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Introducción

En las últimas décadas, la sociedad ha experimentado un cam-
bio radical debido a los avances científicos y progresos so-
cioeconómicos en general y, de modo especial, en la medicina. 
Las mejoras en las técnicas de referencia y en los tratamientos 

han cambiado el mapa de actuación de la pediatría y del pe-
diatra. 

Aunque las enfermedades infecciosas siguen siendo las que 
ocupan la mayor parte de las consultas, actualmente hay nue-
vas patologías emergentes, algunas de ellas derivadas de en-

Resumen

Los avances científicos y las mejoras socioeconómicas han re-
percutido en los avances técnicos y terapéuticos y cambiado el 
mapa de actuación del pediatra y de la pediatría. Hoy en día, 
enfermedades que antes resultaban letales han visto modifica-
da su evolución y la supervivencia de los pacientes ha aumen-
tado, dando paso a situaciones de cronicidad. Así, las patolo-
gías que sólo tenían un abordaje hospitalario pueden ahora 
tratarse en atención primaria, lo cual precisa, además de una 
familia implicada y capaz de ocuparse de los cuidados necesa-
rios, disponer de recursos materiales y de profesionales dis-
puestos a asumir dicha tarea. 

Presentamos el caso de una niña de 19 meses con síndrome 
de hipoventilación central congénita (SHCC) –enfermedad pro-
bablemente infradiagnosticada y caracterizada por hipoventi-
lación durante el sueño– que necesita ventilación asistida a 
través de traqueostomía, con alimentación enteral a débito 
continuo por gastrostomía, y en la que al existir la posibilidad 
de traslado a una vivienda próxima al hospital se plantea el 
alta hospitalaria. 

Se traza un plan de actuación y coordinación entre el hospi-
tal, el centro de salud, los padres, el distrito sanitario, la geren-
cia del hospital y el servicio de emergencias. Además, se pro-
tocoliza la actuación a seguir en atención primaria, en la que 
se implica a otros profesionales del centro de salud: pediatra, 
enfermera y trabajador social. En este artículo, se comunica la 
experiencia llevada a cabo tras 9 meses de seguimiento.
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Abstract

Title: Congenital central hypoventilation syndrome and conti-
nuity in Primary Health Care

The scientific advances and socio-economic improvements 
have had an impact on technical and therapeutic advances, 
changing the chart of the paediatrician’s and pediatrics perfor-
mance. Diseases that used to be lethal before have changed 
their evolution at present with an increase in the children´s 
survival, leaving them in chronic situations. Thus, diseases that 
previously only had a hospital boarding can now be treated in 
Primary Health Care, which would require material resources 
and professionals willing to undertake this task, beside an in-
volved family, able to deal with the necessary cares.

We present a congenital central hypoventilation syndrome, 
a disease probably under diagnosed and characterized by hypo-
ventilation during sleep, in a 19-months girl who needs assis-
ted ventilation during sleep through tracheotomy, with conti-
nuous debit enteral nutrition by gastrostomy, and considering 
the possibility of moving her to a house close to the hospital, 
discharge is set out.

An action plan and coordination between Hospital Health 
Center, parents, Health District, Hospital Management and 
Emergencies is drawn up. The steps to be taken are protocoli-
zed at the Primary Health Care, in which the rest of the profes-
sionals of the Health Centre is involved in her assistance and 
with the express management by the appointed pediatrician, 
nurse and social worker. The experience carried out after 9 
months of follow-up is informed.
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fermedades que antes resultaban letales y que hoy en día, al 
aumentar la supervivencia, dejan secuelas que precisan en 
ocasiones medios mecánicos, lo que conlleva cierto grado de 
dependencia tanto sanitaria como social. Esto supone nuevos 
retos para la asistencia, ya que las patologías que antes sólo 
tenían un abordaje hospitalario pueden tener ahora continui-
dad en atención primaria. Así ocurre con los niños dependien-
tes de ventilación, cuyo trasladado al domicilio, una vez esta-
bilizados, podría proporcionar una mejora en su calidad de 
vida; para ello se ha de garantizar que van a contar con los 
medios materiales necesarios: un domicilio con una serie de 
requisitos imprescindibles, un entorno sociofamiliar apropiado, 
apoyo profesional cualificado e instruido en el manejo y ade-
cuada continuidad asistencial. 

La prevalencia estimada en Andalucía de niños dependien-
tes de ventilación es de 1,5 por 100.000 menores de 15 años, y 
la mitad de ellos podría beneficiarse de asistencia domiciliaria, 
aunque sólo un pequeño número aprovecha esta opción1. 

El pediatra de atención primaria debe de asumir el reto de 
la continuidad asistencial de estos niños, por lo cual debe 
estar preparado y formado en el seguimiento de éstas y otras 
patologías, coordinando con el hospital el abordaje de la asis-
tencia. 

Como ejemplo de colaboración entre ambos niveles de aten-
ción en un niño dependiente de ventilación, y para trasladar 
nuestra experiencia, exponemos un caso que pensamos pudie-
ra ser demostrativo y de interés.

Caso clínico

Descripción de la enfermedad 
La apnea central congénita, referida originalmente a 3 casos 
en adultos con ventilación adecuada en vigilia e hipoventila-
ción durante el sueño (1962)2, fue denominada con posteriori-
dad, aunque sólo para niños, como «maldición de Ondina»3, y a 
pesar de que más tarde se han utilizado otras sinonimias4, el 
término adecuado sería el de «síndrome de hipoventilación 
central congénita» (SHCC), del que se calcula que hay 300 ca-
sos de niños en todo el mundo y que se relaciona con el síndro-
me de muerte súbita del lactante. Su prevalencia en Estados 
Unidos se estima en 1 caso por cada 200.000 nacimientos2, 
similar a la considerada en Francia5. Su etiología es descono-
cida, aunque hay múltiples hipótesis patogénicas, incluidas las 
de índole genético, y se han descrito casos familiares6,7.  

En el SHCC parece existir un defecto en la integración cen-
tral de las señales de los quimiorreceptores que conduce a un 
fallo respiratorio crónico: no hay respuesta a estímulo hipo O2 
o hiper CO2, aunque la mayoría mantienen una buena ventila-
ción en vigilia por la función residual de los quimiorreceptores 
periféricos8; además, existe un trastorno en el sistema nervio-
so autónomo (SNA) que asocia neurocrestopatías9.

En su expresión clínica destaca la afectación respiratoria, 
con hipoventilación durante el sueño (se olvida de respirar): 

arousal, cambio en el sueño; se observa una baja respuesta 
cardiaca al ejercicio y bradicardia; estreñimiento más altera-
ción de motilidad digestiva y relación muy frecuente con la 
enfermedad de Hirschprung; en cuanto a alteraciones del SNA, 
anormalidades pupilares y neurocrestopatías (tumores de cres-
ta neural)10.

El diagnóstico temprano es esencial para iniciar un adecua-
do soporte respiratorio11 con ventilación mecánica en las pri-
meras etapas de la vida, para lo cual será preciso realizar tra-
queotomía; más adelante, podrá sustituirse por un tratamiento 
no invasivo12,13. La búsqueda, detección y vigilancia de posi-
bles patologías asociadas, así como las interconsultas, hacen 
necesario un abordaje multidisciplinario. Una vez estabilizado 
y controlado el paciente, el traslado al domicilio va a ser esen-
cial para su integración social y familiar14-17.

Resumen de la historia clínica
• Niña de 19 meses de edad.
• Antecedentes familiares
–  Padre con diabetes insulinodependiente.
–  Hermano con alergia alimentaria, dermatitis atópica y larin-

gitis de repetición. 
–  Abuela materna: alergia a las habas. 
–  Abuela paterna: polinosis (ólea) y asma. 
–  Primo hermano: dermatitis atópica.
•  Antecedentes personales: madre de 37 años, secundigesta, 

embarazo controlado, parto hospitalario, a término (37 se-
manas), cesárea, reanimación tipo II.

Ingresa por insuficiencia respiratoria a las 14 horas del naci-
miento con cuadro de apnea y cianosis. Al cabo de un mes, 
presenta apneas sólo en fases de sueño que necesitan respira-
ción asistida, diagnosticándose como SHCC. Precisa traqueos-
tomía. 

En su evolución durante el tiempo de estancia hospitalaria 
se resumen las siguientes eventualidades: 
•  Alimentación parenteral durante los 6 primeros meses; al 

iniciar la nutrición enteral discontinua se producen hipoglu-
cemias reactivas, por lo que se recurre a alimentación conti-
nua a través de gastrostomía. 

•  Se realiza corrección quirúrgica por enfermedad de Hirsch-
prung completada a los 4 meses. 

•  Presenta diversas infecciones nosocomiales (sepsis, neumo-
nía, ITU), hipertensión arterial transitoria, hiperinsulinismo 
con hiperamoniemia y anemia ferropénica; todas ellas trata-
das puntualmente.

En el momento del alta depende de ventilación asistida du-
rante el sueño, con alimentación en parte oral y mayoritaria-
mente como nutrición enteral a débito continuo (NEDC) por 
gastrostomía, con reservorio subclavicular derecho para vía de 
acceso. 

El domicilio familiar está en una zona rural alejada de la 
ciudad; no obstante, al existir posibilidad de traslado a vivien-
da próxima al centro hospitalario, y dado su buena evolución y 
la disponibilidad de los padres, se traslada a este domicilio 
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próximo, previa coordinación con el pediatra de atención pri-
maria, el personal de enfermería y el trabajador social.

Plan de actuación y manejo
Reuniones entre los pediatras de la UCI infantil, los pediatras 
del centro de salud y los padres para valorar la historia evolu-
tiva y la situación actual, así como para planificar la asistencia 
conjunta elaborándose un cronograma de atención y segui-
miento (tabla 1). 

Reunión y acuerdo con el distrito sanitario y la gerencia del 
hospital para provisión de material de soporte y coordinación 
con servicio de emergencias.

Se lleva a cabo una sesión clínica en el centro de salud para 
informar e implicar a todo el personal, tanto sanitario como no 
sanitario, y sentar las bases de actuación ante cualquier even-
tualidad, tanto de carácter normal como urgente, que pudiera 
producirse en horario del centro de 08.00 a 20.00 horas. 

Abordaje específico entre el pediatra, el personal de enfer-
mería y el trabajador social.

Valoración pediátrica 
Inicialmente se efectúa una visita al domicilio para valorar la 
ubicación de la vivienda, el lugar donde se ha instalado a la niña, 
el funcionamiento del respirador y la seguridad ante la posibi-
lidad de pérdida de fluido eléctrico, así como el correcto fun-
cionamiento de alarmas y la accesibilidad a teléfonos de con-
tacto y a urgencias. Se aconseja a los padres una disposición 
similar a la de la UCI.

Se realiza una historia clínica completa. En cuanto a la ali-
mentación por vía oral y el NEDC, se supervisa la alimentación, 
y se valora el crecimiento y el desarrollo. Está tomando hierro y 
la inmunización es incompleta.

La exploración con la niña en el domicilio es compleja y se 
realiza con cierta dificultad debido a la edad y a la situación, a 
que utiliza cánula de traqueostomía, y a la gastrostomía para 
alimentación enteral con reservorio infraclavicular: 
• Peso 10,150 kg.
• Longitud 75 cm.
• Ptosis palpebral derecha.
•  Desarrollo psicomotor: sedestación, deambulación con apo-

yo, no lenguaje. 

• Excelente en conducta social y manipulativa.
•  Globalmente aceptable. 

Una vez valorada la situación, se plantea una corrección de 
la alimentación y un calendario de vacunación, proponiéndose 
tres vacunas fuera de calendario oficial: varicela, neumococo y 
gripe, esta última también para el resto de la familia.

Se revisan las principales urgencias que pudieran presentar-
se: obstrucción de la cánula, decanulación accidental, hipoglu-
cemia y convulsiones.

Se pautan contactos, controles periódicos y reuniones con el 
personal de enfermería y el trabajador social.

Cuidados de enfermería
Se realiza una valoración domiciliaria con supervisión de tra-
queostomía, ventilador y gastrostomía (tabla 2); todas estas 
actividades se llevan a cabo en presencia de la madre, de mo-
do que se le explican todos los pasos que debe seguir. Entre las 
tareas propias del personal de enfermería destacan las si-
guientes:
•  Administración de vacunas según el calendario corregido. 
•  Alimentación, parte de la cual es administrada de forma oral, 

y el resto a través de NEDC. Se explica a los padres cómo 
irán introduciéndose los nuevos alimentos, de modo que la 
dieta se adapte progresivamente a la normalidad: alimentos 
naturales con equilibrio dietético/nutricional y posibles pro-
blemas que puedan acontecer en la ingestión. 

•  Fomentar y supervisar actividades propias de la niña (juego, 
baño, paseos…).

•  Apoyo a la cuidadora (la madre).
•  Seguimiento y reuniones periódicas con el pediatra y el tra-

bajador social.
•  Reservorio: cambios progresivos.

Trabajador social
•  Estudio de la situación sociofamiliar, nivel de apoyos (recur-

sos disponibles en el entorno, cuestiones relacionadas con 
el nivel afectivo-material). Valoración de la aceptación de la 
situación.

•  Tramitación: valoración del grado de minusvalía y de depen-
dencia. Prestación familiar por hijo a cargo; subsidio de mo-
vilidad y compensación por gastos de transporte y ayudas 
técnicas.

•  Derivación a centros de intervención temprana.
•  Coordinación con servicios sociales comunitarios a efectos 

de implantación y seguimiento de ayuda domiciliaria y apoyo 
familiar.

•  Localización y facilitación a la familia de datos sobre las 
asociaciones afines e integración escolar.

•  Participación en las reuniones interniveles, con el personal 
de enfermería y el pediatra del centro.

En el periodo en el que hemos atendido a la niña, con los 
lógicos temores de las partes implicadas, se han ido cumplien-
do progresivamente los objetivos propuestos para ir adaptán-
dola a su nueva vida fuera del hospital. Todo ello gracias a una 

Cronograma de atención

Profesional Periodicidad 

Pediatra del hospital Semanal

Pediatra de atención primaria Mensual
 A demanda
 Telefónica

Enfermería Domicilio 2-3 veces a la semana
 Telefónica diaria

Trabajador social Trámites iniciales y a demanda

Otros 061 
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madre muy colaboradora, altamente concienciada, dedicada y 
capacitada, a la que sin duda ha supuesto un gran esfuerzo 
adaptarse a esta situación.

Se han seguido todos los controles previstos y las visitas 
periódicas, tanto desde atención primaria como desde el hos-
pital, con interconsultas a otros servicios: otorrinolaringología, 
oftalmología y cirugía. 

La paciente ha presentado en dos ocasiones infecciones tra-
tadas, la última con ingreso hospitalario y retirada del reservo-
rio, que se reveló como auténtico reservorio de gérmenes. 

En la actualidad, la paciente tiene 4 años y 7 meses, y está de-
finitivamente ubicada en su domicilio familiar en zona rural; no 
precisa la NEDC, aunque sigue con ventilación asistida nocturna.

Comentarios

El aumento de la supervivencia en algunas patologías hace que 
algunas enfermedades que antes eran letales se conviertan en 
crónicas. Al conseguir la estabilización del niño, su lugar de 
estancia debe pasar del hospital a su domicilio; para ello es 
preciso llevar a cabo una continuidad asistencial en atención 

primaria, de modo que la adaptación/rehabilitación pueda rea-
lizarse correctamente.

Esta continuidad permite romper la división atención primaria/
hospital, y para ello es necesario que haya una plena integración 
de los profesionales de ambos niveles de atención, pues el obje-
tivo común es el mismo: la atención integral del paciente.

Asimismo, para poder asumir esa responsabilidad, es im-
prescindible la mejora de los recursos en atención primaria 
para manejar estas situaciones, de modo que puedan abordar-
se específicamente las necesidades individuales de cada caso 
en concreto.  
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 Revisiones Posibles problemas
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•   Actividades (juego, baño, paseos…)
•   Apoyo a la cuidadora
•   Reservorio
•   Cambios progresivos

•    Urgencias o imprevistos 
(hipoglucemia, convulsión…)
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