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Resumen  

 

Introducción 

Las enfermedades raras son una problemática sanitaria y social frecuentemente 

invisibilizada. En primer lugar, por su escasa presencia entre la población. Se consideran 

raras aquellas enfermedades que afectan a menos de 5 personas por cada 10.000, siguiendo 

la definición decretada en la Unión Europea. Y, en segundo lugar, por la complejidad 

asociada al diagnóstico. A menudo, llegar a un dictamen definitivo puede ser un camino 

arduo a nivel clínico, porque en algunas ocasiones, el debut de estas enfermedades se 

enmascara con síntomas coligados a enfermedades más comunes. Estas enfermedades son 

crónicas, frecuentemente están relacionadas con discapacidad o con pérdidas importantes 

de autonomía, por ello el impacto y las secuelas tienen reflejo en múltiples esferas vitales, 

tanto en la persona afectada como en su contexto familiar y social más próximo. 

El diagnóstico de una enfermedad rara ha sido relatado como una debacle personal, 

que produce alteraciones significativas del ritmo vital y la rutina cotidiana. La 

reconstrucción personal y la integración del diagnóstico, es un proceso individual complejo 

y de afectación múltiple. 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 podrían ser considerados como subjetivos, como son: la información disponible 

sobre la enfermedad, la existencia de tratamiento, la carga económica 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 

problemática particular y describir la carga de cuidados que conllevan, tanto para las 

personas afectadas, como para el entorno social más 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 específicos. Y cada uno de estos 

objetivos ha sido abordado mediante un proyecto único, cuyos resultados principales han 

sido plasmados y publicados en artículos científicos diferentes.  

 

Objetivo específico 1) Describir la influencia del sistema sexo/género, y en 

particular del rol parental, en la recepción, percepción y aceptación de un diagnóstico de 

enfermedad rara, y mostrar si existe una vivencia diferenciada de este momento, 

específicamente en el caso de las anomalías congénitas cardíacas. 

Objetivo específico 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. Objetivo específico 3) Explorar y relatar el impacto de las necesidades 

psicosociales relacionadas con la demora diagnóstica en las enfermedades raras y 

comprobar si existen diferencias ligadas al sexo/género. 

Método 

 Se utilizó metodología cualitativa, considerando que las técnicas implementadas 

(entrevistas en profundidad, grupos de discusión y entrevistas grupales online) eran la 

mejor estrategia para abordar el trinomio enfermedades raras, cuidados y mujeres. Para 

acometer los objetivos, se consideró que este enfoque era el óptimo, dado que el paradigma 

cualitativo trata de comprender una realidad desde la interpretación de ese fenómeno, a 

partir del relato y las experiencias vividas. Se realizaron tres estudios cualitativos diferentes 

en la Comunitat Valenciana (España) durante el período 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 discusión con madres y padres de niños y niñas 

con anomalías 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 

análisis de contenido del discurso y fueron validados mediante triangulación 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 sanitarios 

y dos grupos de discusión, uno con familiares y otro con afectados, y participaron hombres 

y mujeres. Se elaboró un guion de preguntas estructurado en diferentes bloques: 

diagnóstico, tratamiento, atención sanitaria y calidad de vida. Accedieron a participar 18 

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

Para la realización del tercer estudio se desarrollaron cinco entrevistas grupales 

online a pacientes y familiares de personas con una enfermedad rara, y se diferenciaron dos 

categorías: con demora diagnóstica de 1 año o más y sin demora diagnóstica. La realización 

de las entrevistas online fue una reconversión metodológica forzada por el contexto de la 

COVID-19, dado que el diseño inicial contemplaba la recolección de datos de manera 

presencial. En esta investigación participaron un total de 25 personas (5hombres y 20 

mujeres). 

Toda la información de las entrevistas personales, de las entrevistas grupales y de 

los grupos de discusión se recogió en audio/video, previa autorización de todas las 

personas participantes, y se transcribieron literalmente todas las intervenciones para realizar 

un profundo análisis de contenido. 

Resultados 

Los resultados del objetivo específico 1, abordado en el primer artículo, 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 atención psicológica 

especializada. 

En segundo lugar, los resultados del objetivo 2 y correspondiente al segundo 

artículo, pusieron de manifiesto que el personal sanitario experto en el abordaje de 

enfermedades raras (y de manera específica en enfermedad de Wilson), generalmente, se 

sitúa en un plano emocionalmente distante con respecto a las necesidades emocionales de 

los/las pacientes y sus familias. Este colectivo focaliza su principal preocupación en la 

necesidad de fijar el diagnóstico de manera precoz. 
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Por otro lado, no se detectaron diferencias significativas asociadas al género 

respecto a la preocupación principal de personas enfermas y de sus cuidadoras o 

cuidadores principales. La inquietud más destacada estuvo relacionada con el tratamiento, 

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

Por último, en relación a los resultados del tercer objetivo, descritos en el tercer 

artículo, se observaron aspectos compartidos y desiguales en el relato de necesidades entre 

personas con y sin demora diagnóstica de enfermedad rara. En el relato de carencias, sí que 

se evidenció 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 más cotidianos. 

Conclusiones 

De forma global se ha evidenciado, por un lado, que las mujeres son más proactivas 

y participativas y, por otro, se han detectado deficiencias en la atención 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 diagnóstico.  

El tiempo y el periplo vivido hasta recibir el diagnóstico 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 descripción de esta 

experiencia. 

Se ha puesto de manifiesto el déficit de recursos de atención psicológica desde el 

sistema sanitario público para atender a las personas enfermas y para su círculo familiar, 

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

La atención y la carga de cuidados que requieren las personas con enfermedades 

raras, son asumidas de manera mayoritaria por las mujeres. Esta dedicación 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 cómo 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, investigación cualitativa, enfermedades raras, 

entrevistas, grupos de discusión, diagnóstico, apoyo, resiliencia, cuidados, mujeres. 
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Prólogo 

 

En el año 2013, casi por azar, empecé a colaborar de manera inesperada en el 

proyecto de investigación “Investigar para prevenir las enfermedades raras pediátricas: 

Aplicación a las anomalías congénitas cardíacas”. El objetivo general de este estudio fue 

valorar la asociación entre anomalías congénitas cardiacas y factores de riesgo modificables, 

así como factores de atención sociosanitaria (diagnóstico y tratamiento) que se presta a 

estas patologías, con la finalidad de proporcionar información válida para el desarrollo de 

programas de salud para reducir la prevalencia de las anomalías 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 carácter cuantitativo y se complementaría 

después con la realización de una investigación cualitativa. Fue en el desarrollo de la parte 

cualitativa donde tuve ocasión de trabajar en la realización de unos grupos de discusión y 

en ese momento se abrió ante mí una nueva manera de entender el mundo. Me sentía 

como un pez que nadaba a contracorriente porque escuchar y vivenciar unas realidades 

poco visibles, pero con necesidades muy tangibles, hizo despertar en mí una gran 

sensibilidad y curiosidad.  

Mi interés fue creciendo y se centró en entender los porqués emocionales y 

empatizar con las necesidades y vivencias de personas que padecían o tenían familiares a su 

cargo (principalmente hijas/os) con enfermedades raras o poco frecuentes. Esta 

fascinación me invitó a sumergirme en el mundo de la interpretación sociológica a través de 

las técnicas cualitativas para tratar de comprender lo que los números por sí solos no son 

capaces de explicar. Lo cuantitativo tiene validez en sí mismo, sin embargo, entender, 

deducir, comprender las realidades personales y emocionales, así 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 interpretación 

de un fenómeno que sólo 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 permitió iniciar este trabajo. 

Esta tesis es el resultado de un proceso de aprendizaje fruto de mi desarrollo 

profesional en la Unidad Mixta de Investigación en Enfermedades Raras de la Fundación 

para el Fomento de la Investigación Sanitaria y Biomédica de la Comunitat Valenciana 
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(FISABIO). Desde esta unidad, la línea de investigación está mayoritariamente centrada en 

desarrollar estudios para incrementar el conocimiento de la distribución y situación real de 

las enfermedades raras y de sus consecuencias en la población, desde el punto de vista de la 

salud pública. Para este fin se emplea metodología epidemiológica, técnicas de análisis de la 

distribución espacial y se desarrollan estudios de calidad de vida de las personas afectadas.  

Estas líneas de investigación se abordan con metodologías cuantitativas y cualitativas 

lideradas por un equipo multidisciplinar de profesionales de diversas disciplinas sanitarias y 

sociales. 

La oportunidad de desarrollar proyectos de investigación que favorezcan ampliar la 

mirada para ver más allá, combinando lo cuantitativo con lo cualitativo, consiguió unificar 

en mí la miscelánea perfecta entre mi formación de base como socióloga, con mi 

especialidad Máster en Género y Políticas de Igualdad y Máster en Enfermedades Raras, 

junto a mi actividad laboral como técnica de investigación en el área de investigación en 

enfermedades raras en la Fundación FISABIO.  

Y en este limbo nació esta tesis, con la finalidad de aunar de manera transversal y 

coherente la mirada sociológica, la perspectiva de género y las técnicas cualitativas para 

realizar una investigación socio epidemiológica acerca de las enfermedades raras. 

 El artículo 8 del Reglamento Sobre Depósito, Evaluación y Defensa de la Tesis 

Doctoral de la Universitat de València contempla la presentación de la tesis doctoral 

mediante compendio de publicaciones. Este ha sido el modelo elegido para la realización 

de la presente tesis (ver Tabla 1). A continuación, se presenta el compendio de artículos 

publicados e indexados en el Journal Citation Reports (JCR)1 donde la doctoranda Lucía 

Páramo Rodríguez ha participado como primera firmante de los manuscritos presentados y 

mediante los cuales opta al título de doctora por la Universitat de València. 

La tesis que a continuación 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 propósito, el cuerpo de este trabajo se estructura en seis apartados: 

introducción, hipótesis y objetivos, metodología, resultados, conclusiones y bibliografía. 

  

                                                           
1 JCR: Journal Citation Report es una plataforma de datos multidisciplinar que de manera sistemática y 
objetiva, mediante análisis estadísticos como el factor de impacto, determina la calidad científica de las 
revistas científicas.

 

 
  

https://www.uv.es/escoladoct/REGLAMENTOS/Reglamento_deposito_castellano
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En el apartado 1 se sitúa la introducción, con la intención de contextualizar el 

objeto de estudio, el estado de la cuestión, tratando también de ilustrar las motivaciones 

que han dado lugar a este trabajo. Seguidamente, en el apartado 2, se presentan las hipótesis 

y los objetivos que han orientado el trabajo y la línea de investigación. A continuación, en 

el apartado 3, denominado metodología, se expone el paradigma desde el que se enfoca el 

trabajo, los procedimientos y el desarrollo de la metodología utilizada, así como el análisis 

realizado para la obtención de los resultados. En el epígrafe 4 se muestran los artículos 

publicados e indexados en JCR. Seguidamente, en el apartado 5 se presenta una 

enumeración de las conclusiones más relevantes. En el apartado 6 se listan las referencias 

bibliográficas consultadas para la elaboración de esta tesis. Fuera del cuerpo de la tesis, en 

Anexos, se desglosan diferentes apartados con información relativa a las actas de 

aprobación de los comités de ética que consideraron apta la realización de las 

investigaciones. También se adjuntan las guías de desarrollo de las entrevistas y de los 

grupos de discusión y otras publicaciones de investigación. Finalmente, el apartado 8 se 

incluye un listado de figuras y tablas. 

La realización de este trabajo, en sí mismo, no ha recibido financiación directa de 

ningún tipo, aunque los artículos elaborados han sido fruto de los resultados de varios 

proyectos de investigación, que sí obtuvieron financiación de entidades públicas y/o 

privadas. La doctoranda no ha recibido compensación económica.  
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Tabla 1 

Artículos presentados y sus correspondientes métricas 

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

Fuente: Elaboración propia a partir de la información disponible en los citados buscadores 

  

       Investigación doctoral Cuartil 

Factor 

de 

Impacto 

Índice 

de 

calidad 

Presencia en 

bases de 

consulta 

          Artículos presentados 

1 

Páramo Rodríguez Lucía, Mas Pons Rosa, Cavero 

Carbonell Clara, Martos Jiménez Carmen, Zurriaga Óscar, 

Barona Vilar Carmen. A corazón abierto: vivencias de 

madres y padres de menores con anomalías 

congénitas cardiacas. Gaceta Sanitaria. 2015; 29. DOI: 

10.1016/j.gaceta.2015.07.009 

3 1.509 JCR 

WOS** 

(Scielo, 

Medline, 

Korean 

Citation) 

2 

Páramo Rodríguez Lucía, Zurriaga Llorens Óscar, 

González Sanjuán María Eugenia, Cavero Carbonell Clara. 

La enfermedad de Wilson: las diversas perspectivas 

del profesional sanitario, afectado y familiar. Revista 

Española de Salud Pública. 2019; 93.PMID:201904014.  
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Abordar, investigar y profundizar en las enfermedades raras desde un punto de 

vista sociosanitario y con perspectiva de género para visibilizar las necesidades derivadas 

(médicas, sociales, asistenciales, de cuidados, educativas, familiares...etc.), tanto en las 

personas afectadas por una enfermedad rara como en su entorno familiar, requiere de 

instrumentos de estudio y análisis flexibles, rigurosos y que permitan dimensionar la 

realidad socio-cultural en la que se encuentran inmersas. Sería más difícil acceder a ellas 

exclusivamente mediante la investigación cuantitativa, ya que no posibilita un análisis 

interpretativo de los datos. A través de la estrategia metodológica cualitativa es posible 

mostrar aspectos de la realidad social (o casuísticas concretas) que no podrían haber sido 

detectados desde un enfoque cuantitativo. 

 

  

https://www.isciii.es/Paginas/Inicio.aspx
https://fpaa.es/val/fundacio/


28 
 

  



29 
 

 

 

 

 

 

 

 

  



30 
 

  



31 
 

 

Introducción 

 

1.1) Enfermedades raras y su invisibilidad social  

 

Las enfermedades raras son crónicas y pueden ser consideradas un importante 

problema de salud pública por el impacto que tiene en la salud de la persona enferma y por 

la cronicidad, discapacidad y/o mortalidad que tienen asociada, así 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 Fernández Alfredo et al., 2007; Davies Sheila & Hall 

David, 2005; Juen Hwu Yueh, 2020; Urzúa 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 afectación múltiple 

(Gimenez-Lozano Cristina et al., 2022; Heuyer Thomas et al., 2017; Rajmil Luis et al., 

2010).  

Las enfermedades raras comprometen irrevocablemente a todo el círculo cercano a 

cualquier paciente afectado/a. Las principales causas son, entre otras, la combinación de 

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

 La gravedad de la enfermedad. 

 La falta de información disponible. 

 La duración y el proceso diagnóstico.  

 El acceso a tratamientos. 

 La carga económica y gastos que implica la enfermedad. 

 La necesidad de cuidados, dependencia y discapacidad provocada por la

 enfermedad. 

En relación a la afectación del entorno familiar, cuando la persona enferma es un/a 

menor, la dedicación 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.  

1 
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El marco sociológico de las enfermedades raras (Figura 1) podría describirse como 

multifactorial y atravesado cardinalmente por 4 ejes: información, desconocimiento, 

invisibilidad y abordaje, que son los que definen la complejidad de este fenómeno, que va 

más allá de un problema de salud. 

  

 

  

 

Se comenzó a hablar de enfermedades raras en Estados Unidos alrededor de los 

años 80 del siglo XX, como un concepto asociado a los llamados medicamentos huérfanos 

(Posada de la Paz Manuel y García Ribes Miguel, 2010). La primera vez que apareció ese 

término en un documento fue en el Reglamento Comisión Europea Nº 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 

Figura 1 

  

Marco sociológico de las enfermedades raras 

 

Fuente: Elaboración propia 

http://eur-lex.europa.eu/legal-content/ES/TXT/PDF/?uri=CELEX:32000R0141&from=ES
https://eur-lex.europa.eu/legal-content/ES/TXT/PDF/?uri=CELEX:32000R0141&from=ES
http://eur-lex.europa.eu/legal-content/ES/TXT/PDF/?uri=CELEX:32000R0141&from=ES
https://eur-lex.europa.eu/legal-content/ES/TXT/PDF/?uri=CELEX:32000R0141&from=ES
http://eur-lex.europa.eu/legal-content/ES/TXT/PDF/?uri=CELEX:32000R0141&from=ES
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determinados medicamentos como huérfanos2, que son aquellos destinados a prevenir, 

establecer un diagnóstico o tratar afecciones poco frecuentes. Y establece el marco legal 

para dar soporte a la investigación farmacológica, y su desarrollo y comercialización. 

Las enfermedades raras son un grupo complejo y heterogéneo de patologías 

crónicas que tienen un debut y un pronóstico vital muy variable, generalmente asociadas a 

algún tipo de discapacidad. Sus repercusiones van más allá de la salud, ya que afectan al 

entorno individual y familiar, provocando disrupciones en la esfera educativa, laboral, 

relacional, económica y social. Asimismo, generan dificultades y complejidad a nivel 

individual por la enfermedad en sí y el curso natural de esta, pero, además, de manera 

conjunta, todas las personas que padecen una enfermedad rara presentan necesidades 

comunes en relación 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 aparición en la población. La definición más popularizada sobre lo que se 

considera una enfermedad rara es la adoptada por la Unión Europea en el año 2008, que 

determinó 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 población3. 

Esta definición epidemiológica, 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 países se pueden ver 

en la Figura 2. 

                                                           

2 Según Orphanet, portal de referencia para la información de enfermedades raras y medicamentos 

huérfanos, los “medicamentos huérfanos” son fármacos que dan respuesta a necesidades de salud 

pública pero que no son desarrollados por la industria farmacéutica por razones económicas. Se 

utilizan para el tratamiento de afecciones tan infrecuentes que los fabricantes no están 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 indicación 

infrecuente. 

 
3 Diario Oficial de la Unión Europea. Recomendación del Consejo de 8 de junio de 2009 relativa a 
una acción en el ámbito de las enfermedades raras (2009/C 151/02). 
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A nivel global esto implica que hay entre un 6-8% de población mundial afectada: 

alrededor de unos 30 millones de personas en Europa, según EURORDIS (European 

Organization for Rare Diseases) (Hedley Victoria et al., 2021). 

Figura 2 

Definición de enfermedad rara y sus criterios de prevalencia según diversos países  

 

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

Aunque a nivel individual puede parecer algo minoritario, porque afecta a pocas 

personas, visto desde una óptica más global, las enfermedades raras son un problema social 

y de salud pública muy importante porque afectan a un número 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 

número 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 

precisión en una cifra certera es muy variable y oscila en función 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). 

http://ec.europa.eu/health/rare_diseases/docs/2014_rarediseases_implementationreport_en.pdf
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La definición 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 traducción literal del inglés “rare” (que 

significa poco común, infrecuente, extraño o escaso). Es por ello, que a nivel científico y 

epidemiológico 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 ningún 

caso, la definición y el término son utilizados de manera peyorativa, despectiva o 

discriminatoria, ni en relación a la enfermedad en sí, ni a las características o atributos de las 

personas que las padecen. 

Personas expertas dedicadas a la investigación en esta disciplina han determinado 

que el consenso sobre la definición de lo que es una enfermedad rara, debería ser una 

combinación de los atributos genéticos, fenotípicos y ambientales asociados con cada 

enfermedad rara, incluyendo la incidencia de la enfermedad. La imprecisión en las 

definiciones actuales de las enfermedades raras afectan a los recursos de los pacientes, los 

enfoques diagnósticos y al tratamiento, así como al desarrollo de la investigación (Takeya 

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

Ante la falta de consenso en la definición, la organización “Rare Diseases 

International” (RDI) firmó un acuerdo histórico con la Organización Mundial de la Salud 

(OMS), en el año 2019, para consensuar una definición certera representativa y que pudiera 

ser globalmente utilizada. En el año 2021, los 193 Estados miembros de la Organización de 

Naciones Unidas (ONU) ratificaron una resolución4 focalizada en reconocer los retos 

específicos de las personas que viven con una enfermedad rara y de sus familias. Este 

tratado ha sido descrito 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 atención 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 línea prioritaria de acción para las políticas de salud pública 

lideradas desde las dimensiones que recoge la Figura 3. 

                                                           
4 Resolución Nº 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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. 

 

 

 

Fuente: Elaboración propia 

Las dificultades que padecen estas personas y sus familias, no sólo por cuestiones 

de salud, sino por las desigualdades y discriminaciones directas e indirectas que se producen 

en el ámbito educativo, laboral, social y de cuidados, convierte a estas personas en un 

colectivo  especialmente vulnerable. Existe, además, 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. 

. 

  

Figura 3 

 

Líneas de acción elaboradas a partir del análisis de la Resolución ONU para personas que viven con enfermedades raras 
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Aunque cada enfermedad rara presenta unos aspectos particulares, al margen de la 

especificidad clínica, todas ellas presentan unas características comunes (ver Tabla 2) que 

comparten todas aquellas personas que padecen estas enfermedades. 

Tabla 2 

Características compartidas en las enfermedades raras 

 

 Fuente: Elaboración propia 

 

 Son crónicas. Se caracterizan por su complejidad etiológica, diagnóstica y evolutiva  

 Mayoritariamente tienen una base genética 

 Producen un aumento de la morbilidad 

 Frecuentemente generan discapacidad o pueden ser debilitantes 

 Son complejas en el diagnóstico y en el manejo terapéutico 

 Debutan en muchas ocasiones con un comienzo insidioso 

 Presentan frecuentemente un solapamiento de diferentes síntomas 

 Están infra diagnosticadas  

 Algunas enfermedades carecen de una prueba diagnóstica definida y/o tratamiento 

 Son poco frecuentes para el personal sanitario. Esto produce diagnósticos erróneos 

o tardíos (lo que    se conoce como “odisea diagnóstica”) 

 Son enfermedades con una gran inequidad en relación al acceso al tratamiento, 

rehabilitación y atención médica 

 Presentan obstáculos particulares en la persona afectada y en su entorno familiar 

 Suponen un elevado coste al sistema sanitario y son una carga económica para el 

sistema familiar 

 Los tratamientos farmacológicos y terapéuticos tienen un costo muy elevado 

 Frecuentemente padecen una inadecuada atención médica multidisciplinar por la 

falta de formación y especialización del personal sanitario 

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

personal y provocan exclusión social y una alteración de la rutina cotidiana 

 Son consideradas un grave problema social y de salud pública  

 Tienen escasa visibilidad en la sociedad  

 Las personas que las padecen presentan dificultades en las relaciones sociales y/o 

entre iguales 
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Tradicionalmente, en el campo de la clínica se ha aplicado este axioma: “cuando oigas 

galopar, piensa en caballos, no en cebras”. Este principio está comúnmente extendido entre la 

comunidad médica para determinar un diagnóstico: primero hay que pensar en lo común, 

en lo más frecuente. Pero en relación con las enfermedades raras, y con la finalidad de 

determinar un diagnóstico certero, debe abrirse la mirada para pensar que es posible que 

ese ruido pueda proceder de otro équido (Phillips William, 2004; Zurriaga Óscar et al., 

2017). 

La visibilidad social de las enfermedades raras, y su puesta en marcha dentro de la 

agenda política en la Unión Europea, se hicieron notorias a través del Programa de Acción 

Comunitaria sobre enfermedades raras 1999-2003 del Parlamento Europeo. Otro hito 

importante para el desarrollo de políticas en torno a las enfermedades raras fue el Programa 

de Salud Pública en la Unión Europea (2008-2013) porque fue durante este periodo, 

cuando se instó a los países miembros de la UE a priorizar y constituir una línea de acción 

con el objetivo de establecer una estrategia comunitaria global, para apoyar a los Estados 

miembros con el fin de dar reconocimiento, prevención, diagnóstico, tratamiento, cuidados 

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

Con esta premisa, el Estado Español desarrolló un modelo estratégico para el 

abordaje de las enfermedades raras que se puso en marcha en el año 2009 con la finalidad 

de mejorar la atención de las personas con enfermedades raras y de sus familias y se 

materializó mediante la “Estrategia en Enfermedades Raras del Sistema Nacional de 

Salud”5. 

En relación a esto, hay que destacar que, en España, el movimiento asociativo en 

torno a las enfermedades raras se puso en marcha mucho antes que el desarrollo político de 

la normativa. En el año 1999 se fundó la Federación Española de Enfermedades Raras 

(Federación Española de Enfermedades Raras, 2022a), una entidad que es todo un 

referente en cuanto a la promoción, activismo y visibilización que hacen de las 

enfermedades raras en sí, pero también de las necesidades que generan en la persona 

enferma y en su entorno. Sus valores son: lucha, esperanza, compromiso, unión, solidaridad, 

participación y transparencia. FEDER es el motor que aúna a más de 420 asociaciones de 

pacientes (Federación Española 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 Política Social, 2009 

https://www.enfermedades-raras.org/
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rara y en búsqueda de diagnóstico, generando estrategias que contribuyan a mejorar su 

calidad de vida. 

Las asociaciones son un colectivo de personas que se organizan, sin ánimo 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 interacción 

entre la ciudadanía y las estructuras políticas en las sociedades democráticas.  

Todas las asociaciones y entidades, y especialmente las que agrupan a pacientes o 

están relacionadas con temas de salud, tienen en su mayoría 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 inclusión social”. 

Por ello, es imprescindible reseñar 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 específico de las asociaciones de pacientes con enfermedades raras, pronto 

descubrieron que su guerra era más bien de guerrillas y que la unión entre ellos era trascendental 

(Isla Julián 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 administración pública. En la tabla 3 se pueden ver las principales 

características que ofrecen en España las asociaciones de pacientes de enfermedades raras. 

En relación a este último 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 específico sobre su propia patología, permitiendo de esta manera, 

sobrellevar más adecuadamente el manejo de su propia enfermedad. Igualmente, se hace 

responsable y coparticipe de su autocuidado, siendo capaz de afrontar con mayor 

adecuación e independencia los devenires de su propia enfermedad, aumentando su estima 

personal y contribuyendo significativamente a la mejora en su propia calidad de vida 

(González Mestre Assumpció, 2014; Jovell Albert, et al., 2006) 
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Tabla 3 

 Funciones de las asociaciones de pacientes con enfermedades raras 

 

 

 Ofrecer información y orientación sobre la enfermedad 

 Proporcionar formación, 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 soporte entre el grupo de iguales 

 Prestar asesoramiento en aspectos legales  

 Facilitar la prestación de servicios terapéuticos requeridos (asistencia psicológica, 

rehabilitación, atención temprana, etc.) 

 Sensibilizar a la ciudadanía y dar visibilidad social 

 Fomentar y mejorar la inclusión social, laboral y educativa 

 Impulsar y promover la investigación  

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

 

 

Fuente: Elaboración propia. 

 

.  
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Introducción  

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 atribución biológica y genética derivada de los cromosomas XX o XY. Considerando 

esto, se podría confirmar que el sexo es dicotómico, macho (hombre) o hembra (mujer)6, 

pero este reduccionismo binario es cuestionable, si se consideran los estados intersexuales. 

Por ello, debemos explicitar que el modelo dicotómico sexual es un posicionamiento 

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

El sexo biológico es un instrumento de identificación del sujeto que clasifica y 

otorga identidad en una sociedad concreta. Este binarismo fue el origen del debate teórico 

que se desarrollaría a partir de los años 80 del siglo XX en la teoría feminista, dado que este 

binomio obviaba el contexto racial, ideológico, político, económico e histórico. 

El género es una atribución simbólica de un sexo anatómico específico que esgrime 

lo masculino en relación al macho y lo femenino en relación a la hembra, y lo clasifica 

como categorías excluyentes. La descripción del concepto en su concepción más tradicional 

en relación al sexo biológico tiene como finalidad diferenciar y clasificar lo masculino y lo 

femenino7 . 

Como describe Asunción Olivas “el sistema de sexo-género es, por tanto, un sistema 

simbólico que pone en relación el sexo con determinados contenidos culturales según los valores y las 

jerarquías sociales”(Olivas Portolés Asunción, 2005, p. 35)  

                                                           
6  Considerando que existe correlación entre sexo biológico y genético y teniendo en cuenta que 
esta dicotomía puede ser controvertida, dado que, desde un modelo binario, no están 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 hará alusión al género en referencia a esta dicotomía 
(masculino y femenino). No obstante, hay que apuntar que esta polaridad en la descripción del 
género, obvia otras posiciones e identidades de género presentes y reconocidas en la sociedad 
actual. 

1 
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En 1949, con su obra El segundo sexo, Simone de Beauvoir inicia la controversia 

en torno a la diferenciación entre sexo y género poniendo en el centro del debate la 

siguiente reflexión “No se nace mujer, se llega a serlo”(De Beauvoir Simone, 2017, p. 371). 

Mediante esta cita se ilustra la existencia de elementos periféricos más profundos que 

condicionan y determinan la definición simbólica de ser mujer, más allá de las evidencias 

biológicas.Otras autoras cuya obra ha sido trascendente para el desarrollo teórico del 

concepto de género han sido las antropólogas 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 antropológicas de Margaret 

Mead en diversas tribus de Nueva Guinea (África) le permitieron observar cómo el sexo 

biológico era ajeno a los comportamientos, estereotipos y roles diferenciales que 

desempeñaban hombres y mujeres en función del contexto social y cultural (Winthrop 

Sargeant, 2016). Esta manera de entender el género se ha considerado uno de los orígenes 

del desarrollo teórico en torno al concepto, que se desplegaría unos años después en las 

teorías feministas. 

Por su parte, Gayle Rubin, unas décadas después, definió “el sistema sexo/género, como 

el conjunto de disposiciones por las que una sociedad transforma la sexualidad biológica en productos de la 

actividad humana, y en el cuál se satisfacen esas necesidades humanas transformadas” (Rubin Gayle, 

1986, p. 97). Desde esta idea, el sexo no era válido por sí solo para explicar las diferencias 

entre hombres y mujeres en las distintas culturas a lo largo de la historia. De este modo, se 

rechazó el determinismo sexuado que une roles, relaciones, identidades y expectativas 

asociadas a ser mujer o varón (Díaz Polegre Leticia y Torrado Martín-Palomino Esther, 

2018; Hirata Helena y Hernández Agustín, 2002). 

Aunque sexo (determinismo biológico) y género (constructo socio cultural) son 

entidades conceptualmente distintas, no son independientes y ambos conceptos se 

interrelacionan y retroalimentan mutuamente. El sexo biológico es un hecho dado, mientras 

el género es un artefacto cultural, es una propiedad cultural, es una invención social 

mediada por otra construcción social (la biológica) que tiene un desarrollo temprano en la 

infancia (Beverly I. Fagot et al., 1997). La expresión de sistema sexo-género se emplea dada 

la imposibilidad de “deslindar sexo y género, puesto que ambos interaccionan, no habiendo naturaleza al 

margen de la cultura ni cultura sin naturaleza” (Martínez 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 “instrumento” mediador del orden político, construido para mantener la 

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

El género ha sido definido por la antropóloga Marta Lamas como la constatación 

cultural de la diferencia sexual, y simboliza lo que es “propio” de los hombres (la masculinidad) y lo 

que es “propio” de mujeres (la feminidad)” (Lamas Marta, 2022, p. 197). Y, precisamente, el 

hecho de que el género se haya definido como la construcción cultural en torno a un sexo 

biológico, ha provocado que el concepto sea polivalente para muchos otros elementos. Por 

este motivo, el concepto de género es válido para hablar de la organización (la social), para 

hablar del status (define una posición 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 sólo a la percepción 

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

El sistema sexo-género, según Esther Torrado, está ligado intrínsecamente al 

sistema patriarcal imperante en un sistema social de dominación que relega y perpetua al 

sexo femenino a una situación de subordinación y desigualdad respecto al sexo masculino. 

Es bajo este sistema que pueden entenderse una serie de prácticas estrechamente 

vinculadas a valores, símbolos y normas todos ellos sexistas y patriarcales, donde la 

diferencia biológica justifica los distintos roles sociales de hombres y mujeres (Torrado 

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

Ser (autodefinirse como) mujer es un constructo teórico social que va atribuido al 

sexo biológico, el auto concepto de mujer o varón lleva aparejado roles y estereotipos que 

modelan y configuran su posición y comportamiento social. La identidad y la construcción 

social y simbólica de lo que significa ser mujer y ser hombre está condicionada por factores 

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

La dominación masculina, descrita por Pierre Bourdieu, crea relaciones asimétricas, 

dicotómicas y jerarquizadas entre hombres y mujeres y el “habitus” es la estructura que 

perpetúa este sometimiento. Esta subordinación radica en la concepción androcéntrica del 

mundo y la supremacía masculina emerge y se legitima en la diferenciación anatómica y 

sexual (Bourdieu Pierre, 1998; Maldonado Gomez María Cristina, 2003; Posada Kubissa 

Luisa, 2017). 

Este binarismo sexuado y dependiente de ser varón o mujer, y su asignación a un 
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género concreto, sentó las bases para la construcción, interpretación, comprensión y 

entendimiento cultural del mundo sexuado en el que vivimos en la actualidad (García-Granero 

Marina, 2017; Lamas Marta, 2022). Estas atribuciones, individuales y colectivas, están a su 

vez influidas por el contexto histórico, político y cultural y son la evidencia más explícita de 

las asimetrías de género. Así mismo, la identidad de género da significado normativo al 

cuerpo y permite construir una figura identitaria, “la significación subjetiva y social de la diferencia 

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

El concepto de género no es estático en ninguna sociedad ni parte del mundo, sino 

que es dinámico y evolutivo, y se ve influenciado por los agentes de socialización como son 

la familia y la escuela, aunque existen entornos relacionales, laborales o espirituales que 

también actúan como modeladores (Simkin Hugo y Becerra Gastón 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 banalización de sí mismo. No puede obviarse que el género es un elemento de 

categorización que reproduce y desencadena relaciones de poder (Marías Fernando et al., 

2015). 

En los últimos años, el uso de la perspectiva de género en ciencias sociales se ha 

convertido en un parámetro científico irrefutable (Cobo Bedia Rosa, 2005,p. 250). Hablar 

de género, y de la perspectiva de género, se ha convertido en algo contemporáneo, algo de 

lo que todo el mundo habla y un tema del que se ha hecho bandera política y social durante 

los últimos años. Esta precipitada incursión en el debate público ha convertido al concepto 

en “vox populi” y ha terminado por desenfocar el concepto en sí mismo. Ha derivado 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 

banalización de lo que el propio concepto implica. Es decir, si género se asocia a mujer, ello 

evoca a que su concepción antropológica, lingüística y social queda también afectada. Esto 

se debe a que, aún 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 aún más sin saber bien a qué hace referencia.  
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A pesar de que, en sus inicios, el concepto se planteó como una definición 

clarificadora de la construcción cultural del sexo, el reduccionismo ha propiciado que se 

convierta en un concepto sustitutivo del sexo, y ocultador de escenarios de opresión 

(Carosio Alba, 2006). 

Por su parte, la socialización del género es el aprendizaje que se trasmite desde 

diversos agentes de socialización con un ideario concreto, unas expectativas y unos 

mandatos sobre cuál es o debería ser el comportamiento asociado a los conceptos de 

masculinidad y feminidad y a los roles asociados (Giddens Anthony, 2001; Levesque Roger, 

2011; Mosteiro Garcia Ma Josefa, 2013). 

La importancia de la socialización 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 socialización diferencial de género, bajo el beneplácito de un sistema 

patriarcal apuntalado con valores sexistas, posibilita el “disponer un ejército de reserva de mujeres 

al servicio de las necesidades y deseos de los varones y donde éstas son relegadas a cumplir funciones de 

servidumbre sexual, reproductiva, afectiva o de cuidados” (Torrado Martín-Palomino Esther, 2022b, 

p. 51). 

Por todo ello, el género y la desigualdad son elementos transversales a toda la 

población mundial, no obstante “la peor parte de la desigualdad económica y de otros tipos”, está del 

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

El modelo social androcéntrico, en el que se ha construido el concepto de género, 

está impregnado por relaciones jerárquicas y de subordinación. La más notoria y evidente 

es la división sexual del trabajo, en la cual las tareas sociales, domésticas y de cuidados están 

repartidas de manera desigual entre los sexos (Ferreira Virgínia, 1996). Es en el ámbito 

familiar donde todavía puede observarse una distribución de roles de género nítidamente 

diferenciados. 

Sociológicamente, 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 socialización primaria fundamental, transmisor de valores, creencias, 

actitudes y comportamientos. Asimismo, es la institución por excelencia proveedora de 

cuidados y garante de salud (Cid Rodríguez María del Carmen et al., 2014). 
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En un contexto de cambio y auspiciado por el progreso industrial y económico “el 

discurso de la segregación sexual y la misoginia romántica hacia la servidumbre doméstica generó una gran 

hostilidad hacia el trabajo extra doméstico de las mujeres por el abandono de las responsabilidades 

domésticas y de cuidado”, poniendo en jaque “el orden social y familiar patriarcal” preestablecido 

que podría desmoronarse si masivamente las mujeres se incorporaban al trabajo asalariado 

(Nuño Gómez Laura y Pérez Caramés Antía, 2022, p. 107).  

Las corrientes feministas de los años 70-80 del siglo XX describieron cómo el 

reparto de las tareas en el entorno familiar era desigual por dos motivos principales: en 

primer lugar, existían relaciones de poder desiguales dentro del hogar; y, en segundo lugar, 

por la existencia de una división del trabajo doméstico. Esta división sexual del trabajo se 

naturalizó a través de dos procesos históricos: la industrialización y el capitalismo moderno 

(Amorós Celia y De Miguel Álvarez Ana, 2020; Varela Nuria, 2019). 

Según Alice Eagly, los estereotipos asociados al género, los prejuicios inherentes a 

estos y su interpretación sobre los roles que deben desempeñarse en función del sexo 

asignado, son los que modulan la conducta y la identidad de las personas (Eagly Alice H, 

2013). La distribución de roles dentro de la familia mayoritariamente se corresponde con 

las diferencias de género. Esto es, mujeres y hombres asumen una interpretación del rol 

social que supuestamente les corresponde, justificando así el comportamiento social 

diferencial presente en nuestros días.  

Estos motivos han sido catalizados por la diferenciación 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 está 

“atribuido”, tradicionalmente, a las mujeres. 

Por otro lado, los cuidados y los afectos son vistos socialmente como un 

compromiso individual restringido al ámbito puramente familiar y doméstico. Devaluar su 

presencia e importancia en la esfera pública los convierte en una responsabilidad particular 

que debe “producirse y reproducirse” únicamente desde el hogar, en la esfera privada. La 

organización social de lo doméstico y los cuidados está feminizada, tanto en el ámbito 

público como en el privado (Massé García M Carmen, 2017; Vaquiro Rodríguez Sandra y 

Stiepovich Bertoni Jasna, 2010).  

La naturalización de los cuidados a través de la mujer cuidadora es inherente al rol 

femenino. Esta imposición social a las mujeres las ha acorralado entre dos posiciones, entre 

la “tradición y la obligación”. La obligación 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 Nicolás 

María, 2018). 

Los hogares son el ente donde se producen los cuidados, esenciales para garantizar 

el bienestar de los miembros de una familia. Según Inés Alberdi “la dedicación a los cuidados en 

los hogares españoles es aún muy desigual entre hombres y mujeres” (Alberdi Inés, 2022, p. 63). 

Ciertamente, los datos de nuestro país (Figura 4) son elocuentes y evidencian una 

mayor entrega de las mujeres en el número de horas destinadas a las actividades de cuidado 

y tareas en el hogar respecto de los hombres. Esta dedicación también es sensiblemente 

superior en los estados miembros de la Unión Europea, tal y como muestra la Figura 5, 

donde se exponen las últimas estadísticas publicadas referidas a actividades de cuidado. 

Así pues, las estadísticas referidas a la sociedad española revelan una importante 

asimetría de género en los usos del tiempo.  El desequilibrio se amplía en el cuidado o 

educación 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 más en la sociedad 

española que en el conjunto de países de la Unión Europea. 

Por su parte, el informe “La vida de mujeres y hombres en Europa” evidenció que en la 

UE las mujeres eran mayoritariamente las que se encargaban de los cuidados. El 92 % de 

las mujeres de 25 a 49 años (con hijos/as menores de 18 años) cuidaba a sus descendientes 

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

Dedicación horas por semana a tareas de cuidado. Mujeres y Hombres en España (Año 2016)

 

 

 

Fuente: Elaboración propia a partir de los datos disponibles en el Instituto Nacional de Estadística 

España 
8
  

 

                                                           
8 Datos disponibles en:  https://ir.uv.es/3DGCFn0 
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Figura 5 

 Dedicación horas por semana a tareas de cuidado. Mujeres y Hombres en Países Unión Europea (Año 

2016) 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Fuente: Elaboración propia a partir de los datos disponibles en el Instituto Nacional de Estadística 

España9    

                                                           
9 Disponible en: https://ir.uv.es/1kn59oM 
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 Cuidados, familia y mujer son conceptos íntimamente ligados entre sí, un hecho 

que se ha venido arrastrando en nuestra sociedad desde la era de la industrialización. Las 

mujeres han sido tradicionalmente, y siguen siendo, las principales proveedoras y garantes 

de los cuidados en el entorno doméstico-familiar (García-Calvente María del Mar, Mateo-

Rodríguez Inmaculada, y Maroto-Navarro Gracia, 2004). Esta titularidad no es azarosa, 

sino que es un reflejo más de que la construcción social sigue un patrón orgánico y 

jerarquizado, asignado en función del sexo, donde la dicotomía hombre-mujer posiciona 

favorablemente a los primeros en un mercado laboral productivo y relega el trabajo 

reproductivo y de los cuidados a las féminas.  

La división sexual del trabajo ha encasillado, relegado y minusvalorado el trabajo 

doméstico y de cuidado, hasta convertirlo en un compromiso altruista que no está ni 

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

Sin embargo, esa voluntariosa dedicación ha sido tradicionalmente justificada en 

nombre del amor desde sus inicios teóricos (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).  

María Ángeles Durán, en su obra “Riqueza invisible del cuidado”, describe el trabajo 

doméstico como invisible, precario, circular e infinito y sin remuneración económica, 

sustentado mayoritariamente por mujeres por un pacto social intergeneracional, 

construyendo el concepto “cuidatoriado” (Durán María Ángeles, 2018a). Cuidar es un trabajo 

informal, no remunerado, producido y consumido en los hogares y sin contabilización 

económica 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 (Durán María Ángeles, 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 función del 

cuidado, que, mayoritariamente, son mujeres (Durán María Ángeles, 2018b). 

En el caso español, Figura 6, los datos indican que el 47,4% de las mujeres 

españolas 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 años.  

 



51 
 

Figura 6  

Frecuencia con que se realizan actividades de trabajo no remunerado. Año 2015 (% Mujeres y % Hombres)  

 

 

  

 

 

  

Fuente: Elaboración propia a partir de los datos extraídos de la fuente: Encuesta Nacional de 

Condiciones de Trabajo. Año 2015. España. Instituto Nacional de Seguridad y Salud en el Trabajo. 

Observatorio Estatal de Condiciones de Trabajo. Ministerio de Trabajo y Economía Social. 
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Además, es importante recordar que el valor económico de los trabajos no 

remunerados en el hogar está infra estimado en el PIB, dado que las tareas domésticas y de 

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

Según estimaciones de la ONU, el valor total de los cuidados no remunerados y el 

trabajo doméstico se calcula entre un 10% y 39% del valor del PIB de un país10. El valor 

estimado del trabajo de cuidados no remunerado realizado por las mujeres equivaldría al 6,6 

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

A escala mundial, el informe de la Organización Internacional del Trabajo (OIT) 

titulado “El trabajo de cuidados y los trabajadores del cuidado para un futuro con trabajo decente”11 

señala que, sin excepción, las mujeres realizan el grueso del trabajo de cuidados no 

remunerado, en tanto que efectúan el 76,2 % de todo el trabajo de cuidados no 

remunerado, dedicándole 3,2 veces más tiempo que los hombres. 

Para la OIT, el trabajo no remunerado es global y se reproduce en todos los hogares 

y países del mundo. El trabajo de cuidados no pagado se vertebra en dos tipos de 

actividades superpuestas: las actividades de cuidado directo, personal y relacional 

(alimentación, aseo personal, desplazamiento, etc.) y las actividades de cuidado indirecto 

(que permiten desarrollar esos cuidados, por ejemplo, cocinar y dar de comer). En el año 

2016 este organismo describió, en el informe “Las mujeres en el trabajo”, cómo las tareas de 

cuidados estaban mayoritariamente feminizadas, dado que las mujeres dedican de media 2,5 

veces más tiempo que los hombres al trabajo doméstico y de cuidado de manera no remunerada. Y que esta 

dedicación a los cuidados no remunerados en países 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). 

Así mismo, el informe “Tiempo para el cuidado. El trabajo de cuidados y la crisis global de 

desigualdad” determinó, mediante estimaciones económicas, considerando el salario mínimo 

(calculado en aquellos países en el que existe como tal), que el trabajo de los cuidados  

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

  

                                                           
10 Informe del Secretario General; E/CN.6/2017/3. “El empoderamiento económico de la mujer 
en el cambiante mundo del trabajo”, Organización de Naciones Unidas, Consejo Económico 
Social, 2017. 
11 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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Un estudio, realizado por Marta Domínguez-Folgueres12, estimó que el trabajo 

doméstico en España, si fuera compensado económicamente, tendría un valor de 

426.372.000 €, esto supondría alrededor del 41% del PIB. 

Es tan notoria la desigualdad en torno a la dedicación 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. El objetivo nº5 va dirigido a “Lograr la igualdad de género y empoderar a 

todas las mujeres y niñas”, a través del objetivo 5.4., que pretende alcanzar una meta concreta: 

“Reconocer y valorar los cuidados y el trabajo doméstico no remunerados mediante servicios públicos, 

infraestructuras y políticas de protección social, y promoviendo la responsabilidad compartida en el hogar y 

la familia, según proceda en cada país” (Naciones Unidas, 2016). 

En este sentido, las diferencias de género no sólo son evidentes en la proporción de 

mujeres y hombres que asumen el papel y la carga de los cuidados, también existen 

diferencias en las propias características 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 (físico, 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 económicas, 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 cómo 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 

en “invisibles en el mercado laboral, en el hogar y en la sociedad”13.  

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 cuestión ha sido verificada suficientemente, lo que es indudable es 

que “distintos sexos, presentan distinta salud” (González Sanjuán, María Eugenia 2008; Gumà 

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

                                                           
12 Estudio: “¿Cuánto vale el trabajo doméstico en España?”, Folgueres-Domíngez, Marta. 2019. 
Observatorio Social La Caixa. 
13 Informe: Las invisibles, Yo no Renuncio, Asociación por la Conciliación, 2020. 
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En 2021, los datos del INE14 para España, muestran cómo las mujeres tienen una 

esperanza de vida mayor que los varones (85,5 años 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, según los datos de la última Encuesta Europea de Salud en España,  el 

79,27% en los hombres y 71,95% en las mujeres describen la percepción sobre su propio estado 

de salud entre bueno y muy bueno (Instituto Nacional de Estadística, 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 señalado, “el estereotipo de que las mujeres se quejan demasiado, porque son más 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 Julián 

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

El modelo de atención sanitario actual todavía arrastra en herencia un 

procedimiento de atención jerarquizado (profesional vs paciente) y androcéntrico, 

provocando que sean las mujeres las que tarden más tiempo en recibir un diagnóstico 

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

Este sesgo de género en la medicina y en la atención sanitaria se evidencia cuando 

existe un diferente esfuerzo terapéutico o de diagnóstico ante una misma necesidad o 

consulta sanitaria, en función de si es mujer u hombre. Esta orientación 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 (González Sanjuán María Eugenia, 2011; Ruiz 

Cantero, 2009).  

Algunos estudios refieren también orientaciones diagnósticas y tratamientos 

terapéuticos diferenciales atribuidos a este sesgo de género (Bacigalupe Amaia et al., 2020; 

Ruiz-Cantero María Teresa et al., 2020) 

                                                           

14 Fuente: Instituto Nacional de Estadística España. Disponible en: https://ir.uv.es/zot3U60 
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Este hecho repercute en la práctica clínica habitual, pues se ha evidenciado la 

ausencia de perspectiva de género en los métodos de exploración, en la valoración de la normalidad en 

los análisis clínicos, y en la aplicación de terapias sin ninguna diferenciación por sexo, ni en dosis ni en vía 

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

Las mujeres experimentan sistemáticamente mayores riesgos de salud, desde la 

valoración de los síntomas, hasta el diagnóstico, pasando por tratamientos farmacológicos 

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 está 

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 diagnóstica. 

Un reciente estudio determinó que, en España, las personas que debutaban con síntomas 

entre los 30-44 años tenían un mayor riesgo de experimentar un retraso diagnóstico 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 diagnóstico experimentaban (Benito-

Lozano Juan et al., 2022).   

En relación a esta situación cabe destacar los datos del Estudio Enserio II “Estudio 

sobre Situación de Necesidades Sociosanitarias de las Personas con Enfermedades Raras en España”. En 

el informe actualizado de 2017, (la primera versión de dicho informe data de 2009), se 

constató que era la familia directa (pareja, progenitores y descendientes) quien asumía la 

mayor parte de la asistencia y cuidados de las personas con enfermedades raras que había 

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 madres, las que se hacen 

cargo de manera diaria 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% manifestó que, como resultado de su dedicación a 

los cuidados, tenía menos tiempo libre en su vida personal, un 17% consideró que su vida 

de pareja se había resentido o sufrido alteraciones y un 12% se vio forzada a reducir su 

jornada laboral (Solves Almela Jose Antonio et al., 2016). 
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En el marco del proyecto europeo INNOVCare15 se pusieron de manifiesto dos 

datos esclarecedores: por un lado, el 64% de las personas que efectúan el cuidado, como 

cuidador/a principal, son mujeres, y por otro, se observaba que estos cuidados requerían 

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

Otra iniciativa en curso está 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 compañía farmacéutica Kyowa Kirin 

un estudio (2022-2024) titulado “Perspectiva de género en enfermedades raras” con el interés de 

retratar la magnitud de este fenómeno en España, aunque datos preliminares ya muestran 

como las mujeres sufren más retraso diagnóstico y son ellas las que sostienen los cuidados a 

personas con enfermedad rara en el entorno familiar. Lo que sitúa a las mujeres a una 

posición de extrema vulnerabilidad. 

Posiblemente exista una correlación 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 cuidador/a que los 

ejerce, y esta actividad es realizada de manera mayoritaria por las mujeres. Su dedicación 

produce un desgaste y un deterioro significativo de su calidad de vida. Por este motivo, las 

cuidadoras informales, es decir las que no reciben compensación económica, son un 

colectivo con especial vulnerabilidad. Siendo objetivamente éstas las que peor estado de 

salud presentan, debido posiblemente a la sobrecarga física y emocional que genera esta 

actividad (García-Calvente María del Mar, Mateo-Rodríguez Inmaculada, y Eguiguren Ana , 

2004; Larrañaga 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 relación o el grado de parentesco que tengan, bien sean madres, hijas, hermanas o parejas 

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

Además, en relación a las enfermedades raras, cuando la persona afectada es un 

hijo/a la balanza de la dedicación a los cuidados, la renuncia y la entrega, recae nuevamente 

en manos de las mujeres.  

                                                           
15 INNOVCare: Es un proyecto europeo coordinado entre países de la Unión Europea, entre ellos 
España, 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 más riesgo de pobreza, carencias económicas, un 

deterioro de su salud más notable y una exposición mayor a ser grupo vulnerable. Esta 

situación que expone a las mujeres a la precariedad, se reproduce indistintamente en países 

con altos y con bajos recursos (Ayhan Emine, 2022; Hyde Elizabeth et al., 2020; 

Castellanos, 2022; Ezquerra Sandra y Fernández 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; Cardinali 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 día hay una 

falta de conocimiento en lo relativo al trinomio enfermedades raras, cuidados y mujeres. El 

trabajo que aquí 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 intención de poder esbozar la magnitud de esta cuestión y posibilitar futuras 

líneas de conocimiento, se han planteado las hipótesis y los objetivos de esta tesis. 
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 Hipótesis y Objetivos  

 

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

que construyen la teorización del problema de investigación. La elaboración de hipótesis es 

un elemento clave para el desarrollo de la investigación científica. 

Hipótesis general: 

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

personas con enfermedades raras y de sus familias. 

 

Hipótesis específicas: 

1. Existen diferencias en las necesidades de los progenitores de pacientes con 

enfermedades raras cuando el diagnóstico se produce en un hijo/a menor de edad. 

El proceso vivencial de ese diagnóstico es diferente en cada progenitor y esa 

diferencia está ligada al género. 

2. El rol de proveedor principal de cuidados de hijos/as menores con enfermedades 

raras recae en las mujeres de manera mayoritaria.  

3. Concurren múltiples factores que retrasan el diagnóstico de una enfermedad rara 

por el alto grado de complejidad de estas enfermedades, así como por las escasas 

pruebas diagnósticas existentes actualmente que, además, dificultan y ralentizan la 

obtención de un tratamiento acorde a la enfermedad.  

3.1) Las desigualdades de género y los sesgos androcéntricos atraviesan el proceso 

diagnóstico y este conlleva un riesgo mayor para las mujeres, ralentizando y 

alargando el tiempo hasta la consecución de un diagnóstico certero. 

4. Es esperable que las personas con demora diagnóstica, en relación a la enfermedad 

rara que padecen, presenten un mayor número de necesidades no identificables que 

las personas sin demora diagnóstica. Y que el género sea un factor que influya en el 

tiempo de demora. 

  

2 
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5. Existe una mayor predisposición de las mujeres a la participación en asociaciones 

de pacientes y/o proyectos de investigación. Ellas son un colectivo más 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 investigación 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 específicos: 

1.  Describir la influencia del sistema sexo/género, y en particular del rol parental, en la 

recepción, percepción y aceptación de un diagnóstico de enfermedad rara y mostrar si 

existe una vivencia diferenciada de este momento, específicamente en el caso de las 

anomalías congénitas cardíacas. 

 

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 sexos. 

 

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

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

sexo/género. 
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Metodología  

3.1) Dar la voz a sus protagonistas: Paradigma cualitativo  

 

Los inicios de la metodología cualitativa y su uso en ciencias sociales se remontan a 

la obra de uno de sus máximos precursores, Max Weber. Su paradigma de comprensión 

basado en la interpretación como herramienta fundamental para el análisis de la realidad 

social es la clave para entender el significado y la acción del sujeto, sin obviar que el 

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

El término "cualitativo” procede del latín qualitus y engloba dos conceptos cualidad y 

calidad, la investigación cualitativa trata de identificar la naturaleza profunda de 

las realidades, su estructura dinámica, aquella que da razón plena de su comportamiento y 

manifestaciones (Martínez Miguel, 2014). 

La metodología cualitativa es un procedimiento científico que se enmarca en el 

paradigma interpretativo, un modelo propio de disciplinas vinculadas a las ciencias sociales 

o humanísticas, que ha revalorizado al ser humano como objeto central de análisis. 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 dimensión subjetiva de la 

realidad social. La investigación cualitativa es holística y su particularidad reside en observar, 

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

Hay que destacar que la investigación cualitativa es en esencia inductiva y flexible, y 

el hecho de que existan hipótesis es poco frecuente. No obstante, si existen, favorecen de 

manera particular el proceso de investigación porque desempeñan un rol promotor a la 

hora de abordar un problema de investigación, principalmente porque su uso favorece la 

comprensión de fenómenos no cuantificables y permite acometer un análisis exhaustivo y 

pertinente de la realidad observada (Malegarie Jessica y Fernández Patricia, 2016; Sánchez 

Flores Anselmo, 2019). Una síntesis de la metodología cualitativa se puede ver en la Figura 

7.  

3 
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Figura 7  

Mapa conceptual descriptivo: definición, usos, técnicas, validez y particularidades de la metodología cualitativa 

 

Fuente: Elaboración propia 

 

En ciencias de la salud, el abordaje cualitativo responde a una ampliación del 

enfoque biomédico puro, dando paso y abriendo la mirada desde un paradigma naturalista 

a un paradigma fenomenológico, permitiendo “darle voz a los que a menudo permanecen callados, 

o los que no la tienen” (Salamanca Castro Ana Belén, 2006).   

En España, el uso de la metodología cualitativa comenzó a implementarse en los 

estudios de salud en los años 90. La emergencia del enfoque biosocial y el surgimiento de la 

epidemiologia social para estudios en salud está ligado al uso de la metodología cualitativa, 

dado que el propósito es entender la realidad desde la óptica de sus propios actores con la 

finalidad de entender e interpretar a los propios actores o sujetos investigados (García 

González Rosario, 2010; Pérez Andrés Cristina, 2002).  
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La combinación de métodos cuantitativo y cualitativo no es un mero 

posicionamiento a favor de una ciencia más completa. Es la evidencia tangible de que 

ambos métodos son complementarios, que aúnan una combinación perfecta para 

dimensionar los fenómenos de una realidad social compleja (Andrea Saldarriaga Eliana, 

2013). 

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

los fundamentos que han dirigido el desarrollo de esta tesis:  

1) Los sujetos: observar científicamente 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 

menores de edad. 

2) El método: el uso de técnicas cualitativas y la perspectiva de género permite 

acceder de la forma más adecuada a los objetivos de la investigación posibilitando abordar 

con una mirada poliédrica toda la complejidad que representan.  

3) El análisis: analizar el contenido del discurso permite ahondar en la multiplicidad 

de factores que intervienen en el devenir de estas enfermedades, incluyendo todos aquellos 

determinantes individuales y sociales que atraviesan al sujeto de estudio.  

La justificación metodológica 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 adecuación de estas, para alcanzar los objetivos 

planteados.  

La metodología 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 interacción directa o indirecta es la vía para profundizar en las cualidades del 

fenómeno que se quiere abordar, centrándose en un aspecto micro, como es el lenguaje. En 

esta perspectiva de investigación la fiabilidad de las técnicas radica en la representatividad y 

en la saturación de los discursos. 

En resumen, la metodología cualitativa en el estudio de investigación en salud ha 

sido utilizada para interpretar y construir los significados subjetivos que las personas atribuyen 

a sus experiencias cotidianas vividas (De la Cuesta Benjumea Carmen, 1997). En este 

trabajo se emplea con análoga finalidad, puesto que esta metodología representa la vía de 
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acceso para la comprensión más profunda de los fenómenos 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 investigación 

fundamentales en la metodología cualitativa: la entrevista en profundidad y el grupo de 

discusión.  

 

Es necesario puntualizar que, debido a la incursión repentina de la COVID-19 en 

marzo 2020, el diseño previsto en el proyecto “Análisis, determinantes e impacto de la demora 

diagnóstica en las enfermedades raras” 16 tuvo que ser pospuesto (más de un año) porque la 

presencialidad en los grupos de discusión no fue viable ni materialmente posible. No 

obstante, la doctoranda propuso al equipo investigador del citado proyecto una adaptación 

metodológica, (reconvirtiendo los grupos de discusión 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 Estudio enmarcado en los Proyectos de Investigación en Salud, financiado por el Instituto de 
Salud Carlos III (ISCIII) entidad dependiente del Ministerio de Ciencia e Innovación en el que la 
doctoranda estaba realizando trabajo de campo (y cuyos resultados dieron lugar a la publicación del 
tercer artículo). 



69 
 

  

Metodología  

3.2) Diseño metodológico  

 

En este apartado se presenta una descripción de la metodología desplegada para la 

elaboración de la presente investigación. Con este fin, la Figura 8 indica el título de cada 

artículo, la muestra de participantes, el período de estudio y la técnica utilizada para la 

recogida de información.  

Figura 8  

Descripción sintetizada de los trabajos presentados y los elementos conectores entre los tres artículos presentados 

 

Fuente: Elaboración propia 

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

combinó dos técnicas destacadas en metodología cualitativa, la entrevista y los grupos de 

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

entrevista grupal online.  

3 
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De esta manera, las técnicas empleadas han sido:  

 Entrevista en profundidad: Es una técnica ampliamente testeada para la recogida 

de información 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 

información prevista. 

 Grupo de discusión: Es una reunión informal organizada por un/una 

moderador/a que facilitará el desarrollo de una conversación con un grupo 

personas con intención de captar los discursos ideológicos y las representaciones 

simbólicas acerca de un fenómeno social. Durante el desarrollo de la sesión se debe 

favorecer la libertad de expresión entre las personas participantes, dado que la 

interacción grupal proporciona seguridad, espontaneidad y emergencia de opiniones 

o temas. La dinámica y el número de personas es flexible, los integrantes son 

desconocidos entre sí y se genera discusión entre las personas participantes. 

 Entrevistas grupales online: Esta técnica (híbrida) fue desarrollada ad-hoc por 

circunstancias ajenas al diseño previsto y como consecuencia de la COVID-19. Se 

llevó a cabo con un guion estructurado de preguntas (Páramo-Rodríguez Lucía et 

al., 2022). 

Las grabaciones obtenidas en las sesiones mencionadas fueron posteriormente 

transcritas de manera literal para llevar a cabo un análisis de contenido del discurso. Este 

análisis se realizó 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 realización del trabajo de campo. Hay que destacar que, durante la 

aplicación de estas técnicas, todas las personas participaron de manera voluntaria y sin 

gratificación económica. Toda la información recabada fue grabada in situ en el momento 

de realización de la técnica por diferentes dispositivos en formato digital y analógico.  

Todas las personas participantes/informantes dieron su consentimiento informado 

a la participación y aceptaron que los datos de su intervención fueran analizados tras 

anonimización. Es de resaltar, además, que los tres proyectos de investigación que han 

dado como resultado la redacción y publicación de los tres artículos fueron presentados, en 

diversas fechas, para la valoración del Comité de Ética de la Investigación del Centro 

Superior de Investigación en Salud Pública y de la Dirección General de Salud Pública, y 

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

componen esta tesis. 

Artículo 1 

A corazón abierto: vivencias de madres y padres de menores con anomalías 

congénitas cardiacas 

 

Diseño: Estudio cualitativo con perspectiva de género 

Objetivo: Describir la influencia del sistema sexo/género, y en particular del rol parental, 

en la recepción, percepción y aceptación de un diagnóstico de enfermedad rara y mostrar si 

existe una vivencia diferenciada de este momento, específicamente en el caso de las 

anomalías congénitas cardíacas* 

Ámbito geográfico: Comunitat Valenciana  

Período 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 anomalía congénita 

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

Método: Se llevaron a cabo 4 grupos de discusión 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 anomalías congénitas cardíacas 

Tipo de análisis: Análisis de contenido del discurso 

 

 

 

* Anomalía congénita cardíaca: son el subgrupo de anomalías congénitas más frecuente. Se 

identificó una prevalencia global de los defectos cardíacos congénitos de 88,2 por 10.000 

nacimientos (IC95%: 85,9-90,5) en el periodo 2007-2020, según los datos del registro Poblacional 

de Anomalías Congénitas de la Comunitat Valenciana. Datos extraídos a partir del Informe Anomalías 

Congénitas en la Comunitat Valenciana, 2007-2020. 
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Artículo 2 

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

afectado y familiar 

 

Diseño: Estudio observacional con metodología cualitativa orientada a la intervención 

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 

Ámbito geográfico: Comunitat Valenciana  

Período de estudio: Durante los años 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 

diagnóstico en contacto directo de pacientes con la enfermedad de Wilson, y 2 grupos de 

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

Tipo de análisis: Análisis de contenido del discurso instrumentado con el programa 

ATLAS.ti ®. 

 

 

 

 

 

 

* Enfermedad de Wilson: es un trastorno metabólico raro que se produce en personas que 

presentan una alteración en el gen ATP7B produciendo alteraciones para la expulsión del cobre 

acumulado en el organismo. Esta alteración provoca acumulación de cobre tóxico en diferentes 

órganos (hígado, córnea, sistema central), causando múltiples alteraciones, principalmente hepáticas, 

neurológicas y psiquiátricas en la persona enferma (Moreno-Marro Sandra et al., 2021). 
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Diseño: Estudio observacional transversal  

Objetivo: Explorar y relatar el impacto de las necesidades psicosociales relacionadas con la 

demora diagnóstica en las enfermedades raras y comprobar si existen diferencias ligadas al 

sexo/género. 

Ámbito geográfico: Comunitat Valenciana  

Período de estudio: Durante los años 2019, 2020 y 2021 

Método: Dos fases: cuantitativa y cualitativa 

 Durante la fase cualitativa se produjo a nivel mundial la pandemia COVID-19 que 

obligó a reformular el diseño, pasando de grupos de discusión presenciales a entrevistas 

grupales online, se realizaron 5 grupos con participantes de diferente perfil. 

1) personas con enfermedad rara y con demora diagnóstica ≥ 1 año (n=11) 

2) personas con enfermedad rara y con diagnostico < 1 año (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 análisis: Análisis de contenido del discurso organizado con ATLAS.ti ®  

 

  

Artículo 3 

Demora diagnóstica en enfermedades raras: entre el miedo y la resiliencia 
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Resultados: Presentación de trabajos 

 

4.1) Artículo 1 
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r  e  s  u m  e  n

Objetivo: Explorar  con  perspectiva  de género  las  vivencias  de  madres y  padres  en  los primeros momentos
tras  el  diagnóstico de  una  anomalía  congénita  cardiaca  en  un/una hijo/a,  integrando  la  visión de  personal
sanitario que atiende a estos/as  menores y a  sus  familiares.
Método: Estudio  de  diseño  cualitativo.  Se realizaron  cuatro entrevistas en  profundidad  a  personal  sani-
tario  y cuatro  grupos  de  discusión  con madres y padres  residentes  en  la  Comunitat  Valenciana.  Los
participantes  se  seleccionaron  mediante  muestreo  intencionado. El análisis del discurso se trianguló 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  diagnóstico de  una  enfermedad  grave  en  un/una hijo/a. Sin  embargo,  ambos  progenitores
manifiestan la  necesidad  de  disponer  de apoyo  psicológico  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  debería  prestarse  atención al bienestar psicológico  de las familias,  incorporando los
grupos  de apoyo  entre  iguales  y  las asociaciones  de  pacientes  como activos  en  salud.

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

An  open  heart:  experiences  of  the  parents  of  children  with  congenital  heart
disease
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a  b s t  r a c  t

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 serious  illness 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.
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Introducción

Las anomalías congénitas cardiacas son el subgrupo de anoma-
lías congénitas más  habitual. En Europa representan un tercio de
las malformaciones diagnosticadas en la etapa prenatal o infantil1.
En el periodo 2007-2011, la prevalencia en la Comunitat Valenciana
fue de 86,46 por 10.000 nacimientos2.

Estas enfermedades conllevan una notable repercusión en  la
calidad de vida de los/las afectados/as y  de sus familiares3.  Su
diagnóstico, durante la gestación o tras el nacimiento, supone un
fuerte impacto para los progenitores, que pasan de la felicidad a
una situación dolorosa y de incertidumbre4,  que en  ocasiones con-
duce a una transición desde la frustración a  la ansiedad e incluso a
la depresión5,6. En los casos más  graves, el tratamiento implica la
intervención quirúrgica, la atención en  cuidados intensivos y estan-
cias hospitalarias prolongadas, lo que provoca niveles elevados de
estrés en los progenitores7,8,  desorganización en  la esfera afectiva
y alteración del funcionamiento familiar9,10.

En nuestro entorno, la  familia es  el principal proveedor de
cuidados informales, que generalmente recaen en  las mujeres11,
mientras que los hombres siguen ocupando posiciones subsidiaras.
El  desempeño de esta labor supone una sobrecarga para las mujeres
que afecta a su salud y  calidad de vida, con elevados costes físicos,
psicológicos, económicos, sociales y  espirituales12,13. La atención y
los cuidados del/de la hijo/a enfermo/a dificultan la conciliación de
la vida laboral y familiar, y  determinan, en ocasiones, la  pérdida o
el abandono del trabajo, habitualmente de la madre, y la  aparición
de  problemas económicos14,15.

Algunas de las transformaciones sociales de las últimas décadas,
como la incorporación de la mujer al mercado laboral, el des-
censo de la natalidad y la evolución del  modelo de familia, han
modificado el modelo convencional de paternidad16. Los «nuevos
padres»

17 están comenzando a  involucrarse en el cuidado de sus
hijos/as, implicándose en las esferas educativa, afectiva y emo-
cional, compartiendo con sus parejas un entorno familiar más
igualitario y  abandonando los estereotipos duales de hombre pro-
ductivo y mujer reproductiva18.

La mayoría de las investigaciones han estudiado las  necesida-
des de las familias con hijos/as con enfermedades graves o crónicas
abordando una perspectiva unilateral, la visión clínica del per-
sonal sanitario o la  visión familiar considerando exclusivamente
la mirada de las mujeres como cuidadoras principales19,20. Sin
embargo, las necesidades y  demandas de los hombres ante estas
circunstancias son un tema poco estudiado.

Existe escasa literatura21 que combine investigación sanitaria
con metodología cualitativa y  con perspectiva de género. Actual-
mente este enfoque está adquiriendo una importancia incipiente
como herramienta holística para la medición de la satisfacción y
las necesidades de las personas usuarias de los servicios de salud22.
Por  ello, el objetivo de este trabajo es explorar las vivencias y  las
necesidades de madres y  padres en los primeros momentos tras el
diagnóstico de una anomalía congénita cardiaca en un/una hijo/a,
integrando la visión del personal sanitario que atiende a estos/as
menores afectados/as y  a sus familiares.

Método

Se ha realizado un estudio con metodología cualitativa,
aplicando la perspectiva de género, mediante entrevistas en pro-
fundidad a profesionales sanitarios y grupos de discusión de madres
y padres. La metodología cualitativa es especialmente útil para
comprender un fenómeno 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 sociodemográficas de madres y padres participantes en  los grupos de
discusión

Mujeres Hombres Total
15  5 20

Edad
<34 años 5  1 6
35-40 años 7  2 9
≥41  años 3  2 5

Nivel  de estudios
Estudios primarios 2 2
Formación profesional 6  2 8
Estudios universitarios 7  2 9
Desconocido 1 1

Situación  laboral
Desempleo 2  1 3
Trabaja 10 4 14
Cuidado del hogar 3  3

Residencia
Valencia  6  3 9
Otros  municipios 9  2 11

Vive  en pareja
Sí 13 5 18
No  2  2

Momento del diagnóstico
Prenatal 3  2 5
En  el momento del nacimiento 7 1 8
Durante el primer año de vida 5  2 7

Edad  actual del/de la menor con anomalía congénita cardiaca
1-3 años 9  4 13
4-7  años 4  1 5
≥8  años 2  2

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

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

Como criterio de inclusión para participar en los grupos de
discusión se  requirió ser residente en  la  Comunitat Valenciana y
tener un/una hijo/a con alguna anomalía congénita cardiaca. Se
descartaron como posibles participantes las familias con meno-
res fallecidos/as por esta causa, personas inmigrantes que no
entendieran bien el español, familias con menores que presen-
taran enfermedades clínicamente más  graves que la cardiopatía
y aquellas con hijos/as recién diagnosticados/as o a la espera de
intervención.

La captación de participantes para los grupos se realizó de forma
simultánea, a  través de tres vías: profesionales de atención prima-
ria, contacto con asociación de pacientes y difusión por un grupo
privado en una red social (Facebook). Se elaboró una hoja infor-
mativa con los detalles del  estudio, la institución responsable y los
datos de contacto, en  la que se invitaba a  participar tanto a hombres
como a mujeres. Por último, como vía complementaria de captación
se utilizó 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 residencia y momento del diagnóstico. Se estableció contacto
con un total de 45 personas, de las  cuales finalmente 20 accedieron
a  participar en los grupos. Se realizaron tres grupos de discusión
de madres y uno de padres. Cada grupo estuvo formado por tres a
siete personas. En la tabla 1 se muestra la distribución de los/las
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Tabla  2

Guión de preguntas utilizado para modular los grupos de discusión

Bloque 1: Satisfacción con la atención sanitaria

1.1 ¿Qué tipo de información os  hubiera gustado que os dieran?
- ¿Sobre la enfermedad?
- ¿Sobre las opciones de tratamiento?
- ¿Sobre las posibilidades de supervivencia?

1.2 ¿Cómo valoraríais la actitud del personal sanitario? ¿Recibisteis apoyo?
1.3 ¿Cómo vivió vuestra pareja esa situación?
1.4 ¿Qué pensáis que os  habría ayudado en  ese momento?

Bloque 2: Repercusión de la enfermedad en la familia

2.1  ¿Cómo os organizasteis para poder estar con vuestro/a hijo/a durante su
estancia en el hospital?
2.2 ¿Y respecto a.  . .?

- Cuidado de otros/as hijos/as.
-  La vida en pareja.
- La relación con otros miembros de la familia.
- El trabajo fuera del hogar.

2.3 ¿Cómo vivió vuestra pareja esa situación?
2.4 ¿Quién os ayudó más en  esos  momentos?

Bloque 3: Identificación de necesidades no atendidas

3.1 ¿Recibisteis apoyo emocional? ¿De quién? ¿Lo  hubieras necesitado tú? ¿Y tu
pareja?
3.2 ¿Quién se encarga de los cuidados de vuestro/a hijo/a la mayor parte del
tiempo? ¿Necesita algún cuidado especial?
3.3 ¿Cómo 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 situación? ¿Por qué es importante el  contacto con estas entidades?
3.5 ¿Qué cosas pensáis que se deberían cambiar en  la  hospitalización de un/una
niño/a con una cardiopatía?
3.6 ¿Qué cosas pensáis que pueden ayudar a mejorar la vida  de vuestros hijos/as?
¿Y  la vuestra?

integrantes en los grupos de discusión según las  características
sociodemográficas, el momento del diagnóstico de la  anomalía con-
génita cardiaca y  la edad actual del/de la  menor afectado/a.

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

El análisis preliminar de las entrevistas aportó contenidos al
guión elaborado para modular los grupos de discusión. Se abor-
daron los siguientes temas: satisfacción con la atención sanitaria,
repercusión de la enfermedad en la  familia e  identificación de nece-
sidades no atendidas (tabla 2).

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

El contenido de las entrevistas se recogió en formato audio y los
grupos fueron grabados en audio y vídeo, con el consentimiento de
las personas participantes. Para el análisis de datos se  llevó a  cabo
una transcripción literal en ambas técnicas para realizar posterior-
mente un análisis 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 añadieron al  análisis. Para
garantizar el anonimato se asignó un código alfanumérico a  cada
participante, lo que permitió hacer un seguimiento ordenado del
discurso.

Se identificaron categorías y  subcategorías 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.

Tabla 3

Verbatims extraídos de las entrevistas y de  los grupos de discusión

Comunicación entre profesionales y  familias
1. «A mí  la información que me dieron fue: “Tranquila señora, que su hijo va
a  estar bien cuidado (. . .) tiene una cardiopatía que es un defecto del
corazón”. Me lo  explicaron así. . . Vagamente. Y te lo explican, te ponen un
dibujito, te lo  cuentan como si. . . ¡Te lo  cuentan como si estuvieras tonta!
Pero  con sus palabras. Te están diciendo: ¡Estenosis! ¡Comunicación
intraventricular! ¡Y tú  no  te enteras de nada!» (Madre, G3)
2. «Es que cada médico te  da  una información, ¡te dan información dispersa!
Pero  lo que yo quiero decir es que a los médicos les faltan habilidades
sociales. Les deberían dar  cursos de formación para poder manejar la
información, cómo 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 hábito de treinta y  muchos años. . . No existe protocolo, no. Cada
uno  informamos con nuestra costumbre de informar a los padres. Es que no
hay protocolo específico, no existe.»  (Profesional, E1)
5. «Es una cosa muy autodidacta, que tenemos que ir haciendo los médicos
porque además 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 algún curso de. . . más dedicado a comunicación,
pues te han podido enseñar  algo más, pero vamos, que no.»  (Profesional, E2)
6.  «¡Como no  te  enteras de nada, pues entonces vamos a Internet! Mi  caso
¡Internet! Entonces ya era cómo. . . Bueno, ¡traedme un cuchillo que me
suicide!»  (Madre, G2)

Impacto emocional en  madres y padres
7. «Y el sentimiento de  culpa ese siempre.  .  .¡Y de repente estaba
“embarazá”! ¡Y de repente tenía una estenosis! ¡Y de repente. . .! ¡Y de
repente.  . .» (Madre, G3)
8.  «Me decían: “No, bueno, tú no te preocupes, es una cardiopatía, esto tiene
solución, las hay más  graves y las hay más leves”. ¡Yaaaa! ¡Pero es que esta
es  mía!» (Madre, G2)
9.  «¡Yo no conocía ningún caso! Te viene de lo  que te  he  dicho, de tortazo, de
¡pam,  pam! La  mujer sí que se derrumba antes, yo al menos estaba como
que.  . . bueno.  . . ¡Tampoco creo que sea para tanto!»  (Padre, G4)
10. «¡O la operamos o  se muere! Y  dices: ¿Cómo? ¿Cómo? ¡Esto no  estaba en
el guión! ¡Esto no venía! Y  ahí realmente ya ves la  operación, es cuando
realmente yo sí me hundí. Hasta entonces no, pero porque estaba un poco
como. . . no sé.  . .» (Padre, G4)
11. «Es una situación muy, muy  complicada, para los  padres. ¡Es una
sensación de shock absoluto! Y  de “desrealización”, y de ¡esto no me  lo
puedo creer! ¡Esto no  me puede estar pasando a mí!. Porque hay gente que
incluso te encuentras que  ni siquiera pensaban que  esto le pudiera pasar a
ningún bebé.» (Profesional, E2)
12. «La intervención con las mamás es más a  nivel de depresión y  los papás
tienen más  dificultad para expresar dolor y  más facilidad para expresar
rabia. A las mamás  les suele pasar lo contrario, tienen más 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 categorías: comunica-
ción entre profesionales y familias en el momento del diagnóstico,
impacto emocional de madres y padres, e importancia del  apoyo
formal e informal.

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

Comunicación entre profesionales y familias

Las familias reciben el diagnóstico de la cardiopatía 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 información sobre
el pronóstico de la enfermedad y la calidad de vida de su hijo/a, en
términos reales y comprensibles.

Las mujeres consideran que la información aportada por los
sanitarios es  escasa y mal  transmitida (tabla 3, 1), y la empatía y
la manera de comunicar son especialmente importantes para ellas
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(tabla 3, 2). Los hombres consideran que la comunicación es ade-
cuada en forma y  contenido (tabla 3,  3). El personal sanitario afronta
esta situación según su experiencia (tabla 3,  4) y  reconocen la caren-
cia de formación específica en habilidades de comunicación (tabla
3, 5). En su relación con la familia surgen actitudes paternalistas
y no un verdadero diálogo que, teniendo en cuenta los valores y
necesidades de la familia, facilite la  toma de decisiones informada.

Las dificultades de comunicación percibidas por las familias,
en especial por las madres, deriva en la  búsqueda de fuentes de
información alternativas, fundamentalmente a  través de las nue-
vas tecnologías, no siempre de calidad contrastada, que generan
mayor desinformación 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 más
expresivas y remarcan el vínculo 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 situación inicialmente con cierta distancia
y dirigen sus preocupaciones hacia un futuro más  lejano. Así, en
un primer momento se acentúan 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 cambiará hacia una mayor implicación en  el momento de
la intervención quirúrgica o  de las prácticas con pruebas invasivas
(tabla 3, 10).

Los profesionales son conscientes del shock emocional que sufre
la familia 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 atención y  apoyo es
una  demanda que hacen madres y padres por igual, y  es reconocida
por los profesionales sanitarios:

«¡Apoyo! ¡Apoyo! 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, ¡no
tiene ni idea! ¡No saben! ¡No 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,
¡no pueden ni imaginárselo! Entonces necesitas gente que  te
entienda.»  (Profesional, E3)

Ambos progenitores señalan una carencia de atención al bie-
nestar psicológico de las familias desde los servicios de salud. El
sentimiento de soledad está presente en madres y  padres, y  ambos
valoran muy  positivamente el apoyo informal entre iguales, otras
familias que hayan pasado por la misma  situación, 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 demás ¿no? Es
como cuando ves la tele y  ves casos de los demás y  dices, esto
a mí  no me  va pasar porque son cosas que pasan a  los demás.»
(Madre, G1)

«Lo que estamos haciendo hoy me alivia un montón. A mí me  ali-
via, por lo menos, hablar con gente que tiene el mismo  lenguaje,
o el  mismo  idioma que tú, y que tiene. . . A mí 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 asociación,
de ahí hice una amiga, esta me da mucha información, yo no
sabía prácticamente nada, ellas me explicaron un poco lo que
iba a pasar. Yo ya iba un poco concienciada, un poco. Lo  iba
a pasar mal, más  o menos me  habían dicho pues “pasará por
neonatos, luego pasará por tal, luego. . .”.» (Madre, G1)

«Yo he tenido contacto con dos parejas más, dos parejas que
tienen niños 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 función
social que tienen las asociaciones de pacientes, pero desconocen
las  existentes para esta enfermedad. La información sobre estas
entidades no está integrada como un recurso a ofrecer a  las  familias:

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

«Sí, sí, he escuchado, estoy segura. No te sé  decir ni  cuáles ni
cómo, pero estoy segura porque hay de todo, te impresionaría
la cantidad de asociaciones de todo lo que puede llegar a  haber.»
(Profesional, E1).

Discusión

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

Las familias necesitan sentirse escuchadas, acompañadas emo-
cionalmente y copartícipes, junto al personal sanitario, en la
atención a  su hijo/a. Es  especialmente importante para las madres
recibir esta información con calidez humana y empatía. Las difi-
cultades de comunicación entre médico y paciente23 ya  han sido
descritas; algunos profesionales adoptan actitudes paternalistas24,
obstaculizando la recepción y el entendimiento de la  información
diagnóstica que se da a las familias. Otros autores25 han evidenciado
la  discrepancia existente entre la información proporcionada por
los cardiólogos y la  que los progenitores desean recibir, en especial
en cuestiones relacionadas con la calidad de vida del/de la menor y
las necesidades futuras de atención.

La expresión emocional presenta diferencias de género, ligadas
a creencias y  representaciones de cómo se  espera que se compor-
ten los hombres y las mujeres. Las diferencias encontradas, tanto
en  el momento de afrontar el diagnóstico como a la hora de expre-
sar emociones, podrían estar asociadas a  roles y estereotipos de
género convencionales: mujer cuidadora principal y  hombre emo-
cionalmente fuerte26. Esta dicotomía es favorecida por el modelo
tradicional de atención sanitaria al proceso de nacimiento y crianza,
que tiende a invisibilizar a los hombres, relegándolos a un papel
secundario de acompañamiento, sin atender a sus necesidades y
demandas27.
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Por otra parte, algunas investigaciones muestran un nivel de
estrés y  una tendencia a  la  depresión mayor en las madres que en
los padres28, como expresión del  impacto negativo que sobre la
salud de las mujeres supone la distribución 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 mayoría de los estudios
ofrecen una visión parcial del problema22,23. En este trabajo, la
inclusión de la mirada «del padre»  ha revelado una necesidad
común: los hombres también demandan apoyo formal (atención
psicológica) e informal (grupos de iguales) para afrontar la enfer-
medad de sus hijos/as. Estos padres son una muestra del proceso de
transición en los roles de género que comporta un nuevo modelo
de paternidad29,30. Otros estudios ya indican la importancia psico-
funcional de los grupos de pares31 como elemento básico de apoyo
en los primeros momentos del diagnóstico, pero también para fases
posteriores del desarrollo del/de la niño/a. Además, constituyen un
elemento mediador entre el personal sanitario y  las familias.

Una de las limitaciones de este trabajo es la  baja representación
masculina; estudios similares constatan las dificultades de partici-
pación de los hombres32,33.  Dada la metodología utilizada, aunque
no  pueden extrapolarse los resultados sí permiten aproximarse a
las necesidades y demandas de unos padres con unas características
definidas y un mayor grado de implicación en la crianza.

Este artículo se  ha centrado en estudiar las diferencias de género
en las vivencias y  necesidades de las familias en  los primeros
momentos tras el diagnóstico de una anomalía congénita car-
diaca en un/una hijo/a, dejando otras áreas por explorar, como la
adaptación de la dinámica familiar tras el alta  hospitalaria o las
dificultades en la conciliación de la  vida familiar y laboral. Tam-
bién sería interesante contemplar la influencia de otros ejes  de
desigualdad (situación económica familiar34,  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 cómo se  está
produciendo en  nuestra sociedad una transformación en el modelo
de  paternidad. Los profesionales sanitarios deberían contemplar
como un activo en  salud la importancia capital que tienen los gru-
pos de pares y las asociaciones de pacientes, y  promover su contacto
y difusión a estas familias, desmitificando roles de género.

¿Qué se sabe sobre el tema?

La  metodología 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 anomalías congénitas cardiacas son
múltiples y afectan a diferentes entornos (sanitarios, educati-
vos, sociales.  . .).

¿Qué añade el estudio realizado a la  literatura?

La inclusión de la mirada masculina pone de relieve la tran-
sición 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 vía
para que los servicios de salud contemplen el apoyo formal e
informal como un recurso más  dentro del servicio asistencial.
Ofrecer este recurso a madres y padres con hijos/as con ano-
malías congénitas cardiacas ayudará a  estas familias a asumir
este acontecimiento vital.
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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.

Cita sugerida: Páramo Rodríguez L, Zurriaga Llorens O, Gónzalez 
Sanjuán ME, Cavero-Carbonell C. La enfermedad de Wilson: las diversas 
perspectivas del profesional sanitario, afectado y familiar. Rev Esp Salud 
Pública.2019;93: 1 de abril e201904014.

RESUMEN
Fundamentos: La Enfermedad de Wilson (EW) es 

una patología rara congénita y hereditaria que se produce 
por acumulación de cobre en el organismo, degeneración 
crónica hepática, neurológica 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.

Métodos: Con metodología cualitativa se realizaron 
en la Comunitat Valenciana (CV), en 2015-2016, 5 entre-
vistas a profesionales sanitarios y 2 grupos de discusión, 
uno con familiares y otro con afectados. Se elaboró un 
guión estructurado en: diagnóstico, tratamiento, atención 
sanitaria y calidad de vida. La información se recogió en 
audio/video, previa autorización y se transcribió literal-
mente. Se realizó un análisis 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 información para facilitar el diagnóstico pre-
coz. Las familias expresaron preocupación sobre la ad-
herencia al tratamiento, especialmente en adolescentes, 
y confusión sobre la importancia de seguir una dieta baja 
en cobre. Los afectados reconocieron tener dudas sobre 
la funcionalidad de la medicación. Los afectados neuro-
lógicamente se sintieron estigmatizados por las secuelas 
físicas de la enfermedad.

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

Palabras clave: Enfermedad de Wilson, Enfermedad 
rara, Estudio cualitativo, Diagnóstico precoz, Grupos de 
discusión, Entrevistas.
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INTRODUCCIÓN

La Enfermedad de Wilson (EW) es una en-
fermedad rara congénita(1), de tipo heredita-
rio que produce afectación y/o degeneración 
hepática, neurológica y lenticular(2). El gen 
anómalo identificado para esta enfermedad 
es el ATP7B, situado en el Cromosoma 13 y 
responsable de regular la proteína transpor-
tadora del cobre en el metabolismo(3,4). Una 
alteración en este gen provoca la acumula-
ción de cobre en diferentes tejidos, como 
hígado, núcleos básales y córnea, generando 
múltiples manifestaciones clínicas.

La dificultad diagnóstica para EW tiene 
que ver con la heterogeneidad de las mani-
festaciones clínicas y con la ausencia de una 
única prueba que confirme la enfermedad(5).
Actualmente los métodos diagnósticos que 
se utilizan para la detección de EW son prue-
bas para la detección de la ceruloplasmina 
sérica, el nivel de cobre sérico y en orina de 
24 horas, el uso de la lámpara de hendidura 
para detectar el anillo de Kayser-Fleischer y 
la biopsia hepática para aquellos casos don-
de el diagnóstico aún no se ha definido(6). En 
el año 2001 se propuso un sistema de pun-
tuación para el diagnóstico de EW, validado 
en la población adulta, que ha facilitado no-
tablemente el diagnóstico de esta patología(7) 
y que fue validado en niños en el año 2012(8).

El inicio de la enfermedad en la población 
infantil(9) es difícil de detectar ya que prin-
cipalmente son casos asintomáticos y sólo 
se observa el aumento de las transaminasas 
en los pacientes presintomáticos con todos 
los parámetros normales, los cuales cambian 
evolutivamente produciendo un descenso de 
ceruloplasmina y orientando el diagnóstico 
mediante la cuantificación del cobre directa-
mente del tejido a través de la realización de 
una biopsia hepática(10,11).

Respecto al tratamiento farmacológico 
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 reabsorción mediante el aporte 
exógeno de zinc (comercializado como me-
dicamento huérfano Wilzin®(12)) y el tetra-
tiomolibdato de amonio que se encuentra en 
investigación.

El Sistema de Información de Enferme-
dades Raras en la Comunitat Valenciana 
(SIER-CV) identificó 191 pacientes, para el 
período 2000-2012, con el código 275.1 de 
la Clasificación Internacional de Enfermeda-
des 9ª Revisión-Modificación Clínica (CIE9 
- MC) que engloba a los “Trastornos del me-
tabolismo del cobre” dentro de los cuales se 
encuentra la EW. Tras la revisión de los 179 
pacientes con documentación clínica dispo-
nible, se confirmaron 62 casos (64,5% hom-
bres y 35,5% mujeres), lo que supone una 
prevalencia de 12,1 por millón de habitantes 
en la Comunitat Valenciana(13).

Actualmente no existen en la literatura 
estudios orientados a visibilizar la atención 
sociosanitaria que reciben los afectados de 
EW ni sus familiares, las investigaciones 
existentes se centran en la descripción de 
la patología y/o en los tratamientos farma-
cológicos(14). Conocer las necesidades de las 
personas afectadas permitirá aumentar el 
conocimiento de la patología para los profe-
sionales sanitarios y facilitará la autonomía 
y mejorará 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 MÉTODOS

El estudio observacional descriptivo trans-
versal se realizó en la Comunitat Valenciana 
(CV), en 2015-2016, utilizando metodología 
cualitativa orientada hacia la intervención. 
La utilización de esta metodología es muy 
útil 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 diagnóstico y/o trata-
miento de esta enfermedad. Se entrevistó a 
dos pediatras, una hepatóloga, una neurólo-
ga y un genetista para abordar la visión de la 
enfermedad de Wilson desde el ámbito clí-
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 

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

En la segunda fase se realizaron dos gru-
pos de discusión, 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 
características de los familiares y las perso-
nas afectadas que asistieron al grupo de dis-
cusión según el momento del diagnóstico, 

Tabla 1
Características sociodemográficas de asistentes al grupo de discusión de familiares

Grupos de discusión Familiares N=6 Pacientes N=7

Sexo
Hombre 2 4

Mujer 4 3

Provincia

Castellón 0 0

Valencia 3 4

Alicante 3 3

Edad de diagnóstico 
del afectado

1-4 años 1 2
5-18 años 3 3
≥ 19 años 2 2

Especialista que realizó 
el diagnóstico

Digestivo 2 2
Pediatra 3 2

Neurólogo 1 3

Tipo de afectación
Hepática 4 4

Neurológica 2 3

la edad del hijo/a al diagnóstico, el tipo de 
afectación y el especialista que determinó la 
patología.

La captación de participantes para los gru-
pos se hizo a través de los profesionales sani-
tarios y por difusión de una nota de prensa en 
medios de alcance provincial. Y además se 
envió una newsletter informativa con los de-
talles del estudio a los miembros de la Funda-
ción de Investigación FISABIO entre los que 
se incluyen 17 de los 24 Departamentos de 
Salud (hospitales públicos) de la CV, para in-
vitar a la participación de profesionales, afec-
tados y familiares. En algunos casos, entre 
los participantes en las entrevistas y grupos 
de discusión existía algún tipo de relación 

asistencial (médico-paciente o médico-fami-
liar de paciente) o familiar (padre-afectado o 
madre-afectado) pero en ningún caso partici-
paron en la misma sesión.

Para las entrevistas y grupos se elaboró 
con un guion abierto semi-estructurado, que 
se adaptó en cada caso al colectivo concreto 
que fue objeto de estudio. El guion (Anexo 
I) se estructuró en cuatro bloques temáticos: 
Diagnóstico, Tratamiento, Atención sanitaria 
y Calidad de vida.

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

Para participar en los grupos de discusión 
de familiares y afectados, como criterio de 
inclusión se requirió 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 discusión 
un total de 32 potenciales participantes, de 
los cuales finalmente accedieron a participar 
12 personas. Todo el discurso se recogió en 
dispositivos de audio y/o vídeo y la infor-
mación 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 
antelación y se reconfirmó su participación 
un día antes, todos recibieron un pequeño 
obsequio como muestra de agradecimiento 
del equipo investigador. Las entrevistas se 
realizaron en el entorno laboral de los pro-
fesionales y los grupos de discusión se hicie-
ron en Social•Lab, laboratorio de Ciencias 
Sociales de la Universitat de València. La 
aplicación de ambas técnicas tuvo una dura-
ción que osciló entre los 40-90 minutos. To-
das las personas firmaron un consentimiento 
informado para aceptar su participación en 
el estudio, documento previamente aprobado 
por el comité ético.

Se realizó un análisis datos cualitativo(15) 
(profesionales vs. familiares/afectados) de-
terminando necesidades y demandas concre-
tas para cada uno de los colectivos estudia-
dos. Para el análisis se utilizó la herramienta 

Atlas/ti(16), un programa informático que per-
mite abordar una gran cantidad de documen-
tos y trabajar simultáneamente creando cate-
gorías y mapas conceptuales que facilitaron 
la comparación y agrupación de resultados.

El análisis de resultados se realizó par-
tiendo de categorías primarias (diagnóstico, 
tratamiento, atención sanitaria y calidad de 
vida), que fueron el elemento común entre 
los sujetos estudiados (afectados, familiares 
y profesionales) y entre las técnicas aplica-
das para la recogida de información (entre-
vistas y grupos de discusión). Partiendo de 
esta base se elaboraron las categorías emer-
gentes, para recoger aquellas cuestiones que 
tenían un peso importante y que fueron ex-
plicitadas por los participantes de este estu-
dio como temas de interés para la EW. La 
clasificación 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 categoría 
analizada: La difusión de  información es 
prioritaria para la detección, La adheren-
cia al tratamiento y el control del régimen 
alimentario son esenciales y las Dificultades 
con el tratamiento y estigmatización.

La difusión de información es prioritaria 
para la detección. Para los profesionales sa-
nitarios las necesidades principales en la EW 
giran en torno a disponer de más información 
sobre la sintomatología de cara a un posible 
diagnóstico. Actualmente las técnicas diag-
nósticas son precisas (3.1), pero lo esencial 
de cara a la posible confirmación diagnóstica 
es que los profesionales “piensen” en la en-
fermedad para poder reconocerla cuando se 
les presenta un caso. 



LA ENFERMEDAD DE WILSON: LAS DIVERSAS PERSPECTIVAS DEL PROFESIONAL SANITARIO, AFECTADO Y FAMILIAR

Rev Esp Salud Pública.2019;93:1 de abril e201903015                                                                                                                                                          5

 Tabla 2
Verbatims de las entrevistas y de los grupos de discusión

1. El diagnóstico pensando en la enfermedad es fácil teniendo conocimiento de ello, pensando en la enfermedad. 
[…] A mí me pareció que no es difícil diagnosticar la enfermedad con los medios que tenemos hoy en día, me 
parece muy fácil si piensas en ella. (Profesional E3) 
2. “La clínica que está produciendo es una clínica múltiple, porque los depósitos se producen en muchos tipos 
de órganos, puede haber afectación cardiaca, afectación hepática, oftalmológica… 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 está claro.” (Profesional E2) 
3. “Es una enfermedad tratable, porque enfermedades raras hay muchísimas. Pero bueno, la parte buena es que 
se puede tratar si la detectas. Probablemente se podría hacer alguna charla divulgativa, que no cuesta tanto sobre 
todo porque es de fácil detección. La verdad es que lo bueno que tiene Wilson  […] con una bioquímica hepática 
y con poquito más, la verdad es que la puedes ¡sospechar cuánto menos! ¡Con lo cual es bastante sencillo! ” 
(Profesional E4)
4. “Es una enfermedad rara, pero es una enfermedad que tiene un tratamiento.”  (Profesional E1)
5. “Debería haber información, incluso primero en los medios… me refiero en medios públicos, o incluso darla a 
conocer un poco a la población en general […] Información a médicos de primaria, algo de información sobre la 
enfermedad, hacerles llegar, porque serían los primeros que van a poder detectar estos casos […] determinados 
parámetros (se refiere a sintomatología) tienes claro que pueden pertenecer a un Wilson, algunas cosas que son 
muy evidentes.” (Profesional E3)
6. “Va a cumplir 14 años, tiene un poquito de rebeldía ¿vale?, está un poquito rebelde y a mí me asusta mucho 
porque está entrando en una edad… y me está, me está asustando […] porque tengo que fiarme de él, me tengo que 
fiar de él….” (Familiar GD1.4)
7. “Los míos, por ejemplo, le dicen a la Doctora -¿Puedo ir al Mc Donald´s?, ¿una vez cada tres meses?  -¿hace 
falta que te conteste? -¡No hijo, tú no puedes ir al Mc Donald´s! Porque esas grasas no son buenas para tu hígado. 
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 algún cacao, que se me escapa ¿no? o le doy en la mano o se come uno o dos a lo mejor, pero es que el 
médico dice: -¡vamos bien….los análisis y todo! […] Si lo estuviera haciendo mal lo de la alimentación saldría 
¿no? digo yo o ¿tampoco?, es que yo no sé….” (Familiar GD1.2)
9. “Mi hijo nunca se ha sentido enfermo, entonces él está tomando una pastilla que le fastidia y si alguna vez se 
queja de algo es de eso: -“mamá y ¿no me inventarán algo de no tener que tomarme esto?, ¡y tengo hambre y no 
puedo comer!”. Ese es el problema para él […] estar tomándote una pastilla que no sabes de qué te libra porque 
nunca has tenido nada y en cambio te causa cada día 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 único 
que pide un poco de vino es él, el único que pide el postre de chocolate es él. Y por lo demás ni traigo a casa 
champiñones hace un siglo, ni procuro traer…por él, y los demás nos sacrificamos, y él cuando estamos fuera es el 
único que pide de eso y no se lo puedes decir porque es un adulto y se enfada (Familiar GD1.6) 
11. Él, bueno…no puede estar perfecto porque a él, el cobre le hizo daño a la parte neurológica…a la parte con-
ductual del cerebro […] pero  hemos conseguido que viva solo.(Familiar GD1.6)
12. “La medicación, empecé con el “Trientine” es un…no sé si eso es alemán o francés o…”.(Paciente GD2.4)

13. Sí, sí, sí 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 acúmulos de cobre, una vez están 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 tenía entendido que el “Cupripen” te lo daban para eliminar cobre, es el que tiene más efecto, pero 
el que también tiene más efectos secundarios, entonces ya cuando te estabilizan normalmente te suelen cambiar a 
zinc.” (Paciente GD2.7)
16. Por desgracia, porque los hepáticos me parece que no tienen síntomas externos. O sea, a ti, a ti y a ti… [..] Si 
os vemos por la calle no sabemos que tenéis Wilson, a los neurológicos se nota ¡bastante! (Paciente GD2.2)
17. Los hepáticos, síntomas externos no tienen, se camuflan mucho más. No te lo digo a mal, pero ¡los neurológi-
cos somos evidentes! (Paciente GD2.2)
18. Ahora llevo una vida ¡vivo solo! una vida prácticamente normal pero con ¡un montón de secuelas! Secuelas 
que me han afectado socialmente, laboralmente, sentimentalmente, familiarmente. Por desgracia, porque los hepá-
ticos me parece que no tienen síntomas externos. (Paciente GD2.2)
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La EW es una patología que debuta con múl-
tiples manifestaciones clínicas (3.2) por lo que 
es importante dar a conocer la variedad en la 
sintomatología 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 señalan que la ventaja de 
la EW frente otras enfermedades raras (3.3) es 
la existencia de un tratamiento farmacológico 
(3.4) que permite controlar la enfermedad. 

La difusión del conocimiento existente so-
bre la EW es una necesidad crucial para los 
profesionales sanitarios, es preciso hacer la 
enfermedad visible en el ámbito clínico. La in-
formación debe expandirse y llegar hasta los 
profesionales de atención primaria (3.5) como 
un colectivo prioritario, ya que son estos pro-
fesionales los que pueden tener un papel clave 
en el proceso diagnóstico al ser uno de los pri-
meros contactos con estos pacientes. Además, 
es importante divulgar y hacer difusión a la 
sociedad, a través de charlas específicas, 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 “rebeldía” 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 más preocupantes 
para los familiares es el mantenimiento del 
tratamiento, ya que la enfermedad diagnosti-
cada en fases tempranas apenas tiene manifes-
taciones fisiológicas y esto puede provocar un 

mayor riesgo de abandono de la medicación 
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 situación angus-
tiosa, ya que se sienten impotentes por no po-
der “controlar” al paciente al no ser un menor. 
Los familiares expresan satisfacción al ver que 
los afectados han conseguido “normalizar” su 
día a día a pesar de las secuelas que produjo la 
enfermedad (3.11).

Dificultades con el tratamiento y estigmatiza-
ción. Las personas adultas afectadas con EW, 
años después de su diagnóstico, muestran en 
algunos casos dudas con el tratamiento farma-
cológico que toman diariamente para controlar 
la ingesta de cobre. Alguno de los fármacos 
que toman son extranjeros y esto genera des-
conocimiento entre los pacientes (3.12). Estos 
medicamentos tienen la prescripción detallada 
en inglés (3.13), suponiendo un handicap para 
algunos usuarios, aunque señalan que en la ofi-
cina de farmacia del hospital les explican cómo 
debe ser la toma de la medicación. Las dudas 
también están relacionadas con la funciona-
lidad que tiene el propio medicamento (3.14, 
3.15) y muestran dificultades para explicar la 
finalidad del fármaco que están utilizando.

La principal diferencia entre los pacientes 
con EW tiene que ver con la afectación y con 
las secuelas que la enfermedad les ha dejado 
(3.16). Las personas con afectación neuroló-
gica se sienten estigmatizadas respecto a los 
enfermos con afectación hepática (3.17). Los 
pacientes con afectación neurológica recono-
cen que esta circunstancia (física, psíquica y 
visible) ha repercutido en  múltiples 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).

DISCUSIÓN

Los resultados de este estudio muestran 
que la EW es una enfermedad compleja en 
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sus  dimensiones clínica, 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 mayoría de los es-
tudios ofrecen una visión clínica de esta en-
fermedad(17). En este trabajo, la inclusión de 
estas miradas hace posible conocer multi-
dimensionalmente la complejidad que está 
patología comporta.

Los profesionales sanitarios son cono-
cedores de las dificultades clínicas que 
conlleva la enfermedad pero están 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 diagnóstico de la EW en la práctica 
clínica habitual. El obtener diagnóstico es 
complejo debido a la variabilidad que pre-
sentan los pacientes, que pueden ser sinto-
máticos con clínica hepática, neurológica, 
psiquiátrica, mixta o pacientes presintomá-
ticos. Este hecho complica la obtención de 
un diagnóstico precoz(18) que permita con-
trolar los síntomas con un mejor ajuste del 
tratamiento y proporcione a los pacientes 
una supervivencia similar al resto de la po-
blación.

La complejidad de esta enfermedad(19) 
pone de manifiesto, como ya detallan otros 
estudios en enfermedades raras, la necesi-
dad de crear equipos multidisciplinares de 
profesionales para una atención correcta y 
coordinada de la persona enferma. Debe-
ría coordinarse de manera multidisciplinar 
entre profesionales sanitarios de diferen-
tes especialidades (hepatología, pediatría, 
neurología y genética) por la diversidad de 

afectación que esta enfermedad produce.

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

La medicación para la EW es crónica y 
debe tomarse siguiendo una estricta pauta 
posológica. Además, la adherencia al tra-
tamiento es esencial para la estabilización 
de la enfermedad y algunas de las personas 
afectadas deben complementar su trata-
miento farmacológico con una dieta exenta 
de alimentos con cobre. 

El seguimiento estricto de una dieta(20) 
exenta de cobre (marisco, chocolate, fru-
tos secos...) es recomendado por los pro-
fesionales sanitarios según su criterio en 
función de las  características particulares 
de cada paciente. Por tanto, hay pacientes 
que siguen por indicación 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 indicación del medicamento que 
actualmente están consumiendo, así 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 afectación 
neurológica y/o psiquiátrica y aquéllos 
con afectación hepática. Las personas con 
afectación hepática se consideran a sí mis-
mas enfermas asintomáticas. Asumir el rol 
de persona enferma es más difícil para las 
personas que tienen afectación neurológica 
y/o psiquiátrica, al sentirse estigmatizadas 
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por las secuelas visibles que la enfermedad 
ha provocado en sus cuerpos (distrofias, di-
sartria, movimientos espasmódicos, temblo-
res…). Estos pacientes requieren de reha-
bilitación y otras terapias de apoyo durante 
periodos largos de tiempo para la recupera-
ción de las secuelas que la enfermedad les 
ha generado. La socialización de enfermos 
con afectación neurológica y/o psiquiátrica 
es más 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 preocupación ante la 
etapa adolescente de sus hijos/as respecto a 
la cumplimentación adecuada del tratamien-
to, el seguimiento de la dieta y los problemas 
propios de esta edad (hábitos 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 supervisión (horario escolar, motivos 
laborales, actividades de ocio…). Es para 
muchos padres una preocupación importante 
en el caso de menores que fueron diagnosti-
cados en edades tempranas, porque hay ni-
ños que no se sienten enfermos y este cum-
plimiento estricto les supone una alteración 
en su rutina diaria.

Los familiares demandan más información 
sobre las indicaciones de administración 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 
psicológico para sus hijos. Otros autores(21,22) 
ya han especificado la importancia de este 
apoyo para una adecuada adherencia en en-
fermedades crónicas pediátricas. Pasar de la 
infancia a la adolescencia con ayuda psicoló-
gica podría favorecer en estos pacientes una 
autonomía en la administración continuada 
del tratamiento, evitando abandonos de me-
dicación que podrían desencadenar compli-
caciones graves en esta enfermedad.

Resaltar que durante el desarrollo de este 
trabajo se observó que era muy enriquecedor 
para los participantes compartir inquietudes, 
dudas y experiencias del día a día. 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(23,24). 

El contacto con iguales(25,26)(otras familias 
y/u otros pacientes) genera confort y sensa-
ción de apoyo mutuo, el contacto directo de 
personas que se encuentra en la misma situa-
ción favorece la compresión, colaboración y 
el entendimiento.

Una de las limitaciones de este trabajo es 
que la participación de profesionales se fo-
calizó en el Sistema Sanitario Público, y por 
lo tanto, no se ha incluido la visión de los 
profesionales del sector privado que podría 
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 diagnóstica, accesibilidad al 
tratamiento,…) es poco probable que estos 
pacientes recurran en exclusividad a profe-
sionales del sector sanitario privado.

Como conclusión a este trabajo, destacar 
la necesidad de divulgar y hacer difusión del 
conocimiento existente sobre la EW en el 
ámbito clínico para facilitar su diagnóstico y 
así iniciar lo antes posible la administración 
de un tratamiento farmacológico que mini-
mice o mejore la sintomatología y/o secuelas 
de esta enfermedad en las personas afecta-
das. Además, es importante hacer visible y 
normalizar esta patología en la sociedad para 
que este colectivo no se sienta estigmatizado, 
especialmente importante para las personas 
afectadas con secuelas físicas y psíquicas.
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Anexo I 
Guion de preguntas utilizado para modular los grupos de discusión  y las entrevistas
Bloque 1: Diagnóstico
1.1 ¿Cómo se diagnostica la Enfermedad de Wilson? 
1.2 ¿Qué especialistas intervienen en el diagnóstico? 
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 diagnóstico al paciente o a la familia?
    -¿Qué tipo de información se da al paciente y/o a  la familia? 
    -¿Hay diferencias a la hora de comunicar el diagnóstico entre adultos y niños? 
Bloque 2: Tratamiento
2.1 ¿Qué tipo de pruebas (de seguimiento) tienen estos pacientes?
2.2 ¿Cada cuánto tiempo se realiza el seguimiento? 
2.3 ¿Qué tipo de tratamientos necesitan estos pacientes? 
    - ¿Qué medicación toman? 
    - ¿Es fácil de mantener el tratamiento y la dieta baja en cobre? 
    - ¿Tiene algún perjuicio o efecto secundario para los pacientes?
Bloque 3: Atención
3.1 ¿Cómo se siente usted cuando diagnostica o trata con este tipo de pacientes o sus familiares? 
3.2 ¿Considera usted la EW como una patología 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? 
    - ¿Cómo se podría 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 ámbito de la sanidad pública?
4.2 ¿Cree que faltan recursos de atención para los afectados? 
4.3 ¿Es necesario algún tipo de apoyo para los familiares de estas personas? 
4.4 ¿Conoce alguna asociación para pacientes EW?
4.5 ¿Cómo considera la labor de estas entidades? ¿Es necesario el apoyo que se ofrece a los pacien-
tes desde el tejido asociativo?
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Resultados: Presentación de trabajos 

 

4.3) Artículo 3 
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 Conclusiones  

 

Los artículos expuestos han evidenciado cómo los estudios socio-epidemiológicos 

con perspectiva de género tienen muchas posibilidades de expansión para la investigación 

en salud, permitiendo identificar experiencias, vivencias, creencias y actitudes. La 

perspectiva de género en combinación con el uso de técnicas cualitativas ha permitido 

mostrar su validez y viabilidad como herramienta de investigación 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 cómo el uso de la mirada 

sociológica y las características de la metodología cualitativa (inclusiva, participativa, flexible 

y dinámica) 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 artículos presentados muestran contrariedades y 

vivencias que no podrían haber sido abordadas exclusivamente mediante la perspectiva o 

paradigma cuantitativo o positivista. 

Así mismo, se ha podido constatar que el uso de metodología cualitativa, y la 

participación directa del sujeto investigado/a, favorece un modelo de investigación más 

horizontal, donde el objetivo a estudiar y su contexto, son el centro. Esta implicación activa 

y consciente facilita un abordaje más 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 repercusión de una problemática, 

invisible, pero presente en nuestra sociedad. Discursos que han sido relatados en mayor 

proporción por las mujeres, y esto se produce porque de origen existe una notoria 

desigualdad de género en la expresión del relato. 

  

5 
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A continuación, se presenta una síntesis conjunta de las conclusiones expuestas en 

los tres artículos:  

1.  Mayor representación, colaboración y presencia de mujeres 

Las mujeres son más participativas y colaboradoras que los hombres, ellas 

han tenido una presencia y representación mayor que los varones en el trabajo de 

campo realizado. Posiblemente, este hecho sea resultado de una combinación de 

elementos, además del nivel de estudios, factores estrechamente ligados a la 

construcción social de género, como pueden ser, entre otros, la mayor implicación de 

las mujeres en los cuidados y/o naturalización de la feminización 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, está 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 más proclives a la 

participación, es también destacable que durante la fase de captación y de contacto de 

personas participantes, existió una desigualdad de origen, ya que se disponía de un 

mayor número de contactos femeninos. 

 

2.  El diagnóstico de una enfermedad rara es un proceso vital disruptivo 

 

A nivel macro debemos tener presente la complicación clínica que supone para 

el personal sanitario emitir un diagnóstico de enfermedad rara; sin obviar, que a nivel 

micro, el hecho propio, de recibir un diagnóstico de este tipo, desencadena un “shock” 

que trunca toda perspectiva vital y expectativa personal.  

La incertidumbre, la odisea y el peregrinaje hasta el diagnóstico, puede 

dilatarse en el tiempo. Por ello una vez se recibe el diagnóstico, las personas afectadas, 

así como el círculo familiar más próximo, pueden sentirse parcialmente aliviados. Sin 

embargo, la reconfiguración vital que conlleva asumir la nueva realidad, es un hito 

personal y vital muy trascendental. En numerosas ocasiones va acompañado de 

sentimientos de soledad para la persona enferma y su entorno cercano, estas 

experiencias merecen ser escuchadas y relatadas, y la atención debería ser acogida 

en primera instancia por los servicios sanitarios que atienden a estas personas, sin 

obviar que esta odisea sería 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 diagnóstico de una 

enfermedad rara.  

Un aspecto común 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 diagnóstico (las personas con y sin demora diagnóstica). 

Incluso, se ha constatado está 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 sentirse aislada/o y desamparada/o.  

Habitualmente, este contacto suele originar a través de dos vías; 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 información rigurosa y conocimiento 

experiencial propio sobre la enfermedad. Su conocimiento, ayuda y disponibilidad son 

muy reconocidos, y cubre, a día de hoy, un vacío que el sistema sanitario no puede 

abarcar, como es la atención psicológica especializada al paciente y a la familia, o los 

recursos especializados, como atención 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 diagnóstico reciente. Las entidades y asociaciones 

ofrecen orientación, 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 evolución y avance, 

abre la esperanza para las/los recién diagnosticados. 

En estos trabajos hemos visto cómo 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 desinformación 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 relación. Las mujeres dentro del espacio asociativo son también más 

visibles, suelen tener una mayor presencia en los actos realizados y participan de 

manera activa en las actividades de las entidades. Así mismo, ellas son más proclives y 

dispuestas a la colaboración en proyectos de investigación. 

 

3. La vivencia y el relato del diagnóstico es desigual 

 

El afrontamiento del diagnóstico 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 afectación emocional. La manera en que se asume el diagnóstico 

está fuertemente relacionada con la cronicidad, la incertidumbre ante la evolución y con 

la calidad de vida dependiente de la propia enfermedad. En relación con el momento 

del diagnóstico, 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 liberación por dejar de buscar una razón (lógica o natural) a la enfermedad.  

El alivio y liberación que produce el tener un diagnóstico de una enfermedad 

rara se enturbia muy rápidamente 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 perspectivas vitales y produce 

una disrupción de las expectativas a nivel personal y/o familiar, con especial afectación 

en el caso de las mujeres. Transcurrido ese proceso inicial, las inquietudes de las 

personas afectadas y su entorno familiar muestran una clara preocupación sobre la 

perspectiva vital de la persona enferma.  

Este aspecto se ve condicionado por el manejo de la propia enfermedad y por 

los costes implícitos que se generan en la persona enferma, pero también en el entorno 

más próximo. La existencia de tratamiento (del tipo que sea, tanto si es específico como 

si no lo es) calma parcialmente la incertidumbre y provoca alivio en estas personas. 

Saber que hay un tratamiento es incluso más importante que conocer el nombre de la 

enfermedad rara en sí, 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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farmacológicos son percibidos como el medio para mejorar o, al menos, paralizar 

deterioros significativos. En ocasiones, la existencia de un diagnóstico y un tratamiento 

no significa que la persona esté correctamente atendida ni exenta de efectos 

secundarios.  

Reseñar que, durante este proceso, se ha podido identificar una elevada 

capacidad personal de resiliencia verdaderamente admirable, enfrentándose de 

manera cotidiana a la incertidumbre, pero con una entereza admirable por vivir 

centrado en el presente inmediato. 

En relación a la fortaleza personal y resiliencia que muestran pacientes y 

familiares durante la fase de asimilación y afrontamiento de este hecho, no se han 

detectado diferencias de género. 

 

4. Déficit de recursos de atención psicológica 

 

Hay que destacar que las mujeres verbalizaron la carencia de recursos 

asistenciales de apoyo psicológico o atencional, en el sistema público, 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 atención psicológica 

dentro del sistema sanitario es imperioso e ineludible, así como implementar nuevas 

formas de atención para favorecer un abordaje integral de la enfermedad, incluyendo la 

perspectiva de género. Y en el caso específico 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, sería 

absolutamente determinante para posibilitar un adecuado manejo de la enfermedad. La 

calidad de la atención recibida, en algunas ocasiones y con algunas de las personas 

participantes, evidenció dificultades para alcanzar una comunicación bidireccional 

efectiva entre profesionales y familias.  
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5. Carga y dedicación 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 posición 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 básica en las 

actividades diarias, pasando por el control de medicación, curas, terapias, dietas, etc., 

incluyendo la responsabilidad y acompañamiento 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 dedicación 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 dedicación en favor de los cuidados genera en la vida de las 

mujeres un impacto directo en el ámbito 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 económicamente 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 económico. Hay que 

considerar que los costes de cuidar conllevan otros lastres para las mujeres, dado que los 

efectos de esta dedicación tienen reflejo en múltiples esferas de su vida personal, física y 

emocional. Ciertamente, la afectación de su vida personal, social, relacional provoca 

alteraciones colaterales para la vida de pareja, en la relación con otros hijos/as y cambios de 

relación con el resto de los miembros de la familia. Las repercusiones que esto acarrea 

para su salud, incluida la salud mental, representan un desgaste físico y una carga mental en 

las mujeres que las posiciona socialmente en un escenario de desigualdad y 

vulnerabilidad. 
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A colación del trabajo realizado en esta tesis y a la vista de las conclusiones 

descritas, podemos afirmar que un modelo de atención sanitaria que incluya la perspectiva 

de género, sin sesgos de género y alejado de la normatividad masculina, y con un patrón de 

atención más equitativo, exento de discriminación y prejuicios, permitirá ofrecer servicios 

sanitarios con una mejor atención para todas las personas. 

Finalmente, hay que indicar que en el transcurso de esta tesis se han observado 

indicios que muestran cómo las mujeres con enfermedades raras sufren una doble 

discriminación que afecta a la equidad en la atención sanitaria que reciben, en relación al 

momento del diagnóstico y en los tratamientos. Posiblemente, es consecuencia del sesgo de 

género, aún presente en el modelo de atención sanitaria y favorecido por un circuito de 

diagnóstico complejo, y en ocasiones enrevesado y poco específico para el despistaje de 

una enfermedad rara. Aunque no ha sido objetivo de esta tesis, es posible que esta 

correlación se esté produciendo y podría ser explorada en futuras investigaciones. 
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Notas al margen:  

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

 

Ojalá 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 sentirse parias en el sistema sanitario 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 más absoluta, son 

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

Verdaderamente, considero que hay opciones para creer, que hay esperanzas para 

construir una sociedad mejor, más inclusiva y más 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 políticas públicas deberían estimular la inclusión 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 sólo desde esta base, se podrán 

conseguir cambios en el modelo de atención sanitaria y una visibilidad social fidedigna que 

retrate toda la complejidad que conllevan. 

Es innegable que el planteamiento de una sociedad así es ciertamente utópico 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 más 

vulnerables. No es sólo una cuestión de visibilidad,  que es indudablemente un gran paso, 

pero la puesta en marcha de acciones políticas que focalicen sus objetivos para conseguir 

“más equidad, más salud, más bienestar” es  el gran reto1.  

Por ello quisiera hacer mención especial a la esperanza que genera para mí la 

implementación del Plan de Salud 2022-2030 de la Comunitat Valenciana, porque su puesta 

                                                           
1 V Plan de Salud de la Comunitat Valenciana 2022-2030. València: Generalitat. Conselleria de 
Sanitat Universal i Salut Pública, 2022. Pág.87.  
 
Más información en: https://ir.uv.es/3ZLgLYc 
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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 atención específico. Este compromiso político, para mí, 

personalmente, es sin duda el resultado del trabajo de muchísimas personas, personal de la 

administración, investigadores/as, profesionales sanitarios, asociaciones de pacientes y 

personas anónimas 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 gustaría 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, 

demostrándome que tienen una voluntad inquebrantable y una disposición incomparable, 

me han hecho creer que «Mucha gente pequeña, en lugares pequeños, haciendo cosas pequeñas, puede 

cambiar el mundo»18 y humildemente, yo también imagino un mundo así. Y me gustaría 

agradecer todo el aprendizaje profesional y emocional que han construido en mí. Gracias, 

gracias a todas. 

 

 

 

 

  

                                                           
18  Frase atribuida al escritor y periodista Eduardo Galeano. 
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Anexos 

 

7.1) Aprobación comités de ética  

 Artículo 1 
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Artículo 2
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Artículo 3 
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Anexos 

7.2) Guías de desarrollo de las entrevistas y  de los grupos de discusión 

Anexo 7.2.1: Guion utilizado en grupos de discusión. Artículo 1 

 

1.- SATISFACCIÓN CON LA ATENCIÓN SANITARIA 

 

     ¿Cómo valora la atención sanitaria recibida? 

 

En las distintas fases de la enfermedad 

- En el momento del diagnóstico y tratamiento inicial 

- En los controles de seguimiento 

- Fuera de la asistencia especializada 

 

Aspectos a valorar 

- Calidad técnica y competencia profesional  

- Empatía, habilidades de comunicación, accesibilidad del profesional, etc.  

- Información proporcionada (sobre la enfermedad, opciones de tratamiento, 

calidad de vida, recursos asistenciales disponibles, recursos sociales, etc.) 

- Trabajo multidisciplinar, coordinación entre profesionales y entre niveles 

(Atención primaria y especializada) 

- Espacios  

 

Profesionales a valorar 

- Personal facultativo 

- Personal de enfermería 

- Trabajador social 

- Psicólogo 

- Otros profesionales implicados 

Necesidades no cubiertas y propuestas de mejora 
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2.- ASPECTOS PSICOSOCIALES DE LA ENFERMEDAD. REPERCUSIÓN EN 

LAS ACTIVIDADES DE LA VIDA DIARIA  

 

2.1.- ¿Cómo ha afectado a la vida de la familia? 

Aspectos a valorar 

- Relaciones de pareja 

- Atención a otros hijos o familiares dependientes 

- En el trabajo 

- En las relaciones sociales, actividades de ocio y tiempo libre 

- Coste económico de la enfermedad 

Necesidades no cubiertas y propuestas de mejora 

 

2.2.- ¿Cómo afecta a la vida de un niño o niña con ACC? 

Aspectos a valorar 

- Cuidados especiales, sobreprotección, etc. 

- En las relaciones con otros niños 

- En la escuela 

En entornos de ocio, práctica de deporte, etc. 

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

 

- Apoyo informativo  Información sobre 

 La enfermedad y sus cuidados habituales 

 La vuelta a casa 

 Actuaciones ante situaciones de urgencia 

 Integración del niño/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 hospitalización del niño/a, 

desplazamiento desde el hogar familiar  

 Ayudas económicas 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. Artículo 2 

Guion_ Entrevistas 

 

 1- DIAGNÓSTICO 

 ¿Cómo 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 diagnóstico?  

 ¿Es una enfermedad fácil de diagnosticar?  

- ¿Con qué tipo de recursos cuenta usted para el diagnóstico? (propios o 

ajenos) 

- ¿Qué tipo de pruebas se realizan para detectar/confirmar que existe la 

enfermedad? 

- ¿Quién comunica el diagnóstico al paciente o la familia? 

- Esta es una enfermedad rara, ¿existe en su centro algún protocolo de 

comunicación/asistencia establecido para este tipo de enfermedades?  

 ¿Qué tipo de información se da al paciente y/o la familia en el caso de menores?  

 ¿Cómo se trasmite esta información? ¿Qué profesionales hay en el momento de la 

comunicación? 

 

 

 2-TRATAMIENTO 

 ¿Qué tipo de pruebas (de seguimiento) tienen estos pacientes? 

 ¿Cada cuánto tiempo se realiza el seguimiento?  

 ¿Qué tipo de tratamientos necesitan estos pacientes?  

 ¿Qué medicación toman?  

 Entre la medicación prescrita para el tratamiento ¿hay algún medicamento 

huérfano? 

 ¿Cómo acceden los pacientes a la medicación, son medicamentos de libre acceso o 

de dispensación 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- ATENCIÓN 

 ¿Cómo se siente usted cuando diagnostica o trata con este tipo de pacientes o sus 

familiares?  

 ¿Considera usted la Enfermedad de Wilson como una patología 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 cómo cree que se podría aumentar el conocimiento? ¿Qué se podría hacer para 

aumentarlo y difundirlo?  

 ¿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 ámbito de la sanidad 

pública? 

 ¿Cree que faltan recursos de atención (psicológica/emocional) para los afectados? 

(también recursos técnicos para el diagnóstico) 

 ¿Y para los familiares de estas personas cree que es necesario algún tipo de apoyo?  

 Sabe usted si ¿las familias afectadas y/o los pacientes reciben algún tipo de ayuda 

asistencial desde este centro hospitalario? (ayudas, recursos, asistencia 

domiciliaria...) 

 ¿Conoce algún tipo asociación para pacientes Enfermedad de Wilson? (estatal o 

provincial) 

 ¿Cómo 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 ámbito de la sanidad 

pública? 

 ¿Cree que faltan recursos de atención (psicológica/emocional) para los afectados? 

(también recursos técnicos para el diagnóstico) 
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EXTRAS 

 Dígame ¿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 podría 

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 discusión en pacientes y familias. Artículo 2 

Guion_ Entrevistas 

 

1- DIAGNÓSTICO 

 ¿Cómo fue diagnosticado la Enfermedad de Wilson en tu hijo/a?  

 ¿Cuánto tiempo tardaron en el diagnostico?  

 ¿Qué especialista hizo el diagnostico? 

 ¿Qué información recibisteis en ese momento?  

 ¿Qué supuso el diagnóstico de la enfermedad para ti? 

 ¿Cómo 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 información os dieron sobre el tratamiento que iba llevar vuestro hijo? (Os 

hablaron, de las indicaciones para tomarlos, de efectos secundarios, de costes…) 

 ¿Cómo conseguís el tratamiento? ¿Dónde y con qué frecuencia? 

 ¿Cómo afecta a la vida del niño/a este tratamiento? ¿Supone este tratamiento 

alguna limitación en la vida diaria de tu hijo? 

 ¿Es vuestro hijo/a consciente de la importancia que tiene la medicación que debe 

seguir? ¿Quién es la persona que se encarga de la medicación?  

 

 

3- ATENCIÓN 

 ¿Cómo valoráis la atención sanitaria que recibisteis en el momento del diagnóstico? 

¿Y qué recibís actualmente? 

 ¿Qué necesidades (información, emocionales, instrumentales, rehabilitación) habéis 

sentido vosotros que no están cubiertas para esta enfermedad? (para la familia y 

para el propio afectado)  

 ¿Existe buena coordinación entre los especialistas encargados de diagnosticar y 

tratar la Enfermedad de Wilson?  
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4- CALIDAD DE VIDA 

 ¿Cómo 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 algún aspecto concreto de su 

vida? 

 ¿Cómo habéis asumido la enfermedad? ¿Y vuestra pareja? 

 ¿Habéis detectado problemas de adherencia al tratamiento en vuestros hijos? 

 ¿Cómo ha sido la adaptación 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? ¿Cómo os 

habéis conocido? 

 ¿Conocéis alguna asociación? ¿Consideráis que es importante este tipo de 

entidades? 

 ¿Es la Enfermedad de Wilson una enfermedad conocida socialmente? 

 ¿Cuáles son los aspectos más 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 discusión en pacientes y familias con demora y sin 

demora diagnóstica de enfermedad rara. Artículo 3 

1. Diagnóstico e impacto de la demora diagnóstica 

2. Inequidad en acceso, restricciones y consecuencias  pandemia 

3. Necesidades psicosociales  

 

 ¿Cuál y cómo fue el diagnóstico de enfermedad rara?* 

 ¿Tiempo de inicio de síntomas hasta el diagnóstico? ¿Edad al diagnóstico? 

 ¿Cómo vivisteis este momento? Vuestra experiencia 

 ¿Hubierais necesitado esta figura de apoyo? ¿Habéis tenido apoyo psicológico? ¿Os 

ofrecido alguna vez terapia? 

 ¿Respecto al diagnóstico? ¿Los tratamientos, las revisiones médicas? 

 Por favor, hablarme de vuestra vida diaria con vuestro hijo/a. ¿Está en la escuela? 

¿está en activo laboralmente?  

 ¿Cómo va con la escuela infantil, la escuela reglada y las actividades deportivas o 

extraescolares? o ¿tiene actividad laboral? 

 ¿Es escuela ordinaria o de educación especial? ¿Su hijo/a necesita apoyo adicional o 

refuerzo o persona de apoyo en la escuela?  

 ¿Necesitáis ayuda especializada, vivienda adaptada, puesto laboral adaptado, etc.? 

 ¿La guardería/ escuela/ actividad deportiva o entorno laboral dispone del apoyo 

específico y adecuado para cubrir sus necesidades? ¿Necesidad atención o material 

especializado? ¿Tienen los apoyos requeridos, en caso de necesitarlos? 

 Presentan problemas con las relaciones sociales (si es relevante debido a la edad del 

niño/a) ¿la enfermedad rara ha añadido complejidad (afectado 

negativamente/positivamente o neutro) 

 ¿Su familia recibe apoyo para manejar su vida diaria? Sí, ¿puede describir 

quién/qué? 

 ¿Y respecto a la pandemia? ¿Cuál ha sido vuestra experiencia? Necesidades 

médicas/asistenciales 

 

 

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

diagnóstica) 
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