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RESUMEN | El estudio que se presenta a continuacién,
se realizé con el propédsito de comprender mejor las
experiencias y necesidades percibidas de las familias,
en especial de los padres, que cuidan a un hijo o hija
que padece ataxia infantil con hipomielinizacién
del sistema nervioso central, o también denominado
sindrome de CACH. Para ello se utilizé un enfoque
descriptivo cualitativo, realizando cinco entrevistas
semiestructuradas cuyo contenido fue analizado
con ayuda del programa NVivoll. Los padres
expresaron la importancia que para ellos tiene la
existencia de asociaciones que les ayuden, tanto en
el dmbito formativo como de apoyo social, carencias
que a veces cubren con internet, la necesidad de una
mayor involucracién de los profesionales sanitarios
y educativos, y de recursos que faciliten el cuidado
diario que deben proporcionales a sus hijos. Aunque
deben considerarse las limitaciones procedentes del
tipo de investigacién, el estudio refleja el impacto
de la enfermedad en distintas dimensiones de la
familia, siendo necesario una mayor investigacion,
no solo médica sino también social, que oriente a
los sistemas publicos el establecimiento de politicas
que permitan abordar de una forma mdés integral
las necesidades derivadas de dicha enfermedad,
y proporcionar apoyos apropiados que permitan
mitigar la afectacién en la dindmica familiar.

Palabras clave: enfermedades raras; sindrome de
CACH, investigacién cualitativa; calidad de vida familiar.

ABSTRACT | The study presented below was designed
to better understand the experiences and perceived
needs of families, especially of parents, who care for
a child suffering from a Childhood Ataxia with CNS
Hypomyelination (CACH) syndrome. A qualitative
descriptive approach was used, carrying out five
semi-structured interviews whose data were analyzed
through the NVivo 11 program. The parents expressed
how important is for them the existence of associations
that help them, both in the area of training and social
support, lacks they sometimes cover with Internet,
the need for greater involvement of health and
educational professionals, and resources that facilitate
the daily care they must provide for their children.
Although the limitations of the type of research should
be considered, the study reflects the impact of the
disease on the different dimensions of family, and
further research is needed, not only medical but also
social, to guide public systems in establishing policies
to address more comprehensively the needs arising
from this disease and provide appropriate support to
mitigate the affectation in family dynamics.

Keywords: rare diseases; CACH syndrome, qualitative
research, quality of family life.
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INTRODUCCION

Las enfermedades raras engloban a sindromes,
o trastornos, que difieren ampliamente en su
origen, sintomas y severidad; y adquieren dicha
denominaciéon porque aquejan a una pequeiia
fraccion de poblacién, estando asi definidas por
su prevalencia y variando su consideracién a nivel
mundial. De ese modo, se define asi a aquella
enfermedad que afecta a menos de 200.000
personas en Estados Unidos de América, menos
de uno de cada 10.000 ciudadanos en Australia
(Pelentsov, Fielder, & Esterman, 2016) y menos de
5 sobre el mismo porcentaje en Europa, llegando
incluso algunas, a ser tan raras, que pueden
padecerlas una persona de cada més de 10.000
(EUCERD, 2017). Son cifras que no deben ser
subestimadas, puesto que suponen la afectaciéon de
aproximadamente 246.000 personas en los paises
miembros de la Unién Europea (EUCERD, 2017),
llegando a suponer del 6 al 7% de la poblacién
mundial (European Commission, 2017).

Aproximadamente existen 8.000 enfermedades
raras,muchasdelascualesnotienenuna denominacién
especifica, y son dificiles de diagnosticar (Bellgard
, Y otros, 2013). En otros casos, la manifestacion
de la enfermedad a través de sintomas comunes
puede llevar a diagnésticos erréneos (EURORDIS,
2017). A pesar de categorizarse de acuerdo a su
prevalencia, uno de los problemas que se presenta
es conocer el nUmero de afectados que hay en una
determinada enfermedad. La existencia de registros
puede ayudar a solventar el mismo y de ese modo
investigar dichas enfermedades (Coi, Santoro,
Villaverde- Hueso et al., 2016). En la actualidad, la
investigacion es muy escasa y la literatura existente
se centra en el dmbito médico, aun asi, con grandes
limitaciones en el conocimiento cientifico y de
tratamientos efectivos. El dmbito social y psicolégico
son los mds abandonados, y los equipos existentes
no siempre estdn bien coordinados, por lo que son
necesarias investigaciones desde otros puntos de
vista distintos al médico para poder prestar una
atencién integral (Daker-White, Kingston, Payne,
et al, 2012; Posada, Martin-Arribas, Ramirez,
Villaverde, & Abaitua, 2008).

Las enfermedades raras pueden aparecer en
cualquier momento del ciclo vital, siendo algunas

incluso diagnosticadas antes del nacimiento, y muy
frecuentes entre los 10 y 15 afios (Darretxe, Gaintza,
& Monzén-Gonzdlez, 2017); suelen tener una
evolucién crénica muy severa e incluir deficiencias
motoras, sensoriales y /o cognitivas (Posada, Martin-
Arribas, Ramirez, Villaverde, & Abaitua, 2008),
comprometiendo en la mitad de los casos la vida de
la persona. Se les atribuye el 10% de las muertes
de los nifios antes del afio de vida, y el 12% en la
etapa de los 5 a los 15 aios (Federacién Espanola
de Enfermedades Raras, 2016).

A pesar de ser de baja prevalencia son de gran
impacto, tanto para la persona afectada como para
quienes le rodean. Enfrentarse a una enfermedad
crénica, de aparicién en la nifez, es una experiencia
inesperada y traumdtica que desestabiliza el
nicleo familiar. Se producen cambios en las rutinas
familiares, en los planes y preferencias y cambios
en las emociones de los componentes de la familia
(Grau Rubio, 2013). Por ello, serd necesario para
los padres, un tiempo en el que pasen por distintas
fases de afrontamiento de la enfermedad, hasta
poder llegar a la aceptacién y buscar soluciones
a los distintos problemas y necesidades que vayan
surgiendo.

Hay que tener en cuenta que el cuidado informal
que realizan las familias conlleva, ademds de la
carga emocional, una gran carga financiera y fisica
(Gaite, Garcia Fuentes, Gonzdlez Lamufio, & Alvarez,
2008). Cada familia, al igual que la manifestacién
de una misma enfermedad rara, presenta sus propias
caracteristicas a las que hay que adaptarse, lo
que lleva a un andlisis individual y en profundidad
para poder dispensar los cuidados y tratamientos
mas adecuados al paciente y a la familia (Gaite et
al., 2008), reconociendo las necesidades de todos
los miembros y no solo de la persona afectada
(Dempsey & Keen, 2008). De este modo, los servicios
deben de organizarse en funcién de las necesidades
de las familias y no de los profesionales (Grau Rubio,
201 3). Es necesario contar con la familia como agente
activo ya que aporta oportunidades Unicas que los
profesionales no pueden proporcionar (Garcia-
Sdnchez, Escorcia, Sdnchez-Lépez, Orcajada, &
Herndndez-Pérez, 2014).

El estudio que se presenta se centra en una
enfermedad rara, en concreto el llamado sindrome
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de CACH,

caracterizada por ataxia con hipomielinizacion

un tipo de leucodistrofia cavitaria
del sistema nervioso central y sustancia blanca
evanescente, y estd causada por una mutacién
recesiva autonémica a nivel de una de las cinco
subunidades del factor de iniciaciéon de traduccién
elF2B, dicho factor controla la sintesis proteica
global en condiciones normales o de tensién celular.
La enfermedad es congénita y puede evolucionar
de rdpidamente mortal, a lentamente progresiva.
La etapa de aparicién mdés habitual es la infancia,
entre los 2 y los 5 afios, y su gravedad correlaciona
con la edad de inicio, el desencadenante y los
factores agravantes (Ferreira, Dorboz, & Boespflug-
Tanguy, 2015). Es un sindrome cerebelo-espdstico,
que termina provocando un deterioro neurolégico
progresivo, aunque las funciones cognitivas no
suelen afectarse (Alias Herndndez, et al., 2013), a
menudo revelado o exacerbado por una lesién en
la cabeza, una infeccién viral comdn, o situaciones
de estrés, llevando a la muerte después de un
promedio de 5 a 10 afos de evolucién (ELA, 2017).
A pesar de que actualmente no existe tratamiento
especifico, un diagndstico precoz es importante para
evitar los factores agravantes de la enfermedad. La
rehabilitacién, una correcta vacunacién, prevencién
ante infecciones y evitar traumatismos craneales
serd positivo para la salud del nifio afectado (Alias
Herndndez et al., 201 3).

OBJETIVOS E HIPOTESIS DE LA INVESTIGACION
El propdsito de este frabajo es conocer las
experiencias vividas y principales necesidades
percibidas por las familias que tienen hijos con
sindrome de CACH y cémo las han abordado. Se
han fijado dos objetivos especificos, en primer lugar,
identificar los principales recursos y servicios que
estdn a disposicion de las familias y cémo logran
acceder a ellos y, en segundo lugar, determinar

cémo afectan las necesidades de estas familias a su
calidad de vida familiar.

Debido a la escasa literatura de este tema, es dificil
plantear hipétesis, aunque si se hace referencia a las
enfermedades raras en general, y dentro igualmente
de las limitaciones, podemos plantear como hipétesis
que se espera que sean pocos los recursos y servicios
que hay a disposicién de las familias que tienen hijos
con alguna enfermedad rara, especialmente con
el sindrome de CACH; la mayoria de los recursos y
servicios a los que acceden las familias son privados
y son localizados por los propios padres, y la
calidad de vida familiar se ve muy afectada por la
enfermedad, disminuyendo en general.

Participantes

La seleccidn de la poblacién ha sido de conveniencia,
se ha realizado mediante una busqueda en el
portal web de registro de enfermedades raras
disponible en el Instituto de Salud Carlos lll, al ser
este el Unico lugar de consulta en la actualidad para
conocer la prevalencia de las mismas en Espaina. En
él aparecen registrados tres personas con sindrome
de CACH. Sin embargo, al tener contacto con las
familias afectadas, nos indican la existencia de dos
personas mds que no estdn inscritas en dicho registro.
La asociacion europea contra las leucodistrofias
indican la presencia de 148 personas (ELA, 2017).

Para el estudio, tal como se puede observar en la
tabla 1, se ha accedido por tanto a una poblacién
de 5 personas de distintos lugares de Espana, de
edades comprendidas entre los 5 y 18 afos, dos
nifios y una nifia (las tres personas registradas) y
dos personas mas (1 nifio y 1 nifa), facilitados sus
contactos por una de las madres anteriores. Uno de
ellos fallecié durante el desarrollo del estudio.

Tabla 1. Datos de las familias participantes

SUJETO / SEXO PERSONA EDAD EDAD DE
PARENTESCO AFECTADA DIAGNOSTICO
1 / Padre Femenino 7 afios 3 aiios
2 / Madre Masculino 16 afios 11 afios
3 / Madre Masculino 5 aiios 2 afios
4 / Padre Femenino 18 afios 5 aiios
5 / Madre Masculino 16 afios (fallecido) 2 afios
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Procedimiento

Siguiendo el paradigma filoséfico humanista, los
enfoques cualitativos reconocen la singularidad del
sujeto, el cardcter intersubjetivo de la investigacién
empirica, y la solidaridad con los grupos encuestados,
basdndose en la igualdad fundamental del ser
humano (Minayo & Guerriero, 2014). Bajo este
supuesto filoséfico, se ha optado en esta investigacion
por una metodologia narrativa a través de la
utilizaciéon de entrevistas semiestructuradas. Esta
estrategia metodolégica ha permitido acceder a la
realidad, sin categorizarla previamente, a través de
lo expresado por los sujetos de forma espontdnea.

Debido a la dispersion de los participantes por
el territorio nacional, la entrevista fue realizada
telefénicamente a uno de los padres de los distintos
nifios con sindrome de CACH. Las preguntas son de
cardcter abierto, partiendo de una pregunta clave
sobre las necesidades, donde los padres pueden
exponer su punto de vista sobre ello con libertad de
centrarse en lo que mds les interese. A la vez se tiene
focalizados distintos temas de interés que se quiere
tratar con ellos, y sobre los que se profundizard si
en la pregunta principal no han sido abordados.
Todas las conversaciones fueron grabadas en
audio, previo consentimiento informado facilitado
via e-mail, siguiendo el formato del comité de
bioética de la universidad de Salamanca, y
posteriormente transcritas textualmente. Los datos
recogidos en las transcripciones se han analizado
a través de un programa de gestion de datos

cualitativos, NVivol1, categorizando y codificando
la informacién recogida. Se desarrollé el mapa
conceptual en funcién de los objetivos y protocolo de
preguntas, ordenando las ideas, o ejes temdticos,
en un sistema de categorias que han permitido el
estudio sistemdtico del contenido de las mismas.

RESULTADOS

Se muestra en un primer momento los datos obtenidos
conjuntamente de todos los padres, resaltando
lo mds relevante de cada bloque tematico, para
posteriormente llevar a cabo un andlisis de cada
caso.

En general, los temas que mds discurso generan en
las familias estdn relacionados con la importancia
de la existencia de asociaciones, mds concretamente
las especificas de la enfermedad, seguidos de
la carencia de apoyos y de los cambios que han
ocurrido en su vida a raiz de la aparicién de la
enfermedad. A su vez el discurso se centra bastante
sobre internet como fuente de informacién, la
escasa investigacion, lo que supone el cuidado para
los padres, como les informaron del diagnéstico, si
existe o no una inclusién educativa en los centros a
los que acuden sus hijos y las necesidades que no
tienen cubiertas. En la figura 1, se pueden observar
las categorias que aparecen en las entrevistas y
el peso que tiene cada tema en el discurso de los
padres.

Figura 1. Mapa ramificado de nodos por cantidad de referencias codificadas
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Figura 1. Mapa ramificado de nodos por cantidad de referencias codificadas (continuacién)

Siguiendo el peso del discurso, se observa que el
tema que mads atencidén ha generado es en el dmbito
social, la existencia de las asociaciones. Se nombran
algunas ya creadas que se tienen como referencia
para las enfermedades raras en general, “...ELA es
un poco la asociacién de referencia...”, “...CREER,
el Centro de Referencia de Enfermedades raras...”,
también se habla de las dos asociaciones que han
creado dos de los padres afectados para avanzar
en el conocimiento y tratamiento del sindrome de
CACH, (la sonrisa de Alejandro y soldados de
Ainara). Tener como referencia una asociacién, lo
mds especifica posible, es considerado como una
fuente de apoyo para los padres “...Es una forma de
aunar fuerzas. Crear la asociacién nos ha ayudado
mucho...”, “...y luego prevenir, porque saber que
a otro paciente una cosa le ha sentado mal o le
ha sentado bien, puede ayudar a que otro crio no
empeore”, “te ayuda a contactar con investigadores
y que estés informado de todo”; que permite hacer
llegar informacién a la sociedad y fomentar la
investigacion “al final lo que conseguimos entre todos
es hacer ruido y conseguir llegar antes”, “ antes no
se hablaba nada de esta enfermedad y ahora por
lo menos en los congresos que tienen los neurdlogos
lo estdn hablando y es un paso”. Ademds, puede ser
un apoyo para los hijos, como lugar de encuentro con
otros nifios o nifias, quienes, debido a las condiciones
de la enfermedad, en algunas situaciones, van
perdiendo amistades “en cuanto a nifos, si, vienen
a jugar con él a casa, a la PlayStation o lo que seq,
pero fuera de eso, él estd solo”.

Sigue la atencién del discurso los servicios,
centrdndose en la carencia de apoyos, donde se
destaca el déficit de ayudas econdémicas. Estas son
proporcionadas por el Estado, pero son insuficientes
y tardan en recibirse “solicitamos ayudas econémicas
por discapacidad y ley de dependencia por cuidado
en el entorno familiar y esa ayuda nos llegd casi
tres afos después”, “recibes un diagnéstico y hasta
los dos o tres afos no recibes la primera ayuda, hay
crios que fallecen sin poder cobrar esa ayuda”; en
algunas ocasiones las asociaciones también aportan
algin tipo de prestacién. Todas ellas suelen estar
destinadas al pago de las terapias que necesitan
sus hijos, ya que es algo muy costoso, y que tienen
generalmente cardcter privado, como se puede
observar en comentarios de algunos padres “...Las
terapias las estaba pagando con una beca pero
yo, légicamente, me gastaba mds, porque con ese
dinero no te daba para muchas sesiones...”, “...
En el periodo de vacaciones lo tenemos que buscar
nosotros de forma privada, pero es muy dificil
encontrar a gente que venga a darlo en el hogar...”,
“Se ha hecho lo menos cuatro tratamientos y eran
como a cuatro mil euros”. Igualmente manifiestan
la necesidad de un mayor nimero de apoyos
profesionales, sobre todo el apoyo del equipo
médico “...En el tema médico, siempre somos los
padres, los que vamos diciendo a los médicos que
es lo que es bueno y lo que no es bueno, porque
no se complican...”, “...Las decisiones las tomamos
por nosotros mismos porque no hay nadie que nos
aconseje...”. También echan en falta algin tipo
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de formacién para padres “...No hay ningun tipo
de formacién. Eso ojald se aplique algin dia...”,
“Yo pienso que es algo importantisimo que se haga
una formacién de cuidado en el entorno familiar”.
Un familiar comenta que actualmente estdn
desarrolldndose este tipo de iniciativas, abordando
aspectos puntuales que pueden ser convenientes
en un futuro “nos van a dar cursos de terapia
respiratoria... aun no tiene problemas, pero es muy
comin que segun va avanzando la enfermedad
pues si que los tengan”.

El tercer tema mds abordado ha sido el dmbito
familiar, mdas especificamente con relaciéon a los
cambios que se han producido en su vida a raiz del
diagnéstico. Los padres sefialan que son muchos y
que afectan a todos los dmbitos; en el desarrollo
profesional, en todos los casos uno de los miembros
de la familia ha tenido que dejar el trabajo para
dedicarse a dar apoyo a su hijo/a “...Yo dejé
el trabajo, pero mi marido no podia dejar de
trabajar...”, “...pedi una excedencia y he estado
dos aiios sin trabajar...”, “yo mis aspiraciones
profesionales se me fueron al traste en todos los
sentidos”, unido a cambios o adaptaciones que
se han visto obligados a realizar en el hogar “...
tuve que cambiar de domicilio...”, “los domicilios
normalmente no estdn adaptados”, asi como cambios
en los hdbitos cotidianos “...No puedes llevar la
misma vida que hacias antes porque yo a todos los
sitios me llevo a mi hijo...”. Se produce igualmente
deterioro en las relaciones tanto de los padres “...
afecta a la relacién con la pareja, afecta a nivel
social...”, “nos hemos distanciado, entre comillas,
un poco de nuestra vida social”, como de los hijos”,
“perdié el habla..., no puede interactuar con ellos,
le gusta verlos y tal pero...sus amiguitos estdn dos
minutos con él pero se dan la vuelta y se va a su
juego, légico y normal, sin querer”.

Otros temas con gran nimero de referencias en
el discurso son, el uso de internet como fuente
de informacién y modo de contactar con otras
persondas en su misma situaciéon “...Me puse a
buscar informacién para llegar a la conclusién
del diagnéstico...”; el tema de la investigacién a
su vez es algo que preocupa a los padres, viendo
necesario la continvidad de las investigaciones que
estdn en curso y que se investigue mds para poder
llegar a un tratamiento efectivo “...La investigacién
por encima de todo, que esperemos que llegue

algon dia...”, “...Investigacién, que no deberia de
existir esto...”, “...Una cura...”; al igual que la
enfermedad, su diagnéstico y consecuencias diarias.

Al ser una enfermedad rara, el profesional
que habitualmente comunica el diagnéstico es
el neurdlogo, quien clasifica la enfermedad
Y, prdcticamente, no da a los padres ninguna
informacién adicional y mucho menos esperanzadora
“...te dan un diagndstico y te dicen vete para casa
que no podemos hacer nada...”, “...te dicen esto
es una enfermedad degenerativa, consiste en tal
y de momento no hay curq, y con esto te vas a tu
casa...”. Sin embargo previamente han pasado
por un peregrinaje de hospitales para conocer el
diagndstico final “Nos informé el neuropediatra
porque era pequeia, pero el neuropediatra del
hospital de Madrid se puso en contacto con el
neurdlogo. Luego, a parte, nos mandaron a otra
clinica privada para ver dos opiniones”. Consideran
que es uno de los momentos mas dificiles, y aunque
con el tiempo comprenden que es normal que no
les den esperanzas, el momento deberia ser mds
humano “yo lo vi un poco frio, luego con el tiempo
comprendi un poco mejor de que realmente lo que
no querian era darnos una esperanza, ni que me
fuera a buscar cualquier curandero que te comiera
la cabeza”, “creo que hubiera habido otra manera
a lo mejor mds sensible”. Los padres coinciden en
que el cuidado dia a dia, durante las 24 horas al
dia, 7 dias a la semana es muy duro tanto fisica “...
la carga cae sobre los padres totalmente...”, “Es
muy duro y cansado”, como emocionalmente “... no
tienes el mismo humor, ni tienes la misma alegria...”,
“la otra persona (por la pareja) puede llegar a
sufrir ansiedad, depresién,”.

Considerando el dmbito educativo, se aborda la
situacidon general que tiene el nifo en la escuela a
la que acude, si existe una inclusiéon educativa en el
colegio. Entre los entrevistados hay dos nifios a los
que han logrado que se les preste el apoyo necesario
para que tengan una enseiianza adecuada “...le
pusieron una monitora que le acompané durante
todos los cursos...”, “...todo lo que recibe lo recibe
en el cole, en ese sentido la educacién nos estd
dando unos servicios muy buenos...”, pero hay otros
dos que no reciben los apoyos necesarios “...Al no
estar en igualdad de condiciones que otros nifios,
ella realmente la educacién que recibe es de 30 a
35 minutos diarios, que es lo mdximo que el tutor
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le puede dedicarle porque tiene otros 13 crios que
tiene que atender. Ahi si noté que realmente no hay
una plena inclusién educativa...”, “...Al principio no
tuvimos ningun tipo de apoyo por parte del colegio.
Ahora aunque sigue en el mismo centro, mucho mejor
porque la direcciéon es distinta. Pero, aunque le
tienen adaptaciones, no es suficiente...”. Una de las
ninas va a un colegio de educacién especial “...Ella
va a un colegio especial y alli recibe las terapias
que necesita...” por lo que no se puede hablar de
inclusidn, pero en contraprestacion tiene mds apoyos
al recibir alli todas las terapias.

Finalmente, entre los temas mds mencionados estd
las necesidades, tratando de conocer cudles son
las principales demandas que tienen las familias, si
estdn o no cubiertas y cdmo hacen para cubrirlas. Los
padres manifiestan que muchas de sus necesidades
no estdn cubiertas, dando prioridad a la necesidad
de investigaciéon y las ayudas econdémicas que
permitan proporcionar el apoyo necesario a su
hijo/a, “...necesidad de ayudas econémicas porque

es un gasto inasumible para cualquier padre de
familia...” buscando por si mismos los medios para
cubrirlas, mediante la ayuda de la asociacién o
informaciéon de otros padres. De ese modo, facilitan
informacion a los profesionales “siempre somos los
padres los que vamos diciendo a los médicos que
es lo que es bueno y lo que no es bueno para los
pacientes, porque no se complican”, o realizan
eventos de recaudacién de fondos a través de
las asociaciones para necesidades especificas
“las adaptaciones de la casa, mejoras, material
orfopédico, todo eso siempre ha salido de los
eventos que hemos conseguido recaudar”.

En el mapa conceptual que se genera (figura 2) se
puede ver que la entrevista gira en torno a siete
temas principales. Estos temas son: servicios, nivel
social, necesidades, enfermedad, familia, educacién
y fallecimiento. Hay varios focos de interés que
subyacen de cada tema principal y que también son
tratados en las entrevistas.

Figura 2. Mapa conceptual con los temas tratados en las entrevistas.
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En los servicios, el discurso gira en torno a los
profesionales que, de una forma u otra, estdn
trabajando conlas familias, si existe o no coordinacién
entre ellos, qué servicios y recursos les ofrecen y
cudles no, y cudl es la relacién que tienen con los
padres. En el dmbito social se aborda la red de
apoyos existentes por parte del Estado, comunidad
y familia, haciendo hincapié en las asociaciones
y las redes sociales, pasando a considerar las
necesidades que presentan, cudles estdn cubiertas
y cudles no y cémo las afrontan. Con relacién a la
enfermedad, los focos de atencién estdn en cémo
y cudndo se dieron cuenta de que su hijo podia
padecer una enfermedad, quién fue el profesional
que les informé del diagnéstico y de qué forma lo
hizo, qué supone para los padres el cuidado de sus
hijos y si les ha ayudado conocer otras personas que
estén en su misma situacion.

A nivel familiar, el discurso gira en los cambios
que han sufrido en el entorno familiar a raiz de
la aparicién de la enfermedad de su hijo/a, la
mdxima preocupaciéon que tienen los padres, cdmo
perciben su calidad de vida familiar y si se estd
llevando a cabo una planificacién centrada en la
familia. El tema de la educacién se aborda desde
dos perspectivas, la formacién necesaria por parte
de los padres para dispensar el apoyo necesario,
y debido a la edad de los afectados se aborda
el tema de la educacién desde la perspectiva
académica, el sentimiento de inclusién y equidad
que se da en la misma. En la entrevista que se
hablé del fallecimiento se valoré la situacién vivida
después de todo lo ocurrido y si ha recibido alguna
ayuda después del fallecimiento y de qué tipo.

La figura 3 muestra el porcentaje de discurso que
tienen los distintos sujetos en cada tema principal de
la entrevista.

Figura 3. Grdfico de porcentajes de discurso que tienen los sujetos en cada tema principal de la entrevista.

En el tema educacién los sujetos 1, 2 y 3 son los que
mds hablan, teniendo un porcentaje similar, en este
tema el sujeto 4 aporta muy poca informacién. Hay
que tener en cuenta que los tres primeros sujetos se
encuentran en edad escolar, mientras que el sujeto 4
(18 afios) ya ha superado el periodo de educacién
obligatoria.

En cuanto al tema de la enfermedad, el discurso del
sujeto 3 destaca del resto de los sujetos, seguido
del sujeto 1 y posteriormente del sujeto 2. El sujeto
5 es el que menos informacién aporta sobre ese
tema, que es sustituido por el tema del fallecimiento,
siendo la Unica que aporta informacién.

A la hora de hablar de la familia es el sujeto 1 el que
destaca por encima del resto, el sujeto 2 y el sujeto
3 tienen porcentajes similares y el sujeto que menos
habla sobre este tema es el 4. En estos Ultimos dos
temas se observa que el tiempo transcurrido desde
el diagnéstico hasta el momento de las entrevistas
es menor en aquellos sujetos que mayor tiempo
emplean en los mismos.

En el tema de las necesidades, el porcentaje de
discurso estd mds equilibrado, lo que quiere decir
que todos ellos han tratado este tema de forma
similar, excepto el sujeto 2 que tiene un porcentaje
inferior.
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Hablando del nivel social, el sujeto 3 es el que
mds se ha interesado por este tema en el discurso,
después son el sujeto 1 y 2 y es el sujeto 5 el que
menos habla sobre este tema.

Por Gltimo, en relacidén a los servicios, es el discurso
del sujeto 1 (presenta un 82% de discapacidad) el
que destaca mucho sobre el resto que tratan el tema
de forma similar, siendo el sujeto 4 el que menos
habla del tema.

A continuacién se presenta el andlisis por caso, que
permitird ver las diferencias y las semejanzas entre
las distintas familias. La figura 4 nos muestra las
relaciones que hay entre los sujetos, agrupdndolos
por la similitud en los contenidos de sus entrevistas.
Se puede observar que el sujeto 3 y el 4 tienen un
discurso parecido entre si, al igual que el sujeto 1
y el sujeto 2, coincidiendo en sus puntos de interés.
A pesar de que el sujeto 5 ocupa el tema que mds
trata es el del fallecimiento, por la cercania del
suceso Y el choque emocional, el resto del discurso
es mds parecido al de los sujetos 1 y 2.

Figura 4. Nodos conglomerados por similitud entre sujetos.

La tabla 2 nos muestra las similitudes y diferencias
entre sujetos. En las nubes de palabras se puede
apreciar que todas las figuras son muy similares
entre si, lo que quiere decir que las palabras mas
pronunciadas en los discursos de los padres suelen
ser las mismas y con ello no se puede apreciar
las diferencias entre los sujetos. El tema que
mds preocupa y de lo que todos los padres han
hablado, es el colegio al que acuden sus hijos, y
por consiguiente de la educaciéon que reciben. La
familia, el trabajo, la discapacidad de su hijo, la
asociacién y las necesidades son otros de los temas
mds tratados en todas las entrevistas.

En cuanto a las grdficas, se puede observar el
sujeto 1 y el sujeto 2 de lo que mds hablan es de
los servicios y de la enfermedad y de lo que menos
del fallecimiento, que no hablan nada, y de las
necesidades. El sujeto 3 los temas que mds tratan
son la enfermedad y el nivel social y los que menos
el fallecimiento y los servicios. El sujeto 4 a lo que
mas dedica su discurso es a la enfermedad y a las
necesidades y a lo que menos al fallecimiento y
a la educacién. El sujeto 5 centra su discurso en el
fallecimiento de su hijo, siendo el Unico que trata ese
tema, de lo que menos habla es del nivel social y de
la familia.

Tabla 2. Diferencias entre los distintos sujetos
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Tabla 2. Diferencias entre los distintos sujetos (continuacién)

DISCUSION Y CONCLUSIONES

Debido a que no se han encontrado investigaciones
anteriores de una enfermedad rara tan especifica,
y al tratarse de una investigacién exploratoria, no
se pueden realizar comparaciones. Sin embargo,
los resultados permiten concluir que las personas
entrevistadas consideran que las familias con
hijos con esta enfermedad tienen un gran nimero
de necesidades y la mayoria de ellas, o no estdn
cubiertas, o se cubren con recursos privados,
buscados y financiados por las propias familias,
a través de acciones recaudatorias. Por ello, la
principal necesidad que destacan las familias son
las ayudas econémicas, para financiar la diversidad
de terapias y adaptaciones que necesitan.

Otras de las necesidades mds destacadas por
las familias son la informacién y formacién. Para
ello, uno de los recursos que consideran de gran
importancia en dicho dmbito, es la existencia
de las asociaciones, aunque las mismas no sean
especificas. Estas permiten disponer de informacién
y permanecer en contacto con familias que estdn en
las mismas condiciones, compartiendo experiencias
vitales y recursos, combatiendo asi el impacto que la
enfermedad tiene en sus vidas, ademds de fomentar
la sensibilizaciéon de la sociedad. En dos familias
concretas del estudio, la creacién de la asociacién
surge por iniciativa de los padres. La aparicién de
diferentes organizaciones en los afios 80 en Estados
Unidos de América, y en Europa en los afios 90,
han permitido un gran avance en el conocimiento
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y difusién de las enfermedades raras, ayudando a
la justicia social y equidad (Rabeharisoa, Callon,
Filipe, et al., 2014). Actualmente hay una alianza
entre las dos grandes organizaciones existentes,
la Organizacion Nacional para Enfermedades
Raras, en USA (NORD), y la Organizacién Europea
para Enfermedades Raras (EURORDIS). Ambas
han ejercido una gran influencia en las politicas
de sus respectivos paises. La UGltima mencionada
concretamente se dedica a mejorar la calidad de
vida de los afectados por enfermedades raras,
participando en la creacién de redes europeas de
referencia y Centros de Experiencia dirigidos a una
deteccidn, diagndstico precoz y tratamiento lo mas
adecuado posible para los pacientes.

Aunque las asociaciones son consideradas apoyos
informativos, en las primeras manifestaciones de
la enfermedad, y a la hora de enfrentarse al
diagnéstico, es habitual que los padres recurran a
las nuevas tecnologias en busca de conocimiento,
puesto que este no es proporcionado por los
profesionales sanitarios, ni suele ser habitual que
sean derivados a asociaciones. Esta actuacién
es comUn en cualquier persona afectada por una
enfermedad rara, donde los pacientes utilizan
internet para adquirir informacién acerca de su
condicién (Budych, Helms, & Schultz, 2012), al igual
que para compartir experiencias, e incluso apoyo
emocional en linea (Torrente, Marti, & Escarrabill,
2010). Los profesionales sienten, al igual que
los padres, la necesidad de recurrir a las redes
sociales para formarse sobre las enfermedades
raras, la existencia de cerca de 8.000 tipos de esta
condicién, hace inviable la formacién en todas. Este
medio ademds de ofrecerles informacién les permite
compartir el conocimiento con otros investigadores,
asi las comunidades virtuales se convierten hoy
en dia en contextos investigadores (Schumacher,
Stringer, Donohue, et al., 2014). De ese modo, las
redes sociales pueden ser recursos valiosos para
conectar a pacientes de todo el mundo, y asi
ayudar a describir su enfermedad y su impacto
(Facey, Granados, Guyatt, et al., 2014). Igualmente
han ayudado a aumentar considerablemente la
conciencia publica sobre dichas enfermedades en
los Ultimos aiios. Aunque no siempre se accede a
toda la informacién valiosa, asi por ejemplo muchas
familias desconocen la existencia del registro de
enfermedades raras, disponible en la web del

instituto de salud Carlos Il (https://registroraras.
isciii.es/Comun/Inicio.aspx), y la importancia que
tiene estar inscrito en él a nivel nacional, para dar
visibilidad a la enfermedad y que haya mayor
investigacién.

La mayoria de los padres del estudio manifiestan
descontento con la falta de conocimiento de
los profesionales, indican que desconocen cémo
orientarles, qué protocolos de actuacién deben
seguir, o cdmo enfrentarse a la enfermedad de
sus hijos, y en algunas situaciones no tienen ningin
interés por aprender mds sobre esa enfermedad, y
no se molestan en informarse ni formarse sobre ella.
Esto conlleva en la gran mayoria de las situaciones
a un peregrinaje hasta obtener un diagnéstico,
con los consecuentes gastos econdémicos e impacto
psicolégico y emocional. Esta misma situacion
ocurre ante cualquier tipo de enfermedad rara, de
acuerdo a los datos aportados por FEDER (2017), el
tiempo estimado desde la aparicién de los primeros
sinfomas hasta la obtencién de un diagnéstico, es de 5
aios, en cuyo periodo de tiempo no se recibe ningin
tratamiento, o este es inadecuado, agravdndose de
ese modo la enfermedad, debiendo de desplazarse,
el 40% de las familias, 5 veces o mds en busca
de un diagnéstico o tratamiento. Aunque muchas
enfermedades raras son incurables, los padres
valoran un diagnéstico definitivo porque les permite
comprender los sintomas de su hijo/a y planificar
el cvidado continuo del nifio y futuros embarazos
(Zurynski, Frith, Leonard, & Elliott, 2008). Tener un
diagnéstico alivia en cierto grado el estrés y la
impotencia asociados con no saberlo (Dunkelberg,
2006).

Los padres expresan que hay muy pocos recursos y
servicios a disposicién de las familias, y los que hay
no son especificos de la enfermedad, ni se adaptan
a estos nifios. Ademds, los recursos y servicios a los
que pueden acceder las familias dependen mucho
del drea geogrdfica en la que viven, variando de
una comunidad auténoma a otra. Entre los servicios
mds utilizados son los sanitarios y terapéuticos,
siendo valorado muy positivamente los cuidados
paliativos pedidtricos, dirigidos a valorar en el
hogar el ingreso hospitalario con la consiguiente
evitacion de un posible contagio al visitar el
hospital innecesariamente; seguido de los servicios
educativos, porlaedad de los pacientes. En este Gltimo
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dmbito, los cambios que conlleva la evolucién de la
enfermedad hacen que en algunas de las situaciones
la atencién educativa no sea la adecuada, o dentro
del marco inclusivo recomendado. A pesar de que la
incidencia de estudiantes con enfermedades raras
estd incrementando significativamente en los nifios
de 3 a 14 aios (Darretxe, Gaintza, & Monzén-
Gonzdlez, 2017), y aunque la respuesta educativa
se ofrece en los colegios ordinarios generalmente, los
padres no estdn conformes con el sistema educativo
y consideran esencial el trabajo multidisciplinar y
centrado en la familia (Silibello, Vizziello, Gallucci,
et al., 2016).

Investigaciones generales sobre enfermedades
raras indican, que la familias y cuidadores de nifios
con una de estas afectaciones, experimentan un
estrés psicolégico significativo debido al aislamiento
social, desempleo, retrasos en el diagnéstico,
incertidumbre sobre el futuro, falta de informacién
y dificultad para acceder a la atencién sanitaria
adecuada (Zurynski, Frith, Leonard, & Elliott, 2008).
Todos estos aspectos han sido expresados por los
sujetos entrevistados, en quienes la apariciéon de la
enfermedad de sus hijos y su posterior evolucién ha
supuesto una gran cantidad de cambios en la vida
diaria viéndose afectada no solo la calidad de vida
del nifio sino también la calidad de vida familiar.
Entre sus dimensiones una de las mds deterioradas
es sobre todo el bienestar emocional, debido al
choque psicolégico y al cambio de proyeccién vital
que produce el diagnéstico de una enfermedad rara
en un hijo. Consideran necesario un acompafiamiento
psicolégico en el proceso de duelo inicial y en el
afrontamiento, o comprensién de la enfermedad por
parte de los propios ninos. En relacién al bienestar
social, el cuidado del nino aleja a los padres de su
entorno y limita las interacciones sociales familiares
y del nifo, debido a la imposibilidad de una
relaciéon con los iguales como la desarrollaria un
nino con desarrollo tipico. El bienestar econémico
es igualmente uno de los mds afectados, debido
a la pérdida de ingresos, puesto que uno de los
padres tiene que dejar de trabajar para dedicarse
al cuidado del hijo o hija, unido al coste que supone
la prestacién de servicios especializados para
cubrir algunas de las necesidades de sus hijos, como
terapia del lenguaje, respiratoria, fisioterapia,
adaptaciones en el hogar, apoyos para la movilidad
del menor, unido a las terapias que, aunque sin

evidencia empirica, son aceptadas con la esperanza
de que sean adecuadas, aunque en ocasiones sean
muy costosas.

En lineas generales las familias necesitan informacion
precisa y localmente relevante, profesionales
vinculados a diferentes dmbitos que les orienten
en las pautas de actuacién tanto médicas, como
de cuidado diario y educativas lo mds adecuadas
posibles, vias de remisién, servicios y recursos que
estén financiados, asi como conocer o disponer de
oportunidades de interactuar con otras familias en
su misma o parecida situacién; siendo importante
la difusion de la enfermedad que permita una
mayor sensibilizacién y fomente la financiacién de
la investigacién, derivando en acceso a informacién
basada en la evidencia, servicios de referencia
especializados y planes de accién coordinados por
parte de los gobiernos.
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