del policlinico del HEGC. durante
este proceso, el nutricionista jefe informa que hay un re-
traso en el traspaso de los pacientes hacia el hospital, por
lo que no habria una fecha clara para que concretar dicho
proyecto, sin embargo, la Doctora Paulina Mabe, experta en

el area plantea la inquietud de crear un programa de enfer-
medades metabdlicas con el fin que el Ministerio de salud
(MINSAL) lo categorice como un centro de referencia na-
cional y asi brindar la posibilidad de atencion en el area pu-
blica puesto que el INTA, perteneciente a la universidad de
chile es privado. De esta manera se encuentra finalmente
la oportunidad de disenar un programa de enfermedades
metabdlicas en el HGEC el cual tiene como punto de par-
tida la recepcion de pacientes con el diagndstico de AG-1



Nuevo
objetivo

Ya con la oportunidad de diseno encontrada, se comien-
za la investigacion para poder entrevistar al primer caso,
lo que fue posible gracias a la doctora Mabe quien logro
hacer la conexion con un paciente que se atendia en el
hospital hace ya varios anos. Posterior a la primera entre-
vista con la madre del nino y producto del analisis critico de
la valiosa informacién aportada es que se hace necesario
cambiar el objetivo de la oportunidad de diseno, pues que-
dé en evidencia la complejidad de los casos, ademas de la
falta de investigacion orientada a la comprension de la ex-
periencia de la AG-1, de esta manera el objetivo se orientd
al levantamiento de informacion suficiente para cimentar
a través de un sustento empirico convincente el programa
de enfermedades metabdlicas y que ademas tuviera la ca-
pacidad de visualizar la necesidad de dicho programa.
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Formulacion

QUE

Investigacion cualitativa desde el disefio, que busca com-
prender la experiencia y estrategias de las madres de ninos
con aciduria glutarica tipo | en su paso por el sistema de
salud

PORQUE

La estructura del sistema de salud esta pensado desde el
punto de vista de la demanda invisibilizando y apartando
modos y rutas que sean distintas del proceso, haciendo
que esos recorridos no sean reconocidos. Ademas, Segun
lo indagado no se ha encontrado ninguna investigacion que
abarque al nino de forma holistica y que permita enfrentar
este desafio a nivel proyectual y de conocimiento.

PARA QUE

Obtener insumos empiricos que permitan fundamentar el
disefo y formacion del programa de enfermedades meta-
bdlicas en el HEGC y la elaboracion de politicas publicas que
mejoren la calidad de vida de los nifios con AG-1y sus familiar.



Objetivos

OBJETIVO GENERAL

Investigacion cualitativa desde el disefio, que busca com-
prender la experienciay estrategias de las madres de nifnos
con aciduria glutarica tipo | en su paso por el sistema de
salud.

OBJETIVOS ESPECIFICOS

1. Describir los procesos de los distintos sistemas de salud
que coexisten en Chile.

2. Describir y trazar las rutas de casos sobre el mapa de
procesos de los sistemas de salud.

3. Analizar comparativamente las distintas experiencias de
los usuarios respecto a los procesos delineados.

4. Profundizar y visualizar las etapas clave de la experiencia.

5. Identificar las interacciones criticas de las etapas claves.

Metodologia de
la investigacion

INVESTIGACION CUALITATIVA
NARRATIVAY DISENO

La investigacion cualitativa busca comprender y pro-
fundizar fendmenos explorados a través de la perspectiva
de quienes las vivencian, es por esto que el investigador
cualitativo, va al ambiente natural del sujeto de estudio y
se sumerge en su contexto, lo observa e interactua con él,
indaga en sus experiencias, perspectivas, opiniones y sig-
nificados con el fin de entender como estos individuos per-
ciben subjetivamente su realidad (Hernandez, Fernandez y
Baptista, 2010). Estos datos son recogidos por el investi-
gador, quien hace un esfuerzo por interpretarlos y darles
sentido. Para lograrlo incorpora su propio saber y sus re-
flexiones, pretendiendo obtener un conocimiento valido y
relevante del fendmeno estudiado (Cuesta, 2005). Es por
lo anterior que el enfoque cualitativo se selecciona cuando
se desea comprender la perspectiva del participante sobre
los fendbmenos que lo rodean, cuando el tema de estudio
ha sido poco explorado o no se ha hecho investigacion al
respecto en un grupo social especifico (Hernandez, Fer-
nandez y Baptista, 2010).

El proceso de la investigacion cualitativa es flexible pues
su disefo es emergente, esto significa que muta a lo lar-
go del estudio, por lo tanto la planificacion inicial no debe
ser rigida, pues las fases alli propuestas pueden cambiar



una vez que el investigador entra al campo y comienza la
recoleccion de datos (Creswell, 2007). Esto le confiere un
caracter espiralado en vez de lineal, donde el investigador
ira adaptando sus métodos de recoleccion, sus preguntas
de investigacion e incluso sus objetivos a la luz del enfren-
tamiento con el sujeto de estudio.

Dentro de la metodologia de la investigacion cualitati-
va se encuentra la investigacion narrativa. Esta se divide
en dos, las autobiografias o relatos de vida y biografias o
historias de vida, segun la distincion realizada por Denzin
(1989). Las historias de vida son reconstrucciones narradas
de la vida de un sujeto, realizadas por investigadores, las
que se pueden apoyar con informacion obtenida por diver-
sas técnicas, entrevistas a terceros, documentos,fotogra-
fias,etc.(Tojar, 2006). Estas se subdividen en tres modali-
dades: historias de vida completas donde abarcan toda la
vida del individuo, historias de vida tematicas similares a
las completas pero se ciinen a un tema, asunto o periodo
particular de la vida de una persona con el fin de indagar a
fondo, e historias de vida editadas las que pueden ser com-
pletas o tematicas donde pero combina la narracion con
comentarios y explicaciones de una persona que no es el
protagonista de la biografia. El analisis de datos narrativos
se puede realizar de dos formas:

1. Analisis paradigmatico: Los datos obtenidos son exami-
nados segun patrones generales o comunes agrupandolos
en categorias predeterminadas y/o emergentes con el fin
de llegar a generalizaciones del grupo estudiado

2. Andlisis propiamente narrativo: Los datos no buscan
elementos comunes entre casos particulares, sino que

elementos singulares que configuran la historia, estos se
desarrollan a través de una trama que los una temporal o0
tematicamente (Bolivar, 2002)

Frente a la problematica del nifo con AG-1 es imperativo
realizar un abordaje cualitativo, pues se busca esencial-
mente conocer la experiencia de los cuidadores principa-
les de estos nifos, lo que requiere estrategias propias de la
investigacion cualitativa. A esto se le suma que es un grupo
pobremente estudiado, a pesar de que existe informacion
relativa a ciertas enfermedades metabdlica como la PKU,
en la actualidad, aunque escasa solo se encuentra infor-
macion clinica sobre los nifios con AG-1. Frente a esto la
investigacion narrativa ofrece una aproximacion favorable
pues permite conocer los movimientos dentro del siste-
ma de salud y los puntos importantes de interaccion del
usuario desde su experiencia, con sus implicancias psico-
sociales, que ayudan a comprender su paso por el sistema
de salud de una forma holista, concordante con el paradig-
ma biopsicosocial, planteando una forma de disefiar desde
cony para el usuario. Sin embargo para generar los resulta-
dos deseados que se orientan a la construccion de un pro-
grama de enfermedades metabdlicas, el tratamiento de los
datos debe ser riguroso, en este sentido se ha escogido el
analisis paradigmatico de los datos a través de categorias
predeterminadas y emergentes con el fin de realizar una
generalizacion de puntos clave entre las narraciones que
develen interacciones criticas del usuario.



Recoleccion
de datos

MUESTREO

El muestreo seleccionado fue bola de nieve, en primera
instancia se consiguio el contacto a través del HEGC de
dos cuidadoras de nifios con AG-1, Camila y Carolina, ma-
dres de Felipe (9 anos) y Matias (3 afos) respectivamente.
Carolina facilito el contacto de Natalia, la tercera madre en-
trevistada. Se seleccion6 este tipo de muestreo debido a
la poca cantidad de casos a nivel nacional, ademas de la
precaria informacion sobre estos usuarios en los centros
de salud.

CAMPO DE INVESTIGACION

La recoleccion de datos se efectud en lugares convenien-
tes para el usuario. Camila fue entrevistada en su domicilio
(Cerrillos), Carolina en el Jardin de su hijo Matias (Nufioa) y
Natalia en su domicilio (San Vicente de Tagua - Tagua), con
el fin de favorecer el rapport y por consiguiente la entrega
de datos suficientes en calidad y cantidad ademas de la
posibilidad de observar a los usuarios en su contexto.

TECNICAS DE RECOLECCION DE DATOS

Observacion participante

Para Marshall y Rossman (1989), la observacion se define
como “la descripcion sistematica de eventos, comporta-
mientos y artefactos en el escenario social elegido para ser
estudiado”(p.79). El realizar observaciones da la facilidad
al observador de describir situaciones existentes de for-
ma holistica, usando sus cinco sentidos, proporcionando
asi una especie de “fotografia escrita” de la situacion es-
tudiada (Erlandson et al., 1993). Especificamente, la obser-
vacion participante DeWalt y DeWalt (2002) es “ el proceso
que faculta a los investigadores para aprender acerca de
las actividades de las personas en estudio en el escena-
rio natural a través de la observacion y participando en sus
actividades. Provee el contexto para desarrollar directrices
de muestreoy guias de entrevistas”(p.8), ademas ellos mis-
mos sefalan que “la meta para el disefo de la investiga-
cion usando la observacion participante como un método
es desarrollar una comprension holistica de los fendmenos
en estudio que sea tan objetivay precisa como sea posible,
teniendo en cuenta las limitaciones del método”(p.92).
Sin perjuicio de lo anterior en el inicio, al buscar el proble-
ma de investigacion o la oportunidad de diseno, se aplicd
de sobremanera la postura del observador completo, plan-
teada por Gold (1958), donde el investigador esta comple-
tamente oculto mientras observa, los participantes quienes
no estan advertidos y no ven interferidas sus acciones por
la presencia del observador.



Entrevista en profundidad

La entrevista es definida como “una conversacion, es el
arte de realizar preguntas y escuchar respuestas” (Denzin
y Lincoln, 2005), y es considerada como una técnica que
esta muy influenciada por las caracteristicas que posea
el entrevistador en el ambito personal. En la investigacion
cualitativa, la entrevista permite la compilacion de la infor-
macion detallada en el sentido de que la persona gque esta
informando comparte de forma oral con el investigador
aquello referente a un tema especifico o un episodio de su
vida (Fontanay Frey, 2005).

Segun Lucca y Berrios (2003) las caracteristicas que
distinguen a la entrevista cualitativa de “otros instrumentos
de recoleccioén de datos son:

1. Posee la extensidon de una conversacion cualquiera, con
el detalle de que el investigador escucha para entender el
sentido de lo que quiere expresar el entrevistado.

2. El contenido como el flujo y la seleccion de los temas
de la entrevista varia segun lo que el entrevistado conoce y
siente”(p. 320).

Las entrevistas cualitativas no deben tener categorias pre-
establecidas, de tal forma que los entrevistados puedan
expresar libremente sus experiencias (Vargas, 2012). Alon-
so (2007) sehala que

“la entrevista de investigacion es por lo tanto una
conversacion entre dos personas, un entrevistador
y uninformante, dirigiday registrada por el entrevis-
tador con el propdsito de favorecer la produccion
de un discurso conversacional, continuo y con una
cierta linea argumental, no fragmentada, segmen-
tada, precodificada ni cerrada por un cuestionario
previo del entrevistado sobre un tema definido en
el marco de la investigacion”(p. 228).

El tipo de entrevista utilizada en esta investigacion es, ade-
mas, no estructurada, esto es, sin preguntas preestable-
cidas que orienten la conversacion ya que esta puede dar
un mayor grado de recursos en comparacion con otro tipo
de entrevistas cualitativas, para Del Rincén et al. (1995) el
esquema de preguntay su orden no esta fijada con anterio-
ridad, las preguntas son de caracter abierto, son flexibles
y permite una mayor adaptacion a los requerimientos de
la investigacion, a pesar de que requiere una mayor pre-
paracion por parte del investigador, ya que la informacion
es mas complicada de analizar y requiere de mas tiempo.
Otra ventaja de la entrevista no estructurada o abierta, es
que resalta la interaccion entre el entrevistador y el entre-
vistado, generado una vinculacion o relacion de persona a
persona, con el objetivo mas de entender que de explicar
(Vargas, 2012).



Analisis
de datos

INSTRUMENTOS DE ANALISIS DE DATOS

Mapeo

El mapeo o “mapping”, es tradicionalmente una fase de
la formulacién del proyecto, utilizado para trazar el mapa o
situarse mentalmente en el campo o escenario en el cual
se desarrollara la investigacion para lograr un acercamien-
to a la realidad social del objeto de estudio, donde se tie-
nen identificado a los participantes, eventos y situaciones
en las que ellos interactuan, con la variante de tiempo y lu-
gar incluidas (Shwartz y Jacobs, 1984).

A pesar de que este instrumento es usado en la etapa
previa de la investigacion, donde se planea su disefo. Para
fines de este estudio se reinterpretd como un instrumento
para visualizar los eventos y situaciones por lo que paso
cada madre con su hijo/a, con las mismas variantes defini-
das anteriormente.

El disefo de este instrumento se realizé bajo la mira-
da del disefo de informacion y la visualizacion de datos.
El disefno de informacion como disciplina pretende realizar
representaciones visuales sintéticas con un alto grado de
abstraccion (Tufte, 1990). Dervin (1999) senala que el disefo
de informacion (DIl) se debe analizar en términos de proce-
sos de comunicacion, ya que en el siglo XX la informacion
toma un papel fundamental en la toma de decisiones, por
lo que afirma que hoy en dia la informacion puede ser vis-
ta como una herramienta que sirve para dar sentido, tanto
en realidades cadticas como ordenadas.Se le llama visua-
lizacion al uso de graficos interactivos para fomentar la ge-

neracion de representaciones mentales durante el analisis
exploratorio (Horn, 1999).

Antes de llegar al resultado final del mapeo, fue nece-
sario entender a cabalidad el sistema de salud por el que
se movia la madre con el nifio. Las siguientes imagenes
muestran ese proceso de diserio.
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Matrices

Para ordenar, describir y analizar las entrevistas realiza-
das, fue necesario el uso de matrices descriptivas. Estas
consisten en tablas que contienen informacion cualitativa,
construidas con la intencidon de tener una vision mas glo-
bal de los datos, combinando y relacionando datos e infor-
macion de varios casos a la vez, ademas de informar de
manera mas comprensiva los resultados obtenidos (Téjar,
2016). En cada una de las casillas se pueden incluir opinio-
nes o reflexiones, ademas de categorias mas o menos ela-
boradas, y se estructuran en columnasy filas, dependiendo
de la necesidad de la investigacion y descubrimientos que
vayan surgiendo (Téjar, 2016).
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Para esta investigacion en particular, en la primera co-
lumna se establecieron las categorias que surgieron luego
de la codificacion de cada entrevista, y en las siguientes
columnas el nombre de cada entrevistada, para terminar
con una columna de conclusiones.
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Prototipos

El prototipado provee las condiciones para la experimen-
tacion de lo posible proponiendo multiples alternativas
para la realidad (Tironi, 2017), es un proceso en el que es-
tas alternativas adquieren existencia, en la medida que se
hacen tangibles a través de la iteracion del ensayo y error.
Sin embargo , este no se limita a generar modelos de un
producto final (Tironi, Hermansen y Neira, 2014), sino que
asciende a una categoria tedrico conceptual en el que no
se da cabida al pensamiento lineal puntualizador de solu-
ciones pre configuradas antes de comprender a cabalidad
los problemas. Por el contrario a medida que se desarrolla,
el prototipo comienza a dilucidar los escenarios y proble-
mas asi como los compromisos e intereses de los actores
involucrados (DiSalvo, 2014). Se trata pues de una opera-
cion que hace posible la materializacion de la narrativa que
otros métodos de investigacion no logran visualizar (Tironi,
2017).

El prototipado propuesto en esta investigacion y que se
tratara en el apartado de analisis de datos, pasara a la eta-
pa de testeo la tercera semana de diciembre en la consulta
de la doctora Paulina Mabe en el HEGC.

Usuarios

ECOLOGIA DEL NINO CON AG-1

Como se estipula en la recoleccion de datos, las entre-
vistas se llevaron a cabo a madres de pacientes con AG-1,
quienes son parte de la ecologia de este nifio, entendiendo
ecologia como el entorno que interactua con ély que se ve
afectado por la enfermedad. En este apartado se descri-
ben los usuarios pertenecientes a esta ecologia.

Nifio o nifia con aciduria glutdrica tipo 1

Es un nifo totalmente normal hasta alrededor de los 6
meses de edad cuando sufre una crisis, la que pudiera ser
evitable si existiera una pesquisa neonatal, sin embargo en
ausencia de estay por la inespecificidad de sus sintomas,
el diagnéstico de la AG-1 suele tardar propiciando el dafo
neurologico permanente, esto influye en la capacidad de
alimentarse, movilizarse etc. disminuyendo la calidad de
vida tanto del nifio como de su entorno. La dieta de estos
ninos es basicamente vegetariana donde el calculo de pro-
teinas es crucial para evitar una posible descompensacion
metabdlica y su daino neuroldégico consiguiente. El trata-
miento farmacologico generalmente consiste en anticon-
vulsivantes y suplementos. El cuidado de estos nifios es
fundamental pues se debe evitar cualquier cambio precur-
sor de estrés metabdlico como el resfriado comun, infec-
ciones, vacunacion (se realiza un tratamiento profilactico
pre y post administracion) entre otros que pudieran desen-
cadenar finalmente una crisis. Debido al dafio neurolégi-
co, estos nifios entran en la categoria de discapacitados
debido a que no pueden realizar las actividades de la vida
cotidiana dentro de los parametros considerados norma-
les por lo que requieren de algun tipo de terapia de rehabi-



litacion. Por este motivo ingresan colegios con integracion
donde se desarrollan social y académicamente segun su
grado de dano cognitivo.

Madre o cuidador primario

Generalmente las madres son el cuidador primario de
estos ninos y nifas, quienes se hacen cargo de sus cuida-
dos. Ellas, una vez que su hijo es internado, no se separan
de él y hacen lo necesario para que reciban la mejor aten-
cion, siguiendo su instinto muchas veces. Una vez que sus
hijos salen del hospital se hacen cargo de su tratamiento
en casa, aprendiendo nuevas recetas, las cantidades de
alimentos que pueden consumir y las preparaciones de las
formulas. También realizan acciones autbnomas para me-
jorar el estado de sus hijos, como buscar alternativas de
rehabilitacion, ver opciones complementarias de financia-
miento para el tratamiento, entre otras. Pasan por un mo-
mento de aceptacion de la enfermedad, en la que su rela-
cion de pareja se ve afectada, resultando algunas veces en
separaciones, asicomo también se afectan las relaciones
con el resto de sus hijos.Regularmente se apoyan en sus
padres, quienes cuidan a su nieto cuando ellas no pueden
o tienen que trabajar. Estas madres intentan constante-
mente hacer lo mejor por el bienestar de su nino/a.

Cuidador secundario

Puede ser el padre, los abuelos o algun familiar cercano
con el que se comparta el cuidado del nino cuando el cui-
dador primario esta ausente, estos conocen parte de los
cuidados requeridos por el nifo nino en lo relativo a ali-
mentacion y prevencion de crisis convulsivas y constituyen
la parte central de la red de apoyo con la que cuentan el

nino y su cuidador primario la que es activada en caso de
emergencia o imprevistos.

Equipo de salud

El equipo de salud es parte fundamental para el desarro-
llo del nifio. Esta compuesto al menos por un especialista
en enfermedades metabdlicas, un neurdlogo (en algunos
casos es el mismo neurodlogo el que tiene la especialidad
en enfermedades metabdlicas), un nutricionista, ya que la
dieta es parte fundamental del tratamiento, y un psicélogo
para realizar la evaluacion periédica del ninoy de la madre o
cuidador principal. Idealmente también se suma un equipo
de rehabilitacion, constituido por un terapeuta ocupacional



y un kinesidlogo. Este equipo interdisciplinario se comuni-
ca de manera directa con la madre del nifio, en caso de que
el tenga alguna emergencia y necesite reaccionar rapido
para que no se descompensely son quienes entregan las
indicaciones relativas a los cuidados.

Jardin o colegio

Antes de la crisis los niflos generalmente alcanzan a asistir
ala sala cuna por un tiempo limitado sin embargo la activi-
dad escolar se suele reanudar pasado los 3 afios de edad,
en jardines especiales y, en algunos casos, asistiendo con
jornadas reducidas. Al llegar a la edad escolar comienzan
a asistir a establecimientos de educacion diferencial, pero

en algunos casos el dano neuroldgico es solo motor y no
cognitivo,por lo que se les abre la posibilidad de asistir a
colegios con integracion, de tal forma que puedan adqui-
rir conocimiento y se pueda relacionar con sus pares. El
equipo docente debe conocer la enfermedad, qué hacer
en caso de emergencia, el tratamiento y sus restricciones,
los companeros de clase también deben ser instruidos en
ciertos aspectos como qué alimentos no pueden compar-
tir con ellos,etc. Por lo que es de vital importancia que la
comunidad escolar esté enterada de la condicion del nifio
con AG-1.
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Marco teorico

LA SALUD

En la actualidad, se pueden encontrar muchas defini-
ciones de salud. Desde los inicios del hombre ha existido
un cuestionamiento y una preocupacion por la salud, en un
principio explicado por agentes magicos, pasando por el
positivismo y la utopia, entro otros, asi es como emergen
distintas definiciones. Ya en el afio 1948 la OMS define sa-
lud como “un estado de completo bienestar fisico, mental
y social, y no solamente la ausencia de afecciones o enfer-
medades”, en la cual se considera por primera vez factores
psicosociales, sin embargo la salud se presenta como un
estado inalcanzable de un total bienestar (OMS, 1948). A
ésta, la sucede la definicion de René Jules Dubos en el afio
1956, que plantea la salud como “un estado fisico y mental
razonablemente libre de incomodidad y dolor, que permi-
te a la persona en cuestion funcionar efectivamente por el
mas largo tiempo posible en el ambiente donde por elec-
cion esta ubicado”(Dubos, 1959), flexibilizando el poder al-
canzar la salud pero dejando de lado el componente social.
Luego, en el afno 1975, Milton Terris retoma la dimension
social sefalando que “salud es un estado de bienestar fisi-
co, mentaly social y la capacidad para funcionary no mera-
mente la ausencia de enfermedad o incapacidad”, dandole
asitambién una funcion operativa, pero aun queda difusa la
definicion de bienestar (Juarez, 2011). Un nuevo concepto
dinamico que complementa al anterior es de Luis Sellera

Sanmarti en 1986 y sefnala a la salud como “el mas alto ni-
vel de bienestar fisico, mental y social y de capacidad de
funcionamiento que permitan los factores sociales en los
que viven inmersos el individuo y la colectividad”(Juarez,
2011), donde existe un equilibrio entre la salud 6ptima y la
enfermedad, de tal forma que se adecua a cada individuo.
La ultima definicion que realizé la OMS en la conferencia
de Otawa de 1986 dice que la salud es “un recurso para la
vida cotidiana, no el objetivo de la vida en si. Un concepto
positivo que hace hincapié en los recursos personales, so-
ciales y culturales ademas de las capacidades fisicas, no
siendo la salud un estado abstracto, sino un medio para un
fin que puede ser expresado de manera funcional como un
recurso que permite a las personas llevar una vida indivi-
dualmente, socialmente y econdmicamente productiva”
(OMS, 1986), donde el individuo es quien debe responder
de una manera activa y positiva al entorno y sus desafios.

Como se havisto, a través del tiempo las visiones de la sa-
lud han cambiado (ver diagrama N°1) y se han influenciado
a partir de dos grandes modelos, el modelo biomédico y
el modelo biopsicosocial. El primero, también llamado mo-
delo médico, esta basado en el conjunto de los hallazgos
clinicos, como los examenes de laboratorio, rayos y anato-
mopatoldgicos, entre otros, con los que se pretende con-
formar una estructura particular para examinar, clasificar
y tratar las enfermedades generando una vision segmen-



tada del individuo en la que se consideran sus partes da-
nadas o enfermas obviando su conjunto multidimensional
(Abril-Collado y Cuba-Fuentes, 2013). Este modelo sigue
estando presente hasta el dia de hoy, sin embargo cada
vez se hace mas obsoleto, ya que no encaja con las ne-
cesidades actuales de las personas(Abril-Collado y Cu-
ba-Fuentes, 2013). EIl modelo mas utilizado actualmente
es el biopsicosocial propuesto por Engel en 1977 sobre el

cual se basé la reforma sanitaria en Chile, enfocada en
la APS (atencién primaria en salud), este modelo abarca,
ademas de la dimension bioldgica, la psicoldgica y la so-
cial, donde la barrera entre la enfermedad y la salud no es
tan visible, y contempla al individuo como un ser holistico,
capaz de interactuar con diversos sistemas (Abril-Collado
y Cuba-Fuentes, 2013).




Evolucion del concepto de salud
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SISTEMAS DE SALUD EN CHILE

Un sistema es la relacion de un conjunto de unidades
0 elementos a los que les es propio un objetivo especifico
comun (Von Bertalanffy, 1959), en el ambito del sistema de
salud este objetivo corresponde a dar satisfaccion a las ne-
cesidades de salud de una poblacion. En este mismo as-
pecto la OMS sefiala que un sistema sanitario consiste en
el conjunto de organizaciones, personas y acciones cuya
finalidad principal es promover, restablecer y mantener la
salud. Dicho de otro modo, el sistema de salud es un con-
junto de elementos que desarrollan,gestionan y ejecutan
acciones sanitarias entendidas como todo acto orientado
a mejorar el nivel de salud de la poblacién a nivel personal
y colectivo, es asi como un buen sistema de salud reali-
za acciones que mejoran la vida de las personas en forma
sustancial y tangible (OMS, 2009).

Para que el sistema se mantenga articulado y funcional
necesita primeramente una direccion y orientacion la que
es dada por el gobierno central y sus rectorias regionales,
ademas precisa de personal, financiacion, informacion, su-
ministros,transporte y comunicaciones brindadas por las
diversas instituciones de sanitarias (OMS, 2000). De este
modo en el sistema de salud chileno se pueden establecer
tres roles principales: normativo, fiscalizador y ejecutor o
prestador de servicios.






Rol normativo

El Ministerio de Salud, en adelante (Minsal) es la “autoridad
sanitaria nacional” por tanto, el érgano rector de todo el
sistema de salud (Direccién de Presupuestos Ministerio de
Hacienda, 2013), dentro de sus responsabilidades estan:

1- “Elaborar las politicas sectoriales (disefar, controlar y
evaluar los programas —como el AUGE—, elaborar las me-
tas sanitarias nacionales y el plan nacional de salud, orien-
tar y dirigir las acciones del Estado en salud, elaborar el
presupuesto, entre otros)(CEP, 2014)”

2- “Coordinar el sector salud y a éste con los demas secto-
res (CEP, 2014)".

3- “Dictar normas generales y velar por su cumplimiento,
establecer los estandares y el sistema de acreditacion de
los mismos para los prestadores institucionales, y el siste-
ma de certificacion de especialidades y subespecialidades
de los prestadores individuales y establecer protocolos de
atencion en salud. (CEP, 2014)”

Para ejecutar sus funciones, el Minsal se organiza en dos
subsecretarias que dependen directamente de él, la Sub-
secretaria de Salud Publica y la Subsecretaria de Redes

Asistenciales. La primera esta a cargo de administrar y del
servicio interno del ministerio, incluidas la promocion de la
salud, la vigilancia, prevencioén y control de enfermedades
(DFL N1°,2006)y tiene a su cargo la coordinacion e instruc-
cion del Instituto de Salud Publica y Fonasa (Direccion de
Presupuestos Ministerio de Hacienda, 2013). La segunda
esta a cargo de la articulacion y desarrollo de la Red Asisten-
cial, para la atencion integral de las personas y la regulacion
de acciones como normas que definen los distintos niveles
de complejidad asistenciales para las patologias y sus es-
tandares de calidad y para lograr su cometido coordinara
Su ejecucion a través del Sistema Nacional de Servicios de
Salud (compuesto por 29 servicios en todo el pais), el que
es abastecido por la Central de Abastecimiento (Cenabast)
(Direccidn de Presupuestos Ministerio de Hacienda, 2013).



Asegura a todas las personas el
derecho a la proteccion en
salud ejerciendo las funciones
reguladoras, normativas y
fiscalizadoras que al Estado de
Chile le competen.

1. Contribuir a la calidad de
los bienes publicos y acceso a
politicas sanitario-ambienta-
les de manera participativa.
2. Fortalecimiento de los
programas de prevenciony
promocion a nivel nacional

y regional.

3. Diagnostico y mapeo

de riesgos.

Regula y supervisa el funcionamiento de
las redes de salud a través del diseiio de
politicas, normas, planes y programas
para su coordinacion y articulacion.

1. Mejorar el Modelo de Gestion en Red
en los Servicios de Salud.

2. Mejorar las condiciones que permitan
el funcionamiento del Sistema GES en
la Red del Servicio Publico.

3. Posicionar a la Atencién Primaria de

Salud como estrategia del sistema publico.

gj
Ministerio de Salud
Organismo normativo de orga-

nizacion institucional y guber-
namental

1. Elabora politicas sectoriales.

2. Coordina el sector de salud
3.Dicta normas y vela por su
cumplimientos, como por
ejemplo:

- protocolos de atencion

- estandares de acreditacion
de prestadores e instituciones
- certificacién de especialidades
y subespecialidades

3. Extracto mapa N°1
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Rol fiscalizador

Son principalmente tres instituciones las que poseen
este rol: El ISP, la Superintendencia de Salud y el Seremi. El
Instituto de Salud Publica (ISP) lo que son coordinados por
la Subsecretaria de Salud Publica y que tienen por funcioén
“realizar labores en diversas areas de la salud, como eva-
luacion de calidad de laboratorios, vigilancia de enferme-
dades, control y fiscalizaciéon de medicamentos, cosméti-
cos y dispositivos de uso médico, salud ambiental, salud
ocupacional, produccioén y control de calidad de vacunas,
entre otros”(Direccion de Presupuestos Ministerio de Ha-
cienda, 2013).

La Superintendencia de Salud, antiguamente Superin-
tendencia de Isapres, vela por el cumplimiento de la norma
por parte de Fonasay las Isapres, en cuanto al cumplimien-
to de las garantias GES y fiscalizando a los prestadores pu-
blicos y privados mediante los procesos de certificacion y
acreditacion (CEP, 2014).

Las Secretarias Regionales Ministeriales (Seremi) fun-
cionan como delegados, de la Subsecretaria de Salud Pu-
blica y de Redes Asistenciales, elaborando medidas, otor-
gando autorizacionesy velando por el cumplimientos de las
normativas sanitarias, ademas de evaluar el cumplimiento
de las metas de la atencion primaria municipal (CEP, 2014).



Instituto de
Salud Publica

Tiene como funciones principales
la fiscalizacion, regulacion,
vigilancia sanitaria y divulgacion
de materias de salud publica

1. Sirve de laboratorio nacional
y de referencia, normalizador,
supervisor, fiscalizador de los
laboratorios de salud publica.
2.Es el productor oficial de
productos bioldégicos y tiene a
su cargo el control de calidad
de los medicamentos.
3.Fomenta la transferencia
tecnoldgica.

Secretaria Regional
Ministerial

Cumple el rol de delegado del
MINSAL en regiones.

1. Debe velar por el cumpli-

miento de la norma sanitaria.

2. Velar por la debida accion
de los prestadores de salud.
3. Cumplimiento de metas de
la atencién primaria.
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Organismo funcionalmente
descentralizado, dotado de
personalidad juridica y
patrimonio propio que se
relaciona con el Presidente
de la Republica

1. Supervigila y controlar
a ISAPREs en toda su
normativa

2.Vigilar a FONASA en el
cumplimiento de derechos
y GES.

3.Dicta normas, recopila

y publica informacion

relevante.

4. Extracto mapa N°2
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Rol de prestadores de servicios

La prestacion de servicios sanitarios, es un sistema “mix-
to0”, ya que esta dividido en un sistema publico, y otro privado,
y cada uno se encarga ejecutar dichas prestaciones. En el
ambito publico, es el Estado el responsable de otorgar y ad-
ministrar los servicios a la poblacion que opte por este sub-
sistema cotizando el 7% de sus ingresos ademas, los bene-
ficiarios legales, los que acceden por carencia de recursos
(Universidad de Chile, 2011). Este financiamiento se logra a
través de Fonasa (fondo nacional de salud), organismo que
cubre al 77,.3% de la poblacion total (Ministerio de Desarrollo
Social, 2015), y que clasifica a sus afiliados en 4 tramos segun
sus ingresosy edad, siendo el tramo A el de personas de mas
bajos recursos y pensionados, y el tramo D quienes poseen
mas recursos y tienen hasta dos cargas (DFL N°1, 2005). Fo-
nasa tiene dos modalidades de atencion, la de libre eleccion
(MLE) y de atencion institucional (MAl)Fonasa, s.f.a). La red
privada de Fonasa o MLE esta constituida tanto por presta-
dores individuales, como médicos con consultas particula-
res, como institucionales, como centros médicos, clinicas y
hospitales, que se hayan suscrito a un convenio con la red
publica para poder acoger a los beneficiarios de Fonasay en-
tregar determinados servicios con un arancel que la institu-
cion publica establece (Fonasa, s.f.a). En cambio, la red de la
MAI esta constituida por todos los establecimientos publicos
de salud de Chile, mas otros privados que se integran para
entregar servicios especificos (Fonasa, s.f.a).

En el subsistema privado, las Instituciones de Salud Pre-
visional (Isapres), son las encargadas de administrar el finan-
ciamiento y otorgar directamente las prestaciones de salud,
en base a un sistema de seguros, donde los afiliados pagan
sobre el 7% de sus remuneraciones (su valor no es estable,
ya que dependen de muchas variables)(CEP, 2014). Aqui, se

puede optar por tres distintas modalidades de atencion: libre
eleccion, la que funciona de la misma forma que en fonasa,
con prestadores preferentes, donde se mantiene la libre elec-
cion pero se conjuga con el beneficio extra de ciertos pres-
tadores con convenio, y cerrado, atencion solo con prestado-
res determinados en el plan (DFL N°1, 2006). Otro sistema de
aseguramiento privado son las Mutuales de Seguridad, que
basicamente son un seguro que otorga prestaciones médi-
cas y econdmicas a trabajadores que sufren algun accidente
en el lugar de trabajo, en el trayecto o una enfermedad laboral
(Ley N°16744,1968).

Por otro lado personas pertenecientes a las Fuerzas Ar-
madas (FF.AA) y del Orden, y sus familias estan afiliados a un
tipo de aseguramiento estatal, cuyo financiamiento se tras-
pasa directamente desde el Gobierno a través del Ministerio
del Interior. Funciona como un sistema de atencion cerrada
ya que poseen sus propios establecimientos de salud (Uni-
versidad de Chile, 2011). Independientemente del subsistema
al que se pertenezca, existe la Ley N°19.966 del afio 2004,
que establece el Régimen de atencion GES (Garantias Expli-
citas en Salud), que constituye un plan de salud obligatorio
que garantiza el acceso, calidad, oportunidad y proteccion
financiera en sus 80 patologias asociadas (Fonasa, s.f.b). Es-
tas prestaciones son transversales al proceso de salud en-
fermedad pues su caracter es promocional, preventivo, cura-
tivo, de rehabilitacion y paliativo (Direccion de Presupuestos
Ministerio de Hacienda, 2013).



Institucion de
Salud Previsional

actividades afines, a las

que cotizan el valor del
plan pactado

complementario.

/Fuerzas Armadas y

Entidades privadas encargadas
de financiar las atenciones y
beneficios de salud, asi como las

personas dfiliadas, y sus cargas,
Ofrecen contratos indefinidos

que deben incluir 2 partes: las
prestaciones con GES y el plan

Modalidad Atencion

Institucional

Modalidad a la que pueden optar todos los

beneficiarios y el tramo A especificamente, no tiene
opcion de otra modalidad. La atencion se realiza
dentro de la red Publica Preferente, que incluye a

todo el Sistema Nacional de Servicios de Salud

integrado en la Red Asistencial, incluidos algunos

establecimientos privados que son parte de la red y

entregan prestaciones especificas.

Fondo Nacional de Salud
Organismo publico encargado de
otorgar cobertura de atencion, tanto a
las personas que cotizan el 7% de sus
ingresos mensuales, como a aquellas
que, por carecer de recursos propios,
financia el Estado a través de un aporte
| fiscal directo.

1. Recaudar, administrar y distribuir
los recursos financieros del sector.

2. Financiar las prestaciones

de salud otorgadas a

sus beneficiarios.

3. Identificar a los asegurados e
informarles sobre sus derechos.

4. Conocer y resolver reclamos.
5.Fiscalizar las cotizaciones de salud y
los recursos destinados a prestaciones.

Modalidad de Libre Eleccion
Permite a los beneficiarios cotizantes y
sus cargas elegir libremente al
profesional o establecimiento con quien
deseen obtener la atencion de salud,
mediante la compra de un Bono de
Atencion en Salud. Esta compuesta por
prestadores de indole individual y por
prestadores de tipo institucional que
hayan suscrito un convenio con el
Seguro Publico de Salud para recibir a
los beneficiarios en sus dependencias y

entregarles determinadas atenciones
meédicas, seguin su capacidad técnica.

ni paga jponificacio
cotiza pero

del Orden
Ley 19.465
Las FFAA deben encargarse
de la rehabilitacion de los
beneficiarios y de su grupo
familiar por medio del SISAN.
1. Promocidn, proteccion y
recuperacion de la salud.
2.Son los responsables de
la ejecucion de las acciones.
3.Es un sistema privado.

Creadas para la proteccion de
los trabajadores contra riesgos
y consecuencias de accidentes
del trabajo

El sistema de mutualidades
dispone de Hospitales,
Clinicas y Centros de
Atenciodn para apoyar la
recuperacion de los
trabajadores accidentados
con equipos médicos de
diferentes especialidades.

Garantias Explicitas

en Salud
Son garantias con que deben ser
otorgadas las prestaciones asociadas a un
conjunto priorizado de 80 programas,
enfermedades o condiciones de salud que
seriale el decreto correspondiente
yen base a la Ley N° 19.966
1. Acceso: Derecho por Ley de la
prestacion de Salud.
2. Oportunidad: Tiempos maximos
de espera para el otorgamiento
de las prestaciones.
3. Proteccion financiera: La persona
beneficiaria cancelara un porcentaje
de la afiliacion.
4. Calidad: Otorgamiento de las
prestaciones por un prestador
acreditado o certificado.

15,1%

poblacion*®

5. Extracto mapa N°3
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La entrega de la atencion sanitaria se hace através de los
Servicios de Salud, organismos estatales funcionalmente
descentralizados, a los que les corresponde la articulacion,
gestion y desarrollo de la red asignada, estos se constitu-
yen por un conjunto de establecimientos asistenciales es-
tatales, establecimientos municipales de atencion primaria
del territorio del Servicio, y el resto de los establecimientos
publicos o privados que tengan convenio con la Red Asis-
tencial, los que colaborany se complementan para resolver
las necesidades de la poblacion que tienen a cargo. Ac-
tualmente existen 29 Servicios de Salud, algunas regio-
nes tienen mas de uno, en cuyo caso, existe un Consejo
de Coordinaciéon de Redes Regionales, conformado por los
Directores de los servicios y presidido por el Subsecretario
de Redes Asistenciales o su representante (Direccion de
Presupuestos Ministerio de Hacienda, 2013).



Servicio de Sistema de -

Atencién de | | Atencidn Sistema Nacional de
Urgencia Médica movil

de Alta de Urgencia Cigs _' ey Servicios de Salud
Postay Resolucion _ -~ | Estaconstituido por 29 servicios de
Estacidn 1 | salud de todo el pais.
Meédico q
Rural Cada uno formado por estableci-
mientos asistenciales publicos,
establecimientos municipales de
atencion primaria de salud y
establecimientos publicos o privados
que mantengan convenios con el
Consultorio Es la puerta de acceso para la Servicio de Salud respectivo para
~\| General obtencioén de las atenciones ejecutar acciones de salud.
Consultorio e . . A
Adosado de médicas o prestaciones de armadas o universidades.
Atencién S~ salud incluidas en los
programas de salud de la red
Publica Preferente

Servicio de
Atencion
Primaria de
Ugencias

Consultorio
General

Etapa intermedia entre
atencién primaria y la
atencion cerrada, reciben
pacientes de todos los
niveles de la Red APS,
Urgencia y Hospitalizados

Posee todas
las subespe-
cialidades
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Centros de
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6. Extracto mapa N°4
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El funcionamiento de los distintos establecimiento de sa-
lud pertenecientes a un servicio, su referencia y contrarre-

Llegada a la atencion
primaria

En el control de salud del
CESFAM, en un consultorio

0 en un servicio de urgencia,
se identifican ciertos sinto-
mas especificos y requiere la
atencién de especialista
para el diagnostico.

7. Diagrama derivacion I1

Documento de

contrarreferencia

1. Datos del paciente: Nombre,
Rut, edad.

2. Datos del establecimiento que
contrarrefiere.

3.Datos del establecimiento de
referencia.

4. Diagnostico.

5.Tratamiento realizado

6.Plan o indicaciones para APS.
7.Datos del médico especialista
que contrarrefiere: Nombre, Rut y
especialidad.

8.Fecha.

Contrarreferencia

Es el momento de alta del
paciente del establecimiento de
mayor complejidad, donde se
informa al establecimiento
referente que el paciente esta
dado de alta de la patologia por
la cual fue derivado o que fue
estabilizado y requiere conti-
nuidad de la atencion con un
plan terapéutico definido.

ferencia, ademas los distintos tipos de atencion (primaria,
secundariay terciaria), se exponen en el siguiente diagrama.

Referencia

Es la solicitud de evaluacién
diagndstica y/o tratamiento

de un paciente derivada de

un establecimiento de salud
de menor capacidad resolu-
tiva a otro de mayor capacidad,
para a fin de asegurar la
continuidad de la prestacion
de servicios.

Llegada a la atencion

secundaria

En una consulta con un
especialista se hace una
evaluacion del paciente,
ademas de iniciar el
tratamiento y dejar un plan
para la APS (atencion primaria
en salud).




Llegada al SAPU

Debido a la presentacion de
sintomas considerados como
urgentes, por ejemplo, dificul-
tad para respirar o dolor en el
brazo y el pecho, llega al SAPU
mas cercano y luego debido a
la emergencia tiene que ser
derivado a un centro

de atencion mas especializado.

Derivacion a la atencién
primaria

Al recibir un plan de tratamien-
to y por la contrarreferencia
recibe indicaciones el CESFAM
para la continuidad del
tratamiento por hipertension
ahi,junto con los controles
que se realiza correspondientes
a su ciclo vital

Derivacion a la atencion

secundaria

Luego de recibir atencién de
alta complejidad y de recibir su
diandstico, como por ejemplo
en este caso puede ser
hipertensién, comienza a
recibir tratamiento y un plan
para ser atendido y recibir
controles periédicamente en
algun CDT a un CAE del mismo

hospital donde lo estabilizaron,

Referencia

Es la solicitud de evaluacion
diagnostica y/o tratamiento
de un paciente derivada de
un establecimiento de salud
de menor capacidad resolu-

tiva a otro de mayor capacidad,

para a fin de asegurar la
continuidad de la prestacién
de servicios.

Contrarreferencia

Es el momento de alta del
paciente del establecimiento de
mayor complejidad, donde se
informa al establecimiento
referente que el paciente esta
dado de alta de la patologia por
la cual fue derivado o que fue
estabilizado y requiere conti-
nuidad de la atencion con un
plan terapéutico definido.

Llegada al Hospital
Debido a los sintomas que
presentaba, requiere hospitali-
zacion, por ejemplo en caso de
presentar un pre-infarto. Una
vez que el paciente esta
estabilizado, se da el alta del
servicio y se realiza una
interconsulta o contrarreferen-
cia a la atencion secundaria
para la atencién de un
especialista para el control.

Documento de contrarreferencia
1. Datos del paciente: Nombre, Rut, edad.

2. Datos del establecimiento que
contrarrefiere.

3. Datos del establecimiento de referencia.

4. Diagnostico.
5.Tratamiento realizado
6.Plan o indicaciones para APS.

7.Datos del médico especialista que
contrarrefiere: Nombre, Rut y especialidad.

8.Fecha.

8. Diagrama derivacion I
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LAS ENFERMEDADES RARAS (O HUERFANAS)

Ya su nombre viene a dar una definicion incorrecta de lo
que realmente son estas enfermedades, ya que sindnimos
de raro puede ser algo “extrano, excéntrico, extravagante,
original, peculiar, curioso, caprichoso”, pero una enferme-
dad rara se caracteriza por tener una baja incidencia de nu-
mero de casos, y que representa a un conjunto heterogé-
neo de diferentes signos y sintomas clinicos (Cortés, 2015).
La incidencia de casos para que una enfermedad sea trata-
da como rara varia de pais en pais, por ejemplo en todos los
paises de la UE, toda enfermedad que afecta a menos de
5 personas por cada 10.000 se considera rara, existiendo
un abanico de entre 6.000 y 8.000 de estas enfermedades,
entre las que se encuentra la fibrosis quistica, la hemofilia o
el sindrome de Angelman, una persona diagnosticada cada
15.000 habitantes, hasta el sindrome de trigonocefalia de
Opitz, conincidencia de un caso por 1.000.000 de personas
(OMS, 2012). Una de las causas de este tipo de patologias,
y la mas comun, son defectos en el material genético, por
lo que podrian ser transmitidas a su descendencia (Cortés,
2015). En Chile aun no se aporta una definicion, ya que “no
existe una legislacion vigente que que las reconozca o las
regule... probablemente dependera de cuantos recursos se
asignen a este grupo de condiciones y cuantas enferme-
dades sean cubiertas en aspectos diagnosticos y de trata-
miento una vez que la legislacion exista (Cortés, 2015).”

ERRORES INNATOS DEL METABOLISMO

Dentro de las enfermedades raras se encuentra un sub-
conjunto bastante especial lamado errores innatos del me-
tabolismo (EIM), o enfermedades metabdlicas. Es especial,
ya que en el contexto de las enfermedades huérfanas, se
han catalogado estas patologias como “enfermedades ra-
ras tratables”, dado que en ultimo tiempo se han desarro-
llado terapias con efectividad y seguridad probada en estu-
dios clinicos (Cabello y Giugliani, 2015).

En su mayoria, los errores innatos del metabolismo se
presentan en la edad pediatrica, en un peridédo de tiempo
que puede ser desde que nacioé y hasta la adolescencia,
cuyos sintomas y/o signos son muy similares a otras enfer-
medades y suelen confundir a las profesionales, que al no
reconocerlas pueden provocar secuelas como la desnu-
tricion, convulsiones o retraso mental (Raimann, 2008). En
general, cuando los sintomas se presentan en la edad neo-
natal, pueden ser de muy agudas, y cuando se presentan
en etapas mas tardias, son menos agudos, aunque eso no
significa que no pueda dejar secuelas (Raimann, 2008). A
grandes rasgos, la presentacion de estos sintomas clinicos
se pueden dividir en 4 grandes grupos: sintomas agudos en
periodo neonatal, que son signos inespecificos como vomi-
tos, apneas (suspension de la respiracion), ALTE (episodios
que aparentemente ponen en peligro la vida), compromiso



de conciencia (pudiendo llegar incluso al coma), convulsio-
nes, compromiso hemodinamico (de la sangre), hemorragia
cerebral, e incluso la muerte; los sintomas agudos y recu-
rrentes de inicio tardio, aparecen generalmente luego de la
etapa neonatal manifestandose como cambios nutriciona-
les o infecciones, los que pueden llegar hasta la adolescen-
cia, sus detonantes pueden ser el aumento del consumo de
proteinas o menarquia (Raimann, 2008), asi como cualquier
episodio que produzca estrés al sistema metabdlico; sinto-
mas cronicos y progresivos, que suelen pasar desaperci-
bidos por afnos, estos pueden ser gastrointestinales (como
la anorexia y el retardo del crecimiento, entre otros) y neu-
roldgicos (como convulsiones y retraso del desarrollo psi-
comotor); y por ultimo, se encuentran los sintomas especi-
ficos y permanentes caracteristicos de EIM, por ejemplo, la
miocardiopatia dilatada (el musculo cardiaco se debilitay

alarga, por lo que no puede bombear la suficiente sangre)
o hipertrofica (se engrosa el musculo cardiaco) o incluso
defectos en el cristalino del ojo (Cabello y Giugliani, 2015). El
diagnostico de una enfermedad metabdlica, generalmen-
te, se realiza a través un diagnodstico diferencial, es decir,
descartando otras opciones para llegar al diagndstico final,
seguido de examenes de laboratorio (como examenes de
sangre buscando sustancias toxicas acumuladas en ella) e
imagenes (como TAC cerebrales). El tratamiento comienza
a penas se termina de tomar las muestras, aunque no se
tenga la certeza de que padece la enfermedad, se adminis-
tran electrolitos, suplementos, e incluso dependiendo del
grado de toxicidad que se presente en la sangre, se opta
por realizar una hemodidlisis (Cabello y Giugliani, 2015).



FENILCETONURIA 'Y PROTOCOLOS DEL PROGRAMA
NACIONAL DE BUSQUEDA MASIVA DE EIM

Desde el ano 1992, en Chile se realiza una pesquisa neo-
natal de dos tipos de enfermedades raras, la Fenilcetonuria
(enfermedad metabdlica) y el Hipotiroidismo congénito (en-
fermedad endocrina), el programa de busqueda masiva de
Fenilcetonuria (PKU) e Hipotiroidismo congénito (HC), tiene
por objetivo el tamizaje de estas patologias inmediatamente
después del nacimiento con el fin de evitar los dafios neuro-
I6gicos y nutricionales que estas enfermedades producen
en los recién nacidos sin tratamiento (Becerra, 2008). La PKU
se produce por un defecto genético en la enzima fenilalani-
na hidroxilasa (FAH), lo que produce la acumulacion del ami-
noacido fenilalanina (FA) en la sangre, cuando la patologia no
es diagnosticada y tratada de forma oportuna (antes de las
30 dias de nacido) se produce un deterioro irreversible del
sistema nervioso central, provocando un retraso mental mo-
derado que puede llegar a ser profundo (Scriver et al., 1995).
La incidencia en Chile en el afio 1998 era de 1:14.000 recién
nacidos (Cornejo y Raimann, 1999) ya en el afo 2012 era de
1:20.000 recién nacidos (Creces, 2012), con una poblacién
actual de aprox. 350 entre nifios y jovenes. La alimentacion
es parte fundamental de su tratamiento, ya que deben dismi-
nuir su consumo de proteinas lo mas posible, debido a que la
mayoria de los alimentos altos en proteinas contienen altas
cantidades de FA, siendo su dieta practicamente vegetaria-
na o vegana, ya gue tienen prohibido todo tipo de carnes y
productos de origen animal, ademas de leguminosasy ali-
mentos a base de harina de trigo (Cornejo et al., 2003). Para
contrarrestar esa falta de consumo de proteinas, que son
necesarias para su optimo crecimiento, deben consumir una
formula especial baja en FA (Cornejo y Raimann, 1999).

NORMAS PARA EL OPTIMO DESARROLLO
DE FROGEAKAS BE BEUSOUERL MASIVA DE

FENILQUETONURIA

¥ OTRCE ERFONEE S
COMOENITOS DEL METABOLISMG




Para el seguimiento y tratamiento de estos nifios y jove-
nes el MINSAL establecié en el programa antes menciona-
do que la atencidn a los pacientes con PKU debe llevarse
a cabo en centros de referencia especializados, insertos
en establecimientos de alta complejidad capacitados para
el diagndstico y tratamiento y seguimiento, con un equipo
de médicos y nutricionistas expertos en la patologia (Bece-
rra,2008). Estos centros deben iniciar el tratamiento integral
de la enfermedad, monitorizar el tratamiento segun proto-
colos, otorgar consejo geneético, apoyar a la familia tanto
psicolégica como socialmente (Ministerio de salud, 2007).

Desde el inicio del programa y hasta ahora, es el INTA, el
centro de referencia de estas patologias (Becerra, 2008).
Este se encarga de distribuir la formula o leche especial en-
tregada por el PNAC (Programa Nacional de Alimentacion

Complementaria) a todos las personas que estén diagnos-
ticadas con algunos EIM estas son proporcionadas por el
Estado, de por vida y de forma gratuita (Ministerio de salud,
2016). Algunas patologias son: la ya estudiada PKU, y otras
5, como la enfermedad orina olor a jarabe de arce. Desde
octubre del afio 2016, se incluyeron 4 patologias mas: de-
fectos de la betaoxidacion, homocistinuria tirosinemia tipo
1y la aciduria glutarica tipo 1 (Ministerio de salud, 2016), en-
fermedades que ademas comenzaran a ser incluidas en el
Programa nacional de busqueda masiva de EIM, en una am-
pliacion de este a otras 28 patologias, y que ya comenzaron
con un programa piloto en el Hospital San Juan de Dios con
1.000 nacimientos.

En el siguiente mapa se describe el paso a paso del Pro-
grama de pesquisa neonatal con la PKU.



Confirmacion del
diagnéstico

Al salir positivo en la
primera muestra, se
enviara una nueva
muestra al INTA para
confirmar el diagnds-
tico con un plazo
maximo de 5 dias.

Muestra enviada
al laboratorio del
hospital San Juan
de Dios
Es enviada al laboratorio de
referencia que le corres-

| ponda segun al Servicio de
Salud al que pertenezca.
-Negativo: no es informado

Hospital San Juan de
Dios, Santiago: desde la
XV region de Aricay
Parinacota hasta la VI
region del Maule,
incluida la RM, mas las
regiones Xl y XII.
Hospital Guillermo Grant
Benavente , Concepcion:

Ingreso al programa
de seguimiento
Luego de la primera
consulta, requiere ir 4
veces al ano el primer
ano de vida, y luego

2 veces al ano.

B milia regiones VIII, Xy X.

-Positivo: en los siguientes
15 dias seran notificados
para repetir la muestra 'y
confirmar el diagndstico.

Continuidad de

atencion en el SS

de O’Higgins

Se trabaja en conjunto u]

con el pediatra y 57

nutricionista que la 5 Nacimiento del

atendera en el - nifo y toma de la
Hospital Regional de muestra

Rancagua con

Pasada las primeras
controles mensuales.

40 horas de nacido

del bebé en el
hospital de San
Fernando, la matrona |
tomara una muestra
de sangre del talon.

10. Extracto de mapa N°5

10. Riveros, S. (2017). Extracto de mapa N°S. [ilustracion]. Elaboracion propia.




ACIDURIA GLUTARICA TIPO |

La aciduria glutarica tipo 1 o AG-1 es un raro desorden
metabdlico congénito recesivo (Vester et al., 2016) que es
causado por una deficiencia o ausencia de la enzima glu-
taril-CoA deshidrogenasa la que esta encargada de la
descomposicion de los aminoacidos lisina, hidroxilisina
y triptéfano (Couce et al.,, 2008). Al no degradarse estos
aminoacidos, se comienzan a acumular productos como
el acido glutarico, el acido 3-hidroxi-glutarico (Vester et al.,
2016), y en menor proporcion el acido glutacénicoy la gluta-
rilcarnitina, todos neurotoxicos, y que ademas producen un
descenso en la concentracion de carnitina a nivel cerebral.
Quienes poseen esta alteracion desarrollaran una enferme-
dad neuroldgica, que puede ser de forma aguda después
de una crisis encefalopatica que se desarrolla entre los 3y
24 meses, que puede llevar al nifio a un estado de coma o
a quedar con secuelas como una distonia severa (contrac-
ciones involuntarias de los musculos) truncando las capaci-
dades motoras y linguisticas de tal forma que se perjudica
su capacidad caminar y/o de deglutir, lo que en este ultimo
caso lleva la necesidad de una gastrostomia para entregar
alimentos por via enteral (través de una sonda), sin embargo
la capacidad cognitiva puede quedar intacta, dependiendo
de la gravedad del caso (Superti-Fuga, 2003). Esta dentro
de la categoria de enfermedades raras ya que su frecuen-
cia en el continente europeo se calcula en 1:100.000 recién
nacidos (Forero et al., 2015), sin embargo en latinoamérica
aun no hay estadisticas acerca de su prevalencia ya que
muy pocos paises del continente tienen incluida esta en-
fermedad en su pesquisa neonatal (Vester et al., 2016). El
diagnostico es dificultoso, la sospecha inicia con signos y
sintomas como la macrocefalia o la crisis encefalopatica,
con este motivo se realizan neuroimagenes donde los ha-
llazgos demuestran atrofia cerebral, dilatacion ventricular e

hidrocefalia, ademas de hematomas subdurales, hallazgos
que muchas veces son confundentes provocando que los
ninos lleguen derivados con el diagnostico diferencial de
maltrato infantil (Forero et al., 2015). Finalmente un analisis
de acidos organicos en la orina por cromatografia de ga-
ses, analisis que pocos centros de salud tiene la capacidad
de hacer confirma el diagndstico de AG-1. El tratamiento
debe iniciarse a penas se tiene la sospecha fundada por
la neuroimagen, ya que el tiempo de accion, sobre todo en
la crisis encefalopatica, es de vital importancia para evitar
mas secuelas. En una primera instancia, en la fase aguda
el tratamiento se inicia con la suspension de proteinas, do-
sis de L-carnitina para suplementar su deficiencia a nivel
cerebral, y administracion de glucosa y lipidos a través de
una via central (Hedlund, Longo y Pasquali, 2006). Una vez
confirmado el diagndstico y superada de la crisis aguda,
los objetivos del tratamiento de seguimiento son: prevenir
un estado catabdlico con aportes energético altos evitan-
do los ayunos prolongados, restringir la lisina de la dieta, y
que aligual de la PKU, se realiza eliminando las proteinas de
origen animal y leguminosas, aumentando el consumo de
alimentos aprotéicos como frutas, verduras y cereales en
cantidades que especifica el equipo de salud, ademas de la
suplementacioén con L-carnitina y una formula especial baja
en lisinay triptéfano manteniendo siempre el aporte hidrico
(Forero et al., 2015). Cada 3 meses el nino con AG-1 debe
asistir a control, con su médico de cabecera especialista en
enfermedades metabdlicas, un neurdlogo y un nutricionista
para una revision general, exdmenes de control y un ajus-
te en la dieta en caso de ser necesario (Cornejo, Castro y
Fernandez, s.f.), salvo que sufra una crisis convulsiva lo que
requerira de controles mas seguidos.



Acontecimientos en la vida
de un nino con AG-1 que es
diagnosticado al nacer v/s
un nino diagnosticado
después de la crisis

Pesquisa neonatal ampliada

Al realizarle el examen, de forma
particular en alguna clinica particular,
aparece alterado el parametro que
podria indicar una AG-1, pero debe ser
enviada una nueva muestra al
laboratorio de referencia a nivel
nacional, que se encuentra en el INTA.

Confirmacion del
diagnéstico

Al laboratorio del INTA se
envian las muestras para
ser confirmada la AG-1

Nifno/a
recién
nacido

Confirmacion del

11. Diagrama AG-1

Primera descompensacion
o crisis

Debido a un cambio metabdlico
importante, como una enferme-
dad viral o el cambio de la
lactancia a la alimentacion con
papillas, se desencadena una
crisis encefalopatica, Llegando
incluso a producir convulsiones,
y la hospitalizaciéon inmediata.

Hospitalizacion en UCI
y sospecha de EIM

Debido a lo poco especifico
de los signos y sintomas que
presenta el nino, pasar horas
o dias hasta sospechar de la
AG-1, periodo en que él se
descompensa aun mas y

tiene mayor probabilidad de .

quedar con secuelas.

diagndstico

Al laboratorio del INTA se
envian las muestras para
ser confirmada la AG-1




Tratamiento dietoterapéutico

El nino comienza con la ingesta de una leche
compuesta por una férmula especilar,ademas de
una dieta vegetariana desde un comienzo, en
conjunto con medicamentos y sumplementos para
evitar una descompensacion. De mantener la -
enfermedad en control, el nifo se puede desarro-

Llar casi normalmente y sin un dafo neuroldgico.

>
Derivacion a centro especializado
A penas es confirmada la AG-1, se
comienza a controlar con especialistas
para enfrentar la enfermedad desde el
principio y no llegar a la crisis metabélica
y las posibles secuelas que ésta conlleva.

>\

Y

=
o
O
<
=
o
@)
L
=
L
()]
(@)
|_
=
LLI
=
<
2
>
L
-
~
(0}
O

Derivacion a centro especializado
Luego de estar unos meses hospitalizado

y ser dado de alta, comienza a controlarse
en un centro con especialistas, donde les
entregan a la familia el conocimiento
necesario para enterder la enfermerdad y
realizar los cuidados necesarios.

Tratamiento dietoterapéutico

La nueva dieta del nino debe ser vegeta-
riana, bajar al maximo la ingesta de
proteinas,ademas de tomar una leche
compuesta por una férmula especial y
medicamentos para controlar la AG-1.
Empieza también la etapa de rehabilita-
cién del dano neurolégico producido por
la descompensacion y el objetivo ahora es
evitar una proxima convulsion.

11. Riveros, S. (2017). Diagrama AG-1. |[diagrama]. Elaboracion propia.




IMPACTO FAMILIAR AL TENER UN NINO ENFERMO

Los padres, en general, sufren tanto como su hijo enfermo,
solo que de una forma distinta, esto se ve influenciado por
diversas variables como la personalidad, las experiencias
anteriores de enfermedad, el sistema de apoyo, las creen-
cias religiosas, el curso natural de la enfermedad y el trata-
miento. Frecuentemente este sufrimiento se expresa como
crisis de ansiedad o trastornos depresivos donde prima la
incertidumbre,el aturdimiento la ira y la culpabilidad. Las
reiterativas visitas a hospitales asi como la hospitalizacion
misma del nifio crean la necesidad de reorganizar el cui-
dado del resto de la familia, la prolongada ausencia laboral
por parte de los padres generalmente condiciona un aisla-
miento social (Serradas,2003). Ciertamente, los hermanos
del nifio también sufren un gran impacto debiendo hacer
frente a la condicion de salud por la que atraviesa su herma-
no enfermo asi como la inestabilidad en la dinamica familiar
subyacente, presentando malestar emocional, ansiedad,
culpabilidad, temor e incluso celos los que se pueden ma-
nifestar a través enuresis (miccion involuntaria), dificultad
en la alimentacion, insomnio, hiperactividad y explosiones
de enfado (Grau,2003). Es por esto que el equipo de salud
se debe esforzar por entregar informacion suficiente sobre
protocolos de tratamiento y seguimiento bajando el nivel de
incertidumbre de la familia ayudandolos a adaptarse al en-
torno hospitalario, pues esto favorece la evolucion del nifio
reduciendo los riesgos psicosociales derivados de la enfer-
medad y la hospitalizacion, por lo tanto el tratamiento del
nino con AG-1 precisa de una atencion integral con enfoque
familiar (Serradas, 2003).



Antecedentes y referentes

El marco empirico es el simil a lo que se conoce como
estado del arte, en diseno, donde se encuentran los ante-
cedentes y referentes respecto al tema. En el caso de esta
investigacion, los referentes tienen relacion con investiga-
ciones hechas con anterioridad y que usan una metodo-
logia similar a la aplicada en el estudio, donde se utiliza el
abordaje cualitativo para mostrar las vivencias de perso-
nas con ciertas patologias especificas. En los anteceden-
tes son aportados desde investigaciones clinicas relacio-
nadas a la aciduria glutarica tipo |, ya que en la revision de
la literatura no se encontrd ninguna investigacion cualitati-
va relacionada al tema especifico.

REFERENTE DE INVESTIGACION

Vivencia de la fibromialgia a través de la
etnografia enfocada

Olivé e Isla (2013) se muestra la vivencia de personas
afectadas por fibromialgia, a través de la etnografia y de la
narrativa, asi como una reflexion que plantea y cuestiona
la orientacion de los cuidados profesionales. Con una me-
todologia cualitativa generando la informacion a través de
la observacion participante y la entrevista en profundidad
a dos mujeres y un hombre afectados con la enfermedad,
efectuando un analisis a partir de cinco unidades narrativas.

“Siendo transformado por la enfermedad”: la vivencia
del adolescente con diabetes

En esta misma linea Damiao y Pinto (2007) en su estudio
buscan comprender la experiencia del adolescente que
sufre alguna enfermedad crénica, en este caso diabetes,
utilizando como metodologia la interacciéon simbdlica, que
se define como una teoria sobre el comportamiento huma-
no que se fundamenta en el presupuesto que la experien-
cia humana, es mediada por la interpretacion, el analisis
de los datos.se realiz6 a través de la teoria fundamentada,
los resultados permitieron conocer la percepcion de 7 ado-
lescentes, entre 12 y 18 anos, sobre sus vivencias y expe-
riencias con la diabetes a partir de tres temas: “recibiendo
el diagndstico de diabetes”, “ siendo transformado por la
enfermedad” y “llevando una vida puntiaguda”.

Fibromialgia: percepcion de pacientes sobre su
enfermedad y el sistema de salud. Estudio de
investigacion cualitativa

En espana se realizé un estudio cualitativo con el obje-
tivo de conocer la experiencia y vivencia de personas con
fibromialgia, en relacion con sus expectativas sobre el sis-
tema sanitario y sus profesionales, a través de un analisis
paradigmatico de datos recogidos por medio de 3 grupos
focales en los que participaron 20 mujeres y 1 hombre con
distintas trayectorias asistenciales y evoluciéon se concluye



que existe la necesidad de una atencion sanitaria dirigida
a la mejora de la calidad de vida del paciente facilitando
Su proceso asistencial y ofreciendo interés, comprensiony
apoyo (Escudero et al., 2010).

Compaiiero de vida: enfermedad cronica.
Un estudio de caso

Desde la metodologia del estudio de caso, la investigacion
“comparniero de vida”: enfermedad cronica pretende explo-
rar a través de la observacion y la entrevista en profundidad
la experiencia de una persona adulta con enfermedad cro-
nica, del analisis de datos surgieron cuatro momentos por
los cuales la persona transita sufriendo cambios, estos son:
diagndstico, proceso asistencial,afrontamiento y expectati-
va de futuro (Figueredo, 2014).

Comprendiendo el padecimiento humano ante la
enfermedad: manifestaciones, contexto y estrategias.

Utiliza la metodologia narrativa recogiendo datos de tipo
biografico con el propdsito de profundizar en la compren-
sion de la experiencia del padecimiento frente a la enferme-
dad (Hueso et al., 2012). Probando la utilidad de la narrativa
en tematicas de salud.

Promocion de la salud y calidad de vida entre madres
de preadolescentes. Una etnografia enfocada

Finalmente, en argentina se realizé un estudio cualitativo de
tipo etnografico para identificar creenciasyaloresy practicas
de promocion de la salud y calidad de vida entre madres pre
adolescentes, los datos se obtuvieron de una muestra de 10
madres, a través de la observacion participante, entrevistas
en profundidad, notas de campo y diario personal enrique-
cidos con genogramas y fotografias, el analisis tematico de
datos condujo al significado del rol materno en la proteccion
de los hijos ante comportamientos de riesgo para la salud
junto a la descripcion de la influencia materna sobre las
elecciones que realizan estas pre adolescentes respecto a
comportamientos de riesgo para la salud (Laduena, Olson y
Pasco, 2005).

ANTECEDENTES

Acidemia glutdrica tipo 1- presentacion de un caso
y revision de la literatura

Se describe el caso de un nifo en Colombia, con un anali-
sis del curso clinico de la aciduria glutarica tipo | y el enfoque
diagndstico de la enfermedad (Forero et al., 2015).



Una guia para los padres: Acidemia glutdrica tipo I1

Guia informativa para padres de nifos que tienen aciduria

glutarico del tipo Il, su objetivo es que se distribuya a todos
los actores que estan insertos en la red del nifio, como co-
legio, otros equipos de salud, familiares o cuidadores. Con-
tiene explicaciones como de qué se trata la aciduria, el tra-
tamiento, guia de nutricidon, duracion de un control y que se
debe preguntar, aspectos sociales, recursos y glosario.

Una guia para los padres: Acidemia glutdrica tipo 11

12-14. Riveros, S. (2017). Extracto guia para padres: AG-2. [magen|].
Recuperado de Una guia para los padres: Acidemia glutdrica tipo I1.
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Casos de estudio

FELIPE

Camila tiene dos hijos, Matilde y Felipe, de 14 y 9 anos
respectivamente. El afnio 2008, cuando nacié Felipe, aun
no existia el postnatal de 6 meses, por lo que ella decide
extender el periodo con licencias médicas. Al cumplir los
6 meses y medio de edad del bebé, ella decide volver al
trabajo, lugar que le proporcionaba una sala cuna para que
llevara a su hijo y continuara con la lactancia a pesar de es-
tar trabajando. Al tercer dia del regreso, Camila va a las 10
de la mafnana a darle leche al nifo, y es ahi cuando él suelta
el pezon y se queda mirando fijo al techo. Al preguntarle
a la encargada de la sala cuna si habia notado algo extra-
no en él ese dia y ésta responderle que no, es que decide
hablar con su superior y explicarle la situacion, para poder
salir del trabajo. Ese dia ella andaba sin dinero y antes de
salir del trabajo se consigue 5000 pesos, y se va con Felipe
a Vidaintegra de Maipu, centro médico privado de atencion
ambulatorio, ya que debido al plan de Isapre que ella po-
see en ese momento, solo se puede atender ahi. El llegar
y pedir por favor una atencion urgente con algun pediatra,
le niegan la atencion porque no hacen atenciones de ur-
gencia. De inmediato ella decida salir de ahiy dirigirse a su
casa, ubicada en la comuna de Cerrillos, en busca de dine-
ro, mientras se comunicaba por celular con el ejecutivo de
la isapre para que la derivaran y le dieran un cédigo espe-
cial para poder atenderse en el hospital que le sefalaran.
Es asi como llega a las 12 del medio dia a la Clinica Hospi-
tal del Profesor, situada en Maipu. Al llegar ahi no ingresas
por el servicio de urgencias y llevan a Felipe a observacion

y toma de examenes. Durante un periodo de aproximada-
mente 7 horas nadie se acercé a Camila para darle infor-
macion acerca del estado de salud de su hijo, por mas que
ella insistiera, no recibia noticias. Cerca de las 19 horas se
le acerca una enfermeray le comunica que debe iniciar los
tramites para la derivacion a la Clinica Davila. A las 21 horas
comienza el traslado en ambulancia, donde una vez en el
lugar ingresa directo a la UCI para ser internado e inten-
tar estabilizarlo y encontrar el diagnostico. Luego de 4 dias
internado y sin diagndstico aparente mas que un posible
virus que se alojo en el cerebro, es que una ex interna de
la doctora Mabe, neurdlogo especialista en enfermedades
metabdlicas, sospecha que podria ser algun error innato
del metabolismo, y llaman a la doctora para que vaya a ver
el caso. Al ver a Felipe, la doctora se acerca alamadrey le
informa que posiblemente tiene AG-1y que deben hacer un
examen, que se debe enviar a Estados Unidos para confir-
mar el diagndstico, y que empezaran el tratamiento de in-
mediato. En ese intertanto la doctora le explicé a Camila de
qué se trataba la enfermedad, pero ella tenia la idea de que
era un virus por lo gue no prestdé mayor atencion para com-
prenderla, y no fue hasta que llego el resultado del examen
que se sentd con la especialista para que le explicara paso
por paso de que se trataba la aciduria glutarica tipo I. Felipe
estuvo internado 2 meses y medio en la clinica, pasando
entre la UCI, la UTl y la sala de cuidados, ademas de una
intervencion quirurgica, ya que tuvo un problema con una
infeccidon en su pierna porque un catéter que estuvo mu-
cho tiempo instalado. En esta instancia en el hospital se le



acerca una neurodloga de la clinica Davila a preguntarle si
habia notado algo extrano, y ella menciona que lo habia vis-
to hace un tiempo hacer movimientos de “olas” con la len-
gua mientras dormia en la noche, y que habia consultado
con la pediatray ella le indicd que era normal, sin embargo,
ese es un signo de que algun problema habia. Una vez que
Felipe estaba de alta lo derivaron con una interconsulta a la
Teletdn, ya que le dijeron que él iba a tener dafio neurolo-
gico, pero ella encontraba que su hijo estaba igual, recién
cuando él empezd a crecer pudo entender el dafio que te-
nia. Ademas, se siguio atendiendo con la doctora Mabe en

su consulta privada en la Clinica Santa Maria, ya que segun
Camila, ella fue la unica que le pudo explicar que era la AG-1
y le daba confianza, y tambien continuo con una pediatra
de la Clinica Davila, que atendio a su hijo en el tiempo que
estuvo hospitalizado. Empezd6 también con el tratamiento y
la compra de las formulas especiales que él requeria, que
tenia un costo bastante alto, alcanzando el costo del tra-
tamiento total de 250.000 pesos mensuales al menos. En
el mismo lugar donde compraba esas férmulas le comen-
taron la existencia de una fundacion, llamada Amade, que
apoyaba a los ninos con enfermedades metabdlicas y a



sus familias. Ella averigud, la entrevistaron y luego de unos
meses la comenzaron a ayudar con la entrega de 3 tarros
al mes. Cuando estuvo en la clinica le instalaron a Felipe
una gastrostomia para su alimentacion, pero Camila al aiio
después se la quité ya que gqueria que su hijo comiera por
la bocay asi poder proporcionarle mas independencia. Al-
rededor de los 3 afios de edad, Camila decide cambiarse
de afiliacidon de salud, desde la isapre a Fonasa, ya que le
convenia economicamente por el costo del tratamiento. Es
asi como la doctora Mabe le realiza una interconsulta des-
de la Clinica Santa Maria hacia el HEGC, para recibir ahi
la atencion, controles e interconsultas necesarias, mas la
entrega de los medicamentos a un costo mas bajo, gra-
cias a que se hacian en la misma farmacia del hospital. Al
poco tiempo lo empezod a llevar a un colegio diferencial y
que se hacia cargo del transporte de Felipe, porque a ella
le complicaba por el trabajo. A los 6 ainos, desde la Teletdn
le empezaron a insistir que debia llevarlo al colegio nor-
mal, porque €l poseia daino motor pero no cognitivo, lo que
significa que entiende todo, por lo que podria aprender a
leer. Dada la insistencia, es que la madre decide buscarle
colegio y se dirigio a todos los mas cercano de su casay
que tenian inclusion, sin embargo ninguno lo acepto, pero
frente a esa barrera ella se dirige al DAEN (departamento
de educacion) de Maipu, explico la situacion y a la semana
ellos ya le habian encontrado un colegio adecuado para él
y que lo recibieron adaptandose a todas sus necesidades.
Al principio ella se encargaba de pasarlo a buscar alalde
la tarde y pasarlo a dejar a la casa de sus padres, que que-
da a una cuadra de la suya, para que lo cuidaran a él y a
su hermana hasta que ella saliera del trabajo, sin embargo,
al poco tiempo, le cambiaron las condiciones de éste. Ella
trabajaba armando muebles en una tienda de retail, y te-

nia ciertas comunas que abarcar, no obstante, le sumaron
mas lugares por lo que no podia pasar a buscarlo. Frente
a esa problematica es que con la ayuda de la directora del
colegio, redactan una carta dirigida al alcalde para solicitar
ayuda con un trasporte, y es asi como desde ese momento
Felipe es llevado a su casa por un furgdén que envia la mu-
nicipalidad de Maipu. En mayo del presenta ano la familia
completa, Camila, Felipe, su hermanay su padre, fueron a
Disney World de vacaciones, donde €l no tuvo ningun pro-
blema con el manejo de su enfermedad. Con respecto la
forma de llevar la enfermedad actualmente, Camila intenta
de normalizar lo mas posible a Felipe, saliendo de paseoy
de viaje como cualquier persona, adaptandole la comida
diaria a lo que él puede comer, saliéndose un poco de las
pautas pero son el perjuicio de la salud de su hijo.
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MATIAS

Carolina tuvo un embarazo normal, sin complicaciones y
a las 39 semanas nacioé Matias, en el hospital clinico de la
Universidad Catdlica, sin ningun problema. Ella tenia una
hija de 2 afos en ese entonces, producto de un matrimo-
nio anterior. Cuando él tenia 6 meses, iba a la sala cuna 'y
a la hora de almuerzo su madre lo pasa a buscar para ir a
almorzar, llega a su casa, le prepara la papilla con verduras
y carne, y le comienza a dar comida, momento en el que
de repente se queda fijo mirando y su hermana, técnico en
odontologia y que en ese momento vivia con ellos, le men-
ciona que algo le sucede a Matias, pero Carolina no tuvo
mayor interés, pero ante la insistencia de la hermana es
que decide llamar a su marido y padre de Matias, para que
los llevara al hospital de La Florida a urgencias. Como vivian
en la misma comuna, llegaron rapidamente, pero se topa-
ron un una huelga de la FENATS en el servicio, por lo que
deciden dirigirse al hospital clinico de la UC en Marcoleta.
Sin embargo en el camino, en la esquina de la calle Vicu-
fAa Mackenna con Departamental, en el semaforo habia un
RT de carabineros, que al percatarse de la desesperaciony
llanto de Carolina con Matias en brazos, es que la guian al
HEGC, y que a pesar de que ella no lo conocia, se dirigen
ahi porque les quedaba mas cerca. El llegar a la urgencia e
ingresar a Matias, es que la primera pregunta que le reali-
zan es si ella le dio alguna pastilla a su hijo, insinuando que
lo habia drogado o maltratado, situacion que produce que
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Carolina de descontrole aun mas. Lo internan inmediata-
mente en la UCI, le empiezan a hacer una serie de exame-
nesy al otra dia en la mahana pasa un neurdlogo que ve un
examen y sospecha de una enfermedad metabdlica, por lo
que llaman a la doctora Mabe para que vaya a urgencias a
ver al nifo. Es asi como ella al revisar el escaner cerebral, le
comunica a Carolina que puede ser una aciduria glutarica
tipo |, explicando de qué se trata y que tienen que mandar
un examen al INTA inmediatamente para confirmarlo. En
ese momento ella se encontraba con su suegra, y es ella
quien entiende mas la enfermedad, dado al estado emo-
cional en el que estaba Carolina. Al tercer dia, la madre de
Matias se dirige al INTA a buscar los resultados, los cuales
arrojaron positivo para la AG-1, lo que significaba que Ma-
tias debia ser trasladado de hospital, ya que al ser de La
Florida, no les correspondia el SS Metropolitano Sur, sino
que el SS Metropolitano Sur Oriente. Al cuarto dia de hospi-
talizado, lo trasladan al hospital de La Florida, a pesar de la
preocupacion de Carolina por el estado critico que su hijo
tenia en el momento del cambio. Al llegar al otro hospital
los esperaba el jefe de pediatria para internarlo, pero ella
se enfrenta a la situacion de que ningun médico conocia la
AG-1y apesar de que llamaron al INTAy llegd un neurdlogo,
ella exigid que necesitaba un especialista en enfermeda-
des metabdlicas y que supiera el manejo de la patologia,
por lo que comienza una busqueda por internet de que es-
pecialistas habia en Chile, ya que no recordaba a la doctora

Mabe del HEGC, por lo alterada que se encontraba. Asi en-
contro a la doctora Gloria Duran, que atendia en el hospital
clinico de la UC, y decide ir hasta el mismo establecimiento
para pedirle a ella que fuera al hospital de la Florida a expli-
carle al equipo médico de que se trataba todo. Luego de 3
horas con gritos y llantos en el hall de entrada del centro de
Marcoleta, es que llega la doctora Duran y decide acom-
panarla, a pesar de que bajo ningun punto de derivacion
ni interconsulta le correspondia ir. Una vez que ella explica
a los médicos como interactuar con la AG-1 empiezan con
el tratamiento, sin embargo, mantienen internado a Matias
por 6 meses en el hospital, haciendo que Carolina se fuera
avivir con él alla, en una sala que dispusieron para ellos, ya
que el equipo al desconocer la enfermedad, tenia temor de
que si lo daban de alta, él volviera a convulsionar. Luego de
estar 6 meses, realizarle una gastrostomia para alimentar-
se, gastarse todos los ahorros que poseian y de llevar a la
otra hija que ella tenia a que se fuera a vivir con su abuela,
es que dan de alta a Matias, y le realizan una interconsulta
para que se fuera a rehabilitar al Centro de Rehabilitacion
Pedro Aguirre Cerda (PAC), donde nuevamente esta inter-
nado un par de meses por miedo a las convulsiones. En el
mismo periodo de tiempo comienza a atenderse de forma
particular con la doctora Duran en Marcoleta, con controles
cada 3 meses. El estar de alta nuevamente se va a vivir con
Su suegra para recibir ayuda en el cuidado de Matias, pero
al poco tiempo se separa de su parejay se va a vivir a la






comuna de Santiago centro. Inicia también el tratamiento
en la teleton de Matias, con sesiones cada 6 meses, pero
al ver el poco progreso que eso significaba, Carolina deci-
diod ir nuevamente el PAC para que le realizaran sesiones
mensuales, ademas de equinoterapia en la comuna de la
granja, que pudo acceder gracias a que ella fue a hablar
con un concejal de la comunay que le presentara a Matias
para que se pudiera atender alla. A mitad de este ano, alira
retirar las formulas del INTA le comunicaron que se pronto
se hara el traspaso de la entrega al HEGC, por lo que ella
decide cambiar de médico de cabecera para no tener que

STEFELEE FAFLET DL e
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moverse por tantos lugares. Pero se encuentra con el pro-
blema de que segun la red de salud, le correspondia, por
el lugar donde vive, el SS Metropolitano Occidente, y no el
sur, donde atiende la doctora Mabe, por lo que indica que
vive en la comuna de San Joaquin, en la residencia de su
mama, para tener acceso a la atencion en el HEGC. Desde
ese momento y hasta ahora, se atiende en ese centro, con
la doctora Mabe y la nutricionista Paula Menickett como
equipo de cabecera.
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JOSEFA

Natalia, la mama de Josefa, tuvo una complicacion en
el embarazo, ya que se le desarroll6 diabetes gestacional,
por lo que tuvieron que adelantar un poco el parto y ade-
mas su hija nacié con un problema en las piernas pero que
luego de un mes de tratamiento se recupero. A los 6 meses
de edad de Josefa, el 9 de diciembre del 2014, ellay su ma-
rido estaban visitando a su mama, que vivia en San Vicente
de Tagua Tagua, cuando en la tarde la nina comienza con
vomitos, por lo que decide volverse a Santiago para llevarla
al hospital Dr. Luis Calvo Mackenna (HLCM), ya que ese es
el que le quedaba mas cerca de su casa. Luego de ingre-

sar por urgencias, dan de alta a Josefa a los 8 de la mana-
na, con el diagndstico de un virus que le produce malestar
estomacal, pero a pesar del tratamiento inmediato que le
dieron, su madre se percata, cuando llegan a la casa, de
que estaba peor que antes, por lo que decide pedir hora
con una pediatra en Megasalud, a las 10 de la mafana del
mismo dia, y justo en el momento que estaba haciendo
atendida Josefa empieza a convulsionar, por lo que la doc-
tora le pregunta qué enfermedad tenia ella, y Natalia le res-
ponde gue ninguna, entonces la manda directamente con
una interconsulta al HLCM. La internaronyy le realizaron una
serie de examenes pero todos eran negativos. Al tercer dia
hospitalizada, tiene una nueva convulsion cuando estaba
justo en brazos de su madre, y es ahi cuando una doctora
se le acercay le comentd que sospechaban por una enfer-
medad metabdlica, que comenzaran de inmediato el trata-
miento y que ademas debe ir a dejar unas muestras al INTA
para enviarlas y asi confirmar el diagndstico. El gatillante
de la crisis fue que 3 semanas antes de ésta, Josefa ha-
bia cambiado de leche, estaba consumiendo la Purita que
entregan en el consultorio, la que tiene un alto contenido
de proteinas, y ese factor es el que la hizo convulsionar.
Estuvo 2 meses y medio hospitalizada y durante ese pe-
riodo Natalia fue asistida por asistente social y psicologos
del INTA. Ellos llevaron a Camila y Felipe para que Natalia
pudiera hablar con una madre que hubiese pasado por lo
mismo, pero ella al ver a Felipe discapacitado entré en una
etapa de negacion de la enfermedad. Al darla de alta em-
pezo6 a rehabilitarse en el Centro de Rehabilitacion Pedro
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Aguirre Cerda hasta principios de este afno, momento en el
que ellas se van a vivir a San Vicente de Tagua Tagua con su
mama, porque se divorcio del padre de Josefa, y desde ese
momento Natalia va una vez al mes a comprar lo necesario
para su hija 'y a que el padre de Josefa le entregue las le-
ches que él retira durante la semana en el INTA. Al llegar al
pueblo Natalia fue al CESFAM de San Vicente con el carnet
de discapacidad de su hija, para que la ingresaran al pro-
grama de dependencia severay fuera una vez a la semana
un kKinesidlogo a la casa a realizar sesiones de ejercicios.
Ademas, por la lejania del lugar donde viven ahora, cuando
tiene control en el HLCM, las van a buscar y a dejar, pero
en el INTA no se presta ese servicio porgue son un centro

privado. En septiembre del presente ano, un dia a las 3 de
la manana, Josefa comienza con vomitos y diarrea, situa-
cion que produce una descompensacion metabdlica. Ella
llama inmediatamente al INTA, al teléfono 24 horas para
llamar en caso de emergencia, y al no recibir respuesta, va
al hospital mas cercano, el hospital de San Vicente. Al lle-
gar lo primero que hace es entregar la carta de emergencia
(fotgrafia 24-26) que contiene un resumen de la AG-1, los
signos de descompensacion, los examenes de laboratorio
que se deben realizar, el tratamiento de emergencia y los
teléfonos de contacto del INTA para que se comuniquen
y les indiquen los pasos a seguir. Una vez que entra a la
urgencia, comienzan con el tratamiento de emergencia,



mientras Natalia les pedia que por favor la trasladaran al
HLCM en Santiago, ya que ese era el hospital donde Jo-
sefa se atiende, pero le dicen que no porque no ese no €s
el protocolo de la red. Al contactarse con el INTA, ellos les
indican a los médicos que necesitan hacer unos exame-
nes especificos, pero ellos no poseen los medios para rea-
lizarlos, por lo debe ser derivada al hospital que le sigue en
complejidad, que es el hospital de Rengo. Son trasladadas
ambas hacia allay ocurre la misma dificultad, que no tienen
los medios necesarios y tampoco conocen la enfermedad.
Mientras Natalia insistia en que debian trasladarla a San-
tiago. Como en Rengo no tenian los medios, la derivan al
hospital regional de Rancagua, llegando alla cerca de las

7-8 de la tarde. A penas llegan, Natalia les indica que de-
ben contactarse con el INTA, pero ellos no lo hacen y co-
mienzan a hacerle examenes, pero al final del dia ya deben
internarla en la UCI porque estaba muy descompensada.
Es recién en ese momento, y ante la insistencia de Natalia
al decirles que deben comunicarse con el INTAy que ella
sabe gue es una descompensacion, que se contactan con
el centro de especialistas y comienzan el tratamiento. Es-
tuvo un mes y medio internada en el hospital regional de
Rancagua, ya que debido a su estado no podia ser trasla-
dada. Durante su estadia tuvo una infeccion urinaria y los
ultimos dias comenzd con una alergia, pero decidieron dar-
la de alta igualmente. A penas salieron del hospital Natalia
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la traslado al HLCM pero como no tenia una interconsulta,
entro por urgencias. Una vez ingresada volvieron a hospita-
lizarla, ya que comenzdé con un dress alérgico producto de
un medicamento que le habian dado en Rancagua. Estuvo
grave varios dias pero luego de un tratamiento mayor pudo
salir del cuadro. Como consecuencia de la descompen-
sacion tuvo un gran retroceso en la rehabilitacion, por lo
que comenzo con terapia en la Teleton de Santiago y debe
asistir cada un mes al INTA por los proximos 3 meses para
observar su evolucion.
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Matrices de categorias

Luego de la codificacion de cada entrevistas, emergen
las siguientes categorias:

1. Desinformacion:

D.P. " 11, Desinformacién de profesionales de salud.

- 1.2. Desinformacién hacia la familia: no se en-
trega informacion acerca del estado en que se
encuentra el paciente.

- 1.3. Desconexion entre los equipos de salud:

poca informacioén entre los equipos de los dis-
tintos centro de salud.

2. Diagnéstico:

Di.E. 21 comose diagnostico la enfermedad.

- 2.2. Previo a la primera crisis.
- 2.3. Trayecto hasta el diagndstico.

- 2.4. Secuelas.

3. Acciones autonomas:

PM.  Acciones realizadas por las madres por su
propia cuenta, sin la indicacion de alguien.

4. Aprendizajes:

A.E. Aprendizajes desde su propia experiencia.

5. Educacion:

E.E. Colegio o jardin.

6. Familia:

FA. 6.1. Actividades familiares.

- 6.2. Dinamica familiar.

7. Tratamiento:

TAP " 71 Tratamiento de la dieta.
TAR. 7.2. Pautas de alimentacion.
TM.C.

7.3. Médico de cabecera.

LR 74. Rehabilitacion.

- 7.5. Financiamiento y acceso.



8. Trabajo:
- Relacidén con el trabajo.

9. Estado Emocional:
S.F

S.D. 9.2. Desamparo.

- 9.3. Tristeza.

9.4. Descontrol o enojo.

9.1. Frustracion.

10. Descompensacion:

DST. 10.1. Tratamiento.

- 10.2. Trayectos.

11. Expectativas:

E. Relacionadas al tratamiento y rehabilitacon.



~

Categoria

Subcategoria

Camila

Carolina

Natalia

Resumen )

conclusivo

1. Desinformacion

1.1. Desinformacion
de profesionales de
salud.

La cosa que cuando le
comente eso a la neurdlo-
ga que me estaba viendo
ahi en la clinica, no po, me
dijo, eso estaba avisan-
do que el nifio venia con
algo, yo dije igual fome...
porqgue a ver... indepen-
diente de la especiali-
dad de que eligan cada
doctora, eso es optativo,
deberian tener como

una pincelada y haberme
dicho, sabe que, consulta,
pregunta por si acaso en
otro lugar, porque con eso
yo me hubiese ahorrado
toda la hospitalizacion, y
el nifno seria normal, pero
con el tratamiento de la
enfermedad...

el doctor Donoso, jefe de
pediatria, que es de la cli-
nica Alemana, no tenian
idea! De aciduria, nadie
sabia qué hacer...

Fue para dar las espe-
cificaciones del caso,
porgue nadie sabe de
qué se trata, y qué hay
que hacer, el tema de la
carnitina, las proteinas, la
gente no entiende, como
ella es especialista, se
dio a entender...

yo deje de ir al consulto-
rio porque la enfermera
(con cara de susto) que
tiene su hijo? Porque lo
lleve por el tema de las
vacunas, y la nina me dijo
que no me podia meter al
control del nifio sano,

la enfermedad del
Matias, la conocen los
extranjeros no mas, me
llamo la atencion, que en
el hospital de la florida
me atendié una colom-
biana, y ella conocia muy
bien la enfermedad, supo
el manejo de inmediato,
cosa que otros doctores
no tenian idea, y se asus-
tan mucho, no, no suban-
la, hospitalicen, creyendo
que algo me va a pasar.
Es una enfermedad que
nadie conoce...

Lo que pasa es que no
cacharon nada, aca no
conocen lo de la Josefa.
Y aqui no hay especia-
listas, menos en san
vicente.

No sabian que era, me
mandaron con un infor-
me a rancagua con una
orden de que lo que tenia
era una bronquitis! Bron-
quitis aca! Y la Josefa
nunca estuvo resfriada,
es absurdo

En el Calvo Mackenna no
habian tenido un caso
asi, fue el primer caso
que se diagnostico ahi,
habia doctores que no
cachaba nada

Le dije a uno, porque

de verdad, me pregunto
que significa aciduria
glutarica, asi' Y le dije y
usted estudiéo medicina?
Porqgue si estudio medici-
na yo creo que le pasaron
las enfermedades me-
tabdlicas, osea, yo creo
que...

Una cuestion evidente en
los tres casos es la falta

de conocimiento sobre
estas enfermedades
metabdlicas, pudiendo
extrapolarse incluso a la
mayoria de las enferme-
dades llamadas “raras”.

En su mayoria los comen-
tarios se dirigen al poco
conocimiento que poseen
los médicos acerca de la
patologia en Chile, al punto
que el mismo profesional
le pregunta a la mama de
qué se trata la aciduria
glutaricatipo 1, generando
la indignacion en el caso
de Natalia, o resignacion,
en el de Camila, que se
puede concluir que los dos
tipos de reacciones tienen
relacion con el tiempo que
lleva cada una con inte-
racciones en el sistema de
salud, ya que la hija de Na-
talia, Josefa, tiene 3 afios,
y el hijo de Camila, tiene 9
anos. Otro punto a desta-
car es lo que sucede fuera
de la region metropolitana,
donde no hay especia-
listas, ni siquiera en los
hospitales mas grandes de
las regiones, por lo que en
caso de alguna descom-
pensacion quedan total-
mente a la deriva, ya que la
red lo deriva como lo haria
con cualquier otra patolo-




-
Categoria

Subcategoria

Camila

Carolina

Natalia

Resumen
conclusivo

gia, sin consideraciones
especiales, retardando

el tratamiento con con-
secuencias de retroceso
graves, y mas aun dejando
de lado los conocimientos
que posee la propia madre|
sobre su hijo/a, quien ha
demostrado, al sobrelle-
var la enfermedad, que es
quien mas conoce acerca
de la aciduria glutarica.

1.2. Desinformacion
hacia la familia.

Un problema también
como consecuencia de

la poca preparacion de
los equipos de salud para
recibir estas enfermeda-
des, es la desinformacion
sobre que le esta pasado
a su hijo/a a la familia, ya
que se pudo confirmar en
todos los casos que pasa-
ban varias horas antes de
que alguien del equipo se
acercara a hablar con la fa-
milia sobre de qué estaba
pasando. Claramente los
meédicos tampoco tenian
claro con qué se estaban
enfrentando, pero no por
eso se debe dejar de in-
formar a la familia, porque
demuestra un grado de
indiferencia mayory de
poca empatia con lo que
esta viviendo esa familia.




1.3 Desconexion en-
tre los equipos de
salud.

Carolina y Natalia tuvieron
vivencias diferentes, pero
ambas sufrieron la mala
de experiencia de una
desconexion entre los
equipo de salud de dis-
tintos centros sanitarios.
En el caso de Carolina,
estuvo 6 meses viviendo
en el hospital con Matias
debido a que los médicos
del hospital no sabian
manejar la enfermedad,

y a pesar de eso, no se
conectaron con el equi-
po médico desde donde
provenia Matias, y donde
habia sido diagnostica-
do, que era el Hospital
Exequiel Gonzalez. Y en
el caso de Natalia, era

de vital importancia la
comunicacion entre todos
los centros a los que fue
derivada con el INTA, ya
que ellos son su equipo
médico de cabeceray
quienes dan las instruc-
ciones del caso, y al ser
esta comunicacion tardia,
Josefa tuvo un retraso en
la aplicacion de su trata-
miento.




nostico la enferme-
dad.

la enfermedad a las 6
meses y medio porque yo
aproveche de tirar licen-
cia...

...mientras que lo tenian
conectado le iban hacien-
do examenes, examenes,
examenes, porque asi
estuvo siempre, le hacian
muchos examenes.

Ya po, la cosa es que
como |o veian no podian
darme un diagndstico,
hasta que de repente
llegdé una doctora, que era
la doctora Mabe.

Noo... si mira, entre que lo
bajaban, que volvian a la
sala, que se operaba, que
la UCI, que la UTI, asi es-
tuvo todo el tiempo, que
fueron 2 meses y medio.
lo Unico que me decia es
que era posible que que-
dara con secuelas, como
era guagua, yo no sabia
que era eso porque uno lo
veiaigual...

los 6 meses, ibaala

sala cuna... yo lo noté

en las noches un llanto
extrafo, como de dolor,
porgue ese sentimiento
de mama... porque yo ya
habia tenido a la maria je-
sus, y ella no era llorona,
entonces dentro de mi,
sabia que algo no andaba
bien...

la Carola me dice...

claro, yo le habia dado el
almuerzo, y todo... porque
saber que la aciduria no
pueden comer carne, y
yo le habia hecho una
papilla con carne...

El Matias comienza a
convulsionar, y mi her-
mana me dice, pero era
extrano, porque se fue
como para atras y quedo
pegado, y ella me decia
algo le pasa al nifio, y yo
le dije si esta medio raro
pero naday ella me insis-
tia en que algo le pasaba.

[ R )
, , . . . csumen
Categoria | Subcategoria Camila Carolina Natalia .
& g conclusivo
2. Diagnostico. 2.1.Cémo se diag- | Al Felipe se le declaré Matias convulsiond a Ala Josefa se le desen- |En los 3 casos se desen-

cadeno esto a las 6 me-
ses... el 9 de diciembre.
Me la llevé de inmedia-
to a santiago, me fui... y
siguié con vomitos... la
lleve al calvo mackenna
porque yo vivia cerca de
ahi,...

Me la lleve y al tercer dia
sospecharon la enfer-
medad de ella. Porque
justo habia una doctora
que habia trabajado en
el INTA, especialista en
enfermedades metabo-
licas, la verdad es que
sospecharon

..y le hicieron miles de
examenes,

al tercer dia mi hija hizo
una convulsion muy
grande, en mis brazos,
que se noto muy fuerte, y
ahi la neuréloga me dijo,
mama, nosotros sos-
pechamos que es una
enfermedad metabdlica,
y le vamos a poner de in-
mediato el tratamiento...

cadeno la ag-1 alrededor
de los 6 meses de edad
de los nifios, y en el caso
de Matias fue el inicio de
la comida con fuerte carga
de proteinas, la carne, y
en el de Josefa, el cambio
de leche materna a una
féormula alta en proteinas.
El tiempo en el diagnosti-
co fue variable, pero en lo
que coinciden todos es el
azar o “casualidad”, de que
justo en la clinica Davila
habia una ex interna de la
doctora Mabe que supo
identificar una posible
enfermedad metabdlica

al 4 dia, ademas de que
justo en el exequiel habia
un neurodlgo que habia
escuchado a la doctora
Mabe sobre como identi-
ficar la ag-1y la llamoé para
que fuera a ver el caso

y de la casualidad que
habia en el hospital Calvo
Mackenna una doctora
que habia trabajado en

el INTAy pudo identificar
una posible enfermedad
metabdlica. Sin todas esas
casualidades, el diagnos-
tico habria sido mas tardio




aun, y los ninos habrian
tenido mas secuelas de
las que tienen, incluso
podrian haber llegado a
morir si no hubiesen sido
diagnosticados pronto.
En general los nifios no
tienen problemas de
salud antes de la primera
crisis, lo que demuestra
que la discapacidad que
produce en ellos la crisis
puede ser prevenible si
el diagndstico se realiza
dentro de los primeros 6
meses de vida.

2.2.Previoala
primera crisis.

En general los nifios no
tienen problemas de
salud antes de la primera
crisis, lo que demuestra
que la discapacidad que
produce en ellos la crisis
puede ser prevenible si
el diagndstico se realiza
dentro de los primeros 6
meses de vida.
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2.3. Trayecto hasta
el diagndstico.

Nuevamente, al igual que en
la subcategoria “como se
diagnosticé la enfermedad”,
la casualidad esta prese

te en el caso de Matias 'y
Josefa, ya que justo cuan-
do Carolina estaba en un
semaforo en el auto, llorando
con Matias en sus brazos,
paso un RT de carabineros
quienes se preocuparon al
ver esa situacion y la guiaron
al Hospital Exequiel Gonza-
lez, donde habia especialis-
tas. Con Josefa sucedio que
al darla de alta de urgencias
del hospital Calvo Mackenna
Natalia no se quedd tran-
quilay busco atencion en
otro centro, y tuvo la primera
convulsion justo cuando
estaba siendo atendida

en ese centro de atencion
ambulatoria, por lo que la
derivacion al hospital Calvo
Mackenna fue rapida. En
ambos casos el azar les jugo
a favor, sin embargo para
Felipe y Camila no fue asi, ya
que ella al andar sin dinero
ese dia fue al centro de salud
mas cercano pero ho fue
atendida ya que era atencion
ambulatoria, y luego hay una
derivacion a otro centro pero
que al ser de baja compleji-
dad, tampoco puede recibir
los cuidados que necesita,
por lo que termina siendo
derivada a una clinica privadg
de mayor complejidad




2.4. Secuelas

Una vez desencadenada

la crisis encefalopatica,las
secuelas en todos los casos
fueron un dafo en el aspec-
to motor de cada nifio, lo que
les hizo retroceder varios
meses en su desarrollo,
como dijo Carolina: “ tenia

6 meses y volvio a ser una
guaguita de 1mes”, y algu-
nos de estos retrasos son
permanentes, como no
poder caminar ni hablar.

3. Acciones
autonomas

Entre medio, entre que
conociendo... a ver, no es
que yo sea tan sociable
ni nada, pero de alguna
manera tenia que ayudar
a abaratar la enfermedad,
hay una fundacion, que
se llama Amade, y ayuda
a ninos con enfermeda-
des metabdlicas. Em-
pecé a averiguar hasta
que llegue al lugar. y
donde iba a encontrar

un colegio... entonces
llegue y me fui al DAEN,
Con la misma directora
empezamos a gestio-
nar a la municipalidad, y
hasta que le llego la carta
al alcalde, me dijeron,
quédese tranquila porque
va un furgén de la muni-
cipalidad a dejarselo a su
casa todos los dias. Ay!
Sicomo que... (alegre) yo
se que las cosas cuestan,
y que la gente se rinde,
pero si uno es constante,
porgue no son cosas que
uno lo logre de un dia
para otro.

leg6 a la catdlica, hice

un show, en marcoleta,
que casi llaman al GOPE,
porgue yo lloraba, grita-
ba, que iba a llamar a los
medios, tenia la cagada...
yo: usted me atiende, o
yo lo hago publico ahora.
Empecé a buscar hipote-
rapia, yo soy super movi-
da en el tema. Porque yo
hable con la doctoray le
dije cual es la posibilidad
de que el vuelva a caminar.
Yo intercalo, porque tam-
bien voy al PAC, donde
me hacen 3 sesiones al
mes, mas una hipote-
rapia, en la granja, que
€s un programa para la
gente de ahi, fui a hablar
con el concejal, oie este
es Matias, y me dijo al
final ya, venga. yo toco la
puerta, pregunto, hablo
con la doctora de tu a tu,
soy amiga de una mama
del hospital de espana.

Cuando estuve en el
centro de rehabilitacion
de Pedro Aguirre Cerda,
en el compin, ahi hice
todos los tramites para
que tuviera su carnet de
discapacidad. No es algo
que todos los papas sa-
ben. Yo averigue eso...

Yo me movi harto ac3,
porgue no tenia idea que
existia, y lo bueno es que
a mi me trasladan, yo voy
a la teleton, pero a mi me
llevan y me vienen a dejar
ala casa, y ahora también
si voy al Calvo Mackenna,
me vienen a buscary a
dejar

Debido a la realidad que
se enfrenta cada madre
cuando su hijo es diag-
nosticado con AG-1,
donde el sistema de salud
no los acoge en ningun
momento, al menos hasta
octubre del afio 2016,
donde empez6 la entrega
de formulas gratuitas
para la preparacion de las
leches, pero que antes de
eso el sistema no tenia
ningun acto para guiar la
accion de ellas.

Es por esa necesidad que
empiezan distintos
caminos para encontrar
beneficios para sus hijos,
caminos suelen ser largos
y con obstaculos, pero
que debido a su empode-
ramiento, es que logran
su cometido.
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4. Aprendizajes.

Yo ando con un cuaderno,
que se pasaban infor-
macion entre la doctora
mabe y la pediatra... cada
vez que toca gente, no
nueva, pero que no tenga
mucho conocimiento, yo
los pongo como al tanto
de que mas o menos se
trata, lo que es la enfer-
medad... unavezlo lleve
aca urgencia porque le
dolia un oido... entonces
los doctores lo ven y dicen
que tiene? Yo les digo el
nombre, y me dicen de
que se tratay yo les doy
mas 0 menos una pince-
lada... a demas la doctora
siempre me ha dicho, tu
sabes mas que los otros
doctores porque tu tienes
el control entero sobre el...

yo ya sé que el tema de
espera aca, estar a 2 ho-
ras de santiago, prefiero
2 horas, aqui aunque
seanlas2,304dela
manana, cualquier cosa
me la llevo, aunque sea
por una una le digo a mi
mama yo me la llevo.
Asique cada nifno que
nace le hacemos el
examen. Ahora tengo un
sobrino de 8 meses que
nacio y altiro me lo lleve
al INTA, yo lo acompanie,
y gracias a dios no tenia
nada.

Dada su experiencia, es que
han aprendido a moverse de
forma mas expedita dentro
del sistema de salud, y ya sa-
ben como actuar en ciertos
casos, como por ejemplo
Camila, que usa un cuaderno
como sistema de traspaso
de informacion entre distin-
tos equipos de salud, ya que
esta consciente de la desco-
nexion que existe entre ellos,
asi como tambien Natalia,
que dada a la mala experien-
cia que vivio al llevar a su hija
al hospital mas cercano, ya
prefiere viajar por dos horas
para llegar directamente al
hospital donde se atiende su
hija, sin embargo, ya que el
sistema no permite atenderse
en otros hospitales sino ha
sido derivada desde el base,
es gque debe entrar por urgen-
cias si es que quiere que la
atiendas alla por alguna situa-
Cién que no sea un control.

5. Educacion.

alos 3 anos lo ingresé

a un colegio diferencial,
dijo no quiero que este
aca en la casa. Venia un
furgdn a buscarlo, lo ve-
nia a dejar, aparte yo dije,
yo quiero que el socialice,
no quiero que esté en la
casa encerrado.

Cuando ya tenia 6, desde
la teleton empezaron a

Esta es otra maravilla,

el jardin.-Toqué varias
puertas, en mi ignorancia,
dije, estos de integracion,
pero nunca fue. Una vez
dije tia tiene gastrosto-
mia, y dijo qué?? No, aqui
no.

Llegue a este jardin,
hable con la directora,

la teresita, que es una

Yo a mi hijaaunnola
mando al jardin, la iba a
mandar ahora, tenia todo
listo para mandarla, y
ahora con esto no puedo
mandarla, la queria man-
dar y me da susto, pero
tengo que mandarla, por
su bien...

Una vez que ya pasan por el
proceso de aceptar la enfer-
medad de sus hijos, las ma-
dres encuentran la necesidad
que ellos tienen de interac-
tuar con otros nifos para su
desarrollo cognitivo, a pesar
del miedo normal que puedan
sentir frente a ese nuevo
ambiente, deciden llevarlos al
jardin y al colegio (en el caso




decirme porque no ponia
al Felipe en un colegio
con Integracion, yo le dije
que me daba miedo...
Empecé a ir atodos los
colegios cerca de aqui,
pero igual es frustrante
en el aspecto que no me
lo reciben en su condi-
cion. Me fui al DAEN, me
dijeron, quédese tranqui-
la, nosotros le vamos a
buscar un colegio. Pas6
una semanay me lla-
man que encontraron un
colegio.

Siempre me acuerdo

que me dijo: El nifilo no

va a tener que adaptar al
colegio, el colegio se va
a adaptar a su hijo. En el
colegio es el chiche, al fi-
nal soy la que mas trabajo
porqgue le hago la adap-
tacion a la silla de ruedas.
La tia, cuando hay acto,
siempre me dice, se me
ocurri6 algo...Para el dia
del papa se le ocurrio
hacer un auto, entonces
yo aqui tenia la escoba,
con cartones, cartulinas...
y me da risa porque aqui
el Felipe elige colores y
tengo que hacerlo del
color que el quiera.

mujer maravillosa, y me
dijo esta es una escue-
la para nifios ciegos y
sordomudos, pero aqui la
discapacidad, es gratis,
se hacen un par de apor-
tes, ayudo en todo, y lo
ven los lunes, miércoles
y viernes de 2:30 a 5, asi
que traigo al Matias, esta
con estimulacion tem-
prana, hay musicoterapia,
hay una kine.

de Felipe). Una vez tomadalla
decision se encuentran con
otra barrera, esta vez dada no
por el sistema de salud, sino
que el sistema de educacion,
ya que los colegios denomi-
nados de “integracion”, no

lo son realmente, y ocurre

lo que les sucede aellas,
frustracion al ver que ningun
colegio los acepta. Finalmen-
te, debido al impetu de ellas @
nuevamente, a la casualidad,
€s gque encuentran los jardi-
nes o colegios adecuados
para ellos.
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6. Familia. 6.1. Actividades Felipe sale como a las Porque con el guatén Prefiero 2 horas para alla |En el dia de los nifios 'y su

familiares.

1:30, y lo vienen a dejar
aca, pero al pasaje antes,
porqgue ahi vive mi mama,
ella me lo recibe, después
lo paso a buscary me
traigo. Esa es la rutina.

La nifia sale del colegio a
las 3:30, también, llega a
la casa de mi mama. Sin
ella me costaria, tendria
que pagarle a alguien... le
encanta la playa... estas
fotos los hace él... aqui
es cuando nos fuimos a
Orlando. Se dio la opor-
tunidad de ir y dije ya,

si no lo hacemos ahora
no lo hacemos nunca...
ahora en octubre también
podemos ir a Cancun, y la
vamos a hacer. No impor-
ta que nos encalillemos...
Yo siempre le dije al papa
de Felipe, yo terminando
de pagar la casa, empe-
zamos con viajes... en la
casa, mientras uno esté
comodo, bien, nada de
arreglar eso, que lo otro,
pero no hay nada mejor
que quedarse con los re-
cuerdos, porque cuando
uno se muera no se va a
llevar nada...

llegamos a un acuerdo,
cuando nos separamos.
Ya guatdn, tu de lunes a
viernes trabajas, el vier-
nes a las 6 de la tarde el
Matias se va contigo, yo
trabajo, sabado y domin-
go. Estamos? Estamos.
Desde el jardin nos tras-
ladamos y todo.
Siempre estoy haciendo
algo, que doctor, que
kine, que esto.

y para acay asilo hemos
hecho, ese dia cuando la
dieron de alta no lo pensé
ni dos veces y él me vino
a buscary la llevamos

a santiago y la dejaron
altiro hospitalizada.

Yo siempre una vez al
mes voy en fin de sema-
na a comprarle las cosas
ala Josefa, y el papa de
mi hija se encarga de
retirar sus leches en el
INTA. como es de lunes
aviernes, yo no puedo ir,
el se encarga, y ahi yo las
voy a buscar.

familia es que queda en
evidencia la red de apoyo
que cada uno posee. (hacer
diagrama de cada red)
Ademas, se demuestrala
forma en que cada madre
lleva la enfermedad de su
hijo/a, ya que en el caso de
Camila, su rutina diaria en
comparacion en como era
antes no esta interrumpi-
da, sino que adaptada ala
enfermedad, de tal forma
que puedan seguir hacien-
do las mismas actividades
que antes, como trabajar, ir
de vacaciones, iracomer a
otros lugar, etc. A diferencia
de Carolina, quien segun su
testimonio, ella vive para su
hijo, dejando su trabaja de
lado, y cualquier otra activi-
dad que no seair al jardin 3
veces a la semana por dos
horasy a los controles meé-
dicos, por lo que el impacto
de la enfermedad en su vida
y actividades de la familia
fue mucho mayor que en el
caso de Camila. Natalia esta
en un proceso intermedio de
normalizacion de las ruti-
nas, ya que debido al poco
tiempo que ha transcurrido
desde la descompensacion
de Josefa, aun no vuelve al
trabajo ni hacomenzado air
al jardin Josefa, pero es algo
transitorio y que en poco
tiempo se retomara.




6.2. Dinamica
familiar.

La estructura familiar cam-
bid radicalmente en dos de
los tres casos.

Camila sigue con el padre
de Felipe, y viven todos en
la misma casa. Pero Caro-
linay Natalia se separaron
del padre de su hijo luego
del diagnéstico de su hijo/a]
por lo que la enfermedad
tuvo un rol fundamental en
la disolucion familiar, mas
aun en la familia de Natalia,
ya que ella tenia una hija de|
otro matrimonio y la dejo al
cuidado de su abuela, para
poder ella solo encargar-
se de Matias, cambiando
totalmente sus vidas.
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7. Tratamiento.

71. Tratamiento de
la dieta.

pero a ver, ya no peso
yo las cosas, porque ya
tengo la idea, pero por
ejemplo, el Felipe, dentro
de lo que puede comet...
Le voy adaptando lo que
él quiere comer pero ver-
sién vegetariana. El esta
claro que si yo o alguien le
ofrece un pedazo de car-
ne el no puede. El mismo
le dice que no. Porque al
Felipe a los 8 meses le
instalaron una gastrosto-
mia, la tuvo un ano, y se

la sacaron...las leches no
son muy ricas... por eso el
nesquik es para darle un
poco de sabor al asunto...
a ver, pan, compro uno sin
proteinas...

Con la nutricionista,
vemos las cantidades,
las medias de la leche, la
cantidad de verdura, yo
ya me las sé de memoria,
pero uno es super igno-
rante, pero al principio
andaba con una carpeta,
pero con el dia a dia nos
ordenamos, y nos pode-
mos organizar.

Ahora toma la nutrilion,
que le dieron en el INTA,
que ahora se las doy aca
todas mezcladas, con
nessucar y aceite de
canola, ya tengo todo me-
dido. Hay personas que

le echan aceite de uva...
por ejemplo en el hospital
le dieron puro aceite de
uva, no le dieron aceite de
canola, pero igual no es
malo, pero el de canola es
una de las mejoras.

Mira esta es la tabla por
ejemplo donde se mide

la lisina de la fruta. Es una
medida con taza luminarc,
que es una taza normal.
Tu igual cachas, que es lo
que tienen que comery
que noy las cantidad.

Al analizar los testimonios se
destaca el gran manejo que
ellas tienen sobre el trata-
miento de la dieta de sus
hijos, a tal punto que pueden
manejar las cantidades y los
alimentos como si fueran
expertas, lo que demuestra
el soporte que son estas ma-
dresy el basto conocimientol
que tienen.

7.2. Pautas del
tratamiento.

Yo también juego un poco,
y que lo he hablado con la
doctora, la leche purita...
le doy un poco menos de
cantidad...

Para las 3 mamaderas, en
lugar de ponerle 12 me-
didas, le pongo 10, para
poder darle medio yogur,
para que el pruebe cosas
distintas...

yo creo g nunca se aburre
y que puede comer a cada
rato, son las papas fritas, y

Qué pasa con esta enfer-
medad, hay un porcen-
taje altisimo que vuelven
a convulsionar por cosas
externas, entonces igual
soy media maniatica, con
la gente que lo toma, con
la gente que lo va a ver,
sus cosas, yo limpio todo,
tiene su caja de la comi-
da, Matias tiene su caja
en la casa del papay yo
tengo una caja, todo ace-
ro inoxidable, todo lo que

Es al principio mas que
nada... yo al principio era
super rigida como con

las medidas, pero ahora
como que me fui relajan-
do, le pregunté a la docto-
ra, igual hay que medirlo,
pero no va a pasar nada si
le echas una frutilla mas,
no le va a pasar nada, es
cosa de costumbre.

Como queddé demostrado
en la subcategoria anterior,
aca se refuerza laidea de

la expertis sin embargo hay
matices en dos ambitos. El
primero es el tiempo de que
ha transcurrido desde el
diagndstico, ya que la acep-
tacion de la enfermedad
tiene relacion con cuanto
tiempo ha transcurrido para
sobrellevarla, como es el
caso de Camila, quien es
mucho mas flexible con las




con eso el es feliz...

dos rebanadas de pan al
dia, le pongo harta mante-
quilla, come harta grasa,
para que le ayude al peso,
0 sino despues me retan.
Alla en el INTA con como
muy cuadrados en el
aspecto de que cuando yo
les conté que le daba arroz
al niflo casi me pegaron...
asi, asi fue, porque como
se te ocurre!! ya no come
lentejas eso si ya no come,
pero como me aparecia
bajo, le hice con un poquito
de arroz y el quedo feliz
porque era una cosa distin-
tay despues le comente a
la doctora y me dijo, mira,
yo se que tiene proteina la
lentejas, asique a lo mejor
esta erronea en la pagina
la cantidad de proteinas
que tiene, yono te voy a
decir que se las saques,
pero dale no se, una tacita
chica, una vez al mes, pero
yo dije que mejor no, para
qué voy a jugar con eso...
cuando lo comente alla en
esa reunion, que el nifo

ha comido lentejas con
arroz... como se te ocurre
darle eso!! Que la protei-
nalll

él come en puro vidrio,

un manejo para la gastro
impecable, le lavamos las
mangueras.

En el caso del Matias, yo
soy extremadamente cui-
dadosa, porgque un error
asi, yo seria lapidaria con
esa persona, la meto pre-
sa. Todo el mundo, en mi
familia, en el jardin, tienen
estrictamente prohibido
darle algo al Matias sin

mi consentimiento. A lo
mas algo de manzana o
mandarina, porque me
da temor que se le vaya
al pulmoén, como el no
sabe deglutir, entonces
es gravisimo. Tiene que
haber un orden para esto.
La comida soy super
estructurada,

pautas que Carolina, cuyo
hijo lleva un poco mas de
dos anos diagnosticado.

El segundo es el grado de
secuela que posee el/la
nifo/a, ya que al hacer la
misma comparacion entre
Felipe y Matias, el ultimo
posee un grado mayor de
dano, por lo que la madre
también toma mas res-
guardos en su cuidado, con
frases como:”...un error asi,
yo seria lapidaria con esa
persona, la meto presa”.




fermedad podria ser pero
que no se podia diag-
nosticas hasta que no se
mandara un examen de
orina de Estados Unidos...
me decia mira, esta es el
cerebro, aqui se ve una
mancha, como que se

ve una parte danada me
decia... ahi entre lo poco
y hada que a uno le entra
porqgue entre tanta preo-
cupacion que uno tiene

Y me segui atendiendo
con la doctora Mabe alla
en la Clinica Santa Maria
porque yo no queria per-
der el contacto con ella,
fue como la unica que me
dejo muy claro que es lo
que estaba pasando

ella me dijo tranquila, yo
te voya dar una intercon-
sulta porque yo tambien
atiende en.. Para que no
te estes pegando el pique
a la santa maria ni estés
pagando mas caro, te
puedo atender por en el
hospital exequiel gonza-
lez.

nencia, es seca...

el Matias tiene fiebre, y
ella ya! Hospitalizalo, ella
manda el exequiel, ala
urgencia.

Siempre hablamos por
wts con la doctora mabe,
ella siempre preocupa-
da, pero como llame a la
gloria duran, ella se alej6
porgue no pueden haber
dos doctoras. Entonces
dije si voy al exequiel, y
es donde esta la doctora
mabe, veamonos con la
doctora mabe, entonces
hable con ella, y me dijo
mejor para mi, porque
es un servicio de salud
donde yo puedo estar,
porque ella no puede
mandar en el hospital

de la florida, aqui si, di la
direccion de mi mama,
porqgue ella vive en san
joaquin.

Se controla ahi, y con

la doctora mabe, me a
gustado harto la doctora,
porque me deja tranquila,
por wts, ella me encanta.
Entonces como la docto-
ra mabe ya tiene todo el
conocimiento del Matias
YO N0 me muevo mas, es
mi doctora de cabecera.

nutricion para ella es lo
mas importante, es muy
importante, es la base

de su enfermedad. En el
INTA es donde retird sus
leches, formulas, y todo
eso.

Yo sigo en el INTA, porque
ahi estan sus médicos,...
Si ella se atiende en el
calvo, esa es su casa,

yo llego al Calvoy es un
desfile de médicos que

la fueron a ver, al dia,
cuando no supieron de la
alergia aca4, al dia siguien-
te la gorda fue infectdlo-
go, dermatdlogo,
Nosotros tenemos la
carta de emergencia que
sale un resumen de la
enfermedad de Josefa, y
en caso de lo que tienen
que poderle, los niumeros
de emergencia que hay
que llamar de inmediato.
Hay un numero que esta
las 24 horas, dia feriado,
cualquier dia, las 24 horas
atienden, porque ellos
viven por ellos, en caso de
cualquier cosa, atienden

([ R )
, , . . . csumen
Categoria | Subcategoria Camila Carolina Natalia .
& g conclusivo
7.3. Médico de Claro, alos 5 diasllegoy |Ladoctora mabe es muy | En el INTA lo ve neurd- La relacion que poseen
cabecera. me comento de qué en- muy seca... es una emi- logo y nutricionista. La las madres con el médico

equipo de cabecera es
bastante cercana, como
dice Carolina: “es quien te
salva el chancho”. Ademas
el contacto con el médico va
mas alla de la consulta, ya
que en caso de alguna duda
0 emergencia tienen nume-
ros de contacto directos con
ellos.

Son tan pocos los pacientes
y al ser una enfermedad rara
queda en la memoria de los
equipos de salud por donde
paso el nifio y suceden
cosas como en el caso de
Josefa, donde los médicos
que habia tenido cuando
entro6 en crisis la primera vez
fueron todos a verla cuando
tuvo su descompensacion
en el Hospital Calvo Mac-
kenna.




7.4. Rehabilitacion.

La teleton es la rehabilita-
cion base de los tres, y en el|
caso de Matias y Josefa el
centro de rehabilitacion Pe-
dro Aguirre Cerda también
es base de su recuperacion
La rehabilitacion en otros
centros viene dada por
acciones realizadas por las
madres, como Carolina, que
fue a hablar con un concejall
de otra comuna para que
Matias pudiera acceder ala
equinoterapia.
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-
Categoria

Subcategoria

Camila

Carolina

Natalia

Resumen
conclusivo

7.5. Financiamiento
y acceso.

El costo de la enfermedad
es bastante caro, sobretodo
cuando aun no se entrega-
ban las leches como parte
del programa de alimenta-
cion complementaria. Ya
con el paso del tiempo las
madres han encontrado for-
mas de financiamiento, pero
en casos como el de Natalia
donde la atencion de Josefa
es privada, en el INTA, son
aun mayores los costos que
debe afrontar.




La teleton es la rehabilita-
cion base de los tres, y en el|
caso de Matias y Josefa el
centro de rehabilitacion Pe-
dro Aguirre Cerda también
es base de su recuperacion
La rehabilitacion en otros
centros viene dada por
acciones realizadas por las
madres, como Carolina, que
fue a hablar con un concejall
de otra comuna para que
Matias pudiera acceder a la
equinoterapia.

8. Trabajo.

En el caso de Camilay Nata-
lia, pusieron una pausa a su
trabajo en el momento de la
crisis pero luego adaptaron
todo para poder continuar
con éste, gracias en su mayo
ria a sus redes de apoyo, que
son sus padres en ambos
casos. Carolina decidio dedi-
carse a estar con Matias en I3
semanay que el padre de él
trabaje durante la semana, y
el fin de semana se invierten
los roles. En este sentido el
trabajo, ademas de serun
ingreso para el grupo familiar,
es una actividad que no esta
centrada en la AG-1, por lo
gue es usado casi como
actividad recreacional.
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le pregunté si era nor-

mal que se le moviera la
lengua asi, igual que las
olas... no, me dijo, eso es
algo totalmente normal...
la cosa que cuando le
comente eso a la neurdlo-
ga que me estaba viendo
ahi en la clinica, no po, me
dijo, eso estaba avisan-
do que el nifio venia con
algo, yo dije igual fome ya,
dije, las cosas pasan por
algo (con resignacién), no
me voy a calentar la cabe-
za, ni iré a ver a la doctora.
chuta yo decia que igual
era fome porque ellos me
decian eso y donde iba a
encontrar un colegio...

con parto normal..yo en
algun momento pensé en
demandar a la catdlica
porque como era posible
que me dieran de alta en
una clinica, porque en una
clinica tu puedes hacer
un examen de sangre y
cobrarlo, estas dentro de
una clinica, en un hospital
yo te entiendo,...

Yo no entendia nada...
lloraba, qué qué hacemo,
si lo trasladamos,...

A mi me dijeron que
Matias podria ser un nino
normal a los 7 anos, po-
dria caminar, pero la otra
vez en teleton vi al Felipe,
que tiene 9 anos, y él no
puede caminar, no puede
tomar las cosas, ahi igual
me puse a llorar porque
me emocioneé.

que yo sabia lo que tenia mi
hija, yo sabia que era una
descompensacion, es que
mama, es que estamos
esperando un examen, un
examen, y cada minuto
para ella es en contra...

y ese le hizo una reaccion
adversa, que ella no puedo
tomar eso, y fue horrible, no
fue una simple alergia.

, , . . . Resumen
Categoria | Subcategoria Camila Carolina Natalia .
g g conclusivo
9. Estado 9.1. Frustracion. dia conversando con la Es super, super compli- yo lloraba, les rogaba que |La frustracion suele venir a
Emocional. doctora, con la pediatra cado, a ver... Matias nacio | por favor, me escucharan, |partir de la desinformacion

del equipo de salud y las
consecuencias que esto
trae, ademas de la des-
confianza de los mismos
equipos en la informacion
que les entregan las ma-
dres, como en el caso de
Natalia cuando pedian que |3
trasladaran al hospital Calvo
Mackenna o que se contac-
taran con el INTA.

También en el momento

de la eleccion del colegio o
jardin, cuando no los ad-
mitieron los colegios con
“integracion”, sufrian una
gran frustracion

9.2. Desamparo.

Es una enfermedad que
nadie conoce... yo hablo
con otra mamas y nos
sentimos abandona-
das...6 veces me cerraron
la puerta en la cara. Ya de-
cepcionada, dije bueno,
enlacasa

Tu no puedes dejar a los
nifos solo ahi, porque los
dejan llorando, no te hacen
caso, no de verdad, que no
me movia las 24 horas del
lado de mi hija, estuve un
mes y medio con mi hija
ahi, porgque no se podia,

El desamparo lo viven las
madres al sentir que es-
tan solas, que no tienen
apoyo de las instituciones,
pero desconocen que hay
muchas otras madres que
pasan por lo mismo que
ellasy si se juntan podrian
lograr mas cosas como
comunidad.




9.3. Tristeza.

La tristeza en ambos casos
se dio una vez que paso el
momento de la crisis y que
tuvieron un tiempo para
digerir la enfermedad, o

la tristeza generada por la
culpa que tenia Natalia por
llevar a Josefa al hospital de
San Vicente de Tagua Tagua
en lugar del hospital Calvo
Mackenna

9.4. Descontrol o
enojo
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El descontrol o enojo provie-
ne del mismo momento, pre-
vio al diagnéstico, debido a
todos los lugares por los que
tienen que pasar para lograr
estabilizarlos y el diagnéstico
completo, o enel casode
Josefa, que esperaron que
entrara a la UCl para contac-
tarse con el INTA.




-
Categoria

Subcategoria

Camila

Carolina

Natalia

Resumen
conclusivo

10. Descompensa-
cion.

10.1. Tratamiento.

Tuvo una descompensacion y estuvo super
mal, un mes y medio en la UCI.

que supuestamente era una simple alergia
y después no fue una simple alergia, le dio
adverso a un medicamento que le dieron, le
dio un dress, y por eso esta con corticoides,
la dejaron hospitalizada, ya despues la Jo-
sefa esta hinchada, estaba con fiebre y mas
encima salié del hospital con una infeccion
urinaria que nunca se la trataron.

Ella tuvo una descompensacion, vomito y
diarrea, y eso es lo peor que ellos pueden
tener, y fue de un momento a otra a las 3 de
la mafiana, me la lleve a urgencias a San
Matias y les dije, que le pusieran el suero
tanto, porque uno ya sabe, le cortaron el
vomito y no hicieron nada mas. La hospi-
talizaron hasta las 4 de la mafiana del dia
siguiente y les dije que me la tenian que
derivar a santiago. a ya, esto fue un dress
por dos medicamentos...cuando llegamos
al calvo estaban asustados los doctores
porgue pensaron que la Josefa podria haber
tenido una enfermedad a la sangre, enton-
ces estaba muy complicado.

La frustracion suele venir a
partir de la desinformacion
del equipo de salud y las
consecuencias que esto
trae, ademas de la des-
confianza de los mismos
equipos en la informacion
que les entregan las ma-
dres, como en el caso de
Natalia cuando pedian que
la trasladaran al hospital
Calvo Mackenna o que se
contactaran con el INTA.
También en el momento
de la eleccioén del colegio
o jardin, cuando no los
admitieron los colegios con
“integracion”, sufrian una
gran frustracion

10.2. Trayectos.

El traslado de 3 centros

de salud antes de llegar al
hospital donde se encuen-
tra su médico de cabecera,
demuestra lo poco amable
y preparada que esta lared
de salud para afrontar este
tipo de enfermedades, don-
de incluso se podria pensar
que sucede en general con
la mayoria de las enferme-
dades raras.




11. Expectativas.

Ahora tenemos como pro-
yecto cambiarle la silla por
una eléctrica, porque ahora
el por como maneja, le
cuesta llegar donde quiere
, que tira para adelante,
para atras, porgue la mano
derecha, ni un apoyo, lo
unico es que la apoya es
cuando necesita sacar
algo, pero como que afir-
may la saca, todo su lado
derecho es mas espastico
que su lado izquierdo.

A mi me dijeron que
Matias podria ser un nifio
normal a los 7 anos, podria
caminar, pero la otra vez
en teleton vi al Felipe, que
tiene 9 anos, y él no puede
caminar, no puede tomar
las cosas, ahiigual me
puse a llorar porque me
emocioné.

Igual la mama me expli-
caba que cada nifio es
distinto, el grado de dafio
que tiene. Gracias a dios
yo llegue al exequiel, aun-
que igual pasaron como 15
minutos en llegar, y segun
el compin, el Matias tiene
un 98% de discapacidad,
el no se siente, no come,
no se mueve. Mas adelan-
te él podria comer.

Al principio tu no cachas
nada, qué es esto, yo pensé
de verdad que mi hija,cuan-
do le pregunté al doctor,
que va a pasar con Josefa,
va a caminar, va a hablar?,
no me dijeron nada, no me
supieron decir nada, por-
que me dijeron que los
ninos son sorprendentes,
yo estoy consciente de que
€S0 No va a pasar, incluso
he puesto por internet, vien-
do caso de otros paises...
se relinen las mamas, se
pasan datos, es especta-
cular,y eso es lo que hace
falta aca. No hay nada de
comunicacion... me costo
mucho aceptarlo, yo me
negaba a que mi hija no iba
a poder caminar, que no iba
ahablar,ademas que ala
Josefa igual quedo como
caracolito cuando llego, y
bueno después, tiene que
aceptarlo, y ver gue no eres
la unica, que necesitas
apoyo, y asi me fui comuni-
cando con gente.

Felipe es atodo terreno, va
aaplaya, alanieve...y digo
igual es feliz y mi hija igual
va a tener que lograr hacer
cosas, siigual ella tiene 3
anos. Cuando la doctora,
me dijo, a los 2 anos y me-
dio, porque yo le pregunté,
que la Josefa no va a cami-
nar, pero ya... yo sabia, pero
que me lo dijeron fue como,
ya... pero si me gustaria que
ella se comunicara, que
dijera algunas palabras.

El tipo de expectativas va
relaciona directamente
con el nivel de aceptacion
hacia la AG-1 que poseen
las madres. Camila tiene
un nivel de aceptacion, a
tal punto que la condicion
de Felipe ya es parte del
dia a dia e intenta hacer
que tenga una vida lo mas
feliz, normal y cdmoda
posible. En el caso de Na-
talia, ella tiene igualmente
un grado de aceptacion
alta, aunque no tanto
como Camila, situacion
normal debido al tiempo
que lleva conviviendo con
la patologia. Es Carolina
quien tiene las expectati-
vas mas altas de las tres,
posiblemente debido
también a que su hijo es
quien tiene el mayor dafo,
ypiensaquealos607
anos sera casi un nifio

sin compromiso motor, a
pesar de conocer a Felipe,
y las limitaciones que él
tiene, ella mantiene la
esperanza, y al parecer es
también lo que la motiva a
hacer todos los esfuerzos
que realiza.




Relaciones de
categorias emergentes
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Al obtener las categorias y relacionarlas
entre ellas, también se analizé en qué
momento del trayecto de los ninos con
sus madres éstas surgieron, identificando
zonas mas densas y algunas zonas, que a
pesar de tener una sola categoria, puede
significar la presencia de un punto clave.
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2. Mapa categoria Felipe 2. Riveros, S. (2017). Mapa categoria Felipe. [ilustracion]. Elaboracion propia.




3. Mapa categoria Matias 3. Riveros, S. (2017). Mapa categoria Matias. [ilustracion]. Elaboracion propia.




4. Mapa categoria Josefa 4. Riveros, S. (2017). Mapa categoria Josefa. [ilustracion]. Elaboracion propia.
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Conclusionesy
puntos criticos

A primera vista el centro de la ecologia del nifio con AG-1
pareciera ser categoricamente el mismo. Sin embargo, en
la inmersion de esta ecologia se devela que su centro lejos
de ser el nino como ente individualizado, es por el contra-
rio una diada conformada las madres que brindan los cui-
dados vy el propio nifio con AG-1,depositario de estos. Sin
embargo esta unidad no tiene sus origenes en el inicio de
los sintomas, sino que se remonta a los primeros dias de
vida del nifio, y se ve perpetuada por la crisis metabdlica
precursora de secuelas neuroldgicas y/o cognitivas que a
la larga generan una dependencia funcional. Es asi como
este conjunto comienza a reconocerse y manifestarse
como un sujeto con identidad propia (Sanchez,Chaparro y
Carrillo, 2016), por lo tanto el disefiador como el el equipo
de salud deben orientar sus esfuerzos en laacogida adicha
diada de tal manera que el programa resultante sea capaz
de responder a las necesidades que de ella emerjan. En
el presente apartado se desarrollaran los puntos criticos
emanados del andlisis de las categorias en el contexto del
recorrido de la diada a través del sistema de salud.




Al analizar los puntos claves de la experiencia de la dia-
da y compararlos con el siguiente mapa, que describe el
paso de un nino con PKU y su madre, se visibiliza la diferen-
cia entre ambos viajes y la complejidad por la que el nino
con AG-1 atraviesa. Es de gran relevancia también porque
permite identificar las mismas etapas del proceso de aten-
cion, cuya reflexion se presenta a continuacion.

1. PRE DIAGNOSTICO

No existe el conocimiento, ni en las madres ni del equipo
de salud, de los sintomas que pueden producir este tipo de
enfermedad, como por ejemplo las convulsiones, el coémo
identificarla, qué hacer, hacia donde acudir.

No existe cultura de salud ni conocimiento por parte de
las madres sobre los signos y sintomas que puede produ-
cir la AG-1, tales como convulsiones, diarreas y vomitos a
repeticion.

La mayoria de los equipos de salud tienen dificultades
para reconocer la patologia debido a su baja prevalencia
e incidencia lo que la hace desconocida para la practica
clinica.

Se hace imperioso la necesidad de instruir la APS para
traspasar el conocimiento basico.

2. DIAGNOSTICO

El trayecto hasta el centro de salud final donde el ni-
no/a es estabilizado metabdlicamente es muy dificultoso
e intrincado, ya que debe sortear barreras espaciales y bu-
rocraticas, que son resultado de un sistema de salud que
funciona en base a derivaciones de indole territorial y por
complejidad de los centros asistenciales mas que por la
especificidad de la enfermedad misma

La etapa del diagnédstico es influenciada fuertemente
por un factor de suerte y casualidad, tanto para llegar al
hospital correcto como para encontrar al especialista que
realice dicho diagndstico.

El tiempo que transcurre desde el inicio de los sintomas
hasta encontrar la causa de ladescompensacion metabdlica,
provoca en las madres y las familias desamparo, frustraciony
tristeza. Constituyéndose como el punto algido en relacion al
componente emocional negativo dentro del trayecto.

El traslado del médico especialista para el diagnostico
hasta donde se encuentra hospitalizado el nifio con AG-1 es
de tipo informal, por tanto no institucionalizada.

* En uno de los casos, la llegada de este especialista estuvo
determinada unicamente por la accion auténoma de la ma-
dre para que él se trasladara al centro donde se encontraba
su hijo.



3. TRATAMIENTO

El inicio tardio del tratamiento impide una compensacion
rapida, por consiguiente genera largas estadias hospitalarias.

Como consecuencia de esa tardanza, la posibilidad de
quedar con secuelas es mayor.

En promedio, el nifio/a permanece 3 meses internado en
el hospital producto de la crisis, de esta manera el cuidador
principal en estos casos las madres, ve interrumpida sus
actividades laborales,sociales, asi como su vida familiar.

3. SEGUIMIENTO

4.1 Tratamiento

El sistema usado para el tratamiento y control, es con un
medico de cabecera, especialista en enfermedades metabo-
licas, ya que es él quien sabe a la perfeccion el manejo de la
enfermedad, con él tiene control cada 3 meses cuando esta
estable, y tambien es quien lo deriva con interconsultas cuan-
do tiene otros problemas de salud, como cardidlogo, gas-
troenterdlogo, etc. Ese médico de cabecera es parte de un
equipo metabdlico, que incluye a un nutricionista y neurdlogo,
que complementan el tratamiento, con el diagndstico nutri-
cional y neuroldgico y metabdlico.

Comienzan los problemas de financiamiento, con la com-
pra de las formulas especiales, medicamentos, suplementos,
pago de las consultas (en caso de ir a clinicas privadas o el
INTA), exdmenes de control, etc. Actualmente el costo inicial

del tratamiento es mas bajo ya que desde octubre del afno
2016 se entregan a todos los nifios con AG-1la formula de for-
ma gratuita sin embargo esto no logra paliar completamente
las dificultades econdmicas a nivel familiar.

Se produce un cambio en las costumbres propias de la
familia para habituarse a las necesidades especiales que re-
quiere desde ahora el nino, ya sea la alimentacion por gas-
trostomia, o por la boca,la medicion de proteina en la dieta,
ademas de la preparacion de las leches con medidas y for-
mulas especiales.

4.1 Rehabilitacion

De forma paralela al tratamiento, inicia la rehabilitacion. El
meédico de cabecera hace una interconsulta derivando al nifo
al centro nacional de rehabilitacion Pedro Aguirre Cerdao ala
Teleton.

Ademas de esta rehabilitacion gestionada de manera for-
mal, en el total de los casos analizados, las madres por inicia-
tiva propia obtuvieron otras terapias de rehabilitacion como
la equinoterapia, asi como atencion del programa de depen-
dencia severa (postrados).

En esta etapa es donde se comienzan a visibilizar la se-
cuelas producto de la crisis metabdlica, esto genera un nue-
vo impacto psicoldgico en las madres, sin embargo al mismo
tiempo nacen las esperanzas en la recuperacion del nino



* PERIODO DE ACEPTACION DE LA ENFERMEDAD

Se comienza a entender la nueva vida, a aterrizar las es-
peranzas, a comprender a cabalidad qué significa la aciduria
glutaricatipo1para el nifo, pero también para su entorno, con
las complejidades de las relaciones familiares que se deben
adaptar a la situacion, separando a la familia en algunos ca-
sos, rompiendo sus esquemas de actividades diarias, trabajo,
colegio, etc.

En este periodo también comienza a desarrollarse la ex-
perticia de las madres sobre la patologia, llegando al nivel
de conocer mucho mas que los propios médicos acerca de
como realizar los cuidados de su hijo, la identificacion de sin-
tomas de descompensacion, los pasos a seguir frente a esto,
entre muchas otros temas.

5. NORMALIZACION
De los tres casos analizados, solo uno estaba en esta eta-
pa, en caso de Camila con Felipe. Influyen varios factores en
esta normalizacion del nino:
El tiempo que se lleva lidiando con la enfermedad

El grado de daio que poseea el nifio

El estado animico en el que se encuentre la madre y
el grupo familiar

Las actividades diarias de familia comienzan a normalizar-
sey la enfermedad ya no es el centro de todo, sino que la fe-
licidad del niflo pasa a ser algo prioritario. Asi los cuidados se
enfocan no solo en mantener la compensacion metabdlica
Si no que abrazan de forma holistica al nifio. En este periodo
Comienza a ir a colegios con inclusion, donde la educacion
es la misma para todos, solo que se adapta a ciertas necesi-
dades especiales. Vuelven a existir las vacaciones familiares
y comienza la reincorporacion de la madre al campo laboral.



Prototipado para
profundizacion de
la problematica

Como se ha revisado el seguimiento es una de las inte-
raccione criticas mas importantes pues posterior a la crisis
convulsivainicial los cuidados que se deben otorgar en este
nivel se orientan a evitar un nuevo descalabro metabadlico
que pudiera llevar a un deterioro neurolégico progresivo.
Sin embargo tras la comparacion de las narraciones en el
analisis de datos, queda en evidencia que estos cuidados
dispensados por la madre son heterogéneos de un caso a
otro, constituyendo un riesgo patente en la realidad de es-
tos ninos. No obstante el problema planteado es complejo
debido a que se ve influido por distintos factores como la
personalidad de la madre, la emocionalidad, la gravedad
de la condicidén del nino, las experiencias previas en salud,
la esperanza en la recuperacion y el grado de aceptacion
de la enfermedad. Es por esto que nace la necesidad de
profundizar en este aspecto, con el fin de entender este
fendmeno que puede impactar de forma severa la salud
del nino con AG-1. Para llevar a cabo esta profundizacion
se debe abordar desde una metodologia inquisitiva pero
ademas amigable con el usuario, desde este punto de vista
el prototipo como instrumento de investigacion ofrece esta
dualidad, en la que por un lado puede develar la génesis
del problema en cuestion y por el otro es un instrumento
practico y funcional en el que el usuario puede encontrar
beneficios al usarlo.

La factibilidad del uso de este instrumento para el abor-
daje de este problema esta dada por la posibilidad de parti-
cipar enlos controles trimestrales con el doctor especialis-
ta en metabdlicas para observar el uso del prototipo tanto
del personal de salud como de la madre, ademas los casos
estudiados estan justamente en la etapa de seguimiento,
por lo que es plausible la aplicaciéon del instrumento. A con-
tinuacion se describe el prototipo a utilizar.
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CALENDARIO DE LECHES

Se entregara un calendario que arma la nutricionista en
base a las necesidades del nino. Como cada uno toma le-
ches distintas, ademas de la férmula base, con cantidades
y dosis diferentes, es que es necesario que el instrumento
sea lo suficientemente flexible. La profesional tiene un set
de stickers de todos los tipos de formulas que contiene la
leche que toma el nifio a diario, donde se anota la cantidad
que necesita de una medida establecida con anterioridad,
los horarios y la cantidad de dosis al dia, que pueden variar
desde 1 hasta 7 u 8. Se le arma a la madre el calendario
para que ella lo pegue en el lugar donde arma las leche
a diario, la cocina. Se incluye también un stickers para la
identificacion y relacion de los tarros de leches con lo que
esta en el calendario.

Anamix GA

2. Diserio prototipo I
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TABLAS DE ALIMENTOS

Se entregara al inicio tablas con distintos grupos de ali-
mentos que puede consumir el nino, con cantidades que

cada una equivale a1gr de proteina y la doctora y nutricio- = -

nista le escriben cuanta proteina diaria puede él consumir LlSta de allmentos

y es la madre quien ve que le prepara a diario, de acuerdo a CEIER RS, [FE92E ) (BRI T05EE

los alimentos que ella tenga. Se entregan con uniman para Matios

colgarlas en el refrigerador y poder ver a diario que comida gr de proteinas al dia

puede cocinar. Esta lista esta elaborada para aporte de 1 gr de proteinas,

utilizando las porciones que aparecen de cada alimento.

mam

Chuchoca Fldeos s/ huevo

«K ‘,\

Chuchoca Chuno
12 gr 50 gr
43 kcal 157 kcal

hARWA
ARROZ
Harlna de trigo = Harina de arroz Sergolina Castaﬂa cruda
gr

gr 11gr gr X
32 kcal 37 keal 30 kcal 76 keal

hARWA

ARRO2

Choclo cocido Papa cruda Porotos granados /NAvenainstantanea™\ Nestum arroz
en crema 50 gr 17 gr 8 gr 20 gr

3 cucharadas 37 keal 22 kcal 30 liat

o

Nestum maiz Nestum 5 cereales ™ Nestum trigofruta 8 Nestum trigomiel

20 gr 9gr 12,5 gr 10 gr
75 keal 34 keal 4 keal 38 keal

)
Harina de arroz Semolina Castana cruda
11 gr 9gr 31gr
37 keal 30 kcal 76 kcal
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Medicamento: Medicamento: Medicamento:

Dosis: Medicamento: Medicamento:

Frecuencia:

Medicamento: Medicamento:

Horario:

Medicamento: Medicamento:

Medicamento: Dosis: Dosis:

Dosis: Frecuencia: Frecuencia: 4-6. Riveros, S. (2017).

Frecuencia: Horario: Horario: Disefio prototipo ITI- V.
Horario: [ilustracion].

~

Medicamento:
Dosis:

Frecuencia: Medicamento: l Medicamento:

Dosis: Dosis:

Horario:

Frecuencia: Frecuencia:

Horario: Horario:

Medicamento:

Medicamento:
Dosis:

Dosis:

Frecuencia:
Horario:

Frecuencia:

Medicamento:

Horario:

Dosis:

Frecuencia:
Horario:

Medicamento:

Dosis:

Frecuencia:

Horario:

INDICACIONES DE MEDICAMENTOS

Al igual que con las leches, se entregan en la farmacia
del HEGC los medicamentos marcados con stickers junto
con las indicaciones, las mismas que estan escritas en el
diagndstico actualizado. J

6. Diserio prototipo V
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CARPETA

Se le entregara a la madre una carpeta con archivador,
en el que se imprimira en cada atencion el diagndstico ac-
tualizado, estaran las tablas de crecimiento de su hijo, el
protocolo de emergencia, las indicaciones, copia del ca-
lendario de leches y de las tablas de alimentaciony los ulti-
mos examenes realizados.

PLATAFORMA VIRTUAL

Esta plataforma, generada a partir de Google Drive, tie-
ne una clave de acceso que posee la madre y su equipo
de salud, y solamente ella puede entregar la clave a otro
profesional que necesite informacion. En este sistema ha-
bran 2 carpetas, una dirigida a la madre y otra al equipo
de salud. En la primera estara el diagndstico actualizado
de la ultima consulta junto con las indicaciones, una copia
del calendario de leches, de las tablas de alimentacion con
sus medidad, recetas nuevas, el protocolo de emergencia
y otros documentos que ella necesite enviar. En la segunda
carpeta estaran los examenes, el diagndéstico actualizada,
papers clinicos de la AG-1, protocolo de emergenciay otra
informacion relevante para otros equipos médicos.

Habra también un apartado con informacién que necesi-
te subir la madre a la plataforma, por ejemplo, en calcular
los requerimientos nutricionales y si hay déficit de vitami-
nas, es necesario saber qué alimentos consumio el nifio 3
dias seguidos, por lo que en lugar de interrogar a la madre
y que recuerde que hizo esos 3 dias, ella puede subir las
fotos de lo que prepard esos 3 diasy el dia de la consulta la
nutricionista tiene los calculos hechos.

DIAGNOSTICO ACTUALIZADO

2. Diagnostico nutricional:
Peso/edad:
Talla/edad:
Peso/talla:

Talla:

Cc/edad:

2.1 Dieta

Calorias:
Proteinas:
Micronutrientes:
Aporte nutricional:

3. Diagnostico neurolégico:
Motor:

Cognitivo:

Lenguaje:

Otros diagnosticos:

Otros diagnosticos:

7. Diserio prototipo VI




INDICACIONES {0

1. Nutricional:
1.1 Formula
Fecha:

Leche N°1 Leche N°2 Leche N°3
Horario.___ || Horario.______ || Horario: _______

= Anamix GA = Anamix GA - Anamix GA
EBe By By

Fh Nan 2 e Nan 2 Fh Nan 2

] Cale] el O

Nessucar S Nessucar 3 Nessucar
e

=
[ [
=0 -

2. Medicamentos y suplementos:

Medicamento: Medicamento:
Dosis: Dosis:
Frecuencia: Frecuencia:
Horario: Horario:

Medicamento: Medicamento:
Dosis: Dosis:
Frecuencia: Frecuencia:
Horario: Horario:

8. Diseiio prototipo VII

7-9. Riveros, S. (2017). Diseiio prototipo VI-VIIL. [ilustracion).

Suplemento:
Dosis:
Frecuencia:
Horario:

Suplemento:
Dosis:
Frecuencia:
Horario:

3. Examenes
Examen:
Fecha:

Lugar:
Indicaciones:
Examen:
Fecha:

Lugar:
Indicaciones:

4. Interconsulta
Especialista:
Fecha:

Hora

5. Proximo control
Fecha:

INDICACIONES O

Suplemento:
Dosis:
Frecuencia:
Horario:

Suplemento:
Dosis:
Frecuencia:
Horario:

Examen:

Indicaciones:
Examen:

Indicaciones:

Especialista:
Fecha:
Hora

9. Diseno prototipo VIII
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Proyecciones

POSTULACION A FONDO

Debido a la necesidad de la continuidad de la investi-
gacion con mas casos de ninos con aciduria glutarica tipo
1, sobretodo para abarcar otras regiones del pais, es que
nace la oportunidad de postular al Fonis, Fondo Nacional
de Investigacion y Desarrollo en Salud. Este fondo parte
el ano 2004 como una iniciativa del Minsal y Conicyt (Co-
mision Nacional de Investigacion cientifica y tecnoldgica),
para promover la investigacion aplicada en salud, con el fin
de la generacion de conocimientos necesarios para resol-
ver la situacion de salud de nuestro pais y que sirva como
evidencia que oriente politicas publicas (Conicyt, s.f).

APROBACION POR PARTE DE LA DIRECCION

Se realiz6 la presentacion de la investigacion frente a
una comision del HEGC constituida por la doctora Begona
Yarza, directora del hospital, la doctora Paulina Mabe y la
nutricionista Paula Mennickent, tras lo que se consiguio la
aprobacion para el uso de prototipos en las consultas de
ninos con AG-1realizadas en el hospital, en el contexto del
control trimestral.

DIFUSION DE LA INVESTIGACION

Con el apoyo del equipo metabdlicas, la direccion del
HEGC y el profesor Pablo Hermansen, se escribira un ar-
ticulo sobre la presente investigacion abordando tanto la
tematica del nifo con AG-1 como el nuevo instrumento de
mapeo que permitiod su visualizacion.
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Entrevista 1l

Camila, Mama de Felipe

Fecha: Jueves 31 de Agosto.

Hora: 18:30 hrs - 19:45

Lugar: Casa de la familia, en cerrillos

Al Felipe se le declaré la enfermedad a las 6 meses y medio porque yo apro-
veche de tirar licencia... hable con la doctora y le dije hasta los seis meses? Y
ella me dijo ya! Hasta los seis meses... volvi a trabajar y entre a unaa. .. lo meti
al jardin infantil que me daba la empresa... la cosa que...

Es que dentro de lo que me acuerdo, entre tanto nervio y toda la cosa, lo toma-
rony lo empezaron a conectar, no a maquinas,... lo tenian... no, si po, lo tenian
conectando viendo el tema del pulso de todo tipo de cosas de ese tipo..

Ya po, la cosa es que como lo veian no podian darme un diagndstico, hasta que
de repente llegd una doctora, que era la doctora Mabe.. la contactaron desde
el mismo hospital... habian pasado como 4 o 5 dias.

Noo... si mira, entre que lo bajaban, que volvian a la sala, que se operaba, que la
UCI, que la UTl, asi estuvo todo el tiempo, que fueron 2 meses y medio.

Claro, alos 5 dias llego y me comento de qué enfermedad podria ser pero que
no se podia diagnosticas hasta que no se mandara un examen de orina de
Estados Unidos... tenia que hacer el pago para el envio y toda la cosa.. Lo hice,
entre los escaner que también me hablo... me decia mira, esta es el cerebro,
aqui se ve una mancha, como que se ve una parte dafiada me decia... ahi entre
lo poco y nada que a uno le entra porque entre tanta preocupacion que uno
tiene

ya después cuando se hizo el examen, todo, ya la doctora nos explicé mas o
menos con pera y manzanas..

Se demord un mes mas menos en tener los examenes... si.. Se demord, y ahila
doctora me explico de qué se trataba el asunto y lo Gnico que me decia es que
era posible que quedara con secuelas, como era guagua, yo no sabia que era
eso porgue uno lo veia igual... pero los doctores después lo terminaron desco-
nectando... después de 2 meses y medio que estuvo hospitalizado..

La cosa es que entre medio me dieron una interconsulta para la teletén tam-
bién.. Y me segui atendiendo con la doctora Mabe alla en la Clinica Santa Maria
porque yo no queria perder el contacto con ella, fue como la Ginica que me dejé
muy claro que es lo que estaba pasando

También se acerco... a ver, estaba la neurdloga... no, estaba ella y también ha-
bia otra neurdéloga que me dijo, tu nunca notaste ninguna cosarara, nunca vista
nada raro en el nifo? Yo le dije si, una vez yo le hable a la pediatra, porque mi
idea era empezar con una pediatra y seguir el proceso siempre con la misma
pediatra, pero esta pediatra era como mmm... como que no es de esas pedia-
tras que le cae altiro bien a uno... era del Vidaintegra, de alla de Maipu... la cosa
es que yo me acuerdo que una vez estaba el Felipe durmiendo, y se quedd
dormido con la boca abierta, y la lengua se le movia asi (hace movimientos de
“olas” con las manos)... la cosa es que un dia conversando con la doctora, con
la pediatra le pregunté si era normal que se le moviera la lengua asi, igual que
las olas... no, me dijo, eso es algo totalmente normal... la cosa que cuando le
comente eso a la neurdloga que me estaba viendo ahi en la clinica, no po, me
dijo, eso estaba avisando que el nifo venia con algo, yo dije igual fome... por-
que a ver... independiente de la especialidad de que eligan cada doctora, eso
es optativo, deberian tener como una pincelada y haberme dicho, sabe que,
consulta, pregunta por si acaso en otro lugar, porque con eso yo me hubiese
ahorrado toda la hospitalizacién, y el nifio seria normal, pero con el tratamiento
de la enfermedad...

ya, dije, las cosas pasan por algo (con resignacion), no me voy a calentar la
cabeza, niiré a ver a la doctora.



Después segui en pediatria con la misma doctora que lo vio ahi en la davila,
que era un amor, se daba el tiempo como de 1 hora por nifio, asi que igual es
bueno, porque te va explicando todo.Cada un mes lo llevada a su control con la
pediatra, en su consult particular sino en la Davila, y entre medio iba a ver a la
doctora mabe en la clinica Santa Maria, cada 2-3 meses.

Entre medio, entre que conociendo... a ver, no es que yo sea tan sociable ni
nada, pero de alguna manera tenia que ayudar a abaratar la enfermedad,

Hable con la doctora, ella me dijo tranquila, yo te voya dar una interconsulta
porque yo tambien atiende en.. Para que no te estes pegando el pique a la
santa maria ni estés pagando mas caro, te puedo atender por en el hospital
exequiel gonzalez. Felipe ya tenia como 2 aios cuando hice el cambio.

alos 3 anos lo ingresé a un colegio diferencial, dijo no quiero que este acaenla
casa. Venia un furgén a buscarlo, lo venia a dejar, tenian equinoterapia, asique
dije igual es bueno, aparte yo dije, yo quiero que el socialice, no quiero que esté
en la casa encerrado.

Desde los 3 afios empez6 a ir al colegio. Cuando ya tenia 6, desde la teletén
empezaron a decirme porgue no podia al Felipe en un colegio con Integracion,
yo le dije que me daba miedo, porque yo ya sabia como lo cuidaban, lo muda-
ban, se daban el tiempo de todo ese tipo de cosas, y yo no sabia si un colegio
iba a ser lo mismo. Me dijeron intenta, averigua, ya... me hacian el seguimiento
y me leseaban, para que lo metiera a un colegio para que aprendiera, porque el
entiende todo, para que sepa leer.

Empecé a ir a todos los colegios cerca de aqui, pero igual es frustrante en el
aspecto que no me lo reciben en su condicion,

chuta yo decia que igual era fome porque ellos me decian eso y donde iba a
encontrar un colegio...

entonces llegue y me fui al DAEN, departamento de educacién de la comuna,
y fui con el Felipe y los mostré el caso. Donde explique que los colegios que
me quedan mas cerca de mi casa no me abren las puertas, me las cierran, me
dijeron, quédese tranquila, nosotros le vamos a buscar un colegio.




Con lamisma directora empezamos a gestionar a la municipalidad, y hasta que
le llego la carta al alcalde, me dijeron, quédese tranquila porque va un furgén
de la municipalidad a dejarselo a su casa todos los dias. Ay! Si como que...
(alegre) yo se que las cosas cuestan, y que la gente se rinde, pero si uno es
constante, porque no son cosas que uno lo logre de un dia para otro.

La cosa es que hasta el dia de hoy, que ya lleva 3 afios, le logramos sacar los
pafiales, avisa, asique solucion para todo. Siempre en marzo hay que estar es-
perando que el alcalde de la firma.

Ademas que en el trabajo hablaron conmigo de que necesitaban que abarcara
mas comunas, no si como que todo me fue ayudando, porque trabajo desde lo
espejo hasta puente alto la florida. Siempre es relativo a que hora llego, siem-
pre se a que hora parto pero no cuando termino.

Fui a darme una vuelta al exequiel gonzalez para la hora pero no me la dieron
por el tema del cambio. Y para pedir hora siempre me la dan el mismo dia la
hora, pero por el tema del cambio no me la dieron.

Felipe sale como a las 1:30, y lo vienen a dejar ac4, pero al pasaje antes, porque
ahi vive mi mama, ella me lo recibe, después lo paso a buscar y me traigo. Esa
es la rutina. La nina sale del colegio a las 3:30, también, llega a la casa de mi
mama. Sin ella me costaria, tendria que pagarle a alguien... aunque la nifa ya
esta mas grande, ella va en octavo (baja la voz) aunque deberia ir en primero
porque quedo repitiendo...yo no sé si es por lo que ha pasado con el nifo, pero
yo le digo que lo importante es que pase.

El ya sabe leer, los numeros, pero todo se lo hacen mediante la tablet, porque
ha salido medio flojo para escribir... en el colegio es el chiche, al final soy la que
mas trabajo porque le hago la adaptacion a la silla de ruedas. La tia, cuando
hay acto, siempre me dice, se me ocurrio algo... y yo ahi, ya, que se le ocurrio...
(entre risas) Para el dia del papa se le ocurrié hacer un auto, entonces yo aqui
tenia la escoba, con cartones, cartulinas... y me da risa porque aqui el Felipe
elige colores y tengo que hacerlo del color que el quiera.

En mi trabajo son bien flexibles... asi como a veces les saco trabajos que han
quedado botados, y terminé mas tarde, asi como ellos no me ponen problemas
cuando necesito salir.

(mostrando fotos de fb) le encanta jugar al bowling... en el mcdonald le encan-
tan las papas fritas, le encanta la playa... estas fotos los hace él... aqui es cuan-
do nos fuimos a Orlando, nos fuimos en abril, mayo... aqui lo incluyeron a el en
la guerra de las galaxias, como jedi. Se dio la oportunidad de ir y dije ya, si no
lo hacemos ahora no lo hacemos nunca... ahora en octubre también podemos
ira Cancun, y lavamos a hacer. No importa que nos encalillemos... Yo siempre
le dije al papa del Felipe, yo terminando de pagar la casa, empezamos con via-
jes... en la casa, mientras uno esté comodo, bien, nada de arreglar eso, que lo
otro, pero no hay hada mejor que quedarse con los recuerdos, porque cuando
uno se muera no se va a llevar nada...

pero somo muchos de salir, acampar.... Si yo estoy juntando plata para un pro-

yecto de la casa y usted me dice, vamonos a la playa? yo tomo la plata y me
voy...Después de la crisis, no ha tenido ningun problema...

Con la comida si, hay que medir las proteinas... pero a ver, ya no peso yo las
cosas, porque ya tengo la idea, pero por ejemplo, el Felipe, dentro de lo que
puede comer, verduras, no todas, arroz, que a este le encanta, no puede comer
en grandes porciones, ero come, fideos, le doy igual pero de arroz, no de trigo.
Le voy adaptando lo que él quiere comer pero versién vegetariana. El esta claro
que si yo o alguien le ofrece un pedazo de carne el no puede. El mismo le dice
que no.

Yo también juego un poco, y que lo he hablado con la doctora, la leche purita...
le doy un poco menos de cantidad... cada vez que preparo remedio y leches, lo
que son las leches, yo preparo para las 3 mamaderas altiro, hago 3 mamaderas
para el dia en la noches, con las leches nuevas que dan ahora, el nessucar, la
purita, el nesquik, y pet. Para las 3 mamaderas, en lugar de ponerle 12 medidas,
le pongo 10, para poder darle medio yogur, para que el pruebe cosas distintas...
yO Ccreo g nunca se aburre y que puede comer a cada rato, son las papas fritas,
y con eso €l es feliz... a ver, pan, compro uno sin proteinas... que se lo comproé a
un caballero que conoci en el INTA, porque voy a una fiesta de navidad que me
invitaban, aunque el Felipe no se atienda alla, por el tema de la fundacion. Y ahi
conoci a este caballero que vende productos apraicos, lo unico fome es que
este caballero se me cambia de direccion... estuvo un tiempo aca en pudahuel,
después en bilbao, por esos lados... ahora no, porque esta vendiendo a domici-
lio, y ahi le compro pan de molde, que lo refrigero y me dura 5 0 10 dias, y le doy
tostado con un poco de queso, dos rebanadas al dia, le pongo harta mantequi-
lla, come harta grasa, para que le ayude al peso, o sino despues me retan...(rie).
Porque al Felipe a los 8 meses le instalaron una gastrostomia, la tuvo un afio,
y se la sacaron, porque yo pedi sacarla, yo pedi que se la sacaran... hable con
la doctora eso si... le dije, doctora no quiero verlo con eso, como €l tenia el
control de la mano izquierda, como 3 veces se la saco, y con el globo inflado!,
0 cada vez que le daba de comer se intentaba sacar la manguera, entonces le
dije que para mi era un problema, aparte que a €l le encantaba el agua y tenia
que andar protegiendo para que no le entrara agua... no se si le entraba agua,
yo no entiendo mucho es asunto de la gastrostomia, pero yo sabia que era un
ollo directo al estémago y que se podia humedecer. Se la pusieron porque la
mayoria de los nifos que tienen esta enfermedad la tienen, y por un asunto de
que la leche no son muy ricas... por eso el nesquik es para darle un poco de
sabor al asunto... entonces ahi hable con la doctora que queria darle todo por
la boca. Hicimos todo un proceso para hacerlo, por casi dos meses... hable con
la gastroenterdloga y me dijo que tenia que desinflar el globito y que solito se
le secaba...

Ahora solo tiene controles con la doctora mabe y con la pediatra aqui en el
consultorio pero no lo llevo de noviembre del afo pasado... aparte que no es
bueno para enfermarse...

el otro dia tenia una herpes, pero no lo lleve al consultorio, porque me hicieron
contrato hace poco y no me aparecia como carga aun, ademas que justo se
estan cambiando de caja en el trabajo...Entonces llegué y pedi hora a integra-
médica, pague particular no mas, porque no tenia tiempo para ir a pedir hora
al consultorio y luego ir denuevo... la cosa es que le dieron un tratamiento con



cremay antibiotico, y se sano...No se enferma casi... aparte de que no lo sobre-
protejo, si se que va a hacer calor, lo mando con una poleray poleron, yo no lo
abrigo... a veces me dicen pero mira como anda tan desabrigado, pero yo se
que despues si transpira va a ser peotr... son los controles puntuales que tengo.

En el colegio, la profesora que tiene, es su nifio le dice... es que este aino, se
atrasé tanto lo del furgdn, que practicamente no fue en marzo al colegio, yo ha-
ble con la directora, la tia yiyo, que veria otro colegio para contratar a un furgén
que aunque sea me llegue a la casa porque no era ni un brillo que €l estuviera
en la casay sin compartir con sus compafieros, y ahi ella me decia, por favor no
se lo lleve, que es mi nifito... igual es fome, porque es empezar todo de nuevo,
pero no puedo arriesgar el trabajo por el tema del colegio.

Ahora tenemos como proyecto cambiarle la silla por una eléctrica, porque aho-
ra el por como maneja, le cuesta llegar donde quiere , que tira para adelante,
para atras, porgue la mano derecha, ni un apoyo, lo unico es que la apoya es
cuando necesita sacar algo, pero como que afirmay la saca, todo su lado de-
recho es mas espastico que su lado izquierdo.

Yo ando con un cuaderno, que se pasaban informacion entre la doctora mabe
y la pediatra... cada vez que toca gente, no nueva, pero que no tenga mucho
conocimiento, yo los pongo como al tanto de que mas o menos se trata, lo que
es la enfermedad... una vez lo lleve aca urgencia porque le dolia un oido... en-
tonces los doctores lo ven y dicen que tiene? Yo les digo el nombre, y me dicen
de que se trata y yo les doy mas o menos una pincelada... a demas la doctora
siempre me ha dicho, tu sabes mas que los otros doctores porque tu tienes el
control entero sobre el...

la ultima vez que fui a control ahi me hablé la doctora de una nifia que se lla-
maba paulina parece que habia fallecido hace como dos semanas , pero ahi
me explicaba, porque cuando me dijo que ella habia fallecido, y la nifia tenia 12
afnos, yo dije chuta, porque a nosotros nunca nos han dicho tu hijo va a durar
hasta tal fecha... igual, como que cuando me dijo fue como si me hubieran ti-
rado un balde de agua fria, porque uno no se lo imagina, yo veo a este y no me
imagino a este. Y ahi me dijo que era por desnutricion por el tema de la leche...
si yo he tenido la suerte de que he estado trabajando y tengo el apoyo de mi
pareja, porque no me he sometido a esto sola. En el INTA una vez me llevaron
a una reunion que se hizo con unas mamas y doctores de ahi... y ahi mas o
menos entendi cual era el problema que habia tenido la doctora... porque la
doctora trabajaba alla en el INTA, la doctora mabe... habia tenido unos proble-
mas... por lo que yo supe,

fue porque alla en el INTA con como muy cuadrados en el aspecto de que cuan-
do yo les conté que le daba arroz al niflo casi me pegaron... asi, asi fue, porque
como se te ocurre!! Si el arroz tiene proteinas!!... son como muy cerrados, no
asi la doctora mabe, que tiene otra mentalidad, de por qué no ampliamos un
poquito mas el campo, jugando un poquito mas con las comidas... por lo que
me dieron a entender, ese habia sido el asunto, yo despues no queria ni decir
que le daba, porque a mi la doctora me mandaba tablas de las cantidades de

proteinas que tenian las cosas y en una, me aparecia que la lentejas era baja
en proteinas... ya no come lentejas eso si ya no come, pero como me aparecia
bajo, le hice con un poquito de arroz y el quedo feliz porque era una cosa dis-
tintay despues le comente a la doctora y me dijo, mira, yo se que tiene proteina
la lentejas, asique a lo mejor esta erronea en la pagina la cantidad de proteinas
que tiene, yo no te voy a decir que se las saques, pero dale no se, una tacita
chica, una vez al mes, pero yo dije que mejor no, para que voy a jugar con e€so...
cuando lo comente alla en esa reunidn, que el nino ha comido lentejas con
arroz... como se te ocurre darle eso!! Que la proteina!!! Hay algo que le gusta es
la cebolla, la cebolla frita, cebolla en escabeche, los pickles, las aceitunas... y
cuando lo comento con la doctora, ella se rie no mas

Entrevista2

Carolina, mama de Matias
Fecha: 6 de octubre

Hora: 14:30 - 15:25

Lugar: Jardin de Matias

Cuando me meto al metro soy solo conexién con el Matias... lo que pasa es
que tengo un coche de discapacidad. El Matias, el afio pasado, antes de que
pasara todo esto,

el papa trabaja en mayorista 10,

y ellos pusieron al Matias como embajador de unimarc para la teletén, y enton-
ces hicieron un video de Matias... yo tengo mucha personalidad, no se si te dijo
la doctora mabe, es terrible yo soy super energética

La doctora mabe es muy muy seca... es una eminencia, es seca... yo cuando
hablo con ella me siento como no se que, porque yo ni estudié entonces...saca
calculos ellay todo, porque la enfermedad de estos nifios es super compleja,
ellos calcular la cantidad, pero asi al 0jo, la doctora quiere mucho a sus pacien-
tes... el Matias tiene fiebre, y ella ya! Hospitalizalo, ella manda el exequiel, a la
urgencia. Dice ya, que tiene, subanlo.

Es una enfermedad que nadie conoce... yo hablo con otra mamas y nos senti-
mos abandonadas...

€s0 es aca porque en Europa, o Estados Unidos... tuve la mala suerte de uno
en un millén, porque no tengo ninguna relacién parentesca, me hicieron exa-
menes... yo soy palestina, porque como antes se casaban entre familia, mis
abuelos eran primos hermanos, y mala cue si no te llevabas bien. Digo claro, a
lo mejor genéticamente, vengo ancestralmente trayendo esta carga.

Es super, super complicado, a ver...



yo en algun momento pensé en demandar a la catdlica porque coémo era posi-
ble que me dieran de alta en una clinica, porque en una clinica tu puedes hacer
un examen de sangre y cobrarlo, estas dentro de una clinica, en un hospital yo
te entiendo, tampoco es una gran clinica, es la catdlica en marcoleta.

Matias salié super bien... yo en algin momento pensé en la demanda, pero
estaba tan triste.

Mira si el Matias no hubiera tomado leche materna... la doctora me explicaba
que la leche tiene las proteinas precisas que €l necesita, por eso el no con-
vulsiono, pero si no hubiera tenido leche, le hubieran dado NAN, y ese NAN lo
hace convulsionar, y una convulsion de un nifo de un par de meses o semanas,
no es lo mismo que... Matias convulsioné a los 6 meses, iba a la sala cuna... yo
lo noté en las noches un llanto extrafio, como de dolor, porque ese sentimiento
de mama... porque yo ya habia tenido a la maria Paz, y ella no era llorona, enton-
ces dentro de mi, sabia que algo no andaba bien, pero como la gente dice esta
esta enrollada, que tenia depresion post parto, nadie me pescaba mucho...

y la Carola me dice... claro, yo le habia dado el almuerzo, y todo... porque saber
que la aciduria no pueden comer carne, y yo le habia hecho una papilla con
carne...a mi hija la alimente, como también a mis sobrinos, entonces.... El Ma-
tias comienza a convulsionar, y mi hermana me dice, pero era extrafio, porque
se fue como para atras y quedoé pegado, y ella me decia algo le pasa al nifio, y
yo le dije si esta medio raro pero nadayy ella me insistia en que algo le pasaba.
Cuento corto, llamé al papa del Matias que me fuera a buscar...

Yo no entendia nada... lloraba, qué qué hacemo,

el doctor Donoso, jefe de pediatria, que es de la clinica Alemana, no tenian
idea! De aciduria, nadie sabia qué hacer....

Empecé a buscar... se me olvidé la doctora mabe a mi, porque entre toda mi
volada nadie me recordo que ella era la seca, y busco a la doctora gloria duran,
de la catolica, otra especialista, que son las dos mas secas...

lleg6 a la catélica, hice un show, en marcoleta, que casi llaman al GOPE, porque
yo lloraba, gritaba, que iba a llamar a los medios, tenia la cagada... yo: usted me
atiende, o yo lo hago publico ahora.

Llega la doctora gloria duran al hospital de la florida. Fue tanto mi show.. Fue
para dar las especificaciones del caso, porque nadie sabe de qué se trata, y
qué hay que hacer, el tema de la carnitina, las proteinas, la gente no entiende,
como ella es especialista, se dio a entender...

Mira, del exequiel UCI, UCI la florida, pediatria la florida, UCI del PAC. al final
me dieron el alta, porque habia un tema con la alimentacion de Matias, con las
leches, que tenian miedo de que no las supiera manejar, porque podia volver a
convulsionar, y una nueva convulsién ahora...




Asumido todo el tema, teletdn, empecé a buscar hipoterapia, yo soy super mo-
vida en el tema.
Cuando estuve hospitalizada, yo no veia la luz, ni pascua ni afio nuevo, ni nada.

Me propuse como meta, mia, como mujer, porque mi vida cambié en 180°, pre-
ocuparme del Matias y ser la mejor mama posible y sacarlo adelante con la
rehabilitacion. Porque yo hable con la doctoray le dije cual es la posibilidad de
que el vuelva a caminar.

Siempre hablamos por wts con la doctora mabe, ella siempre preocupada,
pero como llame a la gloria duran , ella se alej6é porque no pueden haber dos
doctoras. Fuimos al INTA a buscar los tarros porque el gobierno se hace cargo,
te regalan unos tarros que se llaman Amamix-1.

teniamos control una vez al mes o cada dos meses, pero ella siempre en se-
minario, porque ella es profesora, ella donde entran se quedan todos los doc-
tores callados, es tan seca como la mabe, hay otra en punta arenas que no se
quien es... Bueno en el INTA nos dijeron que estaban empezando a formar a
especialistas en aciduria y que el hospital iba a empezar a entregar la férmula,
en INTA no se va a ser mas responsable, pero lo iba a entregar el exequiel,
entonces habia que hablar en el exequiel, como papa, para que tu vayas al exe-

quiel a buscar tu leche, pero tiene que verte un nutricionista, tienes que tener
tu ficha alla. Entonces dije si voy al exequiel, y es donde esta la doctora mabe,
veamonos con la doctora mabe, sigamos con ella, para no estar para alla, para
aca, que la catdlica para un lado, porque para mi es una locura, entonces ha-
ble con ella, y me dijo mejor para mi, porque es un servicio de salud donde yo
puedo estar, porque ella no puede mandar en el hospital de la florida, aqui si, di
la direccion de mi mama, porque ella vive en san joaquin, como yo a veces me
quedo mi mama, ahora vivo en san joaquin.

Porque o sino habria sido imposible, porque no existe la derivacion, tienes que
ocupar la artimafa, pero una artimafia logica, porque yo a veces me quedo
aca, o porque cuando yo hago algun tramite mi mama lo cuida, entonces san
joaquin, para mi es... tengo hasta la ficha de proteccion social alla, asique no
pude tener mas puntos a favor. Lliegamos y la doctora nos mando a hacer los
examenes correspondientes, incluso lentes, tiene hasta lentes el Matias ahora,
porque ella se dio cuenta. No se como se di6 cuenta, es como la super mujer.
Me dijo el Matias no ve bien, y le dije pero como si es seco para la tele, y ella,
que vea tele no significa que vea bien. Interconsulta al oftalmoélogo, y dijo, este
nifito no ve nada, como el papa es piti, es una cosa genética. Ahora todo el
exequiel, nos vamos a operar ahora, porque los testiculos nunca bajaron, lo va-
mos a operar... el NANEAS, que parte en puente alto, que es un grupo de nifos,
con necesidades especiales, que lo ve una enfermera, que se yo...

lo que pasa es que no puedes ir al consultorio al control nifio sano por ejemplo,
yo deje de ir al consultorio porque la enfermera (con cara de susto) que tiene
su hijo? Porque lo lleve por el tema de las vacunas, y la nifia me dijo que no me
podia meter al control del nifio sano, porque tu hijo no esta dentro de los para-
metros normales, entonces tienes que ir al hospital.

A lo Unico que voy, a la kine respiratoria, porque al Matias lo aman. En el CES-
FAM la florida.

El Matias ahora se ve en el exequiel. Se controla ahi, y con la doctora mabe, me
a gustado harto la doctora, porque me deja tranquila, por wts, ella me encanta.
Hable con la gloria, que muchas gracias por lo que habia hecho, y ella me dijo
te dejo en las mejores manos, porque yo no tengo el tiempo que tiene la docto-
ra mabe, puedo ir al hospital, no tengo horario, atiende una vez al mes.

El problema de Matias es que si cae a urgencias tiene que verlo su médico, mira
yo se que todos los pediatras en chile son buenos, pero la enfermedad del Ma-
tias, la conocen los extranjeros no mas, me llama la atencion, que en el hospital
de la florida me atendié una colombiana, y ella conocia muy bien la enfermedad,
supo el manejo de inmediato, cosa que otros doctores no tenian idea, y se asus-
tan mucho, no, no subanla, hospitalicen, creyendo que algo me va a pasar.

Qué pasa con esta enfermedad, hay un porcentaje altisimo que vuelven a con-
vulsionar por cosas externas, entonces igual soy media maniatica, con la gente
que lo toma, con la gente que lo va a ver, sus cosas, yo limpio todo, tiene su
caja de la comida, Matias tiene su caja en la casa del papay yo tengo una caja,
todo acero inoxidable, todo lo que €l come en puro vidrio, un manejo para la
gastro impecable, le lavamos las mangueras. La gastro fue en el hospital de la
floriday ahora el 26 de noviembre nos operamos en el exequiel.

Teletdn, mira, te voy a contar la verdad, seamos honestos, y te lo van a decir
todas las mamas de aqui. Cuando tu vas a teletén, tu vas con una orden de un



fisiatra, para poder ingresar. Entonces el fisiatra que te ve en teletdn te dice,
ya, teleton te puede ayudar con kine, tu hijo necesita kine, que se yo, fonoau-
diologia, terapia ocupacional. Estas en lista de espera, que son de 6 meses, te
llaman, te hacen sesiones a la semana por una hora, por un mes, por ejemplo,
lunes y jueves de 9 a 10, por un mes. Y de ahi en 6 meses mas te vuelve a ver
un fisiatra, sigues en lista de espera, y asi. Un dia le dije a la fisiatra, a mi no me
sirve, una rehabilitacion cada 6 meses, porque...ahi lo vas a ver... no me sirve,
y me dice que lamentablemente teleton santiago esta colapsada, hay mucha
demanda, no asi teletén iquique.. Otras teletones, otras sedes si funcionan,
porque hay muchos menos nifios, son super buenos.

Yo intercalo, porque tambien voy al PAC, donde me hacen 3 sesiones al mes,
mas una hipoterapia, en la granja, que es un programa para la gente de ahi, fui
a hablar con el concejal, oie este es Matias, y me dijo al final ya, venga.

A mi me dijeron que Matias podria ser un nifio normal a los 7 afnos, podria cami-
nar, pero la otra vez en teletén vi al Felipe, que tiene 9 anos, y él no puede cami-
nar, no puede tomar las cosas, ahi igual me puse a llorar porque me emocioneé.
Igual la mama me explicaba que cada nifio es distinto, el grado de dafio que tiene.
Gracias a dios yo llegue al exequiel, aunque igual pasaron como 15 minutos en
llegar, y segun el compin, el Matias tiene un 98% de discapacidad, el no se siente,
no come, no se mueve. Mas adelante él podria comer, pero la doctora mabe me
explicd que el es de los pocos pacientes que le dio una distonia en la garganta,
entonces no puedo tragar, se le desencaja la mandibula, pero tengo mucha fe que
esto va a repuntar, pero si no es asi, hay que darle.

Porgue con el guaton llegamos a un acuerdo, cuando nos separamos. Ya guaton,
tu de lunes a viernes trabajas, el viernes a las 6 de la tarde el Matias se va contigo,
yo trabajo, sdbado y domingo. Estamos? Estamos. Desde el jardin nos traslada-
mos y todo.

Esta es otra maravilla, el jardin. Este jardin, yo estuve hospitalizada en el PAC, y
me encontré con la abuelita del Ledn, una abuelita maravillosa que le dejaron a su
nieto porgue era discapacitado, lo abandonaron. Y le dije a ella que necesitaba un
jardin para el Matias. Toqué varias puertas, en miignorancia, dije, estos de integra-
cién, pero nunca fue. Una vez dije tia tiene gastrostomia, y dijo qué?? No, aqui no.
6 veces me cerraron la puerta en la cara. Ya decepcionada, dije bueno, en la casa.
Llegue a este jardin, hable con la directora, la teresita, que es una mujer maravi-
llosa, y me dijo esta es una escuela para nifos ciegos y sordomudos, pero aqui la
discapacidad, es gratis, se hacen un par de aportes, ayudo en todo, y lo ven los lu-
nes, miércoles y viernes de 2:30 a 5, asi que traigo al Matias, esta con estimulacion
temprana, hay musicoterapia, hay una kine.

Siempre estoy haciendo algo, que doctor, que kine, que esto.

Siento que en mi caso, con mi hijo, con la discapacidad que tiene, necesita mucha
mas rehabilitacion, igual en la casa tengo la tabla supina, lo pard, pero no es lo mis-
mo, porque el conmigo me manipula, manoseay lo pongo a ver monos, le digo, ya
mi gordo, no sufra. Porque me da pena verlo llorar y lo malcrio, le digo ya vamos al
parque mejor. Ademas que la distonia del Matias son largas y dolorosas, entonces
no es una rehabilitacion de un nifio normal porgue es hiperténica e hipotoénico, tie-
ne las dos, entonces no es facil las mismas tias me dicen, que no es facil trabajar
con él, él no tiene un angulo medio, entonces cuesta mucho alinearlo.

Entre nos, tengo terror a la préxima convulsiéon, porque como no se cuando €s, lo

cuido pero, a pesar de que no deberia tener, es una preocupacion latente. En el
caso del Matias, yo soy extremadamente cuidadosa, porque un error asi, yo seria
lapidaria con esa persona, la meto presa. Todo el mundo, en mi familia, en el jardin,
tienen estrictamente prohibido darle algo al Matias sin mi consentimiento. A lo
mas algo de manzana o mandarina, porque me da temor que se le vaya al pulmon,
como el no sabe deglutir, entonces es gravisimo. Tiene que haber un orden para
esto. La comida soy super estructurada, con su fruta, el agua.

Con la nutricionista, vemos las cantidades, las medias de la leche, la cantidad de
verdura, yo ya me las s€ de memoria, pero uno es super ignorante, pero al principio
andaba con una carpeta, pero con el dia a dia nos ordenamos, y nos podemos
organizar.

Entonces como la doctora mabe ya tiene todo el conocimiento del Matias yo no
me muevo mas, es mi doctora de cabecera. La doctora duran me dijo que siempre
iba a estar disponible para mi, si tengo alguna duda o alguna otra opinion, iba a
estar con nosotros. La quiero un montdn, porque como era la doctora de mi hijo, y
es la que te “salva el chancho”, tienes que tenerle mucho carifio, me siento respal-
dada porque gracias a dios soy una mujer busca vida.

Hay mamas que les dicen de la enfermedad y se quedan plop. Yo no, yo toco la
puerta, pregunto, hablo con la doctora de tu a tu, soy amiga de una mama del hos-
pital de espaina. Una vez me quede sin leche para Matias para darle en latarde, me
contacté con una personay lo fui a buscar a un departamento en bellavista y me
lo paso, asi, como clandestinamente. Si yo puedo ayudar a otra mama, otro nifo,
para que no pase por lo que yo pase, y por la poca informacion, puta que seria feliz
esa mama. Porgue por lo que yo pase es terrible, no hay nada mas terrible que la
desinformacion, el no saber, estar viviendo 6 meses en un hospital, me bafaba
ahi, comia ahi.

Entrevista 3

Natalia, mama de Josefa

Fecha: 04 de noviembre

Hora: 17:00 - 17:50

Lugar: Casa de la familia, en San Vicente de Tagua Tagua

Tuvo una descompensacion y estuvo super mal, un mes y medio en la UCI.
Estuvimos en Rancaguay después de la llevaron al Calvo Mackenna porque mi
hija salio con una alergia

que supuestamente era una simple alergia y después no fue una simple aler-
gia, le dio adverso a un medicamento que le dieron, le dio un dress, y por €so
esta con corticoides, la dejaron hospitalizada, ya despues la sofi esta hincha-
da, estaba con fiebre y mas encima salié del hospital con una infeccién urina-
ria que nunca se la trataron.



pero fue el peor error que cometi en mi vida,

Lo que pasa es que no cacharon nada, aca no conocen lo de la sofi. Y aqui no
hay especialistas, menos en san vicente.

Ella tuvo una descompensacion, vomito y diarrea, y eso es lo peor que ellos pue-
den tener, y fue de un momento a otra a las 3 de la manana, me la lleve a urgen-
cias a San vicente y les dije, que le pusieran el suero tanto, porque uno ya sabe,
le cortaron el vomito y no hicieron nada mas. La hospitalizaron hasta las 4 de la
mafana del dia siguiente y les dije que me la tenian que derivar a santiago.

No sabian que era, me mandaron con un informe a rancagua con una orden de
que lo que tenia era una bronquitis! Bronquitis aca! Y la Josefa nunca estuvo
resfriada, es absurdo.

yo ya sé que el tema de espera aca, estar a 2 horas de santiago, prefiero 2
horas, aqui aunque sean las 2, 3 0 4 de la mafiana, cualquier cosa me la llevo,
aunque sea por una uiia le digo a mi mama yo me la llevo.

Prefiero 2 horas para alla y para aca y asi lo hemos hecho, ese dia cuando la
dieron de alta no lo pensé ni dos veces y él me vino a buscar y la llevamos a
santiago y la dejaron altiro hospitalizada.

A la Josefa se le desencadend esto a las 6 meses... a los 6 meses yo estaba
en santiago, vivia alla. Yo recién ahora, en febrero de este aiio me vine a vivir
aca, se atiende ella siempre, la gorda nacio en santiago, todo fue en santiago.

Estabamos aqui, habiamos venido de vacaciones con la sofi a ver ami mama, y
empezo con vomitos. Me la llevé de inmediato a santiago, me fui... y siguié con
vomitos... la lleve al calvo mackenna porque yo vivia cerca de ahi, ella tenia su
pediatria ahi y todo. Me la lleve y al tercer dia sospecharon la enfermedad de
ella. Porque justo habia una doctora que habia trabajado en el INTA, especia-
lista en enfermedades metabdlicas, la verdad es que sospecharon... la vieron
muchos médicos, le hicieron muchos examenes, yo, la lleve de urgencias, y en
urgencias me dijeron que era algo a la guatita, me la mandaron a la casa alas 8

de la mafiana. Yo me fui a las 5 de la mafiana a urgencias, con ella, a las 8 volvi
amicasay ella estaba igual o peor, saque una hora particular a megasalud que
encontre asi como altiro, la lleve y ahi ella empezé a convulsionar, y lo que no
recuerdo y de repente digo es que a lo mejor ella ya habia convulsionado y yo
no me habia dado cuenta, en la noche, porque ella igual tuvo fiebre, se quejaba
mucho, y ahi decidi llevarla a urgencias. Y en la consulta de la doctora convul-
sionod, y me pregunté que qué enfermedad tenia, y yo le dije que ninguna, que
mi hija estaba sana y me mando altiro con una interconsulta a hospitalizar al
Calvo Mackenna y le hicieron miles de examenes, pero todos salian buenos,
para meningitis, le hicieron una puncion lumbar, pero no le encontraban nada,
asique al final la doctora me decia... bueno, la verdad el calvo mackenna, nada
que decir, un excelente hospital, médicos muy buenos, y al tercer dia mi hija
hizo una convulsién muy grande, en mis brazos, que se noto muy fuerte, y ahi
la neuréloga me dijo, mama, nosotros sospechamos que es una enfermedad
metabdlica, y le vamos a poner de inmediato el tratamiento, porque aunque no
fuera, no le va hacer nada, y le vamos a mandar pero quiero que a las 12 del dia
quiero que vaya a dejar estas muestras al INTA para que se vayan a estados
unidos. Se demoré un mes en ese tiempo, ahora se hacen aca, pero en ese
tiempo 1 mes. Ya, me fui y todo y le hicieron el examen del pipi congelado y el
examen por sus deditos, y ahi empezo6 todo. Y ahi estuvo hospitalizada 2 me-
ses y medio, porque la Josefa estuvo super mal, paso a pabellén por un golpe
hipertonico porque tiene O calorias en el cuerpo, le dio una descompensacion
muy fuerte y lo que a ella la descompenso, porque bueno, en cualquier minuto
le iba a pasar, yo le hice cambio de leche. Ella tomo la leche del consultorio que
es alta en proteinas, 3 semanas alcanzo a tomar. La doctora me preguntaba si
habia alcanzado a comer, gracias a Dios digo yo que no le habia dado carne,
y €sa semana que yo estuve aca le iba a empezar a dar comida y mi mama
me habia dicho mira porque no le hacemos comida a la Josefa aca para que
empiece a comer, y le dije no, cuando lleguemos a Santiago prefiero porque
es mas... asi que solo comia fruta, compota de fruta, sino hubiese sido peor...
y ahi empezé todo.

Se movieron mucho porque en el Calvo Mackenna no habian tenido un caso asi,
fue el primer caso que se diagnostico ahi, habia doctores que no cachaba nada,
llamaron altiro al INTA, y el INTA fueron de inmediato, 8 doctores que fueron a
ver a la Josefa, hablaron conmigo, psicolog, pediatra, neurdlogo, nutricionista,
y ahi me explicaron mas o menos la enfermedad y todo el tema, y aqui estamos.
Dos meses y medio estuvo la sofi, estuve en rehabilitacion, fuimos al Pedro
Aguirre Cerda, altiro, estuvimos mucho tiempo ahi, hasta que nos vinimos,
avanzoé mucho, tuvo sus tratamientos al dia, sus controles al dia, y hasta el dia
de hoy en el INTA, cada 3 meses, ella va a controles ahiy en el Calvo mackenna.
En el INTA lo ve neurdlogo y nutricionista. La nutricion para ella es lo mas im-
portante, es muy importante, es la base de su enfermedad. En el INTA es donde
retiré sus leches, formulas, y todo eso. A mi hace como 3 meses me llamaron
del ministerio de que quieren cambiar la entrega de las leches al exequiel gon-
zalez, y que todos los nifnos se atienden ahi. Asi me dijo la nifia en ese momen-
to, que quieren que sea un solo lugar donde los nifos se atienden, tengan sus
controles, se retiren sus medicamentos, todo lo necesario, pero hasta ahora
no se sabe nada.



Yo sigo en el INTA, porque ahi estan sus médicos, pero hasta ahora no se sabe
nada. Mi hija estuvo tan bien, ni siquiera un resfriado, super bien, nada mas,
no habia tenido ni fiebre, estaba super estimulada, estaba bien en el jardin, ya
no estaba tan distdnica, estaba alineada, ahora ella quedd asi con su nueva
descompensacion, ella retrocedié mucho en esos dia. Yo altiro me puse al dia,
ahora la otra semana tengo fisiatra nuevamente, para la teletén, nos vamos
a la teleton. Y aca de san vicente, del CESFAM, vienen todas las semanas un
kinesidlogo con un terapeuta de aca, porque yo la inscribi a un programa de
postrado, para que me ayudaran en algo, porque igual toda ayuda sirve, y me la
llevo a la teletén,pero lo bueno es que en tema cognitivo la Josefa esta super
bien, ella entiende todo. Ahora empezar de nuevo no mas, no hay de otra.

Yo siempre una vez al mes voy en fin de semana a comprarle las cosas a la
Josefa, y el papa de mi hija se encarga de retirar sus leches en el INTA. como
es de lunes a viernes, yo no puedo ir, el se encarga, y ahi yo las voy a buscar.

pero esta vez fue mucho mas grave que la primera, porque no supieron ac-
tuar, la Josefa estuvo conectada, intubada, la primera vez no. la sofi llego aca
a rancagua, y la bajaron a la UCI conectada. En rancagua la vio un neurdlogo,
ni siquiera un pediatra, porque en la UCI solo neurdlogo y le decia, doctor, que
hago... una muy mala experiencia, osea, estoy agradecida porque le salvaron la
vida a mi hija pero eso fue negligencia de ellos. Porque se demoraron mucho...
yo lloraba, les rogaba que por favor, me escucharan, que yo sabia lo que tenia
mi hija, yo sabia que era una descompensacion, es que mama, es que esta-
mos esperando un examen, un examen, y cada minuto para ella es en contra.
Esperamos que la Josefa perdiera conciencia, cuando yo llego al otro dia, por-
que a las 7 te echan para afuera, yo tenia que entrar a las 10, y yo no entre a las
10, yo entre a las 8, ya fue tanto, fui a hablar con los médicos,

Porque ya, vasto que pasara eso para que me escucharan, asique de verdad
aquiincluso me han llamado que la gorda tenia que ir a control y yo no, no quie-
ro saber de rancagua, ni hacerme una resonancia, tampoco.

Si ella se atiende en el calvo, esa es su casa, yo llego al Calvo y es un desfile de
medicos que la fueron a ver, al dia, cuando no supieron de la alergia aca, al dia
siguiente la gorda fue infectélogo, dermatdlogo,

a ya, esto fue un dress por dos medicamentos. Que el levatiracepam, que la
gorda lo habia tomado desde siempre, pero lo habia dejado de tomar y se lo
dieron en la UCI aca en rancagua porque supuestamente ella convulsiono, le
hicieron el este a la cabeza y la doctora me dijo que ella no habia tenido una
convulsion, y le volvieron a dar eso, y el baclofeno, que ella jamas lo habia to-
mado, y ese le hizo una reaccion adversa, que ella no puedo tomar eso, y fue
horrible, no fue una simple alergia, eran manchones, ronchas, como moreto-
nes, y asi de hinchada mi hija, y cuando llegamos al calvo estaban asustados
los doctores porque pensaron que la Josefa podria haber tenido una enferme-
dad a la sangre, entonces estaba muy complicado.

Si entras al hospital regional aca, y dices espectacular el hospital, pero es pura
fachada, yo no sé las otras areas, la uci es buena en el tema de tecnologia, pero
los profesionales, no. pediatria, es una cochinada de pediatria,

tu no puedes dejar a los nifios solo ahi, porque los dejan llorando, no te hacen
caso, no de verdad, que no me movia las 24 horas del lado de mi hija, estuve
un mes y medio con mi hija ahi, porque no se podia, en la uci gracias a dios me
dejaban quedarme, pero era porque uno sabe.

Yo para eso me llevo la carta, ahi sale un resumen. Nosotros tenemos la carta
de emergencia que sale un resumen de la enfermedad de Josefa, y en caso de
lo que tienen que poderle, los numeros de emergencia que hay que llamar de
inmediato. Hay un numero que esta las 24 horas, dia feriado, cualquier dia, las 24
horas atienden, porque ellos viven por ellos, en caso de cualquier cosa, atienden.

Ahora toma la nutrilion, que le dieron en el INTA, que ahora se las doy aca to-
das mezcladas, con nessucar y aceite de canola, ya tengo todo medido. Hay
personas que le echan aceite de uva... por ejemplo en el hospital le dieron puro
aceite de uva, no le dieron aceite de canola, pero igual no es malo, pero el de
canola es una de las mejoras.

Y el otro dia cuando tuve neurdlogo, con el doctor cabello en el INTA, estaba-
mos hablando y estaban haciendo una investigacion que los nifios, al parecer,
después de los 6 afios, no van a necesitar formulas, no va a ser como necesa-



rio, todavia no esta comprobado, pero podria ser.

También estuvo hospitalizada 10 dias una vez porque le instalaron mal la gas-
tro, en el Calvo Mackenna.

Cuando estuve en el centro de rehabilitacion de Pedro Aguirre Cerda, en el
compin, ahi hice todos los tramites para que tuviera su carnet de discapacidad.
No es algo que todos los papas saben. Yo averigue eso...

Yo me movi harto aca, porque no tenia idea que existia, y lo bueno es que a mi
me trasladan, yo voy a la teletdon, pero a mi me llevan y me vienen a dejar a la
casa, y ahora también si voy al Calvo Mackenna, me vienen a buscar y a dejar,

En mi caso, aqui en mi familia, hay dos nifios con enfermedades metabdlicas.
El doctor me dice que es raro, porque hace 13 afos nacié luquitas, que la en-
fermedad de él no es la misma que la de la sofi, pero es una metabdlica, son
prima hermanas las dos enfermedades, incluso esta en el informe de ingreso
de la gorda. No se sabia lo que tenia mi sobrino en ese tiempo, él nacioé en
san vicente, dio bote para rancagua, duro 3 meses y en el exequiel gonzalez le
diagnosticaron la enfermedad pero ya era tarde, él fallecio a los 3 meses. Y el
doctor me dice, esto es una enfermedad genético, y me dijo como la cuea, les
tocé no mas, que hayan 2 metabdlicos en la familia.

Asique cada nifio que nace le hacemos el examen. Ahora tengo un sobrino de
8 meses que nacid y altiro me lo lleve al INTA, yo lo acompaiie, y gracias a dios
no tenia nada.

Y nadie te pide este examen, es que no tienen idea! Yo le decia a mi hermano,
facil, tu vas a ver al doctor, al neurélogo, y tu le pides que te de la orden para un
examen metabdlico.

Mira esta es la tabla por ejemplo donde se mide la lisina de la fruta. Es una me-
dida con taza luminarc, que es una taza normal. Tu igual cachas, que es lo que
tienen que comery que noy las cantidad.

Es al principio mas que nada... yo al principio era super rigida como con las
medidas, pero ahora como que me fui relajando, le pregunté a la doctora, igual
hay que medirlo, pero no va a pasar nada si le echas una frutilla mas, nole va a
pasar nada, es cosa de costumbre.

En san vicente, cuando me dijeron que tenia bronquitis, no lo podia creer. Yo
a uno le pregunte, usted estudié medicina? Le dije a uno, porque de verdad,
me pregunto que significa aciduria glutarica, asi!! Y le dije y usted estudio me-
dicina? Porque si estudio medicina yo creo que le pasaron las enfermedades
metabdlicas, osea, yo creo que...

Los medicamentos con la sofi, por suerte han ido bajando y se esta quedando
con los mismo que tenia antes. Lo unico es que esta con corticoides, pero en
una semana mas deberia bajar.

Yo a fines de este mes tengo control con la sofi por el tema de la descompen-
sacion, ya despues vuelve cada 3 meses, porque creo que cuando son mas
grande es cada 6 meses, pero siempre estando ahi con el tratamiento.

La Josefa en el 2014 fue el caso 24. Creo que ahora hay alrededor de 30 nifos
diagnosticado, no hace mucho, el doctor dijo que venia un nifio de la serena.
Pero son pocos nifios, mas de 30 creo que no son. Hay una mama, que no la
conozco, pero el doctor me dijo, que tiene 2 nifios con aciduria, yo no los vi,
pero recuerdo, ya son grandes. En |la fiesta la otra vez... claro, nacioé la primera
con aciduria, pero ya cuando naci6 el segundo le hicieron el examen antes,
evitaron la crisis, pero son dos niflos con aciduria... es super complicada...

tu derrepente cuando hablas con otras personas, de verdad que no cachan, no
tienen idea de que es la aciduria, médicos... uno, una vez me dijo, aa enferme-
dad metabdlica, pero es por el metabolismo... mi hija tambien tiene problemas
al metabolismo, esta gooorda... (rie) yo le deje no mas, porque la verdad es que
te cansa tener que explicar, porque yo donde voy tengo que andar explicando,
voy a medico tengo que andar explicando, si al final, que lea la carta no mas, y
mejor, porque ya como que te cansa, no se€, al principio fue como super ago-
tador, y sigue siendo agotador. Pero uno ya sabe sobrellevar la enfermedad de
alguna forma...

Al principio tu no cachas nada, qué es esto, yo pensé de verdad que mi hija,
cuando le pregunté al doctor, que va a pasar con Josefa, va a caminar, va a ha-
blar? no me dijeron nada, no me supieron decir nada, porque me dijeron que los
nifos son sorprendentes, yo estoy consciente de que eso no va a pasar, incluso
he puesto por internet, viendo caso de otros paises... hay una mama, por eso
yo tuviera plata, me voy a espafia... hay una mama con una nifia que tiene aci-
duria glutarica y puso un centro para todos estos nifios, que es como una casa,
tan maravillosa, porque ellos mismos hacen terapias, se reunen las mamas, se
pasan datos, es espectacular, y eso es lo que hace falta aca. No hay nada de
comunicacion... eso es lo que nos dicen los doctores en el INTA, comuniquense,
a mi primero me comunicaron con margarita, fue la primera que me fue al hos-
pital cuando a mi hija le diagnosticaron la enfermedad, pero para mi fue un
impacto, no se si fue bien...

me costé mucho aceptarlo, yo me negaba a que mi hija no iba a poder cami-
nar, que no iba a hablar, ademas que a la Josefa igual quedo como caracolito
cuando llego, y bueno después, tiene que aceptarlo, y ver que no eres la unica,
que necesitas apoyo, y asi me fui comunicando con gente, con la psicéloga
del INTA, me explicaron, y ahi fuimos comunicandonos con las mamas. Igual la



margarita me ayudo bastante, habldabamos, yo veo al amaro que de repente...
es a todo terreno, va a a playa, a la nieve, ha viajado, ahora estuvo en disney
world, y digo igual es feliz y mi hija igual va a tener que lograr hacer cosas, si
igual ella tiene 3 anos.

Yo a mi hija aun no la mandé al jardin, la iba a mandar ahora, tenia todo listo
para mandarla, y ahora con esto no puedo mandarla, la queria mandar y me da
susto, pero tengo que mandarla, por su bien...

pero digo, teniendo su buen tratamiento estamos bien... porque igual he con-
versado con la mama de vicente, o karim, el papa, y yo siento que ellos todavia
no lo aceptan... yo, muchas veces me dicen, no lo aceptan, dice yo se que mi
hijo va a caminar, va a hablar, es rico pensar asi, hay que ser positiva, pero tam-
bién hay que ver la realidad...

cuando la doctora, me dijo, a los 2 afios y medio, porque yo le pregunté, que
la Josefa no va a caminar, pero ya... yo sabia, pero que me lo dijeron fue como,
ya... pero si me gustaria que ella se comunicara, que dijera algunas palabras.
El doctor cabello, que tuvieron un encuentro con mamas y nifios glutaricos en
la universidad de chile, que nos invitd y yo no pude ir. Y ahi nos conté y me dijo,
que ni nosotros los doctores sabiamos lo que eran capaces de hacer, eran ex-
tremadamente inteligentes. Tu le pasabas un tablet a un nifio glutarico, vieras
tu como ellos saben leer, no me preguntes como, pero son muy inteligentes,
les pasas un tablet y te deja con la boca abierta.



