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Resumen 

Las enfermedades raras representan un reto creciente para los sistemas de salud por su baja prevalencia y alta 
complejidad. La miopatía nemalínica es una de estas patologías, caracterizada por mutaciones genéticas que afectan 
a la contracción muscular y generan debilidad, hipotonía, anomalías faciales y complicaciones respiratorias graves, 
especialmente en niños. Su atención demanda un enfoque multidisciplinario y cuidados intensivos, mayormente en 
el hogar, donde los cuidadores no siempre cuentan con formación adecuada.  

Objetivos: visibilizar el rol de la enfermera de urgencias en la atención integral de niños con miopatía nemalínica. 
Los objetivos específicos fueron: 1) analizar las competencias necesarias del personal enfermero, 2) identificar 
barreras en su práctica, 3) describir su función como educadora sanitaria y 4) proponer estrategias para mejorar la 
continuidad asistencial.  

Metodología: Se adoptó un enfoque cualitativo-descriptivo basado en la consulta de la literatura científica y 
normativa, con triangulación de fuentes y análisis crítico desde un paradigma interpretativo. Se estructuró en torno 
a ejes como la práctica clínica, la educación en el hogar, la coordinación interprofesional y la humanización del 
cuidado.  

Resultados: La enfermera de urgencias desempeña un papel clave tanto en la atención clínica, como en el apoyo 
emocional y educativo a las familias. En contextos de alta incertidumbre, su juicio clínico y habilidades comunicativas 
son fundamentales. Los desafíos principales incluyen la falta de formación específica, la carencia de guías clínicas y 
la sobrecarga asistencial. Como educadora, la enfermera refuerza el aprendizaje de cuidados complejos domiciliarios 
y fomenta la autonomía familiar. La coordinación entre niveles asistenciales es crucial, destacándose el papel de la 
enfermera gestora de casos y comunitaria.  

Conclusiones: El cuidado de niños con esta enfermedad en urgencias exige una enfermería crítica, formada y 
humanizada. Reforzar su rol mediante protocolos, la formación continua y los modelos de coordinación pueden 
mejorar la atención y calidad de vida de los pacientes y sus familias. 
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Summary 

Rare diseases represent a growing challenge for health systems due to their low prevalence and high complexity. 

Nemaline myopathy is one of these pathologies, characterized by genetic mutations that affect muscle contraction 

and generate weakness, hypotonia, facial abnormalities and severe respiratory complications, especially in children. 

Their care demands a multidisciplinary approach and intensive care, mostly at home, where caregivers do not always 

have adequate training. Objectives: To make visible the role of the emergency nurse in the comprehensive care of 

children with nemaline myopathy. The specific objectives were: 1) to analyze the necessary competencies of nursing 

personnel, 2) to identify barriers in their practice, 3) to describe their role as health educators and 4) to propose 

strategies to improve continuity of care. Methodology: A qualitative-descriptive approach was adopted based on 

the consultation of scientific and normative literature, with triangulation of sources and critical analysis from an 

interpretative paradigm. It was structured around axes such as clinical practice, home education, interprofessional 

coordination and humanization of care. Results: The emergency nurse plays a key role both in clinical care and in 

emotional and educational support to families. In contexts of high uncertainty, their clinical judgment and 

communication skills are critical. The main challenges include the lack of specific training, the lack of clinical 

guidelines and the overload of care. As an educator, the nurse reinforces the learning of complex home care and 

promotes family autonomy. Coordination between levels of care is crucial, highlighting the role of the nurse case 

manager and community nurse. Conclusions: The care of children with this disease in the emergency department 

requires critical, trained and humanized nursing. Reinforcing their role through protocols, continuous training and 

coordination models can improve the care and quality of life of patients and their families. 

 

Introducción 

En las últimas décadas, las enfermedades raras (ER) 

han emergido como un desafío crítico para los sistemas 

de salud, por su baja prevalencia y elevada complejidad 

clínica y social. En conjunto, estas patologías afectan a 

entre 27 y 36 millones de personas en la Unión Europea, 

y su abordaje exige una atención sanitaria altamente 

especializada, coordinada y centrada en la persona (1). La 

Organización Mundial de la Salud (OMS) promueve 

estrategias nacionales para mejorar el diagnóstico y 

tratamiento de las ER. En España, la Estrategia del Sistema 

Nacional de Salud busca mejorar la atención y la calidad 

de vida de las personas afectadas, con el apoyo de centros 

de investigación y unidades especializadas; como del 

Instituto de Investigación de ER del Instituto de Salud 

Carlos III, el Centro de Investigación Biomédica en Red 

de ER y los Centros, Servicios o Unidades de Referencia 

(2). 

La miopatía nemalínica (MN) es un caso representativo 

de este grupo de enfermedades. Genéticamente, es una 

enfermedad heterogénea, con patrones de herencia 

autosómicos dominantes y recesivos. Se han identificado 

mutaciones en al menos 12 genes, entre los que destacan 

NEB y ACTA1, que codifican proteínas sarcoméricas como 

la nebulina y la α-actina (3,4).  

Estas mutaciones alteran la arquitectura sarcomérica, 

lo que afecta la contracción muscular y producen las 

características clínicas (5,6).  

Los síntomas de la mayoría de las presentaciones 

clínicas de la MN incluyen debilidad muscular, tanto 

proximal como generalizada, a menudo acompañada de 

retraso en el desarrollo motor y anomalías faciales, como 

un rostro alargado con escasa expresividad, con el labio 

superior en forma de V invertida y paladar ojival. La 

hipotonía congénita y los problemas respiratorios son 

comunes en las formas tempranas de la enfermedad, 

mientras que las formas más tardías suelen manifestarse 

con trastornos de la marcha como primer signo. Las 

infecciones respiratorias son relativamente frecuentes y 

representan el principal problema de salud, especialmente 

durante los episodios agudos, donde pueden ser 

potencialmente mortales (7). 
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 https://youtu.be/oI43PfiFtKw?si=nU3efXQYIWWYuBGp 

Estos síntomas convierten a los pacientes pediátricos 

con MN en usuarios frecuentes de los servicios de 

urgencias y de cuidados intensivos, especialmente durante 

episodios de descompensación o infección respiratoria 

aguda (8). El manejo de la NM requiere un enfoque 

multidisciplinario para mejorar la calidad de vida de los 

niños, dado que no existe un tratamiento curativo; las 

intervenciones terapéuticas están dirigidas a reducir 

complicaciones, mejorar la función motora y respiratoria, 

y proporcionar apoyo nutricional y psicológico a los 

pacientes y sus familias (9). La mayor parte de su atención 

se realiza en el hogar, donde los familiares, especialmente 

los padres, realizan tareas complejas relacionadas con la 

ventilación mecánica, la alimentación enteral y la 

fisioterapia respiratoria, a menudo sin capacitación formal 

(10,11) (Ver tabla 1). 

Este cuidado diario implica el desarrollo de estrategias 

que suelen ser complejas, motivo por el cual es esencial la 

educación y el apoyo continuo de equipos de salud 

especializados (9). 

 

El pronóstico de los niños con MN depende de la 

gravedad de la enfermedad, el subtipo genético y la 

presencia de complicaciones respiratorias o 

musculoesqueléticas variando la esperanza de vida desde 

días o meses hasta una du ración casi normal (12). Las 

causas de mortalidad más frecuentes son la septicemia, la 

insuficiencia respiratoria, la parada cardiorrespiratoria, las 

infecciones o la lesión cerebral hipóxico-isquémica. 

Además de los factores relacionados con los servicios de 

salud, la atención proporcionada por las familias juega un 

papel fundamental en la evolución de la enfermedad, ya 

que influye en la calidad de los cuidados, la adherencia a 

las terapias y la prevención de complicaciones (8). 

Simplificando la clasificación propuesta por Sewry et al. 

(13), se reconocen diferentes fenotipos cuyos pronósticos 

se describen en grave, intermedia o leve, que mantienen 

una relación con los manifestaciones clínicas y las 

atenciones que precisan los niños (Ver tabla 2) 

 
 

Justificación y Objetivos 

La atención en urgencias a pacientes MN, exige una 

respuesta sanitaria especializada. En este contexto, la 

enfermera de urgencias desempeña un papel crucial en la 

estabilización clínica, el manejo técnico avanzado, la 

humanización del cuidado y la coordinación asistencial; 

por tanto, el objetivo general del siguiente trabajo fue 

visibilizar el rol de la enfermera de urgencias en la 

atención integral a niños con MN; a su vez de forma 

específica se plantaron 4 objetivos:   

1) analizar la competencias de la enfermera de 

urgencias en la atención a pacientes con MN, 

https://youtu.be/oI43PfiFtKw?si=nU3efXQYIWWYuBGp
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2) identificar desafíos y barreras que enfrentan las 

enfermeras ante este tipo de urgencias,  

3) describir el rol de la enfermera como educadora en 

el domicilio en el abordaje de las urgencias,  

4) plantear estrategias en la continuidad asistencial y la 

coordinación interprofesional entre niveles de 

atención. 

Material y Método 

La metodología empleada combinó un enfoque 

cualitativo-descriptivo con una lógica de análisis crítico, 

sustentado en el paradigma interpretativo.  

El trabajo se desarrolló a partir de la consulta de 

literatura científica especializada y normativa, organizada 

mediante un proceso de triangulación de fuentes 

relevantes, incluyendo documentos técnicos, estudios 

originales, guías clínicas y evidencia contextual, lo que 

permitió abordar el fenómeno desde una perspectiva 

amplia y fundamentada. 

Con el objetivo de comprender la complejidad que 

implica la atención urgente a niños con MN, este trabajo 

explora distintas dimensiones del quehacer enfermero. A 

lo largo de los siguientes apartados, se analizan los 

ámbitos en los que se expresa su protagonismo 

profesional: desde la asistencia directa en situaciones 

críticas, hasta los desafíos estructurales del sistema 

sanitario, el acompañamiento a las familias en el cuidado 

domiciliario de alta complejidad, y el papel articulador de 

la enfermera en la continuidad asistencial entre niveles. 

Cada uno de estos ejes permite visibilizar no solo las 

competencias técnicas que demanda la atención a la MN, 

sino también las competencias relacionales, educativas y 

organizativas que sustentan un cuidado integral, seguro y 

humanizado  

Resultados 

*Competencia enfermera ante urgencias en la MN 

La enfermera de urgencias suele asumir un rol clave 

en la atención clínica y el apoyo emocional. Durante los 

episodios críticos de MN, es frecuente que los pacientes 

presenten insuficiencia respiratoria aguda, debilidad 

muscular extrema o infecciones potencialmente mortales. 

En estos contextos, el personal de enfermería de urgencias 

asume responsabilidades cruciales: identificación precoz 

de signos de deterioro respiratorio, manejo de dispositivos 

de oxigenoterapia, estabilización hemodinámica, 

aspiración de secreciones o asistencia en situaciones de 

paro cardiorrespiratorio (14,15). 

 

Referencia bibliográfica: 
http://www.scielo.cl/scielo.php?script=sci_arttext&pid=S0717-

93082015000400005&lng=es. 

Más allá de las habilidades clínicas, la alta 

incertidumbre que rodea la atención de pacientes con ER 

en los servicios de urgencias exige competencias 

comunicativas avanzadas por parte de la enfermera. El 

contacto con familias habitualmente angustiadas, tras 

experiencias previas de atención, demanda un rol de 

mediadora, acompañante y escucha activa. Ciurria et al., 

en su estudio con cuidadores de niños con enfermedades 

crónicas complejas destacó que buscan en los 

profesionales comprensión y apoyo emocional, lo que 

realza la labor humanizadora del personal de urgencias 

(16). Además, los padres de niños con ER subrayan que la 

comunicación transparente, empática y continuamente 

disponible es la base de la confianza, aliviando la tensión 

familiar en situaciones críticas (17). Así, la enfermera de 

urgencias no solo presta cuidados, sino que se constituye 

como la primera figura de referencia ante el sufrimiento 

de la infancia y la angustia de sus cuidadores (18). 

Además, muchas de estas situaciones de emergencia 

se originan en el domicilio, tras un deterioro progresivo 

atendido inicialmente por las propias familias. Esto 

refuerza la necesidad de una enfermería de urgencias 

preparada para una respuesta inmediata (19).  

Su capacidad para establecer un triage sensible, 

evaluar signos de alarma y coordinar rápidamente con el 

http://www.scielo.cl/scielo.php?script=sci_arttext&pid=S0717-93082015000400005&lng=es
http://www.scielo.cl/scielo.php?script=sci_arttext&pid=S0717-93082015000400005&lng=es
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transporte prehospitalario y unidades especializadas es 

esencial para garantizar una atención precoz y efectiva. Un 

retraso en la identificación y derivación podría tener 

efectos muy perjudiciales, especialmente en cuadros de 

insuficiencia respiratoria aguda, donde la intervención 

temprana incrementa directamente la supervivencia 

(20,21). 

*Desafíos y barreras en la atención en los servicios de 
urgencias 

La atención a niños con MN en los servicios de 

urgencias representa un desafío a diferentes niveles, 

relacionados con los conocimientos, formación, 

protocolos y guías clínicas necesarias para atender a los 

niños con MN. 

 
Imagen2: Paciente de miopatía nemalínica. Imagen autorizada 

para este artículo. 

Una de las principales dificultades en la atención 

urgente de niños con miopatía MN es la falta de 

conocimientos para identificar signos de alarma no 

convencionales, que muchas veces no se reflejan en las 

constantes vitales, sino en indicadores más sutiles como 

alteraciones en el patrón respiratorio, la expresión facial o 

el tono muscular. La detección de estos signos requiere no 

solo una observación clínica aguda, sino también una 

escucha activa hacia los cuidadores, quienes a menudo 

identifican estas variaciones antes que los profesionales, 

debido a su conocimiento íntimo del paciente (18). La 

escasa formación específica en ER, como ocurre en el 

caso de la MN, representa otra barrera crítica. Estudios 

previos coinciden en que estas carencias tienen su origen, 

en gran parte, en una formación universitaria y de 

posgrado que no aborda con suficiente profundidad el 

manejo de patologías poco frecuentes, especialmente en 

contextos de urgencia (22). Esta falta de preparación 

genera inseguridad entre los profesionales sanitarios, 

particularmente en las enfermeras, quienes deben actuar 

con rapidez en situaciones clínicas complejas.  

Asimismo, la ausencia de protocolos y guías clínicas 

adaptadas a estas enfermedades puede conllevar errores 

terapéuticos, retrasos en el diagnóstico y una dependencia 

excesiva del juicio de los padres, quienes asumen un rol 

central en la toma de decisiones clínicas ante la falta de 

criterios estandarizados. Esta situación no solo impacta 

negativamente en la calidad de la atención, sino que 

también afecta la salud mental de los cuidadores, al hacer 

recaer sobre ellos una responsabilidad excesiva (23). En 

consecuencia, los profesionales de enfermería y medicina 

se ven, en muchas ocasiones, obligados a tomar 

decisiones en escenarios de alta incertidumbre, sin 

respaldo normativo claro, lo que puede comprometer la 

calidad del cuidado e incluso poner en riesgo la seguridad 

del paciente (24). 

Además, la atención a niños ER en servicios de 

urgencias, puede verse agravada por factores del entorno 

como la sobrecarga asistencial, la presión por reducir los 

tiempos de atención o la alta rotación del personal, que 

dificultan una valoración integral de las necesidades del 

niño. La evidencia confirma que la saturación en urgencias 

está asociada con tasas mayores de errores médicos y 

demora en la identificación de casos críticos (25). A esto 

se suma la falta de comunicación fluida con equipos 

especializados, como neurología, cuidados intensivos o 

genética, lo que genera discontinuidad asistencial.  

*Educación sanitaria en el manejo domiciliario de 
cuidados complejos 

En el contexto de la atención a niños con ER como 

MN, la enfermera de urgencias asume un papel clave al 

encargarse de prestar los cuidados y como educadora 

sanitaria de los cuidados informales. Esta labor cobra 

especial relevancia en situaciones donde las familias 

deben gestionar en el domicilio cuidados altamente 

complejos, como la ventilación mecánica, la aspiración de 

secreciones, el manejo de la traqueostomía o la actuación 

ante crisis respiratorias. De este modo, la formación 

dirigida por enfermeras mejora la competencia, la 

seguridad y la autonomía de los cuidadores, reduciendo 

complicaciones y reingresos evitables (26). 
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Imagen2: Paciente de miopatía nemalínica. Imagen autorizada 
para este artículo. 

Durante las consultas o reingresos en urgencias, la 

enfermera tiene la oportunidad, y la responsabilidad, de 

reforzar conocimientos adquiridos durante la 

hospitalización; corregir errores en el manejo domiciliario 

y generar confianza en los cuidadores. Esta labor exige 

una comunicación clara, empática y adaptada al nivel de 

cada familia. Ali et al., describen como una parte 

significativa de los cuidadores no se siente 

emocionalmente atendida ni adecuadamente implicada 

durante la atención en urgencias pediátricas, lo que 

evidencia la necesidad de fortalecer las competencias 

comunicativas del personal de enfermería (27). En la 

misma línea, Bissonette et al., confirman que las 

intervenciones estructuradas de comunicación 

enfermera-familia no solo mejoran la satisfacción de los 

cuidadores, sino que también reducen su ansiedad y 

favorecen una atención más segura y humanizada (28).  

Cabe destacar el uso de estrategias activas en la 

educación sanitaria, como la simulación clínica o el 

entrenamiento basado en escenarios reales. Estas 

herramientas mejoran significativamente la competencia 

de los cuidadores para enfrentar eventos agudos en el 

hogar. A su vez, reducen el tiempo de respuesta, aumentan 

la precisión en la aplicación de técnicas críticas y 

refuerzan la seguridad clínica del entorno domiciliario 

(29). En particular, la participación activa de la enfermera 

en la formación de padres y madres mejora la adherencia 

a las pautas y disminuye el número de reingresos evitables 

a urgencias (30). 

Por otro lado, herramientas como las “tarjetas de 

emergencia” propuestas por el Centro Neuromuscular 

Europeo también se integran en este proceso educativo, al 

facilitar la transmisión rápida de información clínica 

esencial durante un episodio urgente. Estas tarjetas 

permiten a las enfermeras de urgencias actuar con mayor 

seguridad y reducir la incertidumbre clínica frente a 

cuadros poco frecuentes, contribuyendo así a una 

atención más ágil, informada y segura (31). 

*Continuidad asistencial y coordinación 
interprofesional en la atención a niños con MN 

La atención de estos niños no puede reducirse a 

lo clínicamente prescrito ni a lo que ocurre dentro del 

hospital. La enfermera de urgencias se enfrenta a menudo 

a escenarios de incertidumbre diagnóstica, tiempo 

limitado y escasez de recursos. En este contexto, su labor 

no solo se centra en la intervención inmediata, sino 

también en asegurar la continuidad asistencial, 

acompañar emocionalmente a las familias y establecer 

puentes con otros niveles del sistema sanitario. Según la 

OMS, asegurar la coordinación y la continuidad del 

cuidado en sistemas fragmentados es esencial para evitar 

errores, mejorar la experiencia del paciente y reforzar la 

equidad en el acceso (32). Para facilitar este proceso, la 

adopción de herramientas estructuradas como SBAR 

(Situation, Background, Assessment, Recommendation) en los 

traspasos de información; entre la enfermera de urgencias, 

la gestora de casos o enfermera comunitaria; mejora la 

calidad y seguridad del cuidado (33). 

 
Imagen 3: Paciente de miopatía nemalínica. Autorización de 

imagen para este artículo. 

La literatura científica destaca que las enfermeras 

comunitarias son figuras esenciales para la continuidad 

del cuidado de pacientes con enfermedades crónicas 

complejas, ya que actúan como agentes de educación, 

apoyo familiar y rehabilitación, incluso tras episodios 

urgentes (34). Esta visión se aplica de igual forma a los 

niños con MN, donde la coordinación entre urgencias y 

atención comunitaria es clave para la detección precoz de 

complicaciones y para evitar la fragmentación del 

cuidado. Por otro lado, el modelo de enfermera gestora de 

casos se presenta como una respuesta coherente a estas 

necesidades. Esta figura profesional permite articular 

dispositivos sanitarios, recursos comunitarios y saberes 

familiares en torno a un mismo objetivo: ofrecer 

continuidad y seguridad en los cuidados. La evidencia 

incluso en patologías complejas (como la insuficiencia 

cardíaca o la diabetes) demuestra que la intervención de 
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una enfermera gestora mejora la calidad de vida, reduce 

la sobrecarga del cuidador y disminuye las 

hospitalizaciones y urgencias innecesarias (35). En el 

contexto de enfermedades raras, Walton et al., 

desarrollaron un modelo de coordinación de cuidados que 

resalta la importancia de definir roles claros, facilitar 

acceso a registros compartidos y organizar encuentros 

flexibles (telefónicos, presenciales o digitales) entre 

profesionales, el niño y su familia. Esto permite anticipar 

complicaciones, organizar seguimientos estructurados y 

activar alarmas tempranas en caso de signos de deterioro, 

lo que evita colapsos asistenciales y mejora los tiempos de 

respuesta en emergencias (36). 

Por el contrario, la ausencia de mecanismos 

estructurados de coordinación entre niveles asistenciales 

contribuiría a la fragmentación del cuidado, con mayor 

riesgo de complicaciones clínicas y desprotección familiar. 

Morris et al., evidencian que cuando no se cuenta con una 

figura de referencia que articule la atención, las familias 

deben asumir tareas de coordinación complejas, lo que 

genera sobrecarga emocional, demoras diagnósticas y 

discontinuidad terapéutica (37). 

 
Imagen 4: Paciente de miopatía nemalínica. Autorización de 

imagen para este artículo. 

Reforzar el papel de la enfermera como gestora en 

la continuidad de cuidados y establecer canales 

interprofesionales formales no es solo una cuestión 

asistencial, sino una responsabilidad estructural de los 

sistemas sanitarios centrados en el paciente. 

➔ FUTURAS LÍNEAS DE INVESTIGACIÓN 

Los hallazgos y reflexiones de este artículo abren 

múltiples posibilidades para el desarrollo de nuevas 

investigaciones que fortalezcan el abordaje enfermero en 

el contexto de las ER y, en particular, en la atención 

urgente de la MN. A continuación, se proponen algunas 

líneas prioritarias: 

1. Desarrollar estudios cuantitativos y cualitativos que 

analicen el nivel de conocimientos, habilidades y 

actitudes del personal de enfermería ante urgencias 

relacionadas con ER, con el fin de identificar 

necesidades formativas específicas. 

2. Diseñar y validar protocolos clínicos para urgencias 

pediátricas en ER. Se requiere investigación aplicada 

orientada a la elaboración de guías y algoritmos de 

actuación basados en evidencia, adaptados a los 

subtipos clínicos más frecuentes de MN y otras 

patologías poco prevalentes. 

3. Explorar, mediante ensayos clínicos o estudios de 

implementación, el impacto de programas de 

educación sanitaria en cuidadores informales sobre la 

reducción de complicaciones, la mejora del manejo 

domiciliario y la disminución de reingresos. 

4. Estudiar el impacto de figuras como la enfermera 

gestora de casos o la enfermera comunitaria 

especializada en ER en la calidad de vida de las 

familias, el empoderamiento de los cuidadores y la 

eficiencia del sistema sanitario. 

5. Profundizar en estudios cualitativos que den voz a los 

niños y a sus familias para comprender en profundidad 

cómo viven los episodios de urgencia, qué barreras 

perciben y qué aspectos valoran del cuidado 

enfermero. 

Conclusiones 

Este artículo especial reflexiona sobre la 

experiencia de las familias de niños y niñas con MN ante 

situaciones de urgencia, desde una perspectiva que pone 

en el centro el protagonismo de los cuidados enfermeros. 

Se discuten los retos que enfrentan las enfermeras en la 

atención a este tipo de pacientes en servicios de 

urgencias, así como las oportunidades para fortalecer su 

rol mediante formación especializada, implementación de 

protocolos clínicos y reconocimiento del cuidado como 

conocimiento experto. Ante este escenario, se reivindica 

una enfermería crítica y competente, cuyo conocimiento 

técnico y vivencial debe ser reconocido como pilar clave 
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para una atención equitativa y de calidad. Por último, los 

sistemas sanitarios deberían avanzar hacia modelos que 

integren el saber enfermero en la toma de decisiones 

clínicas, especialmente en contextos complejos y 

vulnerables.  
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