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E/ miedo es la incertidumbre en busca de seguridad

Refran popular

“Ninguna enfermedad es tan rara como para no merecer nuestra atencion”

Onphanet

“La gente necesita muchas cosas, puede necesitar nmuchas cosas, pero sobre todo la gente necesita gente gne

la entienda”

Amelia, Psiciloga clinica de la unidad de Neonatologia
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Resumen

Introduccion

Las enfermedades raras son una problemadtica sanitaria y social frecuentemente
invisibilizada. En primer lugar, por su escasa presencia entre la poblacion. Se consideran
raras aquellas enfermedades que afectan a menos de 5 personas por cada 10.000, siguiendo
la definicién dectetada en la Unién Europea. Y, en segundo lugar, por la complejidad
asociada al diagnoéstico. A menudo, llegar a un dictamen definitivo puede ser un camino
arduo a nivel clinico, porque en algunas ocasiones, el debut de estas enfermedades se
enmascara con sintomas coligados a enfermedades mas comunes. Estas enfermedades son
crénicas, frecuentemente estan relacionadas con discapacidad o con pérdidas importantes
de autonomia, por ello el impacto y las secuelas tienen reflejo en multiples esferas vitales,

tanto en la persona afectada como en su contexto familiar y social mas proximo.

El diagnéstico de una enfermedad rara ha sido relatado como una debacle personal,
que produce alteraciones significativas del ritmo vital y la rutina cotidiana. ILa
reconstruccién personal y la integracion del diagnéstico, es un proceso individual complejo
y de afectacién multiple. Las consecuencias sobre la salud y calidad de vida, son evidentes y
un elemento condicionante muy significativo; no obstante, existen otros factores que a
priori podrian ser considerados como subjetivos, como son: la informacién disponible
sobre la enfermedad, la existencia de tratamiento, la carga econémica y las necesidades de

cuidado, que son altamente determinantes para las personas afectadas.

Por ello, es conveniente identificar desde un punto de vista socio sanitario y con
perspectiva de género las necesidades derivadas (médicas, sociales, asistenciales, educativas,
familiares...etc.), tanto en las personas afectadas por una enfermedad rara como en su
entorno familiar. Con la intencionalidad de visibilizar las necesidades no cubiertas en estas
personas, a través del uso de técnicas cualitativas y se ha tratado de dimensionar esta
problematica particular y describir la carga de cuidados que conllevan, tanto para las
personas afectadas, como para el entorno social mas cercano, especialmente en el caso de

progenitores con un hijo/a afecto, cuyas necesidades han sido insuficientemente relatadas.
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Objetivo general

Detectar, desde una perspectiva de género, las necesidades de las personas con
enfermedades raras y las de sus familias en la Comunitat Valenciana. Este objetivo general
se ha tratado de alcanzar a través de tres objetivos especificos. Y cada uno de estos
objetivos ha sido abordado mediante un proyecto unico, cuyos resultados principales han

sido plasmados y publicados en articulos cientificos diferentes.

Objetivo especifico 1) Describir la influencia del sistema sexo/génetro, y en
particular del rol parental, en la recepcion, percepcion y aceptacién de un diagnéstico de
enfermedad rara, y mostrar si existe una vivencia diferenciada de este momento,
especificamente en el caso de las anomalias congénitas cardfacas.

Objetivo especifico 2) Identificar las necesidades médicas, sociales y emocionales
de pacientes (y de sus familiares) con una enfermedad rara concreta, la enfermedad de
Wilson, considerando la variable cuidador/a principal como eje de desigualdad entre
géneros. Obijetivo especifico 3) Explorar y relatar el impacto de las necesidades
psicosociales relacionadas con la demora diagndstica en las enfermedades raras y

comprobar si existen diferencias ligadas al sexo/género.
Método

Se utilizé6 metodologfa cualitativa, considerando que las técnicas implementadas
(entrevistas en profundidad, grupos de discusiéon y entrevistas grupales online) eran la
mejor estrategia para abordar el trinomio enfermedades raras, cuidados y mujeres. Para
acometer los objetivos, se considerd que este enfoque era el 6ptimo, dado que el paradigma
cualitativo trata de comprender una realidad desde la interpretaciéon de ese fenémeno, a
partir del relato y las experiencias vividas. Se realizaron tres estudios cualitativos diferentes
en la Comunitat Valenciana (Espafia) durante el perfodo 2013-2021, para acometer los

objetivos planteados.

En el primer estudio se realizaron cuatro entrevistas en profundidad a personal
sanitario especializado y cuatro grupos de discusién con madres y padres de nifios y nifias
con anomalfas congénitas cardiacas. Todas las personas participantes se escogieron
mediante muestreo intencionado, es decir, la muestra fue seleccionada a partir de
informantes clave y por efecto de bola de nieve. Los resultados se construyeron en base al

analisis de contenido del discurso y fueron validados mediante triangulacién entre las
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técnicas y entre las investigadoras, y se confirmaron los resultados con madres, padres y
profesionales sanitarios. Participaron 25 personas (20 Mujeres: 15 madres y 5 profesionales

sanitarias y 5 Hombres: padres).

En el segundo estudio se llevaron a cabo cinco entrevistas a profesionales sanitatrios
y dos grupos de discusion, uno con familiares y otro con afectados, y participaron hombres
y mujeres. Se elaboré un guion de preguntas estructurado en diferentes bloques:
diagnéstico, tratamiento, atencién sanitaria y calidad de vida. Accedieron a participar 18

personas entre familiares, pacientes y profesionales sanitarios (11 mujeres y 7 hombres).

Para la realizacién del tercer estudio se desarrollaron cinco entrevistas grupales
online a pacientes y familiares de personas con una enfermedad rara, y se diferenciaron dos
categorfas: con demora diagnostica de 1 afio o mds y sin demora diagnodstica. La realizacion
de las entrevistas online fue una reconversién metodolégica forzada por el contexto de la
COVID-19, dado que el disefio inicial contemplaba la recoleccion de datos de manera
presencial. En esta investigacién participaron un total de 25 personas (Shombres y 20

mujeres).

Toda la informacién de las entrevistas personales, de las entrevistas grupales y de
los grupos de discusién se recogié en audio/video, previa autorizacién de todas las
personas participantes, y se transcribieron literalmente todas las intervenciones para realizar

un profundo analisis de contenido.
Resultados

Los resultados del objetivo especifico 1, abordado en el primer articulo, permitieron
mostrar la existencia de una vivencia diferencial entre madres y padres respecto al
afrontamiento de la enfermedad, congénita cardiaca, en un hijo/a. De manera conjunta, y
sin diferencias por género, ambos progenitores relataron la necesidad de disponer de apoyo
informal a través de grupos de pares y de apoyo formal a través de atencién psicolégica

especializada.

En segundo lugar, los resultados del objetivo 2 y correspondiente al segundo
articulo, pusieron de manifiesto que el personal sanitario experto en el abordaje de
enfermedades raras (y de manera especifica en enfermedad de Wilson), generalmente, se
sitda en un plano emocionalmente distante con respecto a las necesidades emocionales de
los/las pacientes y sus familias. Este colectivo focaliza su principal preocupacioén en la

necesidad de fijar el diagnéstico de manera precoz.
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Por otro lado, no se detectaron diferencias significativas asociadas al género
respecto a la preocupacién principal de personas enfermas y de sus cuidadoras o
cuidadores principales. La inquietud mas destacada estuvo relacionada con el tratamiento,

la adherencia y pautas de control en la enfermedad y las transgresiones de este.

Por ultimo, en relacion a los resultados del tercer objetivo, descritos en el tercer
articulo, se observaron aspectos compartidos y desiguales en el relato de necesidades entre
personas con y sin demora diagnéstica de enfermedad rara. En el relato de carencias, si que
se evidencié un sesgo de género y una tendencia mayor de las mujeres a la reciprocidad y a
relatar experiencias con mayor detalle y emocionalidad frente a los hombres, que

describieron las dificultades centradas en aspectos mas cotidianos.
Conclusiones

De forma global se ha evidenciado, por un lado, que las mujeres son mas proactivas
y participativas y, por otro, se han detectado deficiencias en la atencion de las necesidades
de las personas con enfermedades raras y de su entorno familiar, independientemente de si

han experimentado demora de tiempo hasta recibir su diagnéstico.

El tiempo y el periplo vivido hasta recibir el diagnéstico de padecer una
enfermedad rara, es relatado como una odisea y supone un shock para quienes tienen que
enfrentarse a esta circunstancia. Es un proceso vivenciado de la misma manera, ya sean
pacientes adultos o progenitores (madres y padres) quienes hagan la descripcion de esta

experiencia.

Se ha puesto de manifiesto el déficit de recursos de atencién psicolégica desde el
sistema sanitario publico para atender a las personas enfermas y para su circulo familiar,

una necesidad descrita y demandada por pacientes mujeres y madres cuidadoras.

La atencién y la carga de cuidados que requieren las personas con enfermedades
raras, son asumidas de manera mayoritaria por las mujeres. Esta dedicacién repercute
negativamente en aspectos vitales importantes, como el espacio laboral y el espacio
relacional, impactando en su propia calidad de vida. De manera conjunta y destacable en las
tres investigaciones, se ha podido observar cémo el compartir experiencias y vivencia entre

iguales, o a través de las asociaciones de pacientes, es un apoyo esencial para estas personas.

Palabras clave: perspectiva de género, investigaciéon cualitativa, enfermedades raras,

entrevistas, grupos de discusién, diagndstico, apoyo, resiliencia, cuidados, mujeres.
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Prologo

En el afio 2013, casi por azar, empecé a colaborar de manera inesperada en el
proyecto de investigacion “Investigar para prevenir las enfermedades raras pediatricas:
Aplicaciéon a las anomalfas congénitas cardfacas”. El objetivo general de este estudio fue
valorar la asociacién entre anomalias congénitas cardiacas y factores de riesgo modificables,
asi como factores de atencién sociosanitaria (diagndstico y tratamiento) que se presta a
estas patologfas, con la finalidad de proporcionar informacién valida para el desarrollo de
programas de salud para reducir la prevalencia de las anomalfas cardiacas congénitas raras y
sus efectos negativos sobre la salud y la calidad de vida de los y las pacientes y de sus

familias.

El mencionado estudio presentaba un caticter cuantitativo y se complementaria
después con la realizacién de una investigacion cualitativa. Fue en el desarrollo de la parte
cualitativa donde tuve ocasién de trabajar en la realizacién de unos grupos de discusién y
en ese momento se abrié ante mi una nueva manera de entender el mundo. Me sentia
como un pez que nadaba a contracorriente porque escuchar y vivenciar unas realidades
poco visibles, pero con necesidades muy tangibles, hizo despertar en mi una gran

sensibilidad y curiosidad.

Mi interés fue creciendo y se centré en entender los porqués emocionales y
empatizar con las necesidades y vivencias de personas que padecian o tenfan familiares a su
cargo (ptincipalmente hijas/os) con enfermedades raras o poco frecuentes. Esta
fascinacién me invité a sumergirme en el mundo de la interpretaciéon sociolégica a través de
las técnicas cualitativas para tratar de comprender lo que los nimeros por si solos no son
capaces de explicar. Lo cuantitativo tiene validez en si mismo, sin embargo, entender,
deducir, comprender las realidades personales y emocionales, asi como los elementos
externos y estructurales que modulan y condicionan esa realidad, ha resultado ser un
trabajo absolutamente apasionante. Y navegar en ese nivel de profundidad e interpretacién
de un fenémeno que sélo puede ser comprendido si se analiza teniendo en cuenta las
emociones, percepciones o interpretaciones vividas desde el relato de la persona que lo ha

experimentado, fue el origen que permitié iniciar este trabajo.

Esta tesis es el resultado de un proceso de aprendizaje fruto de mi desatrollo
profesional en la Unidad Mixta de Investigacién en Enfermedades Raras de la Fundacién

para el Fomento de la Investigacién Sanitaria y Biomédica de la Comunitat Valenciana
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(FISABIO). Desde esta unidad, la linea de investigacion esta mayoritariamente centrada en
desarrollar estudios para incrementar el conocimiento de la distribucién y situacion real de
las enfermedades raras y de sus consecuencias en la poblacién, desde el punto de vista de la
salud publica. Para este fin se emplea metodologia epidemiolégica, técnicas de analisis de la
distribucién espacial y se desarrollan estudios de calidad de vida de las personas afectadas.
Estas lineas de investigacién se abordan con metodologias cuantitativas y cualitativas
lideradas por un equipo multidisciplinar de profesionales de diversas disciplinas sanitarias y

sociales.

La oportunidad de desarrollar proyectos de investigacion que favorezcan ampliar la
mirada para ver mas alld, combinando lo cuantitativo con lo cualitativo, consigui6 unificar
en mi la miscelainea perfecta entre mi formacién de base como sociloga, con mi
especialidad Master en Género y Politicas de Igualdad y Master en Enfermedades Raras,
junto a mi actividad laboral como técnica de investigacién en el area de investigacién en

enfermedades raras en la Fundacién FISABIO.

Y en este limbo nacié esta tesis, con la finalidad de aunar de manera transversal y
coherente la mirada socioldgica, la perspectiva de género y las técnicas cualitativas para

realizar una investigacién socio epidemiolégica acerca de las enfermedades raras.

El articulo 8 del Reglamento Sobre Depésito, Evaluacién y Defensa de la Tesis
Doctoral de la Universitat de Valencia contempla la presentacion de la tesis doctoral
mediante compendio de publicaciones. Este ha sido el modelo elegido para la realizacion
de la presente tesis (ver Tabla 1). A continuacién, se presenta el compendio de articulos
publicados e indexados en el Jourmal Citation Reports JCR)' donde la doctoranda Lucia
Paramo Rodriguez ha participado como primera firmante de los manuscritos presentados y

mediante los cuales opta al titulo de doctora por la Universitat de Valéncia.

La tesis que a continuacioén se presenta tiene por objetivo detectar, desde una perspectiva
de género, las necesidades de las personas con enfermedades raras, y de sus familias, en la Comunitat
Valenciana. Con tal propésito, el cuerpo de este trabajo se estructura en seis apartados:

introduccién, hipotesis y objetivos, metodologia, resultados, conclusiones y bibliografia.

I JCR: Journal Citation Report es una plataforma de datos multidisciplinar que de manera sistemdtica y
objetiva, mediante andlisis estadisticos como el factor de impacto, determina la calidad cientifica de las
revistas cientificas.
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En el apartado 1 se sitda la introduccion, con la intenciéon de contextualizar el
objeto de estudio, el estado de la cuestidén, tratando también de ilustrar las motivaciones
que han dado lugar a este trabajo. Seguidamente, en el apartado 2, se presentan las hipotesis
y los objetivos que han orientado el trabajo y la linea de investigacién. A continuacién, en
el apartado 3, denominado metodologia, se expone el paradigma desde el que se enfoca el
trabajo, los procedimientos y el desarrollo de la metodologfa utilizada, asi como el analisis
realizado para la obtencién de los resultados. En el epigrafe 4 se muestran los articulos
publicados e indexados en JCR. Seguidamente, en el apartado 5 se presenta una
enumeracién de las conclusiones mas relevantes. En el apartado 6 se listan las referencias
bibliograficas consultadas para la elaboracion de esta tesis. Fuera del cuerpo de la tesis, en
Anexos, se desglosan diferentes apartados con informaciéon relativa a las actas de
aprobaciéon de los comités de ética que consideraron apta la realizacion de las
investigaciones. También se adjuntan las gufas de desarrollo de las entrevistas y de los
grupos de discusién y otras publicaciones de investigacién. Finalmente, el apartado 8 se

incluye un listado de figuras y tablas.

La realizacién de este trabajo, en si mismo, no ha recibido financiacion directa de
ningun tipo, aunque los articulos elaborados han sido fruto de los resultados de varios
proyectos de investigacién, que si obtuvieron financiacién de entidades publicas y/o

privadas. La doctoranda no ha recibido compensacién econdémica.
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Tabla 1

Articnlos presentados y sus correspondientes métricas

Articulos presentados
Paramo Rodriguez Lucia, Mas Pons Rosa, Cavero WOSH
Carbonell Clara, Martos Jiménez Carmen, Zurriaga Oscar,

" Barona Vilar Carmen. A corazén abierto: vivencias de 3 T JCR licjllio’
madres y padres de menores con anomalias cdine,
congénitas cardiacas. Gaceta Sanitaria. 2015; 29. DOL: Korean
10.1016/}.gaceta.2015.07.009 Clieires)
Piramo Rodriguez Lucia, Zurriaga Llorens Oscar, ESLE
Gonzilez Sanjuan Marfa Eugenia, Cavero Carbonell Clara. (Scielo,

2 La enfermedad de Wilson: las diversas perspectivas 4 0.746  JCR* (o dline,

del profesional sanitario, afectado y familiar. Revista

Korean
Espaiiola de Salud Publica. 2019; 93.PMID:201904014. Citation)
Paramo Rodriguez Lucia, Cavero Carbonell Clara, WOSH
Guardiola Vilarroig Sandra, Loépez-Maside Aurora,
Gonzilez Sanjuin Maria FEugenia, Zurriaga Oscar. (Scielo,

3 3 2.479 CR* :
Demora diagnéstica en enfermedades raras: entre el J Medline,

miedo y la resiliencia. Gaceta Sanitaria. 2022; 37: oz

DOI:10.1016/j.gaceta.2022.102272 Citation)

* JCR: Journal Citation Report  ** WOS: Web of Science

Fuente: Elaboracién propia a partir de la informacién disponible en los citados buscadores
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® Artfculo 1: Proyecto financiado por Fundacién Gent x Gent. Numero de
expediente en FISABIO: 34ER. Investigadora principal: Carmen Barona Villar

= Articulo 2: Proyecto financiado por Fundacié Per Amor a L’Art. Numero de
expediente en FISABIO: CPRESC00043. Investigadora principal: Clara Cavero
Carbonell.

= Articulo 3: Proyecto financiado por Instituto de Salud Carlos III (ISCIII) y
Cofinanciado por la Unién Europea. Nimero de expediente en FISABIO: AES:
PI18/01290. Investigador principal: Oscar Zurriaga Lloréns.

Abordar, investigar y profundizar en las enfermedades raras desde un punto de
vista sociosanitario y con perspectiva de género para visibilizar las necesidades detivadas
(médicas, sociales, asistenciales, de cuidados, educativas, familiares...ctc.), tanto en las
personas afectadas por una enfermedad rara como en su entorno familiar, requiere de
instrumentos de estudio y analisis flexibles, rigurosos y que permitan dimensionar la
realidad socio-cultural en la que se encuentran inmersas. Serfa mas dificil acceder a ellas
exclusivamente mediante la investigacién cuantitativa, ya que no posibilita un analisis
interpretativo de los datos. A través de la estrategia metodolégica cualitativa es posible
mostrar aspectos de la realidad social (o casuisticas concretas) que no podtian haber sido

detectados desde un enfoque cuantitativo.
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Introduccion

1.1) Enfermedades raras y su invisibilidad social

Las enfermedades raras son crénicas y pueden ser consideradas un importante
problema de salud publica por el impacto que tiene en la salud de la persona enferma y por
la cronicidad, discapacidad y/o mortalidad que tienen asociada, asi como por los elevados
costes médicos, sociales y emocionales que se producen en el entorno familiar y el impacto
en la calidad de vida (Avellaneda Fernandez Alfredo et al., 2007; Davies Sheila & Hall
David, 2005; Juen Hwu Yueh, 2020; Urzda Alfonso, 2012).

Las necesidades y el impacto que tienen las enfermedades raras para los pacientes y
sus familias han sido descritos como un proceso complejo y con afectacion multiple
(Gimenez-Lozano Cristina et al., 2022; Heuyer Thomas etal., 2017; Rajmil Luis et al.,

2010).

Las enfermedades raras comprometen irrevocablemente a todo el circulo cercano a
cualquier paciente afectado/a. Las principales causas son, entre otras, la combinacién de

factores que se desencadenan en relacién a la propia enfermedad, destacando:

® Lagravedad de la enfermedad.
® La falta de informacién disponible.
=  TLaduracién y el proceso diagndstico.
= Elacceso a tratamientos.
® La carga econémica y gastos que implica la enfermedad.
®" La necesidad de cuidados, dependencia y discapacidad provocada por la
enfermedad.
En relacion a la afectacién del entorno familiar, cuando la persona enferma es un/a
menor, la dedicacién de los cuidados se magnifica. Asimismo, los cuidados requeridos no
recaen igualitariamente sobre madres y padres, de hecho, existe un marcado desequilibrio

que se inclina desfavorablemente hacia las mujeres.
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El marco sociolégico de las enfermedades raras (Figura 1) podria describirse como
multifactorial y atravesado cardinalmente por 4 ejes: informacién, desconocimiento,
invisibilidad y abordaje, que son los que definen la complejidad de este fenémeno, que va

mas alla de un problema de salud.

Figura 1

Marco socioldgico de las enfermedades raras
INFORMACION

ASISTENCIA

ORMACION
ESPECIALIZADA

PREVENCI09
ABORDAIE

ENFERMEDADES DESCONOCIMIENTO
RARAS

RECURSOS

TRATAMIENTO
TERAPEUTICO DIAGNOSTICO

POLITICA

SANITARIA

INVISIBILIDAD

Fuente: Elaboracién propia

Se comenzé a hablar de enfermedades raras en Estados Unidos alrededor de los
afios 80 del siglo XX, como un concepto asociado a los llamados medicamentos huérfanos
(Posada de la Paz Manuel y Garcia Ribes Miguel, 2010). La primera vez que aparecié ese
término en un documento fue en el Reglamento Comisién Europea N° 141/2000 del
Parlamento Europeo y del Consejo de 16 de diciembre de 1999 sobre medicamentos

huérfanos. Esta normativa tiene como finalidad determinar los criterios para declarar
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. . , 2 . .
determinados medicamentos como huérfanos”, que son aquellos destinados a prevenir,
establecer un diagnéstico o tratar afecciones poco frecuentes. Y establece el marco legal

para dar soporte a la investigacion farmacoldgica, y su desarrollo y comercializacion.

Las enfermedades raras son un grupo complejo y heterogéneo de patologias
crénicas que tienen un debut y un pronédstico vital muy variable, generalmente asociadas a
algan tipo de discapacidad. Sus repercusiones van mas alld de la salud, ya que afectan al
entorno individual y familiar, provocando disrupciones en la esfera educativa, laboral,
relacional, econémica y social. Asimismo, generan dificultades y complejidad a nivel
individual por la enfermedad en si y el curso natural de esta, pero, ademas, de manera
conjunta, todas las personas que padecen una enfermedad rara presentan necesidades
comunes en relacion a las alteraciones personales, relacionales y familiares generadas de
manera indirecta por la enfermedad y sus consecuencias (Posada de la Paz Manuel et al,,

2016).

El concepto de rareza (Palau Francesc, 2020) se basa principalmente en la baja
frecuencia de aparicién en la poblacién. La definicién mas popularizada sobre lo que se
considera una enfermedad rara es la adoptada por la Unién Europea en el afo 2008, que
determiné que se consideran como tal a aquellas enfermedades que afectan a menos de 5

personas por cada 10.000 habitantes, es decir que afectan al 0,05% de la poblacic’)n3.

Esta definicién epidemiolégica, basada en el criterio de la prevalencia, es
ciertamente restrictiva, puesto que existen otras definiciones, en otras regiones del mundo,
de lo que se entiende por enfermedad rara. Algunas clasificaciones por paises se pueden ver

en la Figura 2.

2 Segin Orphanet, portal de referencia para la informacién de enfermedades raras y medicamentos
huérfanos, los “medicamentos huérfanos” son farmacos que dan respuesta a necesidades de salud
publica pero que no son desarrollados por la industria farmacéutica por razones econémicas. Se
utilizan para el tratamiento de afecciones tan infrecuentes que los fabricantes no estan dispuestos a
comercializarlos bajo las condiciones de mercado habituales. Las indicaciones de un medicamento
pueden también considerarse como 'huérfanas', puesto que una sustancia puede ser utilizada en el
tratamiento de una enfermedad frecuente pero no haber sido desarrollada para otra indicacién
infrecuente.

3 Diario Oficial de la Unién Europea. Recomendaciéon del Consejo de 8 de junio de 2009 relativa a
una accién en el ambito de las enfermedades raras (2009/C 151/02).
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A nivel global esto implica que hay entre un 6-8% de poblacién mundial afectada:
alrededor de unos 30 millones de personas en Europa, segin EURORDIS (European
Organization for Rare Diseases) (Hedley Victoria et al., 2021).

Figura 2

Definicion de enfermedad rara y sus criterios de prevalencia segiin diversos paises

ESTADOS UNIDOS 9 EUROPA

6,1/10.000 habitantes 5/10.000 habitantes JAPON

4/10.000habitantes

AUSTRALIA
0,8/10.000 habitantes

(&) ommssoon

oM 6.5-10/10.000 habitantes

Fuente: Elaboracion propia a partir de Fernando Abdalla, 2021.

Aunque a nivel individual puede parecer algo minoritario, porque afecta a pocas
personas, visto desde una Sptica mas global, las enfermedades raras son un problema social
y de salud publica muy importante porque afectan a un nimero elevado de personas a nivel
mundial, no solo a quienes las padecen, sino también a sus familiares y allegados. Esto es lo
que se conoce como la “paradoja de la rareza”: aunque a nivel individual son enfermedades
poco frecuentes, de manera global afectan de un modo directo o indirecto a un gran
numero de personas. Se calcula, en conjunto, que hay entre 29 y 36 millones de personas
afectadas en Europa por unas 6.000 a 9.000 enfermedades raras diferentes, aunque la
precisiéon en una cifra certera es muy variable y oscila en funcién de la fuente consultada;
este detalle es una muestra de la complejidad que conllevan las enfermedades raras

(Haendel Melissa et al., 2020; Vicente Esther et al., 2020).
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La definicién de qué es una enfermedad rara puede resultar ciertamente
controvertida, precisamente por la propia trascendencia y significado del término rareza.
En este punto, es necesario aclarar que el uso normalizado del término “raro” o “rara” para
referirse a estas enfermedades proviene de una traduccidn literal del inglés “rare” (que
significa poco comun, infrecuente, extrafio o escaso). Es por ello, que a nivel cientifico y
epidemioldgico se utiliza de este modo. No obstante, entre personas afectadas, familiares y
asociaciones u entidades que desarrollan su labor con estas personas, el término
habitualmente empleado suele ser enfermedades poco frecuentes, enfermedades
minoritarias o enfermedades huérfanas. A pesar de la controversia en el uso, en ningun
caso, la definicién y el término son utilizados de manera peyorativa, despectiva o
discriminatoria, ni en relacion a la enfermedad en si, ni a las caracteristicas o atributos de las

personas que las padecen.

Personas expertas dedicadas a la investigacién en esta disciplina han determinado
que el consenso sobre la definicién de lo que es una enfermedad rara, deberfa ser una
combinacién de los atributos genéticos, fenotipicos y ambientales asociados con cada
enfermedad rara, incluyendo la incidencia de la enfermedad. La imprecision en las
definiciones actuales de las enfermedades raras afectan a los recursos de los pacientes, los
enfoques diagnosticos y al tratamiento, as{ como al desarrollo de la investigaciéon (Takeya

Adachi, et al., 2023; Haendel Melissa et al., 2020).

Ante la falta de consenso en la definicién, la organizacién “Rare Diseases
International” (RDI) firmé un acuerdo histérico con la Organizacién Mundial de la Salud
(OMS), en el afio 2019, para consensuar una definicion certera representativa y que pudiera
ser globalmente utilizada. En el afio 2021, los 193 Estados miembros de la Organizacion de
Naciones Unidas (ONU) ratificaron una resolucién® focalizada en reconocer los retos
especificos de las personas que viven con una enfermedad rara y de sus familias. Este
tratado ha sido desctito como el camino hacia la luz para las personas enfermas y sus
allegados (Taruscio Domenica, 2022) fue consensuado con el objetivo de promover y
proteger los derechos humanos para mejorar la atencién y el bienestar de los y las pacientes
con enfermedades raras y de sus familias en todo el mundo, y declarando a las
enfermedades raras como una linea prioritaria de accién para las politicas de salud publica

lideradas desde las dimensiones que recoge la Figura 3.

4 Resolucion N° 76/132 del 16 diciembre de 2021 de la Asamblea General de Naciones Unidas
“Abordar los retos de las personas que viven con una enfermedad rara y de sus familias”.
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Figura 3

Lineas de accion elaboradas a partir del andlisis de la Resolucion ONU para personas que viven con enfermedades raras
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INVESTIGACION
ACESSO UNIVERSAL A SERVICIOS DE SALUD

EMPODERAMIENTO DEL PACIENTE

VISIBILIDAD

Fuente: Elaboracién propia

Las dificultades que padecen estas personas y sus familias, no sélo por cuestiones
de salud, sino por las desigualdades y discriminaciones directas e indirectas que se producen
en el ambito educativo, laboral, social y de cuidados, convierte a estas petsonas en un
colectivo especialmente vulnerable. Existe, ademds, una notable diferencia de género que
precariza doblemente a las mujeres, dado que son ellas las que de manera desigual se
dedican a los cuidados y al trabajo doméstico no remunerado cuando un miembro de la

familia convive con una enfermedad rara.
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Aunque cada enfermedad rara presenta unos aspectos particulares, al margen de la
especificidad clinica, todas ellas presentan unas caracteristicas comunes (ver Tabla 2) que

comparten todas aquellas personas que padecen estas enfermedades.
Tabla 2

Caracteristicas compartidas en las enfermedades raras

e Son crénicas. Se caracterizan por su complejidad etiolégica, diagndstica y evolutiva
e Mayoritariamente tienen una base genética

o Producen un aumento de la morbilidad

o Frecuentemente generan discapacidad o pueden ser debilitantes

o Son complejas en el diagndstico y en el manejo terapéutico

= Debutan en muchas ocasiones con un comienzo insidioso

o Presentan frecuentemente un solapamiento de diferentes sintomas

o Estan infra diagnosticadas

o Algunas enfermedades carecen de una prucba diagnostica definida y/o tratamiento
e Son poco frecuentes para el personal sanitario. Esto produce diagnésticos erréneos

o tardios (lo que se conoce como “odisea diagnéstica”)

o Son enfermedades con una gran inequidad en relacién al acceso al tratamiento,
rehabilitacién y atencién médica

o Presentan obstdculos particulares en la persona afectada y en su entorno familiar

o Suponen un elevado coste al sistema sanitatio y son una carga econémica para el
sistema familiar

o Los tratamientos farmacolégicos y terapéuticos tienen un costo muy elevado

o Frecuentemente padecen una inadecuada atencién médica multidisciplinar por la
falta de formacion y especializacion del personal sanitario

o En numerosas ocasiones provocan disrupciones en la esfera emocional, relacional,

personal y provocan exclusién social y una alteracién de la rutina cotidiana

= Son consideradas un grave problema social y de salud publica
o Tienen escasa visibilidad en la sociedad
o Las personas que las padecen presentan dificultades en las relaciones sociales y/o

entre iguales

Fuente: Elaboracion propia
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Tradicionalmente, en el campo de la clinica se ha aplicado este axioma: “cuando oigas
galopar, piensa en caballos, no en cebras”. Este principio estd comunmente extendido entre la
comunidad médica para determinar un diagnostico: primero hay que pensar en lo comun,
en lo mas frecuente. Pero en relacién con las enfermedades raras, y con la finalidad de
determinar un diagndstico certero, debe abrirse la mirada para pensar que es posible que
ese ruido pueda proceder de otro équido (Phillips William, 2004; Zurriaga Oscar et al.,
2017).

La visibilidad social de las enfermedades raras, y su puesta en marcha dentro de la
agenda politica en la Unién Europea, se hicieron notorias a través del Programa de Accién
Comunitaria sobre enfermedades raras 1999-2003 del Patrlamento Europeo. Otro hito
importante para el desarrollo de politicas en torno a las enfermedades raras fue el Programa
de Salud Publica en la Unién Europea (2008-2013) porque fue durante este periodo,
cuando se inst6 a los paises miembros de la UE a priorizar y constituir una linea de accién
con el objetivo de establecer una estrategia comunitaria global, para apoyar a los Estados
miembros con el fin de dar reconocimiento, prevencion, diagnostico, tratamiento, cuidados

e investigacion eficaces y eficientes a las enfermedades raras en Europa.

Con esta premisa, el Estado Espafiol desarroll6 un modelo estratégico para el
abordaje de las enfermedades raras que se puso en marcha en el afio 2009 con la finalidad
de mejorar la atencién de las personas con enfermedades raras y de sus familias y se
materializ6 mediante la “Estrategia en Enfermedades Raras del Sistema Nacional de

Salud™.

En relacién a esto, hay que destacar que, en Espafa, el movimiento asociativo en
torno a las enfermedades raras se puso en marcha mucho antes que el desarrollo politico de
la normativa. En el afio 1999 se fundé la Federacion Espafola de Enfermedades Raras
(Federaciéon Espafiola de Enfermedades Raras, 2022a), una entidad que es todo un
referente en cuanto a la promocién, activismo y visibilizacion que hacen de las
enfermedades raras en si, pero también de las necesidades que generan en la persona
enferma y en su entorno. Sus valotes son: lucha, esperanza, compromiso, union, solidaridad,
participacion y transparencia. FEDER es el motor que atina a mas de 420 asociaciones de
pacientes (Federacién Espafiola de Enfermedades Raras, 2022b) en todo el territorio

nacional con el objetivo de impulsar los derechos de quienes conviven con una enfermedad

5> Ministerio Sanidad y Politica Social, 2009
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rara y en busqueda de diagnéstico, generando estrategias que contribuyan a mejorar su

calidad de vida.

Las asociaciones son un colectivo de personas que se organizan, sin animo de lucro,
y cuya actividad se desarrolla para defender, promover o conseguir un fin u objetivo
concreto. Se constituyen con el fundamento de ser un grupo de ayuda mutua entre
personas que comparten unos intereses o problemas comunes y son consideradas agentes
sociales de cambio. En esencia, son entidades que vehiculizan y potencian la interaccién

entre la ciudadania y las estructuras politicas en las sociedades democraticas.

Todas las asociaciones y entidades, y especialmente las que agrupan a pacientes o
estan relacionadas con temas de salud, tienen en su mayoria como objetivo principal “hacer
visibles las necesidades comunes y proponer soluciones para mejorar la calidad de vida de las personas
afectadas, defendiendo sus derechos y promoviendo mejoras concretas para lograr su plena inclusion social”.
Por ello, es imprescindible reseflar el importante papel que conforman tanto a nivel
individual en las personas afectadas y en sus familias como a nivel global en la sociedad. En
el caso especifico de las asociaciones de pacientes con enfermedades raras, pronto
descubrieron que su guerra era mids bien de guerrillas y que la unién entre ellos era trascendental
(Isla Julidn et al., 2019). Son el medio y la “esperanza” que cubre y atiende las necesidades
que tienen las personas afectadas y familiares y que no son cubiertas ni por el sistema
sanitario ni por la administracién publica. En la tabla 3 se pueden ver las principales

caracteristicas que ofrecen en Espafia las asociaciones de pacientes de enfermedades raras.

En relacién a este ultimo punto, hay que resaltar que es a través de las asociaciones o
formando parte de ellas, cuando la persona enferma puede llegar a convertirse en un/a
paciente experto/a. De este modo, puede acabar convirtiéndose en una persona activa y
con conocimiento especifico sobre su propia patologfa, permitiendo de esta manera,
sobrellevar mas adecuadamente el manejo de su propia enfermedad. Igualmente, se hace
responsable y coparticipe de su autocuidado, siendo capaz de afrontar con mayor
adecuacién e independencia los devenires de su propia enfermedad, aumentando su estima
personal y contribuyendo significativamente a la mejora en su propia calidad de vida

(Gonzalez Mestre Assumpci, 2014; Jovell Albert, et al., 2006)
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Tabla 3

Funciones de las asociaciones de pacientes con enfermedades raras

@ Ofrecer informacién y orientacién sobre la enfermedad

@ Proporcionar formacién, asesoramiento en el manejo, cuidados y requerimientos
terapéuticos de la enfermedad (al paciente, al cuidador/a principal, pero también a
entornos educativos, laborales y sociales)

= Dar apoyo y soportte entre el grupo de iguales

@ Prestar asesoramiento en aspectos legales

©  Facilitar la prestacién de servicios terapéuticos requeridos (asistencia psicoldgica,
rehabilitacién, atencién temprana, etc.)

@ Sensibilizar a la ciudadanfa y dar visibilidad social

©  Fomentar y mejorar la inclusién social, laboral y educativa

@ Impulsar y promover la investigacién

= Favorecer el empoderamiento de la persona enferma como “paciente activo/experto”

Fuente: Elaboracion propia.



Introduccion

1.2) Hablar de cuidados es hablar de mujeres. Sistema sexo/género, cuidados y

enfermedades raras

El término sexo tiene dos significados. Por un lado, hace referencia a
connotaciones sexuales (cuerpos sexuados, sexualidad, identidad y rol sexual) y, por otro, es
una atribuciéon biolégica y genética derivada de los cromosomas XX o XY. Considerando
esto, se podtia confirmar que el sexo es dicotémico, macho (hombre) o hembra (mujer)’,
pero este reduccionismo binario es cuestionable, si se consideran los estados intersexuales.
Por ello, debemos explicitar que el modelo dicotémico sexual es un posicionamiento

dentro del sistema de género, es decir, una forma de entender lo biolégico.

El sexo biolégico es un instrumento de identificacién del sujeto que clasifica y
otorga identidad en una sociedad concreta. Este binarismo fue el origen del debate tedrico
que se desarrollarfa a partir de los afios 80 del siglo XX en la teorfa feminista, dado que este

binomio obviaba el contexto racial, ideolégico, politico, econémico e histoérico.

El género es una atribucién simbdlica de un sexo anatémico especifico que esgrime
lo masculino en relacién al macho y lo femenino en relacién a la hembra, y lo clasifica
como categorias excluyentes. La descripcion del concepto en su concepcién mas tradicional
en relacién al sexo biolégico tiene como finalidad diferenciar y clasificar lo masculino y lo

. 7
femenino’ .

Como describe Asuncion Olivas “e/ sistema de sexo-género es, por tanto, un sistema
simbdlico que pone en relacion el sexo con determinados contenidos culturales segin los valores y las

Jerarguias sociales”(Olivas Portolés Asuncién, 2005, p. 35)

¢ Considerando que existe correlacién entre sexo biolégico y genético y teniendo en cuenta que
esta dicotomia puede ser controvertida, dado que, desde un modelo binario, no estan representados
estados intersexuales, en los que se incluyen mosaicismos genéticos que escapan del binarismo
sexual.

7 Para no desviar el objetivo de este trabajo se hard alusion al género en referencia a esta dicotomia
(masculino y femenino). No obstante, hay que apuntar que esta polaridad en la descripcién del
género, obvia otras posiciones e identidades de género presentes y reconocidas en la sociedad
actual.
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En 1949, con su obra El segundo sexo, Simone de Beauvoir inicia la controversia
en torno a la diferenciacién entre sexo y género poniendo en el centro del debate la
siguiente reflexién “No se nace mujer, se llega a serlo”(De Beauvoir Simone, 2017, p. 371).
Mediante esta cita se ilustra la existencia de elementos periféricos mas profundos que
condicionan y determinan la definicién simbdlica de ser mujer, mas alla de las evidencias
biolégicas.Otras autoras cuya obra ha sido trascendente para el desarrollo tedrico del
concepto de género han sido las antropdlogas Margaret Mead y Gayle Rubin. Margaret
Mead es considerada una de las pioneras en popularizar su uso y en teorizar sobre el
sistema sexo-género como dos conceptos diferenciados, describiendo la existencia de
“condicionamientos” culturales que eran aprendidos y modelaban el comportamiento
diferencial de hombres y mujeres. Los estudios y observaciones antropolégicas de Margaret
Mead en diversas tribus de Nueva Guinea (Africa) le permitieron observar cémo el sexo
biolégico eta ajeno a los comportamientos, estereotipos y roles diferenciales que
desempefiaban hombres y mujeres en funcion del contexto social y cultural (Winthrop
Sargeant, 2016). Esta manera de entender el género se ha considerado uno de los origenes
del desarrollo tedrico en torno al concepto, que se desplegaria unos afios después en las

teorias feministas.

Por su parte, Gayle Rubin, unas décadas después, definié “¢/ sistema sexo/ género, como
el conjunto de disposiciones por las que una sociedad fransforma la sexualidad bioldgica en productos de la
actividad humana, y en el cudl se satisfacen esas necesidades bumanas transformadas” (Rubin Gayle,
1986, p. 97). Desde esta idea, el sexo no era vélido por si solo para explicar las diferencias
entre hombres y mujeres en las distintas culturas a lo largo de la historia. De este modo, se
rechazé el determinismo sexuado que une roles, relaciones, identidades y expectativas
asociadas a ser mujer o varén (Dfaz Polegre Leticia y Torrado Martin-Palomino Esther,

2018; Hirata Helena y Hernandez Agustin, 2002).

Aunque sexo (determinismo biolégico) y género (constructo socio cultural) son
entidades conceptualmente distintas, no son independientes y ambos conceptos se
interrelacionan y retroalimentan mutuamente. El sexo biolégico es un hecho dado, mientras
el género es un artefacto cultural, es una propiedad cultural, es una invencién social
mediada por otra construccién social (la bioldgica) que tiene un desarrollo temprano en la
infancia (Beverly 1. Fagot et al., 1997). La expresion de sistema sexo-género se emplea dada
la imposibilidad de “destindar sexo y género, puesto que ambos interaccionan, no babiendo naturaleza al
margen de la cultura ni cultnra sin naturaleza” (Martinez Benlloch Isabel y Bonilla Campos

Amparo, 2000, p.92).
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El término género fue introducido de manera reflexiva alrededor de 1960: el género
entendido como un “instruments” mediador del orden politico, construido para mantener la

jerarquia social y sostenido sobre la diferencia de un binarismo sexual.

El género ha sido definido por la antropéloga Marta Lamas como la constatacién
cultural de la diferencia sexual, y simboliza lo que es “propio” de los hombres (la masculinidad) y lo
gue es “propio” de mujeres (la feminidad)” (Lamas Marta, 2022, p. 197). Y, precisamente, el
hecho de que el género se haya definido como la construccién cultural en torno a un sexo
biolégico, ha provocado que el concepto sea polivalente para muchos otros elementos. Por
este motivo, el concepto de género es valido para hablar de la organizacién (la social), para
hablar del status (define una posicién concreta), para determinar y explicar roles sexuales, y
para afirmar que gracias al género las personas tenemos un “comportamiento socialmente”
reconocido. El género es, en definitiva, ese constructo (social e individual) mediante el cual
las personas conformamos nuestro auto-concepto, sujeto no sélo a la percepcion

individual, sino también sometido a los mandatos impuestos por la sociedad.

El sistema sexo-género, segin Esther Torrado, estd ligado intrinsecamente al
sistema patriarcal imperante en un sistema social de dominacién que relega y perpetua al
sexo femenino a una situacién de subordinacién y desigualdad respecto al sexo masculino.
Es bajo este sistema que pueden entenderse una serie de practicas estrechamente
vinculadas a valores, simbolos y normas todos ellos sexistas y patriarcales, donde la
diferencia biolégica justifica los distintos roles sociales de hombres y mujeres (Torrado

Martin-Palomino Esther, 2022a, p. 39).

Ser (autodefinirse como) mujer es un constructo tedrico social que va atribuido al
sexo biolégico, el auto concepto de mujer o vardén lleva aparejado roles y estereotipos que
modelan y configuran su posicién y comportamiento social. La identidad y la construccién
social y simbdlica de lo que significa ser mujer y ser hombre esta condicionada por factores

diferenciales, como el género, la edad, la clase social, el nivel econémico y cultural.

La dominacién masculina, descrita por Pierre Bourdieu, crea relaciones asimétricas,
dicotémicas y jerarquizadas entre hombres y mujeres y el “habitus” es la estructura que
perpetia este sometimiento. Esta subordinacion radica en la concepcién androcéntrica del
mundo y la supremacia masculina emerge y se legitima en la diferenciacién anatémica y
sexual (Bourdieu Pierre, 1998; Maldonado Gomez Matria Cristina, 2003; Posada Kubissa
Luisa, 2017).

Este binarismo sexuado y dependiente de ser varén o mujer, y su asignacioén a un
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género concreto, senté las bases para la comstruccidn, interpretacién, comprension y
entendimiento cultural del mundo sexuado en el que vivimos en la actualidad (Garcia-Granero
Marina, 2017; Lamas Marta, 2022). Estas atribuciones, individuales y colectivas, estin a su
vez influidas por el contexto histérico, politico y cultural y son la evidencia mas explicita de
las asimetrfas de género. Asi mismo, la identidad de género da significado normativo al
cuerpo y permite construir una figura identitaria, ‘%z significacion subjetiva y social de la diferencia

sexcual se encarna en el cnerpo” (Pastor Carballo Rosa y Bonilla Campos Amparo, 2000, p. 37).

El concepto de género no es estitico en ninguna sociedad ni parte del mundo, sino
que es dinamico y evolutivo, y se ve influenciado por los agentes de socializacion como son
la familia y la escuela, aunque existen entornos relacionales, laborales o espirituales que

también actian como modeladores (Simkin Hugo y Becerra Gaston 2013).

De la misma forma, el significado del concepto de género es a la vez ambiguo y
polivalente, y la dificultad para definirlo y contextualizarlo ha abocado al propio concepto a
una banalizacién de si mismo. No puede obviarse que el género es un elemento de
categorizaciéon que reproduce y desencadena relaciones de poder (Marfas Fernando et al,,

2015).

En los ultimos aflos, el uso de la perspectiva de género en ciencias sociales se ha
convertido en un parametro cientifico irrefutable (Cobo Bedia Rosa, 2005,p. 250). Hablar
de género, y de la perspectiva de género, se ha convertido en algo contemporaneo, algo de
lo que todo el mundo habla y un tema del que se ha hecho bandera politica y social durante
los ultimos afios. Esta precipitada incursiéon en el debate publico ha convertido al concepto
en “vax popul?”’ y ha terminado por desenfocar el concepto en si mismo. Ha detivado en un

reduccionismo casi absoluto del concepto, y parece que todo se reduce a género=mujer.

El desprestigio y el descrédito del término conlleva irrevocablemente a la
banalizacién de lo que el propio concepto implica. Es decir, si género se asocia a mujet, ello
evoca a que su concepcioén antropolégica, linglistica y social queda también afectada. Esto
se debe a que, aun hoy, vivimos en una sociedad con una mentalidad imperante que es
marcadamente patriarcal y androcéntrica, y ello contribuye a que el término género sea

desprestigiado ain mas sin saber bien a qué hace referencia.
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A pesar de que, en sus inicios, el concepto se plante6 como una definicion
clarificadora de la construccién cultural del sexo, el reduccionismo ha propiciado que se
convierta en un concepto sustitutivo del sexo, y ocultador de escenarios de opresién

(Carosio Alba, 2006).

Por su parte, la socializacién del género es el aprendizaje que se trasmite desde
diversos agentes de socializacién con un ideario concreto, unas expectativas y unos
mandatos sobre cual es o deberia ser el comportamiento asociado a los conceptos de
masculinidad y feminidad y a los roles asociados (Giddens Anthony, 2001; Levesque Roger,

2011; Mosteiro Garcia M* Josefa, 2013).

La importancia de la socializacién tiene tal magnitud que ha sido considerada como
el origen principal de las desigualdades de género que se producen como consecuencia de
que hombres y mujeres son educados (de manera consciente o inconsciente) desde roles
diferenciales. La socializacion diferencial de género, bajo el beneplacito de un sistema
patriarcal apuntalado con valores sexistas, posibilita el “disponer un ¢jército de reserva de mujeres
al servicio de las necesidades y deseos de los varones y donde éstas son relegadas a cumplir funciones de

servidumbre sexnal, reproductiva, afectiva o de cuidados” (Torrado Martin-Palomino Esther, 2022b,

p. 51).

Por todo ello, el género y la desigualdad son elementos transversales a toda la
poblacién mundial, no obstante “/z peor parte de la designaldad econdmica y de otros tipos”, esta del

lado de las mujeres (Robinson Victoria, 2015, p. 277).

El modelo social androcéntrico, en el que se ha construido el concepto de género,
esta impregnado por relaciones jerarquicas y de subordinacién. La mas notoria y evidente
es la division sexual del trabajo, en la cual las tareas sociales, domésticas y de cuidados estan
repartidas de manera desigual entre los sexos (Ferreira Virginia, 1996). Es en el ambito
familiar donde todavia puede observarse una distribuciéon de roles de género nitidamente

diferenciados.

Sociolégicamente, la familia ha sido definida como aquel grupo de personas ligadas
directamente por nexos de parentesco, y cuyos miembros adultos asumen la
responsabilidad del cuidado de los descendientes (Giddens Anthony, 2001). La unidad
familiar es el agente de socializacién primaria fundamental, transmisor de valores, creencias,
actitudes y comportamientos. Asimismo, es la instituciéon por excelencia proveedora de

cuidados y garante de salud (Cid Rodriguez Maria del Carmen et al., 2014).
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En un contexto de cambio y auspiciado por el progreso industrial y econémico “¢/
discurso de la segregacion sexnal y la misoginia romdntica hacia la servidumbre doméstica generd una gran
hostilidad hacia el trabajo extra doméstico de las mujeres por el abandono de las responsabilidades
domésticas y de cuidado”, poniendo en jaque “¢/ orden social y familiar patriarcal” preestablecido

)
que podrfa desmoronarse si masivamente las mujeres se incorporaban al trabajo asalariado

(Nufio Gémez Laura y Pérez Caramés Antfa, 2022, p. 107).

Las corrientes feministas de los afios 70-80 del siglo XX describieron cémo el
reparto de las tareas en el entorno familiar era desigual por dos motivos principales: en
primer lugar, existfan relaciones de poder desiguales dentro del hogar; y, en segundo lugar,
por la existencia de una divisién del trabajo doméstico. Esta division sexual del trabajo se
naturaliz6 a través de dos procesos histéricos: la industrializacion y el capitalismo moderno

(Amoros Celia y De Miguel Alvarez Ana, 2020; Varela Nuria, 2019).

Segtn Alice Eagly, los estereotipos asociados al género, los prejuicios inherentes a
estos y su interpretacion sobre los roles que deben desempefiarse en funcién del sexo
asignado, son los que modulan la conducta y la identidad de las personas (Eagly Alice H,
2013). La distribucién de roles dentro de la familia mayoritariamente se corresponde con
las diferencias de género. Esto es, mujeres y hombres asumen una interpretacién del rol
social que supuestamente les corresponde, justificando asi el comportamiento social

diferencial presente en nuestros dias.

Estos motivos han sido catalizados por la diferenciacion de roles impuestos
socialmente a hombres y a mujeres, donde el trabajo productivo y monetizado es
“asignado” mayoritariamente a los hombres, y el trabajo reproductivo y no remunerado esta

“atribuido”, tradicionalmente, a las mujeres.

Por otro lado, los cuidados y los afectos son vistos socialmente como un
compromiso individual restringido al ambito puramente familiar y doméstico. Devaluar su
presencia e importancia en la esfera publica los convierte en una responsabilidad particular
que debe “producirse y reproducirse” unicamente desde el hogar, en la esfera privada. La
organizacién social de lo doméstico y los cuidados esta feminizada, tanto en el ambito
publico como en el privado (Massé Garcia M Carmen, 2017; Vaquiro Rodriguez Sandra y
Stiepovich Bertoni Jasna, 2010).

La naturalizacién de los cuidados a través de la mujer cuidadora es inherente al rol
femenino. Esta imposicion social a las mujeres las ha acorralado entre dos posiciones, entre

la “tradicién y la obligacién”. La obligacién de cuidar ha generado una identidad individual
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y colectiva, con escasa visibilidad y reconocimiento social, y profundamente desigual entre
mujeres y varones (Carrasco Bengoa Cristina, 2016; Jiménez Ruiz Ismael y Moya Nicolas

Marfa, 2018).

Los hogares son el ente donde se producen los cuidados, esenciales para garantizar
el bienestar de los miembros de una familia. Segun Inés Alberdi “/z dedicacién a los cuidados en

los hogares espaiioles es asin muy designal entre hombres y mujeres” (Alberdi Inés, 2022, p. 63).

Ciertamente, los datos de nuestro pais (Figura 4) son elocuentes y evidencian una
mayor entrega de las mujeres en el nimero de horas destinadas a las actividades de cuidado
y tareas en el hogar respecto de los hombres. Esta dedicacién también es sensiblemente
superior en los estados miembros de la Unién Europea, tal y como muestra la Figura 5,

donde se exponen las ultimas estadisticas publicadas referidas a actividades de cuidado.

Asi pues, las estadisticas referidas a la sociedad espafiola revelan una importante
asimetria de género en los usos del tiempo. El desequilibrio se amplia en el cuidado o
educacion de hijos/as y, aunque se estrecha en el caso del cuidado de personas enfermas o
con discapacidad, el reparto de estas tareas es claramente desigual, algo mas en la sociedad

espafiola que en el conjunto de paises de la Unién Europea.

Por su parte, el informe “La vida de mujeres y hombres en Europa” evidencié que en la
UE las mujeres eran mayoritariamente las que se encargaban de los cuidados. El 92 % de
las mujetes de 25 a 49 afios (con hijos/as menotes de 18 afios) cuidaba a sus descendientes

de manera diaria frente al 68 % de los hombres (Eurostat, 2017).
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Figura 4

Dedicacion horas por semana a tareas de cuidado. Mujeres y Hombres en Espaa (Ao 2016)
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Figura 5

Dedicacion horas por semana a tareas de cuidado. Mujeres y Hombres en Paises Union Europea (Ajio

2016)
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Cuidados, familia y mujer son conceptos intimamente ligados entre si, un hecho
que se ha venido arrastrando en nuestra sociedad desde la era de la industrializacion. Las
mujetes han sido tradicionalmente, y siguen siendo, las principales proveedoras y garantes
de los cuidados en el entorno doméstico-familiar (Garcia-Calvente Maria del Mar, Mateo-
Rodriguez Inmaculada, y Maroto-Navarro Gracia, 2004). Esta titularidad no es azarosa,
sino que es un reflejo mas de que la construccién social sigue un patrén organico y
jerarquizado, asignado en funcién del sexo, donde la dicotomia hombre-mujer posiciona
favorablemente a los primeros en un metrcado laboral productivo y relega el trabajo

reproductivo y de los cuidados a las féminas.

La divisién sexual del trabajo ha encasillado, relegado y minusvalorado el trabajo
doméstico y de cuidado, hasta convertitlo en un compromiso altruista que no esti ni

remunerado, ni socialmente reconocido y es realizado mayoritariamente por las mujeres.

Sin embargo, esa woluntariosa dedicacién ha sido tradicionalmente justificada en
nombre del amor desde sus inicios teéticos (Friedan Betty, 1974). No se piensa en el trabajo de
cuidados como un valor social pese a que es esencial para la supervivencia (Oliver Diana, 2022, p. 150).
Es por ello que la sostenibilidad de la vida humana ha sido descrita como la paradoja del
cuidado: imprescindible pero invisible, cuidar es una labor infinita e inmaterial para la

sociedad (Carrasco Bengoa Cristina, 2006, 2016).

Maria Angeles Duran, en su obra “Rigueza invisible del cnidads”, describe el trabajo
doméstico como invisible, precario, circular e infinito y sin remuneracién econdémica,
sustentado mayoritariamente por mujeres por un pacto social intergeneracional,
construyendo el concepto “cuidatoriads” (Durin Maria Angeles, 2018a). Cuidar es un trabajo
informal, no remunerado, producido y consumido en los hogares y sin contabilizacion
econdmica en el Producto Interior Bruto nacional (PIB). Por ello, las personas cuidadoras
son “invisibles” para el sistema, para el mercado laboral y dentro de su propia esfera

familiar y personal (Durdn Maria Angeles, 2012).

En definitiva, los cuidados son una actividad no monetizada e invisible, con un alto
coste para los hogares y para las personas que asumen dentro de los hogares la funcién del

cuidado, que, mayoritariamente, son mujeres (Durdn Marfa Angeles, 2018b).

En el caso espafiol, Figura 6, los datos indican que el 47,4% de las mujeres
espafiolas realiza diariamente tareas de cuidado (a hijo/as, nietas/os familiares mayores o

con discapacidad), frente al 31,5% de los varones en la franja de edad de 25-49 afios.
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Figura 6

Frecuencia con que se realizan actividades de trabajo no remunerado. Ajio 2015 (% Mujeres y %o Hombres)
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Observatorio Estatal de Condiciones de Trabajo. Ministerio de Trabajo y Economia Social.
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Ademas, es importante recordar que el valor econémico de los trabajos no
remunerados en el hogar estd infra estimado en el PIB, dado que las tareas domésticas y de

cuidado no son contabilizadas y, por tanto, son intangibles para el sistema econémico.

Segtn estimaciones de la ONU, el valor total de los cuidados no remunerados y el
trabajo doméstico se calcula entre un 70% y 39% del valor del PIB de un pais®. El valor
estimado del trabajo de cuidados no remunerado realizado por las mujeres equivaldria al 6,6

% del PIB mundial (Oficina Internacional del Trabajo, 2019).

A escala mundial, el informe de la Organizacion Internacional del Trabajo (OIT)
titulado “E/ trabajo de cuidados y los trabajadores del cuidado para un futuro con trabajo decente”™
sefiala que, sin excepcidn, las mujeres realizan el grueso del trabajo de cuidados no
remunerado, en tanto que efectian el 76,2 % de todo el trabajo de cuidados no

remunerado, dedicandole 3,2 veces mas tiempo que los hombres.

Para la OIT, el trabajo no remunerado es global y se reproduce en todos los hogares
y pafses del mundo. El trabajo de cuidados no pagado se vertebra en dos tipos de
actividades superpuestas: las actividades de cuidado directo, personal y relacional
(alimentacién, aseo personal, desplazamiento, etc.) y las actividades de cuidado indirecto
(que permiten desarrollar esos cuidados, por ejemplo, cocinar y dar de comer). En el afio
2016 este organismo describio, en el informe “Las mujeres en ¢l trabajo”, cémo las tareas de
cuidados estaban mayoritariamente feminizadas, dado que las mujeres dedican de media 2,5
veces mids tiempo que los hombres al trabajo doméstico y de cuidado de manera no remunerada. Y que esta
dedicacién a los cuidados no remunerados en paises desarrollados se distribuye en una
media diaria de 4 horas y 20 minutos en el caso de las mujeres frente a los hombres que

dedican 2 horas y 16 minutos (Oficina Internacional del Trabajo, 2016, p. 20).

Asi mismo, el informe “Tiempo para el cuidado. El trabajo de cuidados y la crisis global de
designaldad” determiné, mediante estimaciones econdémicas, considerando el salario minimo
(calculado en aquellos paises en el que existe como tal), que el trabajo de los cuidados

tendria un valor monetario de 10,8 billones de ddlares anuales (Coffey Clare et al., 2020).

10 Informe del Secretario General; E/CN.6/2017/3. “El empoderamiento econdémico de la mujer
en el cambiante mundo del trabajo”, Organizacion de Naciones Unidas, Consejo Econémico
Social, 2017.

1t Informe: “El trabajo de cuidados y los trabajadores del cuidado para un futuro con trabajo
decente”. Ginebra, Oficina Internacional del Trabajo, 2019.
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. : . 12 . 2 B
Un estudio, realizado por Marta Dominguez-Folgueres™, estimé que el trabajo
doméstico en Espafia, si fuera compensado econdémicamente, tendria un valor de

426.372.000 €, esto supondria alrededor del 47% de/ PIB.

Es tan notoria la desigualdad en torno a la dedicacién de las mujeres y los hombres
a los trabajos domésticos y de cuidados que la ONU lo ha abordado entre sus objetivos
para la Agenda 2030. EI objetivo n°5 va dirigido a “Lograr la ignaldad de género_y empoderar a
todas las mujeres y ninas”, a través del objetivo 5.4., que pretende alcanzar una meta concreta:
“Reconocer y valorar los cuidados y el trabajo domiéstico no remunerados mediante servicios priblicos,
infraestructuras y politicas de proteccion social, y promoviendo la responsabilidad compartida en el hogar y

la familia, segiin proceda en cada pais” (Naciones Unidas, 2016).

En este sentido, las diferencias de género no sélo son evidentes en la proporcion de
mujeres y hombres que asumen el papel y la carga de los cuidados, también existen
diferencias en las propias caracteristicas del cuidado que prestan las mujeres y los hombres,
tanto en el tipo de actividades que asumen como en el tiempo dedicado a cuidar y a los

trabajos dentro del hogar.

Las horas invertidas por parte de las mujeres en las tareas de cuidado tiene un
inherente coste para ellas. El coste personal (fisico, relacional, laboral, social...) que asumen
las mujeres por el hecho de ser cuidadoras es elevado en términos de salud, calidad de vida,
acceso al empleo y desarrollo profesional, relaciones sociales, disponibilidad del propio
tiempo y repercusiones econémicas, conlleva un alto nivel de renuncia e invisibilidad para

ellas.

Este coste se ve incrementado de manera exponencial cuando las mujeres se
convierten en madres. El informe “Las invisibles” ha puesto de manifiesto cémo la
maternidad y el trabajo de cuidar produce un cambio en la trayectoria profesional, vital y
personal de las mujeres cuando estas se convierten en madres. Las mujeres se transforman

L. . 13
en “invisibles en el mercado laboral, en el hogar y en la sociedad’™.

El contexto, las cargas laborales, de cuidados y las condiciones de vida de las
mujeres afectan irremediablemente a su salud, a su forma de enfermar y a sus
comorbilidades. Esta cuestion ha sido verificada suficientemente, lo que es indudable es
que “distintos sexos, presentan distinta salnd” (Gonzalez Sanjuan, Maria Eugenia 2008; Guma

Jordi et al., 2015; Ruiz-Cantero, Maria Teresa 2011).

2 Estudio: “sCuéanto vale el trabajo doméstico en Espafia?”, Folgueres-Domingez, Marta. 2019.
Observatorio Social I.a Caixa.
B Informe: Las invisibles, Yo no Renuncio, Asociacién por la Conciliacién, 2020.
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En 2021, los datos del INE" para Espafia, muestran cémo las mujeres tienen una
esperanza de vida mayor que los varones (85,5 afios frente 80,3) y una menor de mortalidad
(229.443 fallecimientos en mujeres y 233.690 en varones) y menos accidentes (4.918 en

mujeres frente 7.328 en los hombres).

No obstante, segun los datos de la altima Encuesta Europea de Salud en Espana, el
79,27% en los hombres y 71,95% en las mujeres describen la percepcién sobre su propio estado
de salud entre bueno y muy bueno (Instituto Nacional de Estadistica, 2020, p. 5). Es decir,
comparativamente, las mujeres se auto perciben con peor estado salud respecto a los
hombres. Es posible, que las diferencias de salud entre ambos sexos se estén produciendo

por las desigualdades de género existentes.

Los estereotipos, estigmas y prejuicios sociales asociados al género influyen también
en el personal sanitario profesional que atiende a las mujeres en los servicios de salud. Tal y
como se ha sefialado, “¢/ estereotipo de que las mujeres se quejan demasiado, porque son mds débiles y
probablemente no estén realmente enfermas, procede del modelo tradicional de género. Los estereotipos
mediatizan las distintas formas que tienen los pacientes de consultar los servicios sanitarios” (Pla Julian

Isabel et al., 2013, p. 24).

El modelo de atencién sanitario actual todavia arrastra en herencia un
procedimiento de atencién jerarquizado (profesional vs paciente) y androcéntrico,
provocando que sean las mujeres las que tarden mas tiempo en recibir un diagnéstico

frente a un hombre de iguales condiciones (edad, procedencia, nivel cultural o econémico).

Este sesgo de género en la medicina y en la atencién sanitaria se evidencia cuando
existe un diferente esfuerzo terapéutico o de diagnéstico ante una misma necesidad o
consulta sanitaria, en funcién de si es mujer u hombre. Esta orientacion y tratamiento
diferencial afecta y perjudica irremediablemente a ambos sexos, si bien repercute con
mayor perjuicio en las mujeres y, como consecuencia de este se sesgo puede, producir una
morbilidad diferencial entre mujeres y hombres (Gonzalez Sanjuan Marfa Eugenia, 2011; Ruiz

Cantero, 2009).

Algunos estudios refieren también otientaciones diagndsticas y tratamientos
terapéuticos diferenciales atribuidos a este sesgo de género (Bacigalupe Amaia et al., 2020,

Ruiz-Cantero Matia Teresa ct al., 2020)

14 Fuente: Instituto Nacional de Estadistica Espafia. Disponible en: https://it.uv.es/zot3U60
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Este hecho repercute en la prictica clinica habitual, pues se ha evidenciado la
ausencia de perspectiva de género ex los métodos de exploracion, en la valoracion de la normalidad en
los andlisis clinicos, y en la aplicacion de terapias sin ninguna diferenciacion por sexo, ni en dosis ni en via

administrada (Valls Llobet Carmen, 2011, p. 288).

Las mujeres experimentan sistematicamente mayores riesgos de salud, desde la
valoracién de los sintomas, hasta el diagnéstico, pasando por tratamientos farmacolégicos
que sobre las medicalizan con analgésicos, tranquilizantes o estimulantes (Bacigalupe Amaia

et al., 2020).

En el mundo actual, se sigue constatando que el sesgo de género en la medicina esta
muy presente a la hora de abordar la salud de las mujeres en enfermedades comunes y

también enfermedades raras, ellas siguen siendo invisibles (Valls Llobet Carmen, 2020).

Si hablamos de enfermedades raras, las mujeres son nuevamente un colectivo
desfavorecido, puesto que son ellas las que sufren un mayor tiempo de demora diagnéstica.
Un reciente estudio determind que, en Espafia, las personas que debutaban con sintomas
entre los 30-44 afios tenfan un mayor riesgo de experimentar un retraso diagnostico frente a
otros grupos de edad. En este trabajo, constataron también que, dentro de ese grupo de
edad, las mujeres eran las que mayor riesgo de retraso diagnéstico experimentaban (Benito-

Lozano Juan et al,, 2022).

En relacién a esta situacion cabe destacar los datos del Estudio Enserio II “Estudio
sobre Situacion de Necesidades Sociosanitarias de las Personas con Enfermedades Raras en Espaiia”. En
el informe actualizado de 2017, (la primera versién de dicho informe data de 2009), se
constaté que era la familia directa (pareja, progenitores y descendientes) quien asumia la
mayor parte de la asistencia y cuidados de las personas con enfermedades raras que habia
en la unidad familiar. Y en concreto, las mujeres se dedicaban en un porcentaje superior
36,5%, frente a un 23,9% de los hombres. Son ellas, las mujeres madtes, las que se hacen
cargo de manera diatia y constante y con mayor asiduidad de los cuidados (Solves Almela

Jose Antonio et al., 2016).

En este mismo estudio, se muestran algunas pinceladas de las consecuencias
principales que padece la cuidadora principal que, a la vista de los datos, son las madres. En
concreto, los datos reflejan que un 34% manifest6é que, como resultado de su dedicacion a
los cuidados, tenfa menos tiempo libre en su vida personal, un 17% consider6 que su vida
de pareja se habia resentido o sufrido alteraciones y un 12% se vio forzada a reducir su

jornada laboral (Solves Almela Jose Antonio et al., 2010).

55



En el marco del proyecto europeo INNOVCare™ se pusieron de manifiesto dos
datos esclarecedores: por un lado, el 64% de las personas que efectian el cuidado, como
cuidador/a principal, son mujeres, y pot otro, se observaba que estos cuidados requetfan

mas de 6 horas diarias para ser llevados a término (Castro Raquel, 2018).

Otra iniciativa en curso esta tratando de determinar y dimensionar el papel de las
mujeres en los cuidados de personas con enfermedades raras: en estos momentos FEDER,
en el marco de su Plan de Igualdad, ha encargado a la compafifa farmacéutica Kyowa Kirin
un estudio (2022-2024) titulado “Perspectiva de género en enfermedades raras” con el interés de
retratar la magnitud de este fenémeno en Espafia, aunque datos preliminares ya muestran
como las mujeres sufren mds retraso diagnodstico y son ellas las que sostienen los cuidados a
personas con enfermedad rara en el entorno familiar. Lo que sitda a las mujeres a una

posicién de extrema vulnerabilidad.

Posiblemente exista una correlacién entre la sobrecarga de los cuidados y los
efectos de estos sobre la salud de quien cuida. El impacto de cuidar de forma habitual a
otras personas conlleva muchos efectos colaterales sobre la salud del cuidadot/a que los
ejerce, y esta actividad es realizada de manera mayoritaria por las mujeres. Su dedicacién
produce un desgaste y un deterioro significativo de su calidad de vida. Por este motivo, las
cuidadoras informales, es decir las que no reciben compensacién econémica, son un
colectivo con especial vulnerabilidad. Siendo objetivamente éstas las que peor estado de
salud presentan, debido posiblemente a la sobrecarga fisica y emocional que genera esta
actividad (Garcia-Calvente Maria del Mar, Mateo-Rodriguez Inmaculada, y Eguiguren Ana ,
2004; Larrafiaga Isabel et al., 2008; Roger Roca M. et al., 2000).

A la vista de todo lo relatado anteriormente, las mujeres son, en esencia, el sostén
que produce y reproduce el trabajo de los cuidados en contextos de salud, pero también
cuando hay enfermedades presentes. Si hay enfermedad o un proceso de dependencia
derivado de la misma, las mujeres pasan a ocupar el rol de cuidadora principal sin importar
la relacién o el grado de parentesco que tengan, bien sean madres, hijas, hermanas o parejas

de las personas enfermas, “son ellas guienes se encargan de cuidar”.

Ademas, en relaciéon a las enfermedades raras, cuando la persona afectada es un
hijo/a la balanza de la dedicacién a los cuidados, la renuncia y la entrega, recae nuevamente

en manos de las mujeres.

15 . , .,

INNOVCare: Es un proyecto europeo coordinado entre paises de la Unién Europea, entre ellos
Espafia, con la finalidad de dar voz a las necesidades sociales y cotidianas de personas que conviven
con una enfermedad rara.
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Las mujeres cuidadoras que tienen familias con hijas e hijos menores con
necesidades especiales presentan mas riesgo de pobreza, carencias econdmicas, un
deterioro de su salud mas notable y una exposicién mayor a ser grupo vulnerable. Esta
situacién que expone a las mujeres a la precariedad, se reproduce indistintamente en paises
con altos y con bajos recursos (Ayhan Emine, 2022; Hyde Elizabeth et al, 2020;
Castellanos, 2022; Ezquerra Sandra y Fernandez Montse, 2023).

La entrega a los cuidados requeridos por un hijo/a enfermo en el entorno familiar
es predominantemente realizada por las madres. Esta responsabilidad y entrega recae en las
mujeres y ha sido ampliamente estudiada en otras enfermedades graves, incapacitantes o
raras (Bull Margaret. J., 2001; Catdinali Paola et al., 2019; Chu Shao-Yin et al., 2022;

Martinez-Marcos Mercedes y De la Cuesta-Benjumea Carmen, 2015).

A la vista de lo resaltado anteriormente, podemos evidenciar que hoy en dfa hay una
falta de conocimiento en lo relativo al trinomio enfermedades raras, cuidados y mujeres. El
trabajo que aqui se presenta trata de poner en valor y visibilizar el papel de las mujeres,
como pacientes con enfermedades raras o como cuidadoras principales de personas

afectadas, mediante el uso de la perspectiva de género y el uso de técnicas cualitativas.

Con la intencién de poder esbozar la magnitud de esta cuestion y posibilitar futuras

lineas de conocimiento, se han planteado las hipétesis y los objetivos de esta tesis.
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Hipotesis y Objetivos

Las hipétesis son las pre-ideas, suposiciones o resultados previsiblemente esperados

que construyen la teorizacion del problema de investigacion. La elaboracioén de hipétesis es

un elemento clave para el desarrollo de la investigacién cientifica.

Hipétesis general:

El género influye en el relato y en la expresion de las necesidades no cubiertas de las

personas con enfermedades raras y de sus familias.

Hipétesis especificas:

1.

Existen diferencias en las necesidades de los progenitores de pacientes con
enfermedades raras cuando el diagndstico se produce en un hijo/a menor de edad.
El proceso vivencial de ese diagnéstico es diferente en cada progenitor y esa
diferencia estd ligada al género.

El rol de proveedor principal de cuidados de hijos/as menores con enfermedades
raras recae en las mujeres de manera mayoritaria.

Concurren multiples factores que retrasan el diagnéstico de una enfermedad rara
por el alto grado de complejidad de estas enfermedades, asi como por las escasas
pruebas diagnosticas existentes actualmente que, ademas, dificultan y ralentizan la
obtencién de un tratamiento acorde a la enfermedad.

3.1) Las desigualdades de género y los sesgos androcéntricos atraviesan el proceso
diagnéstico y este conlleva un riesgo mayor para las mujeres, ralentizando y
alargando el tiempo hasta la consecuciéon de un diagndstico certero.

Es esperable que las personas con demora diagndstica, en relacion a la enfermedad
rara que padecen, presenten un mayor numero de necesidades no identificables que
las personas sin demora diagndstica. Y que el género sea un factor que influya en el

tiempo de demora.
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5. Existe una mayor predisposicion de las mujeres a la participacion en asociaciones
de pacientes y/o proyectos de investigacién. Ellas son un colectivo mds proactivo y
presentan una mayor capacidad de habilidades comunicativas para expresar y
visibilizar las necesidades no atendidas para las personas con enfermedades raras,

independiente de si su rol es de paciente o de madre.

En la presente investigacién se han determinado los siguientes objetivos:

Objetivo general:

Detectar, desde una perspectiva de género, las necesidades de las personas con

enfermedades raras y las de sus familias en la Comunitat Valenciana.

Objetivos especificos:

1. Describir la influencia del sistema sexo/género, y en patticular del rol parental, en la
recepcién, percepcién y aceptacion de un diagnéstico de enfermedad rara y mostrar si
existe una vivencia diferenciada de este momento, especificamente en el caso de las

anomalfas congénitas cardfacas.

2. Identificar las necesidades médicas, sociales y emocionales de pacientes (y de sus
familiares) con una enfermedad rara concreta, la enfermedad de Wilson, considerando la

vatiable cuidador/a principal como eje de desigualdad entre sexos.

3. Explorar y relatar el impacto de las necesidades psicosociales relacionadas con la demora

diagnéstica en las enfermedades raras y comprobar si existen diferencias ligadas al

sexo/género.
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Metodologia

3.1) Dar la voz a sus protagonistas: Paradigma cualitativo

Los inicios de la metodologia cualitativa y su uso en ciencias sociales se remontan a
la obra de uno de sus maximos precursores, Max Weber. Su paradigma de comprensién
basado en la interpretacién como herramienta fundamental para el andlisis de la realidad
social es la clave para entender el significado y la accién del sujeto, sin obviar que el

contexto lo es todo (Burgardt Ana Graciela, 2004; Farfan Rafael, 2009)

El término "cualitativo” procede del latin gualitns y engloba dos conceptos cualidad y
calidad, la investigacién cualitativa trata de identificar la naturaleza profunda de
las realidades, su estructura dindmica, aquella que da razén plena de su comportamiento y

manifestaciones (Martinez Miguel, 2014).

La metodologia cualitativa es un procedimiento cientifico que se enmarca en el
paradigma interpretativo, un modelo propio de disciplinas vinculadas a las ciencias sociales
o humanisticas, que ha revalorizado al ser humano como objeto central de analisis. Su
desarrollo produce datos descriptivos que son interpretados y contextualizados desde la
realidad multifactorial que envuelve el objeto/sujeto estudiado, el propio discurso y
lenguaje, el significado y el sentido, construyendo con ello una dimension subjetiva de la
realidad social. ILa investigacion cualitativa es holistica y su particularidad reside en observar,

escuchar y comprender (Brown Amy y Shenker Natalie, 2021).

Hay que destacar que la investigacién cualitativa es en esencia inductiva y flexible, y
el hecho de que existan hipétesis es poco frecuente. No obstante, si existen, favorecen de
manera particular el proceso de investigacién porque desempefian un rol promotor a la
hora de abordar un problema de investigacién, principalmente porque su uso favorece la
comprensién de fendmenos no cuantificables y permite acometer un analisis exhaustivo y
pertinente de la realidad observada (Malegarie Jessica y Fernandez Patricia, 2016; Sanchez
Flores Anselmo, 2019). Una sintesis de la metodologfa cualitativa se puede ver en la Figura

7.
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Figura 7
Mapa conceptual descriptivo: definicion, usos, técnicas, valides y particularidades de la metodologia cnalitativa
TV Una practica cientifica fundamentada en los
Dialéctica procedimientos interpretativos y cuyo objeto de estudio
. . . no es una mera variable sino que su interaccion directa o
SHEEERY cictamica Rigurosa S ; o :
ualitativa I | indirecta es la via para profundizar en las cualidades del
’ fenomeno que se quiere estudiar
Flexible
Inclusiva

Muestra reducida de participantes

Dinédmica ‘Ob]e\t h
Metodologia —
Cualitativa /

Varios/tipos, segun objetivo, hipotesis, sujetos
Holistica de estudio, finalidad, etc.

: : : e e Observacion participante
Permite la interaccion

Entrevistas
Técnicas Grupos de discusion
Etnografias
Historias de vida

Fuente: Elaboracién propia

En ciencias de la salud, el abordaje cualitativo responde a una ampliacién del
enfoque biomédico puro, dando paso y abriendo la mirada desde un paradigma naturalista
a un paradigma fenomenolégico, permitiendo “darle vog a los que a menndo permanecen callados,

0 los que no la tienen” (Salamanca Castro Ana Belén, 20006).

En Espafa, el uso de la metodologia cualitativa comenzé a implementarse en los
estudios de salud en los afios 90. La emergencia del enfoque biosocial y el surgimiento de la
epidemiologia social para estudios en salud esta ligado al uso de la metodologfa cualitativa,
dado que el proposito es entender la realidad desde la 6ptica de sus propios actores con la
finalidad de entender e interpretar a los propios actores o sujetos investigados (Garcfa

Gonzilez Rosatio, 2010; Pérez Andrés Cristina, 2002).



La combinacién de métodos cuantitativo y cualitativo no es un mero
posicionamiento a favor de una ciencia mas completa. Es la evidencia tangible de que
ambos métodos son complementarios, que atnan una combinacién perfecta para
dimensionar los fenémenos de una realidad social compleja (Andrea Saldarriaga Eliana,

2013).

Bajo el paraguas de la metodologia cualitativa y la perspectiva de género, tres son

los fundamentos que han dirigido el desarrollo de esta tesis:

1) Los sujetos: observar cientificamente y desde la perspectiva de género a las
personas que padecen enfermedades raras para detectar las necesidades no cubiertas en
ellas y/o en sus progenitores, en el caso de que estas enfermedades las presenten personas

menotes de edad.

2) El método: el uso de técnicas cualitativas y la perspectiva de género permite
acceder de la forma mas adecuada a los objetivos de la investigacion posibilitando abordar

con una mirada poliédrica toda la complejidad que representan.

3) El analisis: analizar el contenido del discurso permite ahondar en la multiplicidad
de factotes que intervienen en el devenir de estas enfermedades, incluyendo todos aquellos

determinantes individuales y sociales que atraviesan al sujeto de estudio.

La justificacién metodolégica y el uso de técnicas cualitativas se sustenta, en primer
lugar, en la idoneidad y versatilidad de las herramientas implementadas para acceder al
objeto de estudio, y en segundo, por la adecuacién de estas, para alcanzar los objetivos

planteados.

La metodologfa cualitativa se fundamenta en que los procedimientos comprensivos
e interpretativos permiten considerar que el objeto de estudio no es una mera variable, sino
que su interaccién directa o indirecta es la via para profundizar en las cualidades del
fenémeno que se quiere abordar, centraindose en un aspecto micro, como es el lenguaje. En
esta perspectiva de investigacion la fiabilidad de las técnicas radica en la representatividad y

en la saturacién de los discursos.

En resumen, la metodologia cualitativa en el estudio de investigacién en salud ha
sido utilizada para interpretar y construir los significados subjetivos que las personas atribuyen
a sus expetiencias cotidianas vividas (De la Cuesta Benjumea Carmen, 1997). En este

trabajo se emplea con andloga finalidad, puesto que esta metodologia representa la via de

67



acceso para la comprensiéon mas profunda de los fenémenos sociales desde la perspectiva
de sus protagonistas. En consecuencia, es necesario recoger las vivencias e interpretaciones
de los propios sujetos y, para ello, esta tesis ha utilizado dos técnicas de investigacion
fundamentales en la metodologia cualitativa: la entrevista en profundidad y el grupo de

discusion.

Es necesatio puntualizar que, debido a la incursién repentina de la COVID-19 en
marzo 2020, el disefio previsto en el proyecto “Awdlisis, determinantes e impacto de la demora
diagndstica en las enfermedades raras” *® tuvo que ser pospuesto (mis de un afio) porque la
presencialidad en los grupos de discusion no fue viable ni materialmente posible. No
obstante, la doctoranda propuso al equipo investigador del citado proyecto una adaptacién
metodolégica, (reconvirtiendo los grupos de discusién en entrevistas grupales online) que
permitiera realizar el trabajo de campo y recopilar datos, que, de otro modo, no hubieran

podido ser recogidos dadas las circunstancias y restricciones derivadas de la pandemia.

16 Hstudio enmarcado en los Proyectos de Investigacién en Salud, financiado por el Instituto de
Salud Catlos IIT (ISCIII) entidad dependiente del Ministerio de Ciencia e Innovacién en el que la
doctoranda estaba realizando trabajo de campo (y cuyos resultados dieron lugar a la publicacién del
tercer articulo).
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3.2) Disefio metodolégico

En este apartado se presenta una descripcion de la metodologfa desplegada para la

elaboracién de la presente investigacion. Con este fin, la Figura 8 indica el titulo de cada

articulo, la muestra de participantes, el perfodo de estudio y la técnica utilizada para la

recogida de informacién.

Figura 8

Descripeion sintetizada de los trabajos presentados y los elementos conectores entre los tres articulos presentados

Articulo presentado

A corazon abierto: vivencias

de madres y padres de
menores con anomalias

congénitas cardiacas

La enfermedad de Wilson:

o las diversas perspectivas
del profesional sanitario,
afectado y familiar

a Demora diagnéstica en

enfermedades raras: entre
el miedo y la resiliencia

Fuente: Elaboracién propia

Disefio
metodologia
cualitativa

Enfermedades
raras

Perspectiva
de género

Técni i en prc if y grupos de discusién

Periodo: 2012-2013
Muestra: 20 5

Técnicas: Entrevistas en profundidad y grupos de discusion
Periodo: 2015-2016
Muestra: 11 7

Técnicas: Entrevistas grupales online
Periodo: 2020-2021
Muestra: 20 5

Por los motivos anteriormente seflalados, el trabajo de campo llevado a cabo

combiné dos técnicas destacadas en metodologia cualitativa, la entrevista y los grupos de

discusién, pero, en uno de los estudios hubo que reconvertir el grupo de discusién en

entrevista grupal online.
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De esta manera, las técnicas empleadas han sido:

® Entrevista en profundidad: Es una técnica ampliamente testeada para la recogida
de informacién que se lleva a cabo de manera individual con el/la informante
escogido/a para participar. Las entrevistas se efectuaron mediante un guion de
preguntas cuidadosamente elaboradas y planificadas para recabar toda la
informacién prevista.

* Grupo de discusién: Es una reunién informal organizada por un/una
moderador/a que facilitard el desatrollo de una conversacién con un grupo
personas con intencién de captar los discursos ideolégicos y las representaciones
simbolicas acerca de un fenémeno social. Durante el desarrollo de la sesién se debe
favorecer la libertad de expresion entre las personas participantes, dado que la
interaccion grupal proporciona seguridad, espontaneidad y emergencia de opiniones
o temas. La dinamica y el numero de personas es flexible, los integrantes son
desconocidos entre si y se genera discusion entre las personas participantes.

= Entrevistas grupales online: Esta técnica (hibrida) fue desarrollada ad-hoc por
circunstancias ajenas al disefio previsto y como consecuencia de la COVID-19. Se
llevé a cabo con un guion estructurado de preguntas (Paramo-Rodriguez Lucia et

al., 2022).

Las grabaciones obtenidas en las sesiones mencionadas fueron posteriormente
transcritas de manera literal para llevar a cabo un andlisis de contenido del discurso. Este

analisis se realizé a través de la herramienta de software ATLAS.ti®.

En los anexos se pueden encontrar los guiones de las entrevistas y de los grupos
llevados a cabo para la realizacion del trabajo de campo. Hay que destacar que, durante la
aplicacién de estas técnicas, todas las personas participaron de manera voluntaria y sin
gratificacién econémica. Toda la informacién recabada fue grabada z situ en el momento

de realizacién de la técnica por diferentes dispositivos en formato digital y analégico.

Todas las personas participantes/informantes dieron su consentimiento informado
a la participaciéon y aceptaron que los datos de su intervencién fueran analizados tras
anonimizacién. Es de resaltar, ademds, que los tres proyectos de investigaciéon que han
dado como resultado la redaccién y publicacién de los tres articulos fueron presentados, en
diversas fechas, para la valoracion del Comité de Etica de la Investigacién del Centro
Superior de Investigacion en Salud Publica y de la Direccién General de Salud Publica, y

obtuvieron un dictamen favorable (ver Anexo 7.1.).
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A continuacién, se presenta un breve resumen de cada uno de los articulos que

componen esta tesis.

Articulo 1

A corazén abierto: vivencias de madres y padres de menores con anomalias

congénitas cardiacas

Disefio: Estudio cualitativo con perspectiva de género

Objetivo: Describir la influencia del sistema sexo/género, y en patticular del rol parental,
en la recepcion, percepcidn y aceptacion de un diagnéstico de enfermedad rara y mostrar si
existe una vivencia diferenciada de este momento, especificamente en el caso de las

anomalias congénitas cardfacas*
Ambito geografico: Comunitat Valenciana
Periodo de estudio: Durante 2012-2013

Participantes: mediante muestreo intencionado se seleccionaron profesionales de perfil
socio sanitario y madres y padres con hijos e hijas diagnosticados de anomalfa congénita

cardiaca vivos en ese momento y menotes de edad (n=25)

Método: Se llevaron a cabo 4 grupos de discusion y 4 entrevistas en profundidad. Las
personas participantes fueron personal sanitario y madres y padres residentes en la

Comunitat Valenciana con hijos/as afectados con anomalias congénitas cardiacas

Tipo de analisis: Analisis de contenido del discutrso

* Anomalia congénita cardiaca: son el subgrupo de anomalias congénitas mas frecuente. Se
identifico una prevalencia global de los defectos cardiacos congénitos de 88,2 por 10.000
nacimientos (IC95%: 85,9-90,5) en el periodo 2007-2020, segtn los datos del registro Poblacional
de Anomalias Congénitas de la Comunitat Valenciana. Datos extraidos a partir del Informe Anomalias

Congénitas en la Comunitat 1 alenciana, 2007-2020.
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Articulo 2

La enfermedad de Wilson: las diversas perspectivas del profesional sanitario,

afectado y familiar

Disefio: Estudio observacional con metodologia cualitativa orientada a la intervencion

Objetivo: Identificar las necesidades médicas, sociales y emocionales de pacientes, y de
familiares, con una enfermedad rara concreta, la Enfermedad de Wilson*, considerando la

variable cuidador/a principal como eje de desigualdad entre sexos

Ambito geografico: Comunitat Valenciana

Periodo de estudio: Durante los afios 2015-2016

Participantes: profesionales, pacientes (mujeres y hombres) y madres y padres (n=18)

Método: Se realizaron 5 entrevistas a profesionales (multidisciplinares) en el tratamiento y
diagnéstico en contacto directo de pacientes con la enfermedad de Wilson, y 2 grupos de

discusion, uno con pacientes adultos y otro con familiares de pacientes

Tipo de analisis: Analisis de contenido del discurso instrumentado con el programa

ATLAS.H ®.

* Enfermedad de Wilson: es un trastorno metabdlico raro que se produce en personas que
presentan una alteracién en el gen ATP7B produciendo alteraciones para la expulsién del cobre
acumulado en el organismo. Esta alteraciéon provoca acumulacién de cobre téxico en diferentes
6rganos (higado, cérnea, sistema central), causando maltiples alteraciones, principalmente hepaticas,

neuroldgicas y psiquidtricas en la persona enferma (Moreno-Marro Sandra et al., 2021).
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Articulo 3

Demora diagnéstica en enfermedades raras: entre el miedo y la resiliencia

Diseiio: Estudio observacional transversal

Objetivo: Explorar y relatar el impacto de las necesidades psicosociales relacionadas con la
demora diagnostica en las enfermedades raras y comprobar si existen diferencias ligadas al

sexo/género.

Ambito geografico: Comunitat Valenciana

Periodo de estudio: Durante los afios 2019, 2020 y 2021
Método: Dos fases: cuantitativa y cualitativa

- Durante la fase cualitativa se produjo a nivel mundial la pandemia COVID-19 que
obligb a reformular el disefio, pasando de grupos de discusion presenciales a entrevistas

grupales online, se realizaron 5 grupos con participantes de diferente perfil.
1) personas con enfermedad rara y con demora diagnéstica = 1 afio (n=11)
2) personas con enfermedad rara y con diagnostico < 1 afio (n=14)

Dentro de cada grupo se estudiaron dos subtipos: por un lado, pacientes (hombres y
mujeres con alguna de enfermedad rara diagnosticada) y, por otro lado, madres y padres de

menores afectados por una enfermedad rara.

Tipo de analisis: Analisis de contenido del discurso organizado con ATLAS.ti ®
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Resultados: Presentacion de trabajos

4.1) Articulo 1
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RESUMEN

Objetivo: Explorar con perspectiva de género las vivencias de madres y padres en los primeros momentos
tras el diagnéstico de una anomalia congénita cardiaca en un/una hijo/a, integrando la visién de personal
sanitario que atiende a estos/as menores y a sus familiares.
Método: Estudio de disefio cualitativo. Se realizaron cuatro entrevistas en profundidad a personal sani-
tario y cuatro grupos de discusién con madres y padres residentes en la Comunitat Valenciana. Los
participantes se seleccionaron mediante muestreo intencionado. El analisis del discurso se triangul6 entre
ambas técnicas y entre investigadores, y se verificaron los resultados con madres, padres y profesionales
sanitarios.
Resultados: Existen diferencias entre madres y padres en la manera de expresar emocionalmente y
afrontar el diagnéstico de una enfermedad grave en un/una hijo/a. Sin embargo, ambos progenitores
manifiestan la necesidad de disponer de apoyo psicolégico formal, y valoran positivamente el apoyo
informal de otros/as padres/madres con vivencias similares.
Conclusiones: La vivencia de la enfermedad en un/una hijo/a es diferente para madres y padres. Desde
los servicios de salud deberia prestarse atencion al bienestar psicolégico de las familias, incorporando los
grupos de apoyo entre iguales y las asociaciones de pacientes como activos en salud.

© 2015 SESPAS. Publicado por Elsevier Espafia, S.L.U. Todos los derechos reservados.

An open heart: experiences of the parents of children with congenital heart
disease

ABSTRACT

Objective: To explore, from a gender perspective, the experiences of mothers and fathers of children with
congenital heart disease at the time of diagnosis, including the opinions of medical staff taking care of
these children and their families.
Methods: Qualitative research. Four individual interviews with medical staff and four focus groups with
mothers and fathers living in Valencia Region (Spain) were carried out. Participants were selected by
purposive sampling. The discourse analysis was triangulated between techniques and researchers and
the results were verified with mothers, fathers and medical staff.
Results: Mothers and fathers differed in the way they expressed their emotions and in how they accepted
the diagnosis of a seriousillness in their child. However, both parents expressed the need for psychological
support and highly appreciated the informal support from other parents with similar experiences.
Conclusions: The experience of the disease in a child is experienced differently by mothers and fathers.
Health servies should pay attention to the psychological well-being of families, by including peer support
groups and patient associations, which can play an important role as health assets.

© 2015 SESPAS. Published by Elsevier Espafia, S.L.U. All rights reserved.
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Introduccién

Las anomalias congénitas cardiacas son el subgrupo de anoma-
lias congénitas mas habitual. En Europa representan un tercio de
las malformaciones diagnosticadas en la etapa prenatal o infantil'.
Enel periodo 2007-2011, la prevalencia en la Comunitat Valenciana
fue de 86,46 por 10.000 nacimientos?.

Estas enfermedades conllevan una notable repercusién en la
calidad de vida de los/las afectados/as y de sus familiares®. Su
diagnéstico, durante la gestacion o tras el nacimiento, supone un
fuerte impacto para los progenitores, que pasan de la felicidad a
una situacién dolorosa y de incertidumbre®, que en ocasiones con-
duce a una transicién desde la frustracién a la ansiedad e incluso a
la depresién®®. En los casos mas graves, el tratamiento implica la
intervencién quirirgica, la atencién en cuidados intensivos y estan-
cias hospitalarias prolongadas, lo que provoca niveles elevados de
estrés en los progenitores’:8, desorganizacién en la esfera afectiva
y alteracion del funcionamiento familiar®'°.

En nuestro entorno, la familia es el principal proveedor de
cuidados informales, que generalmente recaen en las mujeres'!,
mientras que los hombres siguen ocupando posiciones subsidiaras.
El desempefio de esta labor supone una sobrecarga para las mujeres
que afecta a su salud y calidad de vida, con elevados costes fisicos,
psicolégicos, econémicos, sociales y espirituales'213. La atencién y
los cuidados del/de la hijo/a enfermo/a dificultan la conciliacién de
la vida laboral y familiar, y determinan, en ocasiones, la pérdida o
el abandono del trabajo, habitualmente de la madre, y la aparicién
de problemas econémicos'41°,

Algunas de las transformaciones sociales de las tGltimas décadas,
como la incorporacién de la mujer al mercado laboral, el des-
censo de la natalidad y la evolucién del modelo de familia, han
modificado el modelo convencional de paternidad'®. Los «nuevos
padres»'” estan comenzando a involucrarse en el cuidado de sus
hijos/as, implicindose en las esferas educativa, afectiva y emo-
cional, compartiendo con sus parejas un entorno familiar mas
igualitario y abandonando los estereotipos duales de hombre pro-
ductivo y mujer reproductiva's.

La mayoria de las investigaciones han estudiado las necesida-
des de las familias con hijos/as con enfermedades graves o crénicas
abordando una perspectiva unilateral, la visién clinica del per-
sonal sanitario o la visién familiar considerando exclusivamente
la mirada de las mujeres como cuidadoras principales'?2°, Sin
embargo, las necesidades y demandas de los hombres ante estas
circunstancias son un tema poco estudiado.

Existe escasa literatura?! que combine investigacién sanitaria
con metodologia cualitativa y con perspectiva de género. Actual-
mente este enfoque estd adquiriendo una importancia incipiente
como herramienta holistica para la medicién de la satisfaccién y
las necesidades de las personas usuarias de los servicios de salud?2.
Por ello, el objetivo de este trabajo es explorar las vivencias y las
necesidades de madres y padres en los primeros momentos tras el
diagnéstico de una anomalia congénita cardiaca en un/una hijo/a,
integrando la vision del personal sanitario que atiende a estos/as
menores afectados/as y a sus familiares.

Método

Se ha realizado un estudio con metodologia cualitativa,
aplicando la perspectiva de género, mediante entrevistas en pro-
fundidad a profesionales sanitarios y grupos de discusién de madres
y padres. La metodologia cualitativa es especialmente (til para
comprender un fenémeno desde la mirada de los/las propios/as
implicados/as, explorando sus creencias, expectativas, sentimien-
tos y explicando el porqué de los comportamientos y actitudes. La
perspectiva de género permite observar situaciones desiguales y

Tabla 1
Variables sociodemogréficas de madres y padres participantes en los grupos de
discusion

Mujeres Hombres Total
15 5 20

Edad

<34 afios 5 1 6

35-40 afios 7 2 9

>41 afos 3 2 5}
Nivel de estudios

Estudios primarios 2 2

Formaci6n profesional 6 2 8

Estudios universitarios 7 2 9

Desconocido 1 1
Situacion laboral

Desempleo 2 1 3

Trabaja 10 4 14

Cuidado del hogar 3 3
Residencia

Valencia 6 3

Otros municipios 9 2 11
Vive en pareja

Si 13 5 18

No 2 2
Momento del diagnéstico

Prenatal 3 2 5

En el momento del nacimiento 7 1 8

Durante el primer afio de vida 5 2 7

Edad actual del/de la menor con anomalia congénita cardiaca

1-3 afios 9 4 13
4-7 aiios 4 1 5
>8 afios 2 2

necesidades diferentes asociadas a los roles tradicionales, en rela-
cién a los cuidados y la atencién a los/las menores.

Se hicieron cuatro entrevistas a profesionales sanitarias, todas
mujeres, con distintos perfiles (pediatra, neonatéloga, trabajadora
social y psicéloga), que atienden habitualmente a menores con
estas patologias. La seleccion de la primera informante fue inten-
cionada por factibilidad de contacto y por la riqueza discursiva que
podia aportar como experta en su especialidad. Esta informante
facilit6 el contacto con las otras profesionales.

Como criterio de inclusién para participar en los grupos de
discusion se requirié ser residente en la Comunitat Valenciana y
tener un/una hijo/a con alguna anomalia congénita cardiaca. Se
descartaron como posibles participantes las familias con meno-
res fallecidos/as por esta causa, personas inmigrantes que no
entendieran bien el espafiol, familias con menores que presen-
taran enfermedades clinicamente mas graves que la cardiopatia
y aquellas con hijos/as recién diagnosticados/as o a la espera de
intervencion.

La captacion de participantes para los grupos se realiz6 de forma
simultanea, a través de tres vias: profesionales de atencién prima-
ria, contacto con asociaciéon de pacientes y difusién por un grupo
privado en una red social (Facebook). Se elaboré una hoja infor-
mativa con los detalles del estudio, la institucién responsable y los
datos de contacto, en la que se invitaba a participar tanto a hombres
como a mujeres. Por tiltimo, como via complementaria de captaciéon
se utiliz6 el efecto «bola de nieve» entre los/las integrantes de los
grupos iniciales.

Los/las participantes se seleccionaron mediante muestreo
intencionado, teniendo en cuenta las variables sexo, edad, munici-
pio de residenciay momento del diagnéstico. Se establecié contacto
con un total de 45 personas, de las cuales finalmente 20 accedieron
a participar en los grupos. Se realizaron tres grupos de discusién
de madres y uno de padres. Cada grupo estuvo formado por tres a
siete personas. En la tabla 1 se muestra la distribucién de los/las
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Tabla 2
Guidn de preguntas utilizado para modular los grupos de discusién

Tabla 3
Verbatims extraidos de las entrevistas y de los grupos de discusion

Bloque 1: Satisfaccion con la atencion sanitaria
1.1 ¢Qué tipo de informacién os hubiera gustado que os dieran?
- ¢Sobre la enfermedad?
- ¢Sobre las opciones de tratamiento?
- ¢Sobre las posibilidades de supervivencia?
1.2 ¢Cémo valorariais la actitud del personal sanitario? ¢Recibisteis apoyo?
1.3 ¢Cémo vivié vuestra pareja esa situacion?
1.4 /Qué pensdis que os habria ayudado en ese momento?

Bloque 2: Repercusion de la enfermedad en la familia
2.1 ;Como os organizasteis para poder estar con vuestro/a hijo/a durante su
estancia en el hospital?
2.2 ;Yrespectoa...?
- Cuidado de otros/as hijos/as.
- Lavida en pareja.
- La relacién con otros miembros de la familia.
- El trabajo fuera del hogar.
2.3 ¢Cémo vivié vuestra pareja esa situacion?
2.4 ¢/Quién os ayudé mds en esos momentos?

Bloque 3: Identificacion de necesidades no atendidas
3.1 ¢Recibisteis apoyo emocional? ;De quién? ;Lo hubieras necesitado ti? ;Y tu
pareja?
3.2 ¢Quién se encarga de los cuidados de vuestro/a hijo/a la mayor parte del
tiempo? ¢Necesita algiin cuidado especial?
3.3 ¢Como ha vivido vuestra pareja todas estas etapas en la vida de vuestro hijo/a?
3.4 ¢Tenéis contacto con asociaciones o fundaciones? ;Y con otros padres/madres
en la misma situacion? ¢ Por qué es importante el contacto con estas entidades?
3.5 ¢Qué cosas pensdis que se deberian cambiar en la hospitalizacién de un/una
nifio/a con una cardiopatia?
3.6 /Qué cosas pensdis que pueden ayudar a mejorar la vida de vuestros hijos/as?
¢Y la vuestra?

integrantes en los grupos de discusidon segin las caracteristicas
sociodemograficas, el momento del diagnéstico de la anomalia con-
génita cardiaca y la edad actual del/de la menor afectado/a.

En primer lugar se realizaron las entrevistas en profundidad,
paraindagar sobre laimportanciay el peso que suponen las anoma-
lias congénitas cardiacas para el sistema sanitario y las necesidades
detectadas en las familias por las profesionales.

El andlisis preliminar de las entrevistas aport6 contenidos al
guién elaborado para modular los grupos de discusién. Se abor-
daron los siguientes temas: satisfaccion con la atencién sanitaria,
repercusion de la enfermedad en la familia e identificacion de nece-
sidades no atendidas (tabla 2).

Las entrevistas se realizaron en el entorno laboral de las profe-
sionales, y los grupos de discusién se hicieron en salas de reuniones
cedidas por la Universidad de Valencia; ambas técnicas con una
duraciéon media de 60-90 minutos. Todas las personas aceptaron
por escrito participar mediante consentimiento informado.

El contenido de las entrevistas se recogi6 en formato audio y los
grupos fueron grabados en audio y video, con el consentimiento de
las personas participantes. Para el andlisis de datos se llev6 a cabo
una transcripcion literal en ambas técnicas para realizar posterior-
mente un andlisis del discurso, y se visionaron las grabaciones para
tomar notas sobre el lenguaje no verbal de las personas participan-
tes, de manera que estas aportaciones se afiadieron al andlisis. Para
garantizar el anonimato se asigné un cédigo alfanumérico a cada
participante, lo que permitié hacer un seguimiento ordenado del
discurso.

Se identificaron categorias y subcategorias emergentes, ana-
lizando interrelaciones entre ellas. Tres personas del equipo
investigador trabajaron de manera individual los textos y triangu-
laron los resultados entre ambas técnicas y con el resto del equipo
investigador. Los resultados preliminares fueron presentados a
familiares y profesionales sanitarios en dos sesiones presenciales,
recibiendo feedback y aportaciones.

Comunicacion entre profesionales y familias
1. «A mi la informacién que me dieron fue: “Tranquila sefiora, que su hijo va
a estar bien cuidado (...) tiene una cardiopatia que es un defecto del
corazén”. Me lo explicaron asi. .. Vagamente. Y te lo explican, te ponen un
dibujito, te lo cuentan como si. .. jTe lo cuentan como si estuvieras tonta!
Pero con sus palabras. Te estan diciendo: jEstenosis! jComunicacién
intraventricular! jY td no te enteras de nada!» (Madre, G3)
2. «Es que cada médico te da una informacién, jte dan informaci6n dispersa!
Pero lo que yo quiero decir es que a los médicos les faltan habilidades
sociales. Les deberfan dar cursos de formacion para poder manejar la
informacién, cémo darla a las madres.» (Madre, G2)
3. «Nos trataron muy bien, nos llevaron a un despacho, nos explicaron, nos
hicieron el croquis, esto es lo que le pasa, esto es lo que no le pasa y. .. muy
bien. {Yo es que supercontento! No puedo decir cosas malas.» (Padre, G4)
4. «Tengo el habito de treinta y muchos afios. . . No existe protocolo, no. Cada
uno informamos con nuestra costumbre de informar a los padres. Es que no
hay protocolo especifico, no existe.» (Profesional, E1)
5. «Es una cosa muy autodidacta, que tenemos que ir haciendo los médicos
porque ademas es algo que ni siquiera en la carrera a ti te hayan preparado,
sino que ya después dentro de tu propia experiencia. Y algo de si has tenido
la oportunidad de hacer algin curso de. .. mas dedicado a comunicacién,
pues te han podido ensefiar algo mas, pero vamos, que no.» (Profesional, E2)
6. «jComo no te enteras de nada, pues entonces vamos a Internet! Mi caso
ilnternet! Entonces ya era como. .. Bueno, jtraedme un cuchillo que me
suicide!» (Madre, G2)

Impacto emocional en madres y padres
7. «Y el sentimiento de culpa ese siempre. . .jY de repente estaba
“embaraza”! jY de repente tenia una estenosis! |Y de repente...! jY de
repente. . .» (Madre, G3)
8. «Me decian: “No, bueno, ti no te preocupes, es una cardiopatia, esto tiene
solucién, las hay mas graves y las hay mds leves”. jYaaaa! jPero es que esta
es mia!» (Madre, G2)
9. «jYo no conocia ningtn caso! Te viene de lo que te he dicho, de tortazo, de
ipam, pam! La mujer si que se derrumba antes, yo al menos estaba como
que. .. bueno. .. Tampoco creo que sea para tanto!» (Padre, G4)
10. «jO la operamos o se muere! Y dices: ;Cémo? ;Cémo? jEsto no estaba en
el guién! jEsto no venia! Y ahi realmente ya ves la operacion, es cuando
realmente yo si me hundi. Hasta entonces no, pero porque estaba un poco
como. .. no sé...» (Padre, G4)
11. «Es una situacién muy, muy complicada, para los padres. jEs una
sensacion de shock absoluto! Y de “desrealizacién”, y de jesto no me lo
puedo creer! jEsto no me puede estar pasando a mil. Porque hay gente que
incluso te encuentras que ni siquiera pensaban que esto le pudiera pasar a
ningin bebé.» (Profesional, E2)
12. «La intervencién con las mamads es mas a nivel de depresion y los papas
tienen mas dificultad para expresar dolor y mas facilidad para expresar
rabia. A las mamas les suele pasar lo contrario, tienen mds facilidad para
expresar dolor y menos facilidad para expresar enfado. Es posible que sea
algo asociado no sé si a los roles de género.» (Profesional, E3)

Resultados

Los resultados se han organizado en tres categorias: comunica-
cién entre profesionales y familias en el momento del diagnéstico,
impacto emocional de madres y padres, e importancia del apoyo
formal e informal.

En la tabla 3 se presenta con citas textuales (verbatims) la
informacién recogida, mostrando la visiéon de madres, padres y
profesionales.

Comunicacion entre profesionales y familias

Las familias reciben el diagnéstico de la cardiopatia congénita de
su hijo/a como un momento crucial en sus vidas, con una gran carga
emocional y un desconocimiento completo de la enfermedad. Los
progenitores se enfrentan a una toma de decisiones en un entorno
de incertidumbre, estrés y angustia, y demandan informacién sobre
el prondstico de la enfermedad y la calidad de vida de su hijo/a, en
términos reales y comprensibles.

Las mujeres consideran que la informacién aportada por los
sanitarios es escasa y mal transmitida (tabla 3, 1), y la empatia y
la manera de comunicar son especialmente importantes para ellas
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(tabla 3, 2). Los hombres consideran que la comunicacion es ade-
cuadaen formay contenido (tabla 3, 3). El personal sanitario afronta
esta situacion segtin su experiencia(tabla 3,4)y reconocen la caren-
cia de formacion especifica en habilidades de comunicacién (tabla
3, 5). En su relacién con la familia surgen actitudes paternalistas
y no un verdadero didlogo que, teniendo en cuenta los valores y
necesidades de la familia, facilite la toma de decisiones informada.

Las dificultades de comunicacién percibidas por las familias,
en especial por las madres, deriva en la bisqueda de fuentes de
informacion alternativas, fundamentalmente a través de las nue-
vas tecnologias, no siempre de calidad contrastada, que generan
mayor desinformacién y angustia (tabla 3, 6).

Impacto emocional en madres y padres

En los primeros momentos, tras recibir la noticia surgen diversos
sentimientos que van desde la incredulidad hasta la desesperanza.
Las madres exteriorizan sus miedos, expresando sus sentimientos
de angustia ante a un futuro incierto, el miedo frente a la pérdida
del/de la hijo/a e incluso se plantean una posible culpabilidad atri-
buible a su estilo de vida en el embarazo (tabla 3, 7); ellas son mas
expresivas y remarcan el vinculo emocional con su hijo/a (tabla 3,
8).

Frente a los temores de las madres, que se centran en el riesgo
vital inmediato del/de la hijo/a, los padres adoptan una actitud
diferente. Ellos viven la situacién inicialmente con cierta distancia
y dirigen sus preocupaciones hacia un futuro mas lejano. Asi, en
un primer momento se acentdan los roles tradicionales (tabla 3,
9), asumiendo el padre el papel de elemento fuerte de la pareja
y la madre el de cuidadora principal. Sin embargo, la actitud
paterna cambiard hacia una mayor implicacién en el momento de
la intervencién quirtrgica o de las practicas con pruebas invasivas
(tabla 3, 10).

Los profesionales son conscientes del shock emocional que sufre
lafamilia ante esta noticia (tabla 3, 11). El personal sanitario percibe
diferencias de género, asociadas a estereotipos tradicionales, entre
madres y padres a la hora de expresar los sentimientos (tabla 3, 12).

La importancia del apoyo formal e informal

La necesidad de disponer de un recurso de atencién y apoyo es
una demanda que hacen madres y padres por igual, y es reconocida
por los profesionales sanitarios:

«jApoyo! jApoyo! Que hubiera venido alguien y me hubiera
consolado un poco, no sé. Que me hubiera dicho, mira. .. u otra
madre que hubiera pasado por lo mismo.» (Madre, G1)

«El problema es que la gente que no tiene ese problema, jno
tiene ni idea! jNo saben! jNo se pueden llegar a imaginar!
Los recursos que supone, el esfuerzo que supone, los proble-
mas especiales que genera. Lo que supone a nivel emocional, a
nivel de sufrimiento, a nivel de pareja, a nivel de los otros hijos,
ino pueden ni imagindrselo! Entonces necesitas gente que te
entienda.» (Profesional, E3)

Ambos progenitores sefialan una carencia de atencién al bie-
nestar psicolégico de las familias desde los servicios de salud. El
sentimiento de soledad esta presente en madres y padres, y ambos
valoran muy positivamente el apoyo informal entre iguales, otras
familias que hayan pasado por la misma situacién, como un pilar
estratégico de ayuda para compartir, afrontar y asumir esta expe-
riencia:

«Es que no piensas que es una cosa que te pase a ti, y hasta que
no te pasa. .. dices... es cosa que les pasa a los demas ¢no? Es
como cuando ves la tele y ves casos de los demas y dices, esto
a mi no me va pasar porque son cosas que pasan a los demas.»
(Madre, G1)

«Lo que estamos haciendo hoy me alivia un montén. A mime ali-
via, por lo menos, hablar con gente que tiene el mismo lenguaje,
o el mismo idioma que td, y que tiene. . . Ami por lo menos. .. Yo
veo que eso es superimportante, es una terapia superpositiva,
desde luego.» (Padre, G4)

«Me lo he buscado yo. Ha sido por Internet, di con una asociacion,
de ahi hice una amiga, esta me da mucha informacién, yo no
sabia practicamente nada, ellas me explicaron un poco lo que
iba a pasar. Yo ya iba un poco concienciada, un poco. Lo iba
a pasar mal, mas o menos me habian dicho pues “pasara por
neonatos, luego pasara por tal, luego. ..”.» (Madre, G1)

«Yo he tenido contacto con dos parejas mads, dos parejas que
tienen nifios y nuestro contacto es un grupo de WhatsApp en
el que estamos los tres hombres, y nos mandamos mensajes. Lo
que quiero es, si puedo ayudar a alguien y puedo echar un cable
a alguien con contarle mi experiencia, mejor.» (Padre, G4).

Los profesionales sanitarios son conscientes del aislamiento que
sufren estas familias y de la necesidad de contacto con iguales.
Manifiestan un conocimiento general sobre el papel y la funcién
social que tienen las asociaciones de pacientes, pero desconocen
las existentes para esta enfermedad. La informacién sobre estas
entidades no esta integrada como un recurso a ofrecer a las familias:

«Para conseguir mds cosas hay que hacer el problema visible,
que haya un reconocimiento; ademas, unificar las cosas que se
puedan necesitar para asi poderlo demandar.» (Profesional, E2)

«Si, si, he escuchado, estoy segura. No te sé decir ni cuales ni
cémo, pero estoy segura porque hay de todo, te impresionaria
la cantidad de asociaciones de todo lo que puede llegar a haber.»
(Profesional, E1).

Discusion

Los resultados de este trabajo permiten mostrar que madres
y padres manifiestan experiencias y vivencias diferentes ante el
diagnéstico de una enfermedad grave en un/una hijo/a. Ambos
expresan la necesidad de atencién a la esfera emocional, y el
apoyo entre iguales adquiere un papel destacado para afrontar
esta situacion. Cabe sefialar el diferente papel que desempeifian
ambos progenitores en lo referente al cuidado y la atencién de sus
hijos/as.

Las familias necesitan sentirse escuchadas, acompaiiadas emo-
cionalmente y coparticipes, junto al personal sanitario, en la
atencion a su hijo/a. Es especialmente importante para las madres
recibir esta informacién con calidez humana y empatia. Las difi-
cultades de comunicacién entre médico y paciente?® ya han sido
descritas; algunos profesionales adoptan actitudes paternalistas?4,
obstaculizando la recepcién y el entendimiento de la informacién
diagnéstica que se da alas familias. Otros autores?> han evidenciado
la discrepancia existente entre la informacién proporcionada por
los cardiélogos y la que los progenitores desean recibir, en especial
en cuestiones relacionadas con la calidad de vida del/de la menory
las necesidades futuras de atencién.

La expresion emocional presenta diferencias de género, ligadas
a creencias y representaciones de cdmo se espera que se CoOmpor-
ten los hombres y las mujeres. Las diferencias encontradas, tanto
en el momento de afrontar el diagnéstico como a la hora de expre-
sar emociones, podrian estar asociadas a roles y estereotipos de
género convencionales: mujer cuidadora principal y hombre emo-
cionalmente fuerte®®. Esta dicotomia es favorecida por el modelo
tradicional de atencién sanitaria al proceso de nacimientoy crianza,
que tiende a invisibilizar a los hombres, relegandolos a un papel
secundario de acompafiamiento, sin atender a sus necesidades y
demandas?’.
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Por otra parte, algunas investigaciones muestran un nivel de
estrés y una tendencia a la depresién mayor en las madres que en
los padres?®, como expresién del impacto negativo que sobre la
salud de las mujeres supone la distribucién desigual en el cuidado
del/de la hijo/a.

Las necesidades y demandas de los hombres ante estas circuns-
tancias son un tema poco explorado, pues la mayoria de los estudios
ofrecen una visién parcial del problema?223. En este trabajo, la
inclusién de la mirada «del padre» ha revelado una necesidad
comdn: los hombres también demandan apoyo formal (atencién
psicolégica) e informal (grupos de iguales) para afrontar la enfer-
medad de sus hijos/as. Estos padres son una muestra del proceso de
transicién en los roles de género que comporta un nuevo modelo
de paternidad2®-3°, Otros estudios ya indican la importancia psico-
funcional de los grupos de pares®! como elemento basico de apoyo
en los primeros momentos del diagnéstico, pero también para fases
posteriores del desarrollo del/de la nifio/a. Ademads, constituyen un
elemento mediador entre el personal sanitario y las familias.

Una de las limitaciones de este trabajo es la baja representacion
masculina; estudios similares constatan las dificultades de partici-
pacién de los hombres3233. Dada la metodologia utilizada, aunque
no pueden extrapolarse los resultados si permiten aproximarse a
las necesidades y demandas de unos padres con unas caracteristicas
definidas y un mayor grado de implicacién en la crianza.

Este articulo se ha centrado en estudiar las diferencias de género
en las vivencias y necesidades de las familias en los primeros
momentos tras el diagnéstico de una anomalia congénita car-
diaca en un/una hijo/a, dejando otras areas por explorar, como la
adaptacion de la dindmica familiar tras el alta hospitalaria o las
dificultades en la conciliacién de la vida familiar y laboral. Tam-
bién seria interesante contemplar la influencia de otros ejes de
desigualdad (situacién econémica familiar®4, distancia a centros
hospitalarios. . .) de cara a futuras investigaciones.

La vivencia de una enfermedad grave en un/una hijo/a es
diferente para madres y padres, aunque ambos coinciden en la
necesidad de recibir apoyo formal e informal desde el sistema sani-
tario. Incluir la mirada masculina permite mostrar cémo se esta
produciendo en nuestra sociedad una transformacién en el modelo
de paternidad. Los profesionales sanitarios deberian contemplar
como un activo en salud la importancia capital que tienen los gru-
posde paresy las asociaciones de pacientes, y promover su contacto
y difusion a estas familias, desmitificando roles de género.

¢Qué se sabe sobre el tema?

La metodologia cualitativa con perspectiva de género per-
mite visibilizar las diferencias entre mujeres y hombres ante
una misma circunstancia. Las necesidades psicosociales de
familias con hijos/as con anomalias congénitas cardiacas son
multiples y afectan a diferentes entornos (sanitarios, educati-
vos, sociales. . .).

¢Qué anade el estudio realizado a la literatura?

La inclusion de la mirada masculina pone de relieve la tran-
sicion en los roles de género tradicionales y su impacto en
el modelo de paternidad. Visibilizar las demandas de madres
y padres con hijos/as con enfermedades graves abre la via
para que los servicios de salud contemplen el apoyo formal e
informal como un recurso mas dentro del servicio asistencial.
Ofrecer este recurso a madres y padres con hijos/as con ano-
malias congénitas cardiacas ayudara a estas familias a asumir
este acontecimiento vital.
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RESUMEN

Fundamentos: La Enfermedad de Wilson (EWJ es
una patologia rara congénita y hereditaria que se produce
por acumulacion de cobre en’el organismo, degeneracion
cronica hepatica, neurolégica o lenticular. En ocasiones
es incapacitante por lo que influye en la calidad de vida
de afectados y familiares. El objetivo de este trabajo fue
identificar las necesidades médicas, sociales y emociona-
les de pacientes y familiares.

Meétodos: Con metodologia cualitativa se realizaron
en la Comunitat Valenciana (CV), en 2015-2016, 5 entre-
vistas a profesionales sanitarios y 2 grupos de discusion,
uno con familiares y otro con afectados. Se elabord un
guidn estructurado en: diagndstico, tratamiento, atencién
sanitaria y calidad de vida. La informacion se recogio en
audio/video, previa autorizacion y se transcribio literal-
mente. Se realizé un analisis del discurso (profesionales
vs. familiares/afectados) determinando necesidades y de-
mandas concretas.

Resultados: Los profesionales se mostraron emocio-
nalmente distantes de las necesidades emocionales de
afectados y familiares y consideraron necesario disponer
de mayor informacion para facilitar el diagnéstico pre-
coz. Las familias expresaron preocupacion sobre la ad-
herencia al tratamiento, especialmente en adolescentes,
y confusion sobre la importancia de seguir una dieta baja
en cobre. Los afectados reconocieron tener dudas sobre
la funcionalidad de la medicacion. Los afectados neuro-
logicamente se sintieron estigmatizados por las secuelas
fisicas de la enfermedad.

Conclusiones: Los sanitarios consideran que tener
un mayor conocimiento sobre esta enfermedad facilitaria
una deteccion precoz. Familiares y afectados necesitan
indicaciones claras y especificadas sobre las pautas de
administracion del tratamiento y sobre los alimentos que
deben excluir de la dieta.

Palabras clave: Enfermedad de Wilson, Enfermedad
rara, Estudio cualitativo, Diagnostico precoz, Grupos de
discusion, Entrevistas.
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ABSTRACT

Wilson disease: The look of medical
staff, patients and family members

Background: Wilson disease (WD) is a rare congeni-
tal disease that causes hepatic, neurological or lenticular
degeneration due to the accumulation of copper. Some-
times it is incapacitating with implications in the quality
of life of those affected and their families. The objective
of this work was to identify the needs of medical staff
and the social and emotional needs of patients with WD
and their families.

Methods: A qualitative research was developed in the
Valencian Region during 2015-2016, five interviews with
medical staff and two focus groups were made, one with
family members and another with patients using a script
divided into: diagnosis, treatment, health care and quality
of life. The information was collected in audio/video and
transcribed. An analysis of discourse (professional vs fa-
mily/affected) determining needs was made.

Results: Medical staff felt away from the emotional
needs of families and patients and need more informa-
tion in order to facilitate an early diagnosis. Families ex-
pressed difficulties regarding the treatment’s adherence,
especially when those patients are teenagers who have
doubts about the cooper-free diet. Patients had problems
with the treatment’s instructions. Also, those with neu-
rological problems felt stigmatised by the physical con-
sequences.

Conclusions: Medical staff need more knowledge
about this pathology. Better educational training for them
would facilitate the diagnosis. Families and patients need
more information about the guidelines for the treatment’s
administration and foods that should be excluded from
the diet. The correct administration of the treatment will
allow those affected to improve their quality of life with
a total or partial recovery of their symptoms.

Key words: Wilson disease, Rare disease, Research
qualitative, Early diagnosis, Focus group, Interview.
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INTRODUCCION

La Enfermedad de Wilson (EW) es una en-
fermedad rara congénita®”, de tipo heredita-
rio que produce afectacion y/o degeneracion
hepatica, neurologica y lenticular®. El gen
anomalo identificado para esta enfermedad
es el ATP7B, situado en el Cromosoma 13y
responsable de regular la proteina transpor-
tadora del cobre en el metabolismo®¥. Una
alteracion en este gen provoca la acumula-
cion de cobre en diferentes tejidos, como
higado, nucleos basales y cornea, generando
multiples manifestaciones clinicas.

La dificultad diagnostica para EW tiene
que ver con la heterogeneidad de las mani-
festaciones clinicas y con la ausencia de una
unica prueba que confirme la enfermedad®.
Actualmente los métodos diagnésticos que
se utilizan para la deteccién de EW son prue-
bas para la deteccion de la ceruloplasmina
sérica, el nivel de cobre sérico y en orina de
24 horas, el uso de la ldmpara de hendidura
para detectar el anillo de Kayser-Fleischer y
la biopsia hepatica para aquellos casos don-
de el diagnostico atin no se ha definido®. En
el afio 2001 se propuso un sistema de pun-
tuacion para el diagnostico de EW, validado
en la poblacion adulta, que ha facilitado no-
tablemente el diagnéstico de esta patologia”
y que fue validado en nifios en el afio 2012®.

El inicio de la enfermedad en la poblacion
infantil® es dificil de detectar ya que prin-
cipalmente son casos asintomaticos y solo
se observa el aumento de las transaminasas
en los pacientes presintomaticos con todos
los parametros normales, los cuales cambian
evolutivamente produciendo un descenso de
ceruloplasmina y orientando el diagndstico
mediante la cuantificacion del cobre directa-
mente del tejido a través de la realizacion de
una biopsia hepatica'®!b,

Respecto al tratamiento farmacoloégico
para la EW, principalmente se aplican tera-
pias de soporte para el eliminar exceso de
cobre mediante agentes quelantes del co-
bre como penicilamina, trientina, y/o para

impedir su reabsorcion mediante el aporte
exogeno de zinc (comercializado como me-
dicamento huérfano Wilzin®1?) y el tetra-
tiomolibdato de amonio que se encuentra en
investigacion.

El Sistema de Informacion de Enferme-
dades Raras en la Comunitat Valenciana
(SIER-CV) identifico 191 pacientes, para el
periodo 2000-2012, con el codigo 275.1 de
la Clasificacion Internacional de Enfermeda-
des 9* Revision-Modificacion Clinica (CIE9
- MC) que engloba a los “Trastornos del me-
tabolismo del cobre” dentro de los cuales se
encuentra la EW. Tras la revision de los 179
pacientes con documentacion clinica dispo-
nible, se confirmaron 62 casos (64,5% hom-
bres y 35,5% mujeres), lo que supone una
prevalencia de 12,1 por millon de habitantes
en la Comunitat Valenciana®,

Actualmente no existen en la literatura
estudios orientados a visibilizar la atencion
sociosanitaria que reciben los afectados de
EW ni sus familiares, las investigaciones
existentes se centran en la descripcion de
la patologia y/o en los tratamientos farma-
cologicos™. Conocer las necesidades de las
personas afectadas permitira aumentar el
conocimiento de la patologia para los profe-
sionales sanitarios y facilitara la autonomia
y mejorara la calidad de vida de pacientes y
familiares. Por ello, el objetivo de este tra-
bajo fue identificar las necesidades médicas,
sociales y emocionales de los pacientes con
EW y sus familias.

SUJETOS Y METODOS

El estudio observacional descriptivo trans-
versal se realizé en la Comunitat Valenciana
(CV), en 2015-2016, utilizando metodologia
cualitativa orientada hacia la intervencion.
La utilizacion de esta metodologia es muy
util para explorar necesidades y e identificar
demandas no cubiertas, tanto desde la pers-
pectiva de los profesionales, como de perso-
nas afectadas y familiares.

En la primera fase del trabajo de campo,
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se realizaron 5 entrevistas en profundidad a
profesionales sanitarios de la CV implica-
dos directamente en el diagnostico y/o trata-
miento de esta enfermedad. Se entrevist6 a
dos pediatras, una hepatéloga, una neurélo-
ga y un genetista para abordar la vision de la
enfermedad de Wilson desde el ambito cli-
nico. Dos de los profesionales fueron selec-
cionados por conveniencia y los otros tres
fueron captados y seleccionados ajustando
la pertinencia de su perfil profesional y su

vinculacion con el diagnostico, seguimiento
y/o tratamiento en pacientes con la Enfer-
medad de Wilson.

En la segunda fase se realizaron dos gru-
pos de discusion, uno con familiares forma-
do por 4 madres y 2 padres y otro grupo con
afectados con EW formado por 4 hombres
y 3 mujeres. En la tabla 1 se pueden ver las
caracteristicas de los familiares y las perso-
nas afectadas que asistieron al grupo de dis-
cusion segin el momento del diagnostico,

Tabla 1
Caracteristicas sociodemograficas de asistentes al grupo de discusion de familiares
Grupos de discusion Familiares N=6 Pacientes N=7
Hombre 2 4
Sexo -
Mujer 4 3
Castellon 0 0
Provincia Valencia 3 4
Alicante 3 3
1-4 afios 1 2
Edad de diagnoéstico -
del afectado >-18 afos 3 3
> 19 ailos 2 2
Digestivo 2 2
Especlah'sta q,ue. realizé Pediatra 3 5
el diagnodstico
Neurdlogo 1 3
3 Hepatica 4 4
Tipo de afectacion -
Neurologica 2 3

la edad del hijo/a al diagnostico, el tipo de
afectacion y el especialista que determino la
patologia.

La captacion de participantes para los gru-
pos se hizo a través de los profesionales sani-
tarios y por difusion de una nota de prensa en
medios de alcance provincial. Y ademas se
envid una newsletter informativa con los de-
talles del estudio a los miembros de la Funda-
cion de Investigacion FISABIO entre los que
se incluyen 17 de los 24 Departamentos de
Salud (hospitales publicos) de la CV, para in-
vitar a la participacion de profesionales, afec-
tados y familiares. En algunos casos, entre
los participantes en las entrevistas y grupos
de discusion existia algun tipo de relacion
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asistencial (médico-paciente o médico-fami-
liar de paciente) o familiar (padre-afectado o
madre-afectado) pero en ningun caso partici-
paron en la misma sesion.

Para las entrevistas y grupos se elabor6
con un guion abierto semi-estructurado, que
se adapto en cada caso al colectivo concreto
que fue objeto de estudio. El guion (Anexo
I) se estructurd en cuatro bloques tematicos:
Diagnostico, Tratamiento, Atencion sanitaria
y Calidad de vida.

La seleccion de participantes para las en-
trevistas se hizo combinando tres métodos:
muestreo de conveniencia, por bola de nieve
y mediante muestreo de captacion experta.
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La primera informante fue seleccionada de
manera intencionada por factibilidad de con-
tacto y por la riqueza discursiva que podia
aportar como experta, otra profesional fue
captada por “efecto bola de nieve” y el resto
de participantes fueron reclutados mediante
las vias de captacion puestas en marcha a
través de la difusion descrita anteriormen-
te. Inicialmente en el diseflo se plantearon
4 entrevistas, pero durante el desarrollo del
trabajo de campo se valoré positivamente
realizar una entrevista adicional. Con 5 en-
trevistas se encontr6 saturacion informativa
en el discurso de los profesionales sanitarios.

Para participar en los grupos de discusion
de familiares y afectados, como criterio de
inclusion se requiri6 ser residente en la Co-
munitat Valenciana y tener un/una hijo/a con
EW o padecer esta enfermedad.

Se captaron para los grupos de discusion
un total de 32 potenciales participantes, de
los cuales finalmente accedieron a participar
12 personas. Todo el discurso se recogio en
dispositivos de audio y/o video y la infor-
macién fue transcrita de forma literal y se
anonimizaron los datos de los participantes
para mantener su privacidad. Todos los parti-
cipantes fueron avisados con una semana de
antelacion y se reconfirmd su participacion
un dia antes, todos recibieron un pequeiio
obsequio como muestra de agradecimiento
del equipo investigador. Las entrevistas se
realizaron en el entorno laboral de los pro-
fesionales y los grupos de discusion se hicie-
ron en SocialeLab, laboratorio de Ciencias
Sociales de la Universitat de Valéncia. La
aplicacion de ambas técnicas tuvo una dura-
cion que oscild entre los 40-90 minutos. To-
das las personas firmaron un consentimiento
informado para aceptar su participacion en
el estudio, documento previamente aprobado
por el comité ético.

Se realizé un analisis datos cualitativo®
(profesionales vs. familiares/afectados) de-
terminando necesidades y demandas concre-
tas para cada uno de los colectivos estudia-
dos. Para el analisis se utilizo la herramienta

Atlas/ti"®, un programa informatico que per-
mite abordar una gran cantidad de documen-
tos y trabajar simultdneamente creando cate-
gorias y mapas conceptuales que facilitaron
la comparacion y agrupacion de resultados.

El analisis de resultados se realizd par-
tiendo de categorias primarias (diagnostico,
tratamiento, atencion sanitaria y calidad de
vida), que fueron el elemento comun entre
los sujetos estudiados (afectados, familiares
y profesionales) y entre las técnicas aplica-
das para la recogida de informacién (entre-
vistas y grupos de discusion). Partiendo de
esta base se elaboraron las categorias emer-
gentes, para recoger aquellas cuestiones que
tenian un peso importante y que fueron ex-
plicitadas por los participantes de este estu-
dio como temas de interés para la EW. La
clasificacion de resultados fue realizada por
el equipo investigador teniendo en cuenta la
relevancia de las citas.

RESULTADOS

Los resultados se organizaron en torno a
las necesidades detectadas en cada uno de
los grupos estudiados, profesionales sani-
tarios, familiares y pacientes afectados por
EW, y se presentan en la tabla 2 mediante
extractos literales de las citas (verbatims). Se
identificaron tres ideas clave que engloban
los resultados agrupados por cada categoria
analizada: La difusion de informacion es
prioritaria para la deteccion, La adheren-
cia al tratamiento y el control del régimen
alimentario son esenciales y las Dificultades
con el tratamiento y estigmatizacion.

La difusion de informacion es prioritaria
para la deteccion. Para los profesionales sa-
nitarios las necesidades principales en la EW
giran en torno a disponer de mas informacion
sobre la sintomatologia de cara a un posible
diagnostico. Actualmente las técnicas diag-
noésticas son precisas (3.1), pero lo esencial
de cara a la posible confirmacion diagnostica
es que los profesionales “piensen” en la en-
fermedad para poder reconocerla cuando se
les presenta un caso.
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Tabla 2
Verbatims de las entrevistas y de los grupos de discusion

1. El diagnéstico pensando en la enfermedad es facil teniendo conocimiento de ello, pensando en la enfermedad.
[...] A mi me parecio que no es dificil diagnosticar la enfermedad con los medios que tenemos hoy en dia, me
parece muy facil si piensas en ella. (Profesional E3)

2. “La clinica que estd produciendo es una clinica multiple, porque los depositos se producen en muchos tipos
de organos, puede haber afectacion cardiaca, afectacion hepatica, oftalmologica... Entonces al final va a ser un
abordaje multidisciplinar, porque los tratamientos van a depender; o las lesiones que ya se han producido, van a
tener que ser abordados por diferentes especialistas, eso estd claro.” (Profesional E2)

3. “Es una enfermedad tratable, porque enfermedades raras hay muchisimas. Pero bueno, la parte buena es que
se puede tratar si la detectas. Probablemente se podria hacer alguna charla divulgativa, que no cuesta tanto sobre
todo porque es de facil deteccion. La verdad es que lo bueno que tiene Wilson [ ...] con una bioquimica hepatica
v con poquito mas, la verdad es que la puedes jsospechar cuanto menos! jCon lo cual es bastante sencillo!
(Profesional E4)

4. “Es una enfermedad rara, pero es una enfermedad que tiene un tratamiento.” (Profesional E1)

5. “Deberia haber informacion, incluso primero en los medios... me refiero en medios publicos, o incluso darla a
conocer un poco a la poblacion en general [...] Informacion a médicos de primaria, algo de informacion sobre la
enfermedad, hacerles llegar, porque serian los primeros que van a poder detectar estos casos [ ...] determinados
parametros (se refiere a sintomatologia) tienes claro que pueden pertenecer a un Wilson, algunas cosas que son
muy evidentes.” (Profesional E3)

6. “Va a cumplir 14 aiios, tiene un poquito de rebeldia ;vale?, estd un poquito rebelde y a mi me asusta mucho
porque estd entrando en una edad... y me estd, me estd asustando [ ...] porque tengo que fiarme de él, me tengo que
fiarde él...." (Familiar GD1.4)

7. “Los mios, por ejemplo, le dicen a la Doctora -;Puedo ir al Mc Donald’s?, juna vez cada tres meses? -;hace
\falta que te conteste? -;No hijo, tii no puedes ir al Mc Donald's! Porque esas grasas no son buenas para tu higado.
Saben desde el minuto uno lo que tienen y lo que les afecta, lo que les puede venir encima si no llevan el control.”
(Familiar GD1.4)

8. “Pica algun cacao, que se me escapa jno? o le doy en la mano o se come uno o dos a lo mejor, pero es que el
médico dice: -jvamos bien....los andlisis y todo! [...] Si lo estuviera haciendo mal lo de la alimentacion saldria
¢sno? digo yo o jtampoco?, es que yo no sé....”" (Familiar GD1.2)

9. “Mi hijo nunca se ha sentido enfermo, entonces él estd tomando una pastilla que le fastidia y si alguna vez se
queja de algo es de eso: - “mamay ;jno me inventardn algo de no tener que tomarme esto?, jy tengo hambre y no
puedo comer!”. Ese es el problema para él [...] estar tomandote una pastilla que no sabes de qué te libra porque
nunca has tenido nada y en cambio te causa cada dia un problema, es un riesgo grande de cara a la adolescen-
cia.” (Familiar GD1.3)

10. ;A mi hijo no le puedo obligar! Nosotros estamos comiendo los cuatro de mi familia fuera de casa y el unico
que pide un poco de vino es él, el uinico que pide el postre de chocolate es él. Y por lo demas ni traigo a casa
champitiones hace un siglo, ni procuro traer...por él, y los demds nos sacrificamos, y él cuando estamos fuera es el

unico que pide de eso y no se lo puedes decir porque es un adulto y se enfada (Familiar GD1.6)
11. El, bueno...no puede estar perfecto porque a él, el cobre le hizo dario a la parte neurologica...a la parte con-

ductual del cerebro [...] pero hemos conseguido que viva solo.(Familiar GD1.6)

12. “La medicacion, empecé con el “Trientine” es un...no sé si eso es alemadn o francés o...”.(Paciente GD2.4)

13. S, si, si en inglés. Te lo dan en el hospital y te lo explican (Paciente GD2.5)

14. “Se supone que el “Cupripen” es para eliminar los acuimulos de cobre, una vez estan eliminados lo que hay
que intentar es que no se vuelvan a acumular, por eso te cambian al zinc.” (Paciente GD2.1)

15. “Es que yo tenia entendido que el “Cupripen” te lo daban para eliminar cobre, es el que tiene mas efecto, pero
el que también tiene mas efectos secundarios, entonces ya cuando te estabilizan normalmente te suelen cambiar a
zinc.” (Paciente GD2.7)

16. Por desgracia, porque los hepaticos me parece que no tienen sintomas externos. O sea, a ti, atiy ati... [..] Si
os vemos por la calle no sabemos que tenéis Wilson, a los neurologicos se nota jbastante! (Paciente GD2.2)

17. Los hepaticos, sintomas externos no tienen, se camuflan mucho mas. No te lo digo a mal, pero jlos neurologi-
cos somos evidentes! (Paciente GD2.2)

18. Ahora llevo una vida jvivo solo! una vida practicamente normal pero con jun monton de secuelas! Secuelas
que me han afectado socialmente, laboralmente, sentimentalmente, familiarmente. Por desgracia, porque los hepd-
ticos me parece que no tienen sintomas externos. (Paciente GD2.2)
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La EW es una patologia que debuta con mul-
tiples manifestaciones clinicas (3.2) por lo que
es importante dar a conocer la variedad en la
sintomatologia para que todos los especialistas
que atienden esta enfermedad tengan en cuenta
un posible caso de EW. Es importante que los
profesionales “piensen” en la enfermedad para
poder detectarla.

Los profesionales sefialan que la ventaja de
la EW frente otras enfermedades raras (3.3) es
la existencia de un tratamiento farmacoldgico
(3.4) que permite controlar la enfermedad.

La difusion del conocimiento existente so-
bre la EW es una necesidad crucial para los
profesionales sanitarios, es preciso hacer la
enfermedad visible en el ambito clinico. La in-
formacion debe expandirse y llegar hasta los
profesionales de atencion primaria (3.5) como
un colectivo prioritario, ya que son estos pro-
fesionales los que pueden tener un papel clave
en el proceso diagnostico al ser uno de los pri-
meros contactos con estos pacientes. Ademas,
es importante divulgar y hacer difusion a la
sociedad, a través de charlas especificas, para
conseguir un mayor conocimiento sobre esta
enfermedad.

La adherencia al tratamiento y el control
del régimen alimentario son esenciales. Las
preocupaciones de los familiares se ven in-
fluenciadas por la edad del hijo afectado, mani-
festando especial inquietud en la adolescencia,
por la “rebeldia” propia de esta edad.

La intranquilidad de los progenitores se
centra en la toma estricta y rigurosa que preci-
sa el tratamiento (3.6) y en el seguimiento de
una dieta exenta de alimentos con cobre (3.7).
En ocasiones los menores insisten en ingerir
alimentos (3.8) e incumplen el régimen to-
mando determinados alimentos que no deben
consumir.

Otra de las cuestiones mas preocupantes
para los familiares es el mantenimiento del
tratamiento, ya que la enfermedad diagnosti-
cada en fases tempranas apenas tiene manifes-
taciones fisiologicas y esto puede provocar un

mayor riesgo de abandono de la medicacion
al no sentirse enfermos, sobre todo durante la
adolescencia (3.9).

Cuando los pacientes son ya adultos, las
transgresiones de la dieta (3.10) son vividas
por los familiares como una situacion angus-
tiosa, ya que se sienten impotentes por no po-
der “controlar” al paciente al no ser un menor.
Los familiares expresan satisfaccion al ver que
los afectados han conseguido “normalizar” su
dia a dia a pesar de las secuelas que produjo la
enfermedad (3.11).

Dificultades con el tratamiento y estigmatiza-
cion. Las personas adultas afectadas con EW,
afios después de su diagndstico, muestran en
algunos casos dudas con el tratamiento farma-
cologico que toman diariamente para controlar
la ingesta de cobre. Alguno de los farmacos
que toman son extranjeros y esto genera des-
conocimiento entre los pacientes (3.12). Estos
medicamentos tienen la prescripcion detallada
en inglés (3.13), suponiendo un handicap para
algunos usuarios, aunque sefialan que en la ofi-
cina de farmacia del hospital les explican como
debe ser la toma de la medicacion. Las dudas
también estan relacionadas con la funciona-
lidad que tiene el propio medicamento (3.14,
3.15) y muestran dificultades para explicar la
finalidad del farmaco que estan utilizando.

La principal diferencia entre los pacientes
con EW tiene que ver con la afectacion y con
las secuelas que la enfermedad les ha dejado
(3.16). Las personas con afectacion neurolo-
gica se sienten estigmatizadas respecto a los
enfermos con afectacion hepatica (3.17). Los
pacientes con afectacion neurologica recono-
cen que esta circunstancia (fisica, psiquica y
visible) ha repercutido en multiples esferas de
su vida personal, aunque han conseguido nor-
malizar su vida y actualmente tienen indepen-
dencia y habilidades para desenvolverse en las
rutinas habituales de la vida cotidiana (3.18).

DISCUSION

Los resultados de este estudio muestran
que la EW es una enfermedad compleja en
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sus dimensiones clinica, personal y fami-
liar.

Se han detectado diferencias importantes
sobre las necesidades que manifiestan pro-
fesionales, familiares y pacientes.

Las necesidades y demandas de profesio-
nales, afectados y familiares son un tema
poco explorado, pues la mayoria de los es-
tudios ofrecen una vision clinica de esta en-
fermedad'”. En este trabajo, la inclusion de
estas miradas hace posible conocer multi-
dimensionalmente la complejidad que esta
patologia comporta.

Los profesionales sanitarios son cono-
cedores de las dificultades clinicas que
conlleva la enfermedad pero estan un poco
alejados de las necesidades emocionales y
sociales y de la complejidad que representa
para los pacientes y su entorno familiar el
abordaje de esta enfermedad.

Las preocupaciones y necesidades de los
profesionales sanitarios se centran, tal y
como destacan otros estudios, en la dificul-
tad del diagnoéstico de la EW en la practica
clinica habitual. El obtener diagnostico es
complejo debido a la variabilidad que pre-
sentan los pacientes, que pueden ser sinto-
maticos con clinica hepatica, neuroldgica,
psiquiatrica, mixta o pacientes presintoma-
ticos. Este hecho complica la obtencién de
un diagndstico precoz!'® que permita con-
trolar los sintomas con un mejor ajuste del
tratamiento y proporcione a los pacientes
una supervivencia similar al resto de la po-
blacion.

La complejidad de esta enfermedad”
pone de manifiesto, como ya detallan otros
estudios en enfermedades raras, la necesi-
dad de crear equipos multidisciplinares de
profesionales para una atencion correcta y
coordinada de la persona enferma. Debe-
ria coordinarse de manera multidisciplinar
entre profesionales sanitarios de diferen-
tes especialidades (hepatologia, pediatria,
neurologia y genética) por la diversidad de
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afectacion que esta enfermedad produce.

La EW es una de las pocas enfermedades
raras que cuentan con un tratamiento far-
macologico efectivo. Actualmente existen
diferentes opciones farmacologicas efecti-
vas que permiten controlar la enfermedad,
aspecto destacado como muy positivo por
los profesionales sanitarios.

La medicacion para la EW es cronica y
debe tomarse siguiendo una estricta pauta
posologica. Ademas, la adherencia al tra-
tamiento es esencial para la estabilizacion
de la enfermedad y algunas de las personas
afectadas deben complementar su trata-
miento farmacoldgico con una dieta exenta
de alimentos con cobre.

El seguimiento estricto de una dieta®”
exenta de cobre (marisco, chocolate, fru-
tos secos...) es recomendado por los pro-
fesionales sanitarios segun su criterio en
funcién de las caracteristicas particulares
de cada paciente. Por tanto, hay pacientes
que siguen por indicacién de su profesional
sanitario una dieta estricta y otros que con-
sumen alimentos de todo tipo.

Respecto a los pacientes adultos, este es-
tudio ha puesto de manifiesto que todos los
participantes eran conscientes de la grave-
dad de su enfermedad. Algunos pacientes
desconocen el origen del tratamiento y des-
conocen la indicacion del medicamento que
actualmente estan consumiendo, asi como
la pauta terapéutica (tiempos de ayuno, ho-
rarios) que deben seguir para que el trata-
miento sea verdaderamente eficaz.

Se han observado diferencias a la hora
de hablar de la enfermedad de manera nor-
malizada entre los pacientes con afectacion
neurolégica y/o psiquiatrica y aquéllos
con afectacion hepatica. Las personas con
afectacion hepatica se consideran a si mis-
mas enfermas asintomaticas. Asumir el rol
de persona enferma es mas dificil para las
personas que tienen afectacion neuroldgica
y/o psiquiatrica, al sentirse estigmatizadas
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por las secuelas visibles que la enfermedad
ha provocado en sus cuerpos (distrofias, di-
sartria, movimientos espasmodicos, temblo-
res...). Estos pacientes requieren de reha-
bilitacion y otras terapias de apoyo durante
periodos largos de tiempo para la recupera-
cion de las secuelas que la enfermedad les
ha generado. La socializaciéon de enfermos
con afectacion neuroldgica y/o psiquiatrica
es mas complicada, debido a la dependencia
que en determinadas etapas de la vida pue-
den tener para el desarrollo de su actividad
diaria.

Los familiares directos, principalmente
madres y padres con hijos menores afecta-
dos, expresan una alta preocupacion ante la
etapa adolescente de sus hijos/as respecto a
la cumplimentacioén adecuada del tratamien-
to, el seguimiento de la dieta y los problemas
propios de esta edad (habitos no saludables
como la ingesta de alcohol). Expresan in-
quietud y miedo en aquellas circunstancias
en las que ellos no pueden estar presentes
para la supervision (horario escolar, motivos
laborales, actividades de ocio...). Es para
muchos padres una preocupacion importante
en el caso de menores que fueron diagnosti-
cados en edades tempranas, porque hay ni-
flos que no se sienten enfermos y este cum-
plimiento estricto les supone una alteracion
en su rutina diaria.

Los familiares demandan mas informacion
sobre las indicaciones de administracion del
tratamiento y sobre los alimentos que deben
excluir de la dieta, con unas pautas claras y
especificadas. Para una correcta adherencia
al tratamiento, los padres solicitan apoyo
psicologico para sus hijos. Otros autores®!2?
ya han especificado la importancia de este
apoyo para una adecuada adherencia en en-
fermedades cronicas pediatricas. Pasar de la
infancia a la adolescencia con ayuda psicolo-
gica podria favorecer en estos pacientes una
autonomia en la administraciéon continuada
del tratamiento, evitando abandonos de me-
dicacién que podrian desencadenar compli-
caciones graves en esta enfermedad.

Resaltar que durante el desarrollo de este
trabajo se observé que era muy enriquecedor
para los participantes compartir inquietudes,
dudas y experiencias del dia a dia. Facilitar el
contacto entre iguales favorece el empodera-
miento y la autoconciencia y esto contribuye
a un mejor manejo de la enfermedad, tal y
como se remarca en estudios similares®@329,

El contacto con iguales®*(otras familias
y/u otros pacientes) genera confort y sensa-
cion de apoyo mutuo, el contacto directo de
personas que se encuentra en la misma situa-
cion favorece la compresion, colaboracion y
el entendimiento.

Una de las limitaciones de este trabajo es
que la participacion de profesionales se fo-
caliz6 en el Sistema Sanitario Publico, y por
lo tanto, no se ha incluido la visién de los
profesionales del sector privado que podria
complementar el discurso con otra perspec-
tiva. No obstante, al ser la EW una enferme-
dad rara y las implicaciones que esto con-
lleva (dificultad diagnostica, accesibilidad al
tratamiento,...) es poco probable que estos
pacientes recurran en exclusividad a profe-
sionales del sector sanitario privado.

Como conclusién a este trabajo, destacar
la necesidad de divulgar y hacer difusion del
conocimiento existente sobre la EW en el
ambito clinico para facilitar su diagnostico y
asi iniciar lo antes posible la administracion
de un tratamiento farmacologico que mini-
mice o mejore la sintomatologia y/o secuelas
de esta enfermedad en las personas afecta-
das. Ademaés, es importante hacer visible y
normalizar esta patologia en la sociedad para
que este colectivo no se sienta estigmatizado,
especialmente importante para las personas
afectadas con secuelas fisicas y psiquicas.
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Anexo I
Guion de preguntas utilizado para modular los grupos de discusion y las entrevistas

Bloque 1: Diagnéstico

1.1 ;Como se diagnostica la Enfermedad de Wilson?

1.2 {Qué especialistas intervienen en el diagnostico?

1.3 (Es una enfermedad compleja de diagnosticar?

1.4 ;Qué tipo de pruebas se realizan para detectar/confirmar que existe la enfermedad?

1.5 (Quién comunica el diagnoéstico al paciente o a la familia?

- Qué tipo de informacion se da al paciente y/o a la familia?

-¢Hay diferencias a la hora de comunicar el diagndstico entre adultos y nifios?

Bloque 2: Tratamiento

2.1 (Qué tipo de pruebas (de seguimiento) tienen estos pacientes?

2.2 ;Cada cuanto tiempo se realiza el seguimiento?

2.3 ;Qué tipo de tratamientos necesitan estos pacientes?

- {Qué medicacion toman?

- ¢ Es facil de mantener el tratamiento y la dieta baja en cobre?

- (Tiene algun perjuicio o efecto secundario para los pacientes?

Bloque 3: Atencién

3.1 ;Como se siente usted cuando diagnostica o trata con este tipo de pacientes o sus familiares?

3.2 ;Considera usted la EW como una patologia grave?

3.3 (Cree que la EW es compatible con una vida razonablemente normal?

3.4 ;Cree desde su experiencia que se conoce esta enfermedad?

- (Cémo se podria aumentar el conocimiento?

3.5 (Existe un conocimiento social sobre lo que es y lo que implica esta enfermedad?

Bloque 4: Calidad de vida

4.1 ;Se trata adecuadamente en el ambito de la sanidad publica?

4.2 (Cree que faltan recursos de atencion para los afectados?

4.3 ;Es necesario algtn tipo de apoyo para los familiares de estas personas?

4.4 ;Conoce alguna asociacion para pacientes EW?

4.5 ;Como considera la labor de estas entidades? ;Es necesario el apoyo que se ofrece a los pacien-
tes desde el tejido asociativo?

10 Rev Esp Salud Piblica.2019;93:1 de abril 201903014
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Objetivo: Describir el impacto de la demora diagnéstica de enfermedades raras y analizar las necesidades
psicosociales de las personas afectadas en relacién con dicha demora.
Meétodo: Se ha empleado el enfoque cualitativo mediante la realizacién de entrevistas grupales online a
pacientes y familiares en la Comunitat Valenciana (Espafia) y se ha efectuado un anilisis de contenido.
Se diferenciaron dos categorias: con demora diagndstica de 1 aflo o mds y sin demora diagnéstica. Se
realizaron cinco entrevistas en las que participaron un total de 25 personas.
Resultados: El andlisis mostré aspectos desiguales frente a aspectos comunes, en personas con o sin
demora diagnostica. Las personas con demora manifestaron la necesidad de sentirse «sostenidas» para
convivir con una incertidumbre continua. Las personas sin demora verbalizaron la importancia de una
adecuada comunicacién entre pacientes y profesionales. Los problemas surgidos por la COVID-19 fue-
ron comunes en ambos grupos, y las personas participantes expresaron no sentirse desatendidas en su
enfermedad por los servicios sanitarios durante la pandemia.
Conclusiones: Se ha observado una gran capacidad de resiliencia y afrontamiento en las personas con
enfermedades raras, independientemente de si han sufrido demora diagnéstica o no. El apoyo psicosocial
profesionalizado durante el proceso de diagnéstico de estas enfermedades minoritarias es esencial.
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Objective: To describe the impact of diagnosis delay in rare diseases and analyze psychosocial needs
related to this delay in patients.
Method: The qualitative approach has been used by conducting online group interviews with patients
and family members in the Valencian Region (Spain) and a content analysis has been carried out. Two
categories were differentiated: with diagnostic delay of 1 year or more and without diagnostic delay. Five
interviews were conducted with a total of 25 participants.
Results: The content analysis showed unequal aspects vs. common aspects, in persons with or without
diagnostic delay. People with delay expressed the need to feel supported in order to live with conti-
nuous uncertainty. People without delay verbalized the importance of adequate communication between
patients and professionals. The problems by the COVID-19 were common in both groups; the participants
expressed that they did not feel unattended in their disease by the health services.
Conclusions: High resilience and coping capacity has been identified in people with rare disease, regard-
less of whether they have suffered diagnostic delay or not. The professional psychosocial support during
the diagnostic process of these rare diseases is essential.
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Introduccién

Las enfermedades raras' se caracterizan por tener una elevada
complejidad y generan dependencia en la autonomia personal.
Algunas carecen de tratamiento y su visibilidad social es reducida.
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La discapacidad y la dependencia que producen provocan una
debacle tanto personal (por las alteraciones que genera convivir
con esa «etiqueta», afectando en los dmbitos econémico, educa-
tivo, laboral y relacional) como en el entorno familiar. Ademas, el
impacto puede agravarse por la falta de servicios y recursos ade-
cuados, y de apoyo, dentro del sistema sanitario y social.

Muchas enfermedades raras carecen de una prueba diagnés-
tica especifica. También es dificil obtener un tratamiento integral
acorde alaenfermedad, establecido mediante un abordaje interdis-
ciplinario en el que se consideren diversos aspectos: farmacoldgico,
nutricional, rehabilitador, educativo y social2.

El inicio puede ser con sintomatologia similar a la de otras
enfermedades mas frecuentes, lo cual puede enmascararlas en
un diagnéstico erréneo o tardio, fendmeno que se conoce como
demora diagnéstica y, en algunos casos, como odisea diagnéstica.

Algunos autores> definen la odisea diagnéstica? como «el pro-
ceso que recorren las personas afectadas con una enfermedad rara
(y sus familias) desde el reconocimiento inicial de la enfermedad o
laaparicién de los sintomas hasta el diagndstico final», en un tiempo
superior al que permitirian la evolucién natural de la enfermedad
y las tecnologias disponibles. Esta demora puede afectar a la salud
o el bienestar emocional de la persona y de su familia, a su manejo
clinico o a su acceso a los servicios de apoyo social.

Existe cierta discusién acerca de si se debe considerar como
demora el tiempo hasta el diagndstico o el retraso diagndstico;
aspectos que ademads no estan bien definidos o se han utilizado
indistintamente>.

Tampoco existe una definicion consensuada del tiempo que
debe considerarse para calificar como demora diagndstica en
las enfermedades raras, aunque el International Rare Diseases
Research Consortium (IRDiRC)° determiné que lograr el diagnés-
tico definitivo de las enfermedades raras en el plazo de 1 afio debia
ser el objetivo a cumplir.

La disminucion del tiempo de demora diagndstica, es decir, el
promedio de tiempo estimado que transcurre entre la aparicion de
los primeros sintomas y la consecucion del diagndstico final y un
diagnéstico correcto, son algunas de las demandas expresadas con
mas frecuencia por las personas afectadas®.

El estudio europeo EurodisCare! detecté que el 25% de las per-
sonas con enfermedades raras sufrieron una demora diagnéstica
que oscilé entre 5 y 30 afios, y el 40% tuvo un diagndstico inicial
erréneo.

En Espaila no existen cdlculos exactos de la demora diagnds-
tica en las enfermedades raras. Algunos estudios’ han estimado
que podria cifrarse, en personas adultas, en aproximadamente
5 afios. Un estudio realizado en la Comunitat Valenciana mostré que
el diagndstico de una enfermedad rara se establecid, desde el inicio
de los sintomas, en un tiempo de al menos 3 aflos para personas
adultas y de 8,5 meses en la infancia®.

El objetivo del presente trabajo fue describir el impacto de la
demora diagnéstica en las enfermedades raras y, secundariamente,
analizar las necesidades psicosociales relacionadas con la demora
en las personas afectadas.

Método

Este estudio se enmarca en un proyecto mas amplio sobre
el impacto de la demora diagnéstica de las enfermedades raras,
disefiado en dos fases, una cuantitativa y otra cualitativa, que es
la aqui presentada. El proyecto obtuvo un dictamen favorable del
Comité de Etica de Investigacion de la Direccién General de Salud
Piblica y del Centro Superior de Investigacion en Salud Piblica en
2018.

A efectos del proyecto se empleé como criterio de demora diag-
néstica el del IRDIRC®: un tiempo de 1 afio o mas desde que las
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personas afectadas buscan atencién médica con sospecha de enfer-
medad rara hasta que obtienen un diagnéstico definitivo.

En la fase cuantitativa se utiliz6 un cuestionario semiestruc-
turado para describir las caracteristicas y las necesidades de las
personas con una enfermedad rara diagnosticada. Se extrajo la
muestra a partir de los datos proporcionados por la Red Centinela
Sanitaria de la Comunitat Valenciana®. Se identificaron 691 pacien-
tesy se les enviaron el cuestionario y el consentimiento informado.
Con quienes aceptaron participar y firmaron el consentimiento se
establecieron dos grupos de pacientes: con tiempo de demora >1
afio y con tiempo de demora <1 afio.

La fase cualitativa del proyecto fue diseflada inicialmente para
ser llevada a cabo mediante grupos de discusion®. Durante el des-
arrollo del trabajo de campo se produjo la aparicién abrupta de la
COVID-19'9, La evolucién de la pandemia, el cierre de los espacios
publicos y privados, el miedo al contagio y el alto riesgo de comor-
bilidad en las personas afectadas, asi como la incertidumbre de las
personas cuidadoras, paraliz6 por completo este trabajo, ya que uno
de los requisitos de los grupos era la presencialidad y las personas
informantes no estaban receptivas ni deseaban participar.

Este hecho alteré el disefio previsto y el trabajo de campo pro-
gramado sufrio los efectos de las restricciones sanitarias impuestas
para controlar la expansion del virus'!.

Por ello, el equipo investigador decidié reconvertir'? los gru-
pos de discusion presenciales en entrevistas grupales online, una
técnica que ha demostrado su potencialidad!3, visibilizando las
vivencias de personas con enfermedad rara con y sin demora diag-
néstica ante esta situacién excepcional.

Con la finalidad de incluir la perspectiva de género, se invitd
a participar a hombres y mujeres, tanto en el caso de la persona
enferma como de la cuidadora principal. Se contacté con 55 per-
sonas y finalmente participaron 25 en cinco entrevistas grupales
online. El proceso para concertar la participacion fue el siguiente:

e Una semana antes de la fecha fijada, los/las participantes fueron
invitados/as telefénicamente. Quienes manifestaron su deseo de
participar recibieron un correo electrénico (ese mismo dia) con
informacion sobre el proyecto, explicitando que la sesion seria
grabaday analizada.

e Un dia antes de la entrevista se envi6 un correo electrénico de
recuerdo que incluia el enlace para participar.

Para que la muestra recogiera una diversidad de situaciones y
fuera representativa se emplearon los casilleros tipoldgicos, una
herramienta esencial en la investigacion cualitativa. Las variables
consideradas clave en la configuracién de dichos casilleros fueron el
sexo, la provincia, la situacion o no de demoray el perfil de paciente
o de cuidador/a (de menores). De ellas, ha tenido especial impor-
tancia la variable sexo para poder incorporar el enfoque de género.
La tabla 1 detalla el nimero de personas en cada situacion.

Las sesiones se desarrollaron de marzo a junio de 2021 y tuvie-
ron una duracién de 51-138 minutos. Cada entrevista grupal online
fue moderada por dos miembros del equipo investigador con
un guion de preguntas abiertas. Se utilizaron las plataformas BB
Collaborate®, Jitsi® y Dropbox para las grabaciones. Las sesiones
fueron grabadas previa autorizacién verbal.

El punto de saturacién discursiva se detecté a partir de la tercera
entrevista; no obstante, dado el interés, se hicieron dos mas para
poder dar voz y espacio a todas las personas interesadas.

Con Atlas.Ti9® se realizé un andlisis de contenido a través de
verbatims extraidos de la transcripcion literal de las entrevistas.
Para la creacién de categorias de andlisis se consideraron tres varia-
bles: «causa de», «parte de» y «asociado con». Se establecieron seis
categorias principales y 16 emergentes, con aspectos comunes y
desiguales entre las personas con y sin demora.
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Tabla 1

Caracteristicas de las personas participantes en las entrevistas grupales online

Gaceta Sanitaria 37 (2023) 102272

EGO1

EGO 2

EGO 3

EGO 4

EGO 5

Caracteristicas del grupo

Fecha de recogida de datos

Nimero de participantes

Sexo

Provincia de residencia

Demora diagnéstica
Sin
Con
Enfermedades raras
representadas

Pacientes edad pediatrica

11/3/2021
5 (madres y hermana)

5 mujeres

Alicante: 3
Castellon: 2

1
4

Prader-Willy
Fenilcetonuria
Sindrome de Duane

Pacientes edad adulta

14/4/2021
5

4 mujeres
1 hombre

Alicante: 2
Castellén: 1
Valencia:2

2
3

Glomerulonefritis
membranosa crénica
Esclerodermia

Pacientes edad
pediatrica
6/5/2021

7 (madres)

7 mujeres

Alicante: 4
Castellén: 1
Valencia:2

3
4

Sindrome 13q22
Tetralogia de Fallot
Retinoblastoma

Pacientes edad adulta

19/5/2021
3

1 mujer
2 hombres

No consta

2
1

Sindrome de Marfan
Hemofilia C
Sindrome de Kallmann

Pacientes edad
pediatrica (grupo de
«repesca»)

8/6/2021
5 (madres y padres)

3 mujeres
2 hombres

Alicante: 1
Castellén: 1
Valencia: 2

2
2

Sindrome Coffin-Siris
Sindrome PFAPA
Fibrosis quistica

Enfermedad Vasculopatia livedoide Sindrome de Angelman Lipoma en tuber
autoinflamatoria Displasia miocardica Sindrome de Noonan cinereum
recurrente ritmogénica Leucemia linfoblastica
Alteracion cromosoma 3 Vasculitis aguda
leucocitoclastica Sindrome de Pallister-
Killiam
Sin diagnéstico
EGO: entrevista grupal online.
Tabla 2
Categorias elaboradas para contextualizar los verbatims
Categoria principal Categoria emergente Subcategoria
Aspectos comunes Diagnéstico Sentimientos divergentes Culpa
Bisqueda de informacién Alivio
Incertidumbre
Duelo
Invisibilidad
Perspectiva vital Costes Cobertura
Manejo de la enfermedad Terapia
Necesidades de atenci6n Renuncias y costos
Tratamiento Disponibilidad Gratuidad o de pago
Limitaciones y complicaciones Accesibilidad
Sostén Movimiento asociativo Soporte y apoyo
Grupos de pares Comprensién y reconocimiento
Afrontamiento Vivencias Resiliencia

COVID-19

Aspectos desiguales Con demora diagndstica

Afectacion y/o experiencias

Maternidad y roles

Calidad de vida

Percepcion del riesgo

Asistencia médica telefénica

Cancelacion tratamientos/seguimientos/intervenciones

Manejo ante la incertidumbre

Disfuncion personal, laboral, familiar

Calidad de vida

Sin demora diagnéstica Comunicacién

Manejo de la incertidumbre

Se elaboré un mapa conceptual para determinar las categorias y
subcategorias a las que asignar los verbatims. Los resultados fueron
triangulados entre varios investigadores para consensuar las cate-
gorias con los verbatims mas representativos. La tabla 2 muestra
la distribucién de las categorias y la relacién entre ellas elaborada
para el andlisis.

Resultados

El andlisis de contenido se estructuré en tres momentos
(prediagnéstico, diagnéstico y posdiagndstico), considerando
elementos transversales el tiempo (diagnéstico <1 afio 0 >1 afio) y
la etapa vital (infancia y adolescencia [menor de 18 afios] y adultez
[18 y mds aiios]).

Las personas con y sin demora diagndstica refieren vivencias y
experiencias similares en torno al diagnéstico de una enfermedad
rara. No obstante, se han recogido aspectos desiguales entre perso-
nas con y sin demora diagndstica (tabla 3). Estas diferencias estan
relacionadas con el manejo de la incertidumbre, existiendo perso-
nas con una alta capacidad de afrontamiento (3 a), y también se
asocian las diferencias al tiempo de espera y al desconocimiento (3
b)y al miedo (3 c).

Seglin manifestaron las personas participantes, las alteraciones
vitales que se generan a la espera de un diagnéstico producen
disfuncion en diferentes ambitos. Algunas parecen haber percibido
los sintomas como leves (3 d) o similares a los sintomas de enferme-
dades comunes, produciendo cierto desconcierto ante la gravedad
de la propia enfermedad. También porque las alteraciones y las



L. Paramo-Rodriguez, C. Cavero-Carbonell, S. Guardiola-Vilarroig et al.

Tabla 3
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Aspectos desiguales en las personas sin demora diagnéstica en relacion con las personas con demora diagndstica

Participantes con demora diagnéstica

Categoria

Manejo ante la incertidumbre

Disfuncién personal, laboral y familiar

Calidad de vida

a. Nosotros, cuando apostamos por ella, lo vivimos un poco de la siguiente manera: asumir que no sabiamos qué es
lo que iba a veniry que al final era nuestra hija y que ibamos a tirar para adelante jcon todo! [...] Bueno, nosotros
hemos apostado por vivirlo con naturalidad, sabemos que es una caja de sorpresas, que en cualquier momento
puede desarrollar cualquier cosa, estamos bastante “asumidos” de que puede ocurrir cualquier cosa en cualquier
momento. Y bdsicamente asi es como lo hemos llevado, de la mejor manera posible, siendo realistas, intentando
hacerle la vida lo mds feliz posible. (Madre,314)

b. Hay otras enfermedades que es como muy visible, muy visibles, me refiero a que un nifio no evolucione igual que
el resto, es mds fdcil de ver [] Entonces la sospecha de que tuviera algo llegé bastante tarde, entonces habia mucha
incertidumbre, de algo que no era muy normal, pero a la vez era normal, entonces era todo mucha incertidumbre
hasta que se le pudo poner un nombre a este sindrome. (Hermana de paciente, 512)

c. jNo sabia lo que era! jNo sabia lo que era! [Vuelve a emocionarse, llora] ;Y tenia mucho miedo de todo! jMuchos
miedos, muchos! Y yo quiero ayudar a la gente porque se pasa muy mal, porque tii tienes miedo por tu hijo, que te
pase a ti jes malo!, pero a tu hijo [dice emocionada y resoplando] jes muy mal! jmuy mala situacién! (Madre, 511)

d. A'mi, por ejemplo, me costé bastante admitirlo porque yo no me encontraba tan mal como me dijeron, o sea, yo lo
que me encontraba, digamos, era cansancio, pocas ganas de hacer mi vida actual, pero el médico me dijo que todas
las actividades que hacia las debia dejar a un lado. Hacerme a la idea de que todo lo que habia vivido lo habia
sofiado y que tenia que empezar una nueva vida. (Paciente, 111)

e. Alos 2 afios y poco me divorcie, es decir, tener a mi hijo hizo que la relacion matrimonial fracasara, tuve que dejar
el trabajo, con lo que me encontré jdivorciada y sin trabajo! [Sonrie] Y a partir de ahi se escolarizé en un centro de
educacion especial, busqué trabajo y amplié mi jornada laboral porque necesitaba una via de evasion. (Madre,413)
f.[Niega con la cabeza mientras habla] jYo he estado 6 arios sin trabajar! Con eso te lo digo todo, y con lo que eso
conlleva, y para mi psicologicamente, y tengo otro hijo. (Madre, 5I1)

g Sigue habiendo un interrogante ahi al respecto, por lo que decias al principio, te llevas una sorpresa desagradable,
te coges un susto porque empiezas a pensar que tu hijo va a tener una complicacién de por vida, ademds esto es una
enfermedad crénica, que reduce la esperanza de vida, etc., etc. (Padre, 12.2)

h. Los nifios con enfermedades raras es un sector que es bastante reducido. Yo pienso que le falta calidad de vida en
todos los dmbitos. (Madre, 317)

i. El tener una etiqueta, saber que tiene algo. jY a mi no me gustan las etiquetas! /Es necesario? jSi! Pero ya te digo
que todo lo que hemos hecho ha sido a ciegas y hemos dado muchos tumbos, sin saber dénde ir ni quién nos puede
ayudar, ni cémo podemos mejorar, y dentro de todo esto intentar hacerlo lo mejor posible como padres, es lo que os
puedo contar. (Madre, 315)

Jj. No, lo que me pasa a mi es que yo ya tengo dos operaciones pendientes, porque como tengo esto no me quieren
operar. Son operaciones sencillas [...] Tendrias que esperar hasta que ya la calidad de vida baje mucho y entonces

ya no queda mds remedio. . . Pero no, jno te quieren operar! Y entonces eso mal, porque tengo dos operaciones
pendientes que estdn esperando hasta aguantar lo mdximo posible. (Paciente, 413)

consecuencias, seglin manifestaron, afectan a la vida del/de la
paciente y a todo su entorno familiar, especialmente en los/las
menores. Estas afectaciones repercuten directamente en el/la cui-
dador/a principal, generalmente las madres, produciendo incluso
rupturas matrimoniales (3 e), pérdidas y renuncias en el entorno
laboral, pasando por efectos en otros miembros de la familia (3 f).

Las personas con demora diagndstica expresaron preocupacion
por la calidad de vida, relacionandola con la incertidumbre acerca
deldevenir de la propia enfermedad (3 g). Segtin expresaron, la invi-
sibilidad de las personas con una enfermedad rara, en especial en el
caso de los/las menores (3 h), incide directamente en su percepcion
sobre la calidad de vida.

Asimismo, la visién de los/las participantes fue que tener un
diagnéstico es vital para abordar la propia enfermedad (3 i): tener
una «etiqueta» es la brdjula para pacientes y familias. Sin un
diagnoéstico ven muy dificil saber qué tratamientos y terapias son
los adecuados. Ademads, las personas afectadas ven condicionado
su bienestar fisico (3 j) porque, en ellas, intervenciones comunes
y sin riesgo para la poblacién general se ralentizan, pues se han
convertido en pacientes de riesgo y vulnerables.

Las personas sin demora diagndstica destacaron como aspecto
mads importante el manejo adecuado de la comunicacién. Estos
elementos no fueron verbalizados por las personas con demora
diagnoéstica (tabla 4).

Respecto a la comunicacion del diagnéstico, segtin recalcaron
los/las participantes, tan importante es el propio diagnéstico como
la manera de comunicarlo por parte del personal sanitario (4 a). La
falta de sensibilidad expresada por los/las profesionales al comuni-
car, el uso de paternalismos (4 b)y el uso inadecuado de las palabras

(4 ¢) han sido percibidos como un coste emocional afiadido para
asumir y afrontar el diagndstico en pacientes y familiares.

Asimismo, el manejo ante la incertidumbre de un diagndstico
de enfermedad rara fue considerado por los/las participantes como
un proceso complicado, incluso emocionalmente «devastador»
para algunas personas. Seglin manifestaron, principalmente las
madres, afrontar un diagndstico de enfermedad rara en un/una
hijo/a es complejo. En primer lugar, porque las familias no espe-
ran recibir una noticia asi, y también porque en algunos casos
son bebés y porque no presentan sintomatologia ni alteraciones
visibles (4 d).

Por otro lado, entre las manifestaciones recogidas destacé la per-
cepci6n individual de que el diagndstico de la enfermedad rara se
ralentiza en el tiempo. Esta percepcion, expresada por los/las par-
ticipantes, se produce ante la existencia de sintomas o evidencias
de que algo no va bien. Tal escenario de incertidumbre es una cues-
tion paralizante porque no saben como actuar durante ese tiempo
de espera (4 e).

La sensacion expresada de vivir en esa situacion de expectacién o
espera desde el inicio de los sintomas hasta la recepcion de un diag-
noéstico es un proceso discontinuo sobrellevado entre la incerteza
y la preocupacion (4 f).

Discusién

La enfermedad y su representacion en la sociedad son un tema
complejo, y mas adin cuando se trata de enfermedades raras'4.
Existen estudios!® que han cuantificado la calidad de vida, la croni-
cidad y la carga econémica y social que producen las enfermedades
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Tabla 4
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Aspectos desiguales en las personas sin demora diagndstica en relacién con las personas con demora diagndstica

Participantes sin
demora diagnéstica

Categoria

Comunicacién

a. Agradecemos el diagndstico, que fue muy precoz, la verdad, pero la forma en que se nos transmitié fue fatal, jfue horroroso! Yo no sé en
vuestro caso, pero en el nuestro, jhorroroso! jFue muy duro! [Lo dice con voz afectada] Ya no es tanto todo lo que te viene, que también hay
que asimilarlo, sino la forma de comunicarlo, ;vale? Que ahi igual si que deberia tratarse un poco con el sistema sanitario porque nosotros ni

siquiera estabamos ni el papd ni la mamd. (Madre, 316)
b. Me acuerdo de que mi doctora me dio la hoja del diagnéstico cuando estaba en la sala de espera, antes de entrar. Y me dijo “carifiito”,

mira, ya tenemos nombre para lo tuyo. (Paciente, 213)

c. jTu hijo no es normal! jNi lo va a ser en la vida! jMentalizaros ya! |...] Esas palabras se te quedan grabadas a fuego. (Madre, 312)

Manejo de la
incertidumbre

d. En nuestro caso, cuando nos dieron el diagnéstico fue devastador, fue horrible! Porque estdbamos con un bebé que estaba todo bien,
jsano!, que no veiamos ningiin sintoma, que no veiamos nada y jfue devastador! Hasta que lo asimilas. Necesitas una persona ahi, que te

explique un poco el proceso, porque luego ves, lees y lees que existe una cosa que se llama el «duelo del nifio sano», entonces alguien ahi para
tranquilizar, sobre todo al principio tienes muchas, muchas dudas y es todo muy abrumador, y esto es complicado de asumir. (Madre, 112)

e. Pues al principio ha sido muy complicado todo porque como no

)

lo que teni no por dénde empezar. Siempre me

decian: es un sindrome diferente, jpero hasta descubrir eso se tardé mucho! (Paciente, 317)

f. En nuestro caso hay incertidumbre porque, como os decia antes, el nifio estd bien de momento, pero hay un riesgo de que desarrolle la
enfermedad, y si la desarrolla es grave por la esperanza de vida y demds. Entonces esto tambalea un poco la seguridad. De momento somos
optimistas porque lleva 5 aflitos y estd bien, pero ya veremos con la edad. (Padre, 512)

raras en pacientes y cuidadores. Algunos estudios han indagado
cémo se vinculan la cronicidad y la calidad de vida mediante téc-
nicas cualitativas'®. Sin embargo, tras el reciente surgimiento de
la COVID-19 no hay adn investigaciones que relacionen demora,
enfermedad rara y efectos de la pandemia. Paralelamente, el uso
de redes y plataformas virtuales ha sido un medio utilizado para
continuar desarrollando investigacion cualitativa'? en situaciones
con restricciones de contacto fisico.

Los resultados muestran que las necesidades que presentan las
personas con enfermedades raras son similares, independiente-
mente de la demora diagnodstica. No obstante, las personas con
demora diagndstica si manifiestan que el periodo de incertidumbre
es una etapa convulsa que produce alteraciones psiquicas y emo-
cionales graves, circunstancias compartidas también por personas
con enfermedades crénicas, degenerativas o terminales. El tiempo
hasta el diagnéstico es vivido como una odisea tanto por pacien-
tes adultos como por los progenitores de pacientes menores. La
fase previa al diagnéstico es un momento crucial que necesita un
abordaje psicolégico, habitualmente ausente.

Algunos estudios'8 sugieren que la incertidumbre y la espera
ante un diagndstico, asi como la correcta gestiéon emocional, son
elementos determinantes para afrontar la enfermedad.

En este estudio se ha observado que las personas con demora
diagnoéstica expresaron la necesidad de sentirse «sostenidas» para
sobrellevar y convivir en un escenario vital de incertidumbre. El
apoyo emocional que ofrecen los grupos de pares'? o las asocia-
ciones de pacientes ha sido ampliamente estudiado, demostrando
ser clave, facilitando informacion, recursos y dando orientacion y
soporte emocional, principalmente en los inicios de la enfermedad
o ante el diagnéstico. El afrontamiento de una enfermedad rara es
un proceso complejo (desde el duelo hasta la aceptacién) porque
supone un acontecimiento inesperado que obliga a reestructurar
las expectativas vitales de los/las pacientes y sus familias2C.

Otros aspectos asociados al diagndstico, como la culpabilidad,
son un sentimiento recurrente, con independencia de la demora
diagnéstica, ya que producen alteracion de la vida cotidiana. Algu-
nos trabajos?! destacan la incomprensién y la soledad que sienten
los pacientes en esta etapa.

Existen factores que influyen en este proceso, como son el sexo
y la edad?2. En el caso de los/las menores, el diagndstico produce
alteraciones emocionales, laborales y relacionales en el entorno
familiar, afectando mas a las madres; son ellas quienes buscan
informacion, tratamientos y especialistas para mejorar o frenar la
progresion de la enfermedad de su hijo/a.

En los cuidados de hijos/as, y con especial dedicacion cuando tie-
nen una enfermedad, suelen ser mayoritariamente las mujeres las
proveedoras principales de cuidados?3. Esta entrega las convierte
en dependientes y provoca un impacto directo en su salud fisica y
emocional?3, que discurre entre el amor y el miedo??.

Algunos trabajos2>26 han explicitado que las demandas de las
familias sugieren un modelo de atencién desde el sistema socio-
sanitario que incluya a la persona afectada, a la persona cuidadora
principal y al entorno familiar, aumentando las prestaciones ofreci-
das, especialmente los tratamientos de rehabilitacion y los recursos
para minimizar la sobrecarga que implican los cuidados.

Un aspecto que ayuda es compartir experiencias y vivencias
entre iguales o en asociaciones de pacientes; es un apoyo esen-
cial y fundamental. Estos espacios ofrecen orientacion y soporte, y
favorecen que las personas se sientan escuchadas y comprendidas
porque hablan el mismo lenguaje, y desde la compresion colec-
tiva desarrollan resiliencia y empoderamiento (individual) ante su
propia enfermedad?”.

Este estudio recogi6 la necesidad de apoyo (mds recursos) para
minimizar o corregir la disfuncién vital que implica la enferme-
dad en los ambitos familiar, educativo y laboral, debido a la merma
en la calidad de vida que conlleva estar pendiente de un futuro
incierto. Esto también ha sido reforzado por otros estudios que,
aunque orientados a pacientes con cancer, coinciden en afirmar
que el entorno personal y social influye de manera determinante
en la calidad de vida y en la propia percepcion de la enfermedad?8.

Una autopercepcion positiva de la enfermedad influye en
el autocuidado y en el cumplimiento terapéutico?. Asimismo,
produce efectos positivos en las relaciones personales con amis-
tades y familiares, y también con los/las profesionales sanitarios3C.

Las personas sin demora diagndstica manifestaron la impor-
tancia de recibir ayuda especializada para afrontar el diagnéstico,
haciendo mencién a la necesidad de una adecuada comunicacién
entre pacientes y profesionales.

Otros estudios ya han sefialado la necesidad de una adecuada
comunicacién entre médico y paciente, mostrando los beneficios
de esta comunicacién bidireccional y toma de decisiones en un
proceso mas horizontal y participativo. Es posible que el desconoci-
miento de las enfermedades raras produzca relaciones asimétricas
y marcadamente jerarquizadas y paternalistas entre médico y
paciente, pese a ser un modelo de atencion en decadencia®!. Prio-
rizar al paciente experto®2, aunque es un modelo implementado
principalmente en enfermedades crénicas mas frecuentes, como
la diabetes3, tiene una gran potencialidad para pacientes con
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enfermedades raras. Este modelo ha sido aplicado en la esclerosis
mdltiple3* y ha demostrado beneficios en la calidad de vida.

Nuestro estudio explord parcialmente las consecuencias que la
COVID-19 habia podido tener. Pese a lo esperado, no se encontraron
diferencias entre las personas con y sin demora diagnostica res-
pecto a los efectos de la COVID-19. Ambos grupos destacaron, en
relacién con los efectos de la COVID-19, la teleasistencia médica,
los retrasos en los tratamientos e intervenciones, y el mayor espa-
ciamiento temporal en el seguimiento médico. No manifestaron
sentirse desatendidos en su enfermedad, tuvieron una percepcion
del riesgo similar al resto de la poblacién y no por tener una enfer-
medad rara se sintieron mas vulnerables.

Algunos estudios®> en poblacién general sin enfermedad han
conseguido evaluar las percepciones sobre los efectos de la COVID-
19. Otros estudios han abordado los efectos de la pandemia en
pacientes con enfermedades raras, pero asociados a las repercusio-
nes producidas en el desarrollo de ensayos clinicos. Cabria explorar
en futuros estudios si la COVID-19 ha sido un factor determinante
que ha aumentado el tiempo hasta el diagnéstico de enfermedades
raras.

Respecto a las limitaciones, cabe mencionar que la entrevista
grupal online, aunque es una técnica que ha mostrado su utilidad
en las circunstancias en que se desarroll este proyecto, posible-
mente haya supuesto una limitaciéon debido a la brecha digital; no
obstante, ha constatado su gran valor para la recogida de informa-
cion, si bien presenta debilidades. En particular, y probablemente
inevitable, se produjo un sesgo de género debido al papel de cui-
dadoras que ejercen mayoritariamente las mujeres. Asimismo, el
sesgo de recuerdo era dificilmente evitable debido a la naturaleza
del fenémeno estudiado, puesto que es muy dificil identificar casos
en el momento previo al diagndstico.

Conclusiones

Es necesario afrontar mejoras en el sistema sanitario para dar
cobertura y facilitar los recursos de atencion psicoldgica para las
personas con enfermedades raras, independientemente del tiempo
de demora que se produzca hasta el diagnéstico. Igualmente hay
que favorecer la asistencia psicolégica, también en otros miem-
bros de la familia, considerando con especial atencion a las mujeres
cuidadoras.

Abordar las vivencias y las experiencias ante el diagnéstico de
una enfermedad rara con una mirada global es una cuestién de
equidad y justicia social con las personas que las sufren, permi-
tiendo visibilizar una realidad poco explorada cuyas necesidades
derivadas merecen ser escuchadas.

Disponibilidad de bases de datos y material para réplica

Las transcripciones estan a disposicion de quienes las requieran
solicitandolas a la autora para correspondencia.

¢Qué se sabe sobre el tema?

El diagnostico de una enfermedad rara es una experiencia
abrumadora para el paciente, y también para los progenito-
res cuando hay un/a menor afectado/a. Este acontecimiento
trunca las perspectivas vitales de la persona afectada y de
su entorno familiar, siendo especialmente angustioso si existe
una demora en el diagndstico.
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¢Qué anade el estudio realizado a la literatura?

Las entrevistas grupales online han permitido visibilizar
la experiencia personal y familiar ante el diagnéstico de una
enfermedad rara, y dar voz y mostrar las vivencias de estas
personas ante una pandemia.

. . +ad.

¢Cuales son las imp de los r

obtenidos?

Ante la falta de atencion psicolégica en el momento del
diagnostico, se pone de manifiesto que hay que promover pro-
tocolos de atencion integral para dar cobertura y facilitar el
acceso a la salud mental, tanto para estas personas como para
sus familias.
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Conclusiones

Los articulos expuestos han evidenciado cémo los estudios socio-epidemiolégicos
con perspectiva de género tienen muchas posibilidades de expansion para la investigacion
en salud, permitiendo identificar experiencias, vivencias, creencias y actitudes. ILa
perspectiva de género en combinacién con el uso de técnicas cualitativas ha permitido
mostrar su validez y viabilidad como herramienta de investigacién para el estudio y
abordaje de las enfermedades raras, facilitando abrir la mirada hasta detectar necesidades no

cubiertas en pacientes y en cuidadoras/es principales de personas con estas enfermedades.

De igual modo, los trabajos presentados permiten ratificar como el uso de la mirada
sociolégica y las caracterfsticas de la metodologfa cualitativa (inclusiva, participativa, flexible
y dindmica) son elementos clave para poder estudiar, analizar y poner en valor el discurso
del sujeto estudiado, centrando el foco y dando los medios y la voz a las personas
protagonistas. Los resultados de los articulos presentados muestran contrariedades y
vivencias que no podrian haber sido abordadas exclusivamente mediante la perspectiva o

paradigma cuantitativo o positivista.

Asi mismo, se ha podido constatar que el uso de metodologfa cualitativa, y la
patticipacién directa del sujeto investigado/a, favorece un modelo de investigacién mids
hotizontal, donde el objetivo a estudiar y su contexto, son el centro. Esta implicacién activa
y consciente facilita un abordaje mas vivencial, que permite profundizar y explorar desde el

origen del problema.

Desde esta perspectiva, poniendo en valor la narrativa, el discurso y las vivencias de
estas personas, se puede ser consciente de la magnitud y repercusién de una problematica,
invisible, pero presente en nuestra sociedad. Discursos que han sido relatados en mayor
proporcién por las mujeres, y esto se produce porque de otigen existe una notoria

desigualdad de género en la expresion del relato.
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A continuacién, se presenta una sintesis conjunta de las conclusiones expuestas en

los tres articulos:
1. Mayor representacion, colaboracion y presencia de mujeres

Las mujeres son mas participativas y colaboradoras que los hombres, ellas
han tenido una presencia y representacién mayor que los varones en el trabajo de
campo realizado. Posiblemente, este hecho sea tresultado de una combinacién de
elementos, ademas del nivel de estudios, factores estrechamente ligados a la
construccién social de género, como pueden ser, entre otros, la mayor implicacién de
las mujeres en los cuidados y/o naturalizacién de la feminizacién de los cuidados, y la
mayor disponibilidad horaria, que, en parte, obedece a que el tiempo de las mujeres, en
mayor medida que el de los hombres, esta estructurado y organizado en base a las
necesidades de cuidado requeridas por los miembros de su familia, especialmente cuando
hay menores de edad. Si bien es cierto que las féminas son mas proclives a la
participacion, es también destacable que durante la fase de captacién y de contacto de
personas participantes, existi6 una desigualdad de origen, ya que se disponfa de un

mayor nimero de contactos femeninos.

2. Eldiagnoéstico de una enfermedad rara es un proceso vital disruptivo

A nivel macro debemos tener presente la complicacién clinica que supone para
el personal sanitario emitir un diagnéstico de enfermedad rara; sin obviar, que a nivel
micro, el hecho propio, de recibir un diagnéstico de este tipo, desencadena un “shock”
que trunca toda perspectiva vital y expectativa personal.

La incertidumbre, la odisea y el peregrinaje hasta el diagnéstico, puede
dilatarse en el tiempo. Por ello una vez se recibe el diagnéstico, las personas afectadas,
asi como el circulo familiar mas préximo, pueden sentirse parcialmente aliviados. Sin
embargo, la reconfiguracién vital que conlleva asumir la nueva realidad, es un hito
personal y vital muy trascendental. En numerosas ocasiones va acompafiado de
sentimientos de soledad para la persona enferma y su entorno cercano, estas
experiencias merecen ser escuchadas y relatadas, y la atencién deberia ser acogida
en primera instancia por los servicios sanitarios que atienden a estas personas, sin
obviar que esta odisea serfa menos dolorosa y perturbadora si la sociedad tuviera un

conocimiento real acerca de la magnitud que representan a nivel de salud y de las
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implicaciones emocionales y vitales que supone el recibir un diagnéstico de una
enfermedad rara.

Un aspecto comun y presente en todas las personas participantes es, en esta
fase particularmente, o inmediatamente después de ella, cuando surge la necesidad de
tener contacto entre iguales. Por consiguiente, sentirse arropados, acogidos y
reconocidos por un grupo de pares es esencial para el afrontamiento de la enfermedad,
y sobrellevar las complejidades derivadas es esencial para pacientes y familiares. Por
ello, es siempre significativo formar parte de una comunidad y tener contacto con otras
personas que tengan la misma enfermedad, independientemente del sexo (mujer u
hombre), del momento del diagnéstico (las personas con y sin demora diagnostica).
Incluso, se ha constatado estd necesidad de contacto para compartir el proceso,
también entre madres y padres, cuando la persona afecta es un hijo/a, compartir la
vivencia reconforta y favorece no sentitse aislada/o y desamparada/o.

Habitualmente, este contacto suele originar a través de dos vias; por un lado, a
nivel personal, personas con una misma enfermedad que se buscan generalmente a
través de internet o redes sociales, y comienzan una entablar el contacto entre ellas. Y,
por otro lado, estas relaciones entre iguales pueden surgir y desarrollarse a través de las
asociaciones de pacientes.

En este sentido, es notorio destacar el papel impulsor que tienen las
asociaciones de pacientes, aportando una informacién rigurosa y conocimiento
experiencial propio sobre la enfermedad. Su conocimiento, ayuda y disponibilidad son
muy reconocidos, y cubre, a difa de hoy, un vacio que el sistema sanitario no puede
abarcar, como es la atencién psicolégica especializada al paciente y a la familia, o los
recursos especializados, como atencién temprana, fisioterapia, logopedia...entre otros.

Hay que destacar la transcendencia y la labor de apoyo que generan las
asociaciones de pacientes, puesto que han demostrado ser una pieza esencial y
determinante, sobre todo ante un diagndstico reciente. Las entidades y asociaciones
ofrecen orientacién, apoyo, visibilidad y favorecen que las personas se sientan
“escuchadas y comprendidas” por otras personas que hablan su mismo “lenguaje” y
tienen sus mismas dificultades.

Es altamente importante, en familias con menores recién diagnosticados con
enfermedades raras, poder ver y compartir con otras familias su evolucién y avance,
abre la esperanza para las/los recién diagnosticados.

En estos trabajos hemos visto cémo las personas participantes describen a los

grupos de iguales y a las asociaciones de pacientes como un pilar esencial. Se
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convierten en “tablas salvavidas” ante la incertidumbre y la desinformacion inicial,
porque la propia vivencia de la enfermedad convierte a estas personas en pacientes
experto/as, siendo nuevamente las mujeres, las que expresan una mayor necesidad de
disponer de esta relacion. Las mujeres dentro del espacio asociativo son también mas
visibles, suelen tener una mayor presencia en los actos realizados y participan de
manera activa en las actividades de las entidades. Asi mismo, ellas son mas proclives y

dispuestas a la colaboracién en proyectos de investigacion.

3. Lavivenciay el relato del diagnéstico es desigual

El afrontamiento del diagnéstico es un proceso complejo que tiene sus
fases y ante el cual mujeres y hombres reaccionan de manera diferencial, muy
probablemente sujeto a los mandatos y desigualdades de género, siendo ellas las que
reflejan una mayor afectacién emocional. La manera en que se asume el diagnéstico
esta fuertemente relacionada con la cronicidad, la incertidumbre ante la evolucién y con
la calidad de vida dependiente de la propia enfermedad. En relacién con el momento
del diagnéstico, personas con y sin demora refieren sentimientos de alivio a la hora de
tener un nombre para la enfermedad rara que padecen. Tener una “etiqueta”, un
nombre, produce sentimientos divergentes: por un lado, un proceso de duelo, y por
otro una liberacién por dejar de buscar una razén (I6gica o natural) a la enfermedad.

El alivio y liberacién que produce el tener un diagnéstico de una enfermedad
rara se enturbia muy rapidamente por la invisibilidad social de este tipo de
enfermedades y, sobre todo, por la incertidumbre sobre la calidad de vida presente y
futura de la persona afectada. Una debacle que trunca las petspectivas vitales y produce
una disrupcién de las expectativas a nivel petsonal y/o familiar, con especial afectacion
en el caso de las mujeres. Transcurrido ese proceso inicial, las inquietudes de las
personas afectadas y su entorno familiar muestran una clara preocupacién sobre la
perspectiva vital de la persona enferma.

Este aspecto se ve condicionado por el manejo de la propia enfermedad y por
los costes implicitos que se generan en la persona enferma, pero también en el entorno
mas proximo. La existencia de tratamiento (del tipo que sea, tanto si es especifico como
si no lo es) calma parcialmente la incertidumbre y provoca alivio en estas personas.
Saber que hay un tratamiento es incluso mas importante que conocer el nombre de la
enfermedad rara en si, porque su existencia permite que estos pacientes o sus familiares

mantengan un hilo de esperanza y una oportunidad de vida. Los tratamientos
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farmacolégicos son percibidos como el medio para mejorar o, al menos, paralizar
deterioros significativos. En ocasiones, la existencia de un diagndstico y un tratamiento
no significa que la persona esté correctamente atendida ni exenta de efectos
secundarios.

Resefar que, durante este proceso, se ha podido identificar una elevada
capacidad personal de resiliencia verdaderamente admirable, enfrentindose de
manera cotidiana a la incertidumbre, pero con una entereza admirable por vivir
centrado en el presente inmediato.

En relacién a la fortaleza personal y resiliencia que muestran pacientes y
familiares durante la fase de asimilacién y afrontamiento de este hecho, no se han

detectado diferencias de género.

4. Déficit de recursos de atencion psicolégica

Hay que destacar que las mujeres verbalizaron la carencia de recursos
asistenciales de apoyo psicolégico o atencional, en el sistema publico, tanto cuando
son ellas las que padecen la enfermedad como cuando son ellas las cuidadoras
principales de un/a menor afectado/a. Disponer de un soporte de atencion psicologica
dentro del sistema sanitario es imperioso e ineludible, asi como implementar nuevas
formas de atencidn para favorecer un abordaje integral de la enfermedad, incluyendo la
perspectiva de género. Y en el caso especifico de las enfermedades raras, es
absolutamente imperioso incluir aquellos elementos que reduzcan el peregrinaje y el
padecimiento personal y familiar dentro del sistema sanitario.

De igual modo, potenciar una asistencia sanitaria que se fundamente en la
escucha activa del personal sanitario, que atiende a pacientes y familias, serfa
absolutamente determinante para posibilitar un adecuado manejo de la enfermedad. La
calidad de la atencién recibida, en algunas ocasiones y con algunas de las personas
participantes, evidencié dificultades para alcanzar una comunicacién bidireccional

efectiva entre profesionales y familias.
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5. Cargay dedicacion a los cuidados sostenido por las mujeres

Se han identificado desigualdades de género en torno a los cuidados de un hijo/a
con enfermedad rara, situando a las mujeres en una posicién de mayor vulnerabilidad
personal y social. Sin lugar a dudas, la vivencia de la maternidad y los roles asociados
con los cuidados tienen que ver en este proceso, dado que son ellas las que cuidan y son

ellas el sostén principal cuando hay un/a menor afectado/a en el entorno familiar.

Las mujeres cuidan y gestionan los cuidados desde la asistencia basica en las
actividades diarias, pasando por el control de medicacién, curas, terapias, dietas, etc.,
incluyendo la responsabilidad y acompafiamiento a las citas médicas. Son las madres,
cuando la persona afectada es un hijo/a, las que mayoritariamente asumen esa
responsabilidad casi de manera exclusiva, convirtiendo la dedicacién a los cuidados en
una palanca invisible que fuerza a su renuncia (laboral, personal, relacional y de tiempo
propio) que se responsabilizan y son cuidadoras principales, frente a los progenitores

hombres.

Esta entrega y dedicaciéon en favor de los cuidados genera en la vida de las
mujetes un impacto directo en el ambito laboral y, frecuentemente, cuidar de un hijo/a
enfermo es un freno en su faceta laboral, forzando las reducciones de jornada o,
directamente, el abandono (temporal o no) de su actividad profesional. Los resultados de
esta renuncia se reflejan en el mercado laboral y son econémicamente cuantificables, pero
también existen otras consecuencias con mayor dificultad para ser valoradas en toda su

magnitud, como es la ausencia y disponibilidad de tiempo propio.

Estas secuelas, no son un asunto trivial, ni exclusivamente econémico. Hay que
considerar que los costes de cuidar conllevan otros lastres para las mujeres, dado que los
efectos de esta dedicacién tienen reflejo en multiples esferas de su vida personal, fisica y
emocional. Ciertamente, la afectaciéon de su vida personal, social, relacional provoca
alteraciones colaterales para la vida de pareja, en la relacién con otros hijos/as y cambios de
relacién con el resto de los miembros de la familia. Las repercusiones que esto acarrea
para su salud, incluida la salud mental, representan un desgaste fisico y una carga mental en
las mujeres que las posiciona socialmente en un escenario de desigualdad y

vulnerabilidad.
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A colacién del trabajo realizado en esta tesis y a la vista de las conclusiones
descritas, podemos afirmar que un modelo de atencién sanitaria que incluya la perspectiva
de género, sin sesgos de género y alejado de la normatividad masculina, y con un patrén de
atenciéon mas equitativo, exento de discriminacién y prejuicios, permitird ofrecer servicios

sanitarios con una mejor atenciéon para todas las personas.

Finalmente, hay que indicar que en el transcurso de esta tesis se han observado
indicios que muestran cémo las mujeres con enfermedades raras sufren una doble
discriminacién que afecta a la equidad en la atencién sanitaria que reciben, en relacién al
momento del diagnéstico y en los tratamientos. Posiblemente, es consecuencia del sesgo de
género, atin presente en el modelo de atencidén sanitaria y favorecido por un circuito de
diagnéstico complejo, y en ocasiones enrevesado y poco especifico para el despistaje de
una enfermedad rara. Aunque no ha sido objetivo de esta tesis, es posible que esta

correlacion se esté produciendo y podtfa ser explorada en futuras investigaciones.
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Notas al margen:

Resulta evidente que no podenos cambiar, ni dar respuesta, ni mejorar un problema que no vemos.

Ojala construyamos un futuro donde la equidad sea la base, donde nadie se sienta
invisible. Una sociedad con el firme compromiso de erradicar ese sentimiento tan doloroso
para las personas enfermas y su entorno, de sentitse parias en el sistema sanitatio y en la
sociedad. Y entendamos que, aunque los cuidados en el entorno familiar tienen un
componente emocional que los mantiene inertes incluso en la adversidad mas absoluta, son

el epicentro para el mantenimiento de la vida, y como tal, debetfan ser considerados.

Verdaderamente, considero que hay opciones para creer, que hay esperanzas para
construir una sociedad mejor, mas inclusiva y mas equitativa. Una sociedad con presencia
ante diversidad, la discapacidad y las realidades complejas de muchas familias, donde todas

las personas se sienten reconocidas y tenidas en cuenta.

Sin duda, las politicas publicas deberfan estimular la inclusién efectiva de las
personas con enfermedades raras y sus familias y facilitar todos aquellos recursos que den
cobertura a sus necesidades, sean del tipo que sean. Centrar el foco y poner en valor las
necesidades y demandas de estas personas, porque sélo desde esta base, se podran
conseguir cambios en el modelo de atencién sanitaria y una visibilidad social fidedigna que

retrate toda la complejidad que conllevan.

Es innegable que el planteamiento de una sociedad asi es ciertamente utépico y que
el camino para recorrer es largo y complejo. La semilla para mejorar la salud de todas las
personas pasa incuestionablemente por tener presentes y reconocer a los colectivos mas
vulnerables. No es sélo una cuestion de visibilidad, que es indudablemente un gran paso,
pero la puesta en marcha de acciones politicas que focalicen sus objetivos para conseguir

“mis equidad, mds salud, mas bienestar” es el gran reto'.

Por ello quisiera hacer mencién especial a la esperanza que genera para mi la
implementacién del Plan de Salud 2022-2030 de la Comunitat Valenciana, porque su puesta

1 V Plan de Salud de la Comunitat Valenciana 2022-2030. Valencia: Generalitat. Conselleria de
Sanitat Universal i Salut Pdblica, 2022. Pag.87.

Mis informacion en: https://ir.uv.es/3ZLgl.Yc
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en marcha trata de minimizar las desigualdades e inequidades en salud existentes en nuestro
territorio. Considerando a las enfermedades raras como un problema de salud que debe ser
también abordado con un plan de atencién especifico. Este compromiso politico, para mi,
personalmente, es sin duda el resultado del trabajo de muchisimas personas, personal de la
administracién, investigadores/as, profesionales sanitatios, asociaciones de pacientes y
personas anénimas pero comprometidas, que con su esfuerzo y trabajo han conseguido

poner en el foco lo infrecuente, haciendo visible lo invisible.

Para concluir esta nota, me gustarfa destacar la enorme capacidad de resiliencia y
actitud reivindicativa de todas las personas con enfermedades raras y también de sus
familias, especialmente de las mujeres, que durante el transcurso de esta tesis he ido
conociendo. Este trabajo me ha permitido escuchar sus luchas y también sus miedos,
demostraindome que tienen una voluntad inquebrantable y una disposiciéon incomparable,
me han hecho creer que «Mucha gente pequeria, en lugares pequenios, haciendo cosas pequeiias, puede
cambiar ¢l mundo»” y humildemente, yo también imagino un mundo asf. Y me gustarfa
agradecer todo el aprendizaje profesional y emocional que han construido en mi. Gracias,

gracias a todas.

18 Frase atribuida al escritor y periodista Eduardo Galeano.
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Fdo.: £lias Ruiz Rojo
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Que ¢l protocolo evaluado cumple los preceptos éticos formulados en 1s Orden SAS 3470/2009,
uvmmewaummumnmmwm
médicas en seres humanos, la Ley Orgdnica 15/1999, de 13 de diciembre, de proteccion de datos
de cardcter personal, la Ley 41/2002, de 14 de noviembre, bésica regaladorz de 1z sutonomia del
paciente y de derechos y obligaciones en materia de informacién y documentacién clinica, asi
como aqeellos exigidos por la normativa aplicable en funcidn de las caracteristicas dei estudio.
Por todo cllo, este Comité ha acordado APROBAR ¢! mencionado proyecto.

Se recuerda al promotor que este CEIC no es “asistencial™.

Valencia 2 03 iembre de 2013
Presidente del dela
Fdo.: Diez i
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Articulo 3

Inwesligncion Senitario y Borédion
N[:lq.N'ﬂ'. &l di lo Comanitat Vnlenciona

% NERALITAT [ ool e
¢t

DICTAMEN DEL COMITE ETICO DE INVESTIGACION
NUM. 2018102605

Salvador Peirag Moreno, Secretaria del Comité Etico de Imeestigacidn de la Direccidn
General de Saled Piblica y Centro Superior de Inwestigacion en Salud Piblica [CEI
DEEP-LSER),

CERTIFICA

Cue este Comié, en su sessdn de fecha 26 de octubre de 2002, ha evaluado k2
propuesta del promotorfinvestigador para que e realice el estudsa:

Titulo Andlisiz, determinantes ¢ impacto de la demora diagnastica en las
enfermedades aras
Irres o Principal Oscar E. furriaga
Fromator Lo invesstigad,
Institucdn FISABIO
Cadigo promotor Mo consia
Cadigo AEMPS Mo procede
Ortros codigos AES: PILASO1290
\ersidn/fecha protocolo Wearsidn s/ ref.
Wersion Hoja informaddn y W 24102018
cansentimiento informado

Cue tras la evaluacitn del pratocolo del proyecio este CE considera:

* Que el protocolo del estudio cumple los preceptos éticos formulados en b
Decracidn de Helinki de la Asocacion Médica mundial sobre principios éticos
para las investigaciones médicas en seres humanos y sus posteriones revisiones, asi
como aguellos exigidos por la normativa aplcable en funcidn de las caractenisticas
del estudic.

# QOwe se han evaluado las compersaciones econdmicas previstas y su posible
interferencis con el respeto a los postuladas éticos

En corsecuencia, el Comité Etico de Irestigacicn de la Direccidn General de Salud
Pliblica y Centro Supsriar de Investigacitn en Salud Plblic (OB DEEP-CSEP) emite
un:

DICTAMEN FAVORABLE

para la realizacién de dicho estudio por el Or. Oscar E. Zurriaga Lionéns como
imvestigador principal.

Que el Comité, tanto en su composicdn como en los PNT, cumple con las normas
previstas en &2 Ley de Investigacion Biomédika y normativa de desarroll, estando
acreditado como Comité Etiko de investigacian Clinica por la Conselleria de Sanidad
Universal y Salud Pdblica de |a Generalitat Valencana.

Lo que firmo en Valencia, 3 29 neoctubt: e

| g B

Fdo.: Salvador Peird
Secretanio del Comité £tico de Investigacion.
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Anexos

7.2) Guias de desarrollo de las entrevistas y de los grupos de discusion

Anexo 7.2.1: Guion utilizado en grupos de discusion. Articulo 1

1.- SATISFACCION CON LA ATENCION SANITARIA

¢<Cémo valora la atencion sanitaria recibida?

En las distintas fases de la enfermedad
- En el momento del diagnéstico y tratamiento inicial
- Enlos controles de seguimiento

- Fuera de la asistencia especializada

Aspectos a valorar
- Calidad técnica y competencia profesional
- Empatia, habilidades de comunicacién, accesibilidad del profesional, etc.
- Informacién proporcionada (sobre la enfermedad, opciones de tratamiento,
calidad de vida, recursos asistenciales disponibles, recursos sociales, etc.)
- Trabajo multidisciplinar, coordinacién entre profesionales y entre niveles
(Atencién primaria y especializada)

- Espacios

Profesionales a valorar
- Personal facultativo
- Personal de enfermeria
- Trabajador social
- Psicélogo
- Otros profesionales implicados

Necesidades no cubiertas y propuestas de mejora
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2.- ASPECTOS PSICOSOCIALES DE LA ENFERMEDAD. REPERCUSION EN
LAS ACTIVIDADES DE LA VIDA DIARIA

2.1.- ¢Cémo ha afectado a la vida de la familia?
Aspectos a valorar
- Relaciones de pareja
- Atencién a otros hijos o familiares dependientes
- En el trabajo
- En las relaciones sociales, actividades de ocio y tiempo libre
- Coste econémico de la enfermedad

Necesidades no cubiertas y propuestas de mejora

2.2.- ¢:Cémo afecta a la vida de un nifio o nifia con ACC?
Aspectos a valorar
- Cuidados especiales, sobreproteccion, etc.
- Enlas relaciones con otros nifios
- Enlaescuela
En entornos de ocio, practica de deporte, etc.

Necesidades no cubiertas y propuestas de mejora
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3.- IDENTIFICACION DE NECESIDADES NO ATENDIDAS

- Apoyo informativo = Informacion sobre
® Laenfermedad y sus cuidados habituales
= Lavueltaacasa
= Actuaciones ante situaciones de urgencia
* Integracién del nifio/a con ACC en la escuela
= Recursos disponibles a nivel institucional

® Recursos informales (grupos de madres y padres, asociaciones, etc.)

- Apoyo instrumental:
= Alojamiento para la familia durante la hospitalizacién del nifio/a,
desplazamiento desde el hogar familiar
® Ayudas econémicas y prestaciones sociales

= Espacios de encuentro para intercambio de experiencias, etc.

- Apoyo emocional:
= Formal: Profesionales
» Informal: familia/amigos, apoyo entre iguales, asociaciones, redes

sociales, etc.
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Anexo 7.2.2: Guion utilizado en entrevistas a profesionales con perfil sanitario. Articulo 2

Guion_ Entrevistas

1- DIAGNOSTICO

¢<Como se diagnostica la Enfermedad de Wilson?
¢Diagnostica usted casos con Enfermedad de Wilson?
¢Los casos que le llegan son ya diagnosticados o con sospecha de ser Enfermedad
de Wilson?
¢Qué especialistas intervienen en el diagnéstico?
¢Es una enfermedad facil de diagnosticar?
- ¢Con qué tipo de recursos cuenta usted para el diagnéstico? (propios o
ajenos)
- ¢Qué tipo de pruebas se realizan para detectar/confirmar que existe la
enfermedad?
- ¢Quién comunica el diagnéstico al paciente o la familia?
- Esta es una enfermedad rara, cexiste en su centro algun protocolo de
comunicacién/asistencia establecido para este tipo de enfermedades?
¢Qué tipo de informacion se da al paciente y/o la familia en el caso de menores?
¢<Coémo se trasmite esta informacién? ;Qué profesionales hay en el momento de la

comunicaciéon?

2-TRATAMIENTO

¢Qué tipo de pruebas (de seguimiento) tienen estos pacientes?

¢Cada cuanto tiempo se realiza el seguimiento?

¢Qué tipo de tratamientos necesitan estos pacientes?

¢Qué medicacién toman?

Entre la medicacién prescrita para el tratamiento ¢hay algin medicamento
huérfano?

¢Coémo acceden los pacientes a la medicacién, son medicamentos de libre acceso o
de dispensacién hospitalaria?

¢Cree usted que estos pacientes son especialmente dependientes del sistema

sanitario? ¢Y para el sistema sanitario son pacientes costosos?
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3- ATENCION

¢<Como se siente usted cuando diagnostica o trata con este tipo de pacientes o sus
familiares?

¢Considera usted la Enfermedad de Wilson como una patologfa grave?

¢Cree que la Enfermedad de Wilson es compatible con una vida razonablemente
normal?

¢Considera usted que se trabaja activamente para investigar Enfermedad de Wilson?
¢Cree desde su experiencia que el personal médico conoce esta enfermedad? ¢Es
necesario ampliar el conocimiento sobre esta enfermedad?

¢Y como cree que se podria aumentar el conocimiento? ;Qué se podria hacer para
aumentarlo y difunditlo?

¢Cree que existe un conocimiento social sobre lo que es y lo que implica esta

enfermedad?

4- CALIDAD DE VIDA

¢Considera que esta enfermedad se trata adecuadamente en el ambito de la sanidad
publica?

¢Cree que faltan recursos de atencién (psicolégica/emocional) para los afectados?
(también recursos técnicos para el diagnéstico)

¢Y para los familiares de estas personas cree que es necesario algun tipo de apoyo?
Sabe usted si ¢las familias afectadas y/o los pacientes reciben algun tipo de ayuda
asistencial desde este centro hospitalario? (ayudas, recursos, asistencia
domiciliatia...)

¢Conoce algin tipo asociaciéon para pacientes Enfermedad de Wilson? (estatal o
provincial)

¢«Coémo considera la labor de estas entidades? ¢Es necesario el apoyo que se ofrece a
los pacientes desde el tejido asociativo?

¢Considera que esta enfermedad se trata adecuadamente en ambito de la sanidad
publica?

¢Cree que faltan recursos de atencién (psicolégica/emocional) para los afectados?

(también recursos técnicos para el diagnostico)
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EXTRAS

Digame ¢qué es lo mejor y lo peor de diagnosticar y/o tratar a pacientes con
Enfermedad de Wilson?

Si dependiera de usted directamente y con su experiencia ¢qué cree que se podria
hacer para avanzar y mejorar la calidad de vida de los pacientes con Enfermedad de

Wilson?
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Anexo 7.2.2: Guion utilizado para desarrollo de los grupos de discusion en pacientes y familias. Articulo 2

Guion_ Entrevistas

1- DIAGNOSTICO
= :Cémo fue diagnosticado la Enfermedad de Wilson en tu hijo/a?
= :Cuanto tiempo tardaron en el diagnostico?
= :Qué especialista hizo el diagnostico?
= :Qué informacién recibisteis en ese momento?
= Qué supuso el diagndstico de la enfermedad para ti?
= :Cémo habéis explicado a vuestros hijo/as la enfermedad que tienen?

= Y al resto de miembros de la familia?

2-TRATAMIENTO

= :Qué tratamiento sigue actualmente?

= ¢Qué informacién os dieron sobre el tratamiento que iba llevar vuestro hijo? (Os
hablaron, de las indicaciones para tomarlos, de efectos secundarios, de costes...)

= ¢Cémo conseguis el tratamiento? ¢Dénde y con qué frecuencia?

= :Como afecta a la vida del nifio/a este tratamiento? ;Supone este tratamiento
alguna limitacién en la vida diatia de tu hijo?

= :Es vuestro hijo/a consciente de la importancia que tiene la medicacién que debe

seguir? ;Quién es la persona que se encarga de la medicacién?

3- ATENCION

= :Coémo valoriis la atencién sanitaria que recibisteis en el momento del diagndstico?
¢Y qué recibis actualmente?

= :Qué necesidades (informacién, emocionales, instrumentales, rehabilitacién) habéis
sentido vosotros que no estan cubiertas para esta enfermedad? (para la familia y
para el propio afectado)

= :Existe buena coordinacion entre los especialistas encargados de diagnosticar y

tratar la Enfermedad de Wilson?
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4- CALIDAD DE VIDA

= :Cémo ha afectado a la vida de la familia esta enfermedad?

"  :Qué cambios se han producido? (en diferentes entornos; escuela, amigos, ocio,
actividades deportivas...)

= :Ha condicionado la enfermedad de su hijo/a en algin aspecto concreto de su
vida?

= :Cémo habéis asumido la enfermedad? ;Y vuestra pareja?

= :Habéis detectado problemas de adherencia al tratamiento en vuestros hijos?

= :Cémo ha sido la adaptacién de vuestro hijo/a al entorno escolar?

= Tiene vuestro hijo/a bien asumida su enfermedad?

= :Conocéis a otras familias que tengan hijos con la misma enfermedad? ;Cémo os
habéis conocido?

= :Conocéis alguna asociacién? ¢Considerais que es importante este tipo de
entidades?

= :Esla Enfermedad de Wilson una enfermedad conocida socialmente?

= ¢Cuiles son los aspectos mas negativos de tener esta enfermedad?

= Hay algo que se pueda hacer para mejorar la calidad de vida de estas personas?
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Anexo 7.2.3: Guion utilizado para desarrollo de los grupos de discusion en pacientes y familias con demoray sin

demora diagndstica de enfermedad rara. Articulo 3

1. Diagnéstico e impacto de la demora diagnéstica
2. Inequidad en acceso, restricciones y consecuencias pandemia

3. Necesidades psicosociales

®  (Cudly como fue el diagnéstico de enfermedad rara?*

= (Tiempo de inicio de sintomas hasta el diagnéstico? ¢Edad al diagnéstico?

= ¢Cémo vivisteis este momentor Vuestra experiencia

= Hubierais necesitado esta figura de apoyo? ¢Habéis tenido apoyo psicoldgico? :Os
ofrecido alguna vez terapia?

= :Respecto al diagnésticor ¢Los tratamientos, las revisiones médicas?

= Por favor, hablarme de vuestra vida diaria con vuestro hijo/a. ¢Esta en la escuela?
cesta en activo laboralmente?

= ¢Cémo va con la escuela infantil, la escuela reglada y las actividades deportivas o
extraescolares? o ¢tiene actividad laboral?

= :Es escuela ordinaria o de educacion especial? ¢Su hijo/a necesita apoyo adicional o
refuerzo o persona de apoyo en la escuela?

= :Necesitdis ayuda especializada, vivienda adaptada, puesto laboral adaptado, etc.?

= :La guarderia/ escuela/ actividad depotrtiva o entorno laboral dispone del apoyo
especifico y adecuado para cubrir sus necesidades? ¢Necesidad atencién o material
especializado? ¢Tienen los apoyos requeridos, en caso de necesitatrlos?

® Presentan problemas con las relaciones sociales (si es relevante debido a la edad del
nifio/a) ¢la  enfermedad rara  ha  afiadido  complejidad  (afectado
negativamente/positivamente o neutro)

= Su familia recibe apoyo para manejar su vida diaria? Si, ¢puede describir
quién/qué?

= Y respecto a la pandemia? ¢Cual ha sido vuestra experiencia? Necesidades

médicas/asistenciales

*diferenciar pacientes adultos o menores de edad (independiente de demora o no demora

diagnostica)
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