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PALABRAS CLAVE Resumen

Enfermedades raras; Introduccion: Las enfermedades raras suponen un reto para la salud pUblica debido a la escasa
Errores innatos del informacion sobre su magnitud. Entre ellas destacan los errores congénitos del metabolismo.
metabolismo; El presente estudio pretende valorar la calidad de vida y las posibles necesidades sanitarias,
Calidad de vida; socioeducativas y economicas de los pacientes pediatricos con diagnostico de ER de tipo meta-
Nifos; bélico y de sus familiares o cuidadores principales, atendidos habitualmente en un hospital de
Padres; tercer nivel.

Apoyo familiar; Material y método: Se desarrolldo un cuestionario basado en las necesidades y expectativas
Apoyo social; recogidas fundamentalmente en el Plan Andaluz para las Enfermedades Raras. Se analizaron
Sistema sanitario variables de los 6rdenes sociosanitario, econémico y educativo en 65 pacientes pediatricos con

errores congénitos del metabolismo.

Resultados: Los encuestados manifestaron escasas posibilidades para afrontar el gasto de la
medicacion (61%), alimentacion especial (86%) y otras prestaciones sanitarias (79%). El 43%
consideraron que la calidad de vida familiar se afecté bastante desde la aparicion de la enfer-
medad. En el 61,5% la cuidadora principal fue la madre, frente al 1,5% de casos en los que fue
el padre. El cuidador principal redujo su jornada laboral o abandoné su trabajo en el 77% de
los casos.
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Introduccion

Conclusiones: El tratamiento multidisciplinar se ve afectado por la imposibilidad de las fami-
lias para hacer frente a su elevado coste, junto a una dificil accesibilidad a dichos recursos.
Ademas, existe gran repercusion en la calidad de vida de los pacientes y sus cuidadores. Por
tanto, deberian evaluarse los resultados de los planes gubernamentales de apoyo sanitario
y socioeconémico a pacientes con enfermedades raras, y conseguir una respuesta real a sus
necesidades.

© 2017 Asociacion Espafiola de Pediatria. Publicado por Elsevier Espafia, S.L.U. Este es un
articulo Open Access bajo la licencia CC BY-NC-ND (http://creativecommons.org/licenses/by-
nc-nd/4.0/).

Health and socio-educational needs of the families and children with rare metabolic
diseases: Qualitative study in a tertiary hospital

Abstract

Introduction: Rare diseases are a challenge for public health due to the lack of information on
their magnitude. These include inborn errors of metabolism. The objective of this study was
to assess the quality of life and social, health, economic, and educational needs of a group of
paediatric patients with inborn errors of metabolism attended to in a hospital.

Material and method: A questionnaire was developed based on the needs and expectations,
based mainly on the Andalusian Plan for Rare Diseases. An analysis was performed on the varia-
bles of health, socioeconomic, and educational needs of 65 paediatric patients with inborn
errors of metabolism.

Results: The respondents showed few possibilities to cope with medication (61%), special diet
(86%), and other health benefits (79%). Just under half of them (43%) believed that the quality
of family life had been greatly reduced since the onset of the disease. The main caregiver was
the mother in 61.5% of cases, compared to 1.5% of cases in which it was the father. The primary
caregivers had to reduce their working hours or give up their job in 77% of cases.

Conclusions: The multidisciplinary treatment is affected by the inability of families to cope
with a high cost, as well as with difficult access to these resources. In addition, there is great
impact on the quality of life of patients, and their caregivers. Therefore, there is a need to
evaluate the results of government health and socio-economic support plans for patients with
rare diseases, and make a real response to their needs.

© 2017 Asociacion Espanola de Pediatria. Published by Elsevier Espaiia, S.L.U. This is an open
access article under the CC BY-NC-ND license (http://creativecommons.org/licenses/by-nc-nd/
4.0/).

o no de sus necesidades basicas y especiales’. El impacto
social y econdmico de como una ER afecta al paciente y su

La denominacién de enfermedades raras (ER) se utiliza para
referirnos a un amplio grupo de enfermedades heterogé-
neas cuyo conocimiento es escaso debido a su complejo
desarrollo, ya que tienen una progresion lenta y una sinto-
matologia en ocasiones muy inespecifica y variada, asi como
una baja prevalencia en la poblacion (<5/10.000 personas).
La mayoria de ellas tienen un origen genético, son crénicas
y degenerativas, por lo que, en general, suelen ser debili-
tantes y/o limitantes en un mayor o menor grado. Por ello
es cada vez mas evidente la necesidad de un diagnéstico
precoz y una atencion multidisciplinar’-2. A esto se suma la
dificultad de abordaje de estas enfermedades debida a otros
aspectos como la escasa disponibilidad fisica y economica de
medicamentos especificos y alimentos adaptados para tra-
tarlas, asi como el escaso conocimiento de los profesionales
sobre la enfermedad y, por ende, la falta de protocolos en
la atencion sanitaria®*.

Dada la implicacion sanitaria, social y educativa en este
tipo de enfermedades, es necesario evaluar si las actuacio-
nes en el ambito estatal consiguen mejorar la calidad de
vida de los afectados y sus familias, asi como la cobertura

familia ha sido generalmente abordado por asociaciones de
pacientes®. En Espafia destacan los estudios ENSERio 1y 2
-Estudio sobre la situacion de las Necesidades Sociosanita-
rias de las personas con Enfermedades Raras en Espana-,
patrocinados por la Federacion Espaiola de Enfermedades
Raras atendiendo a los ambitos economico, social, educa-
tivo, sanitario, psicolégico y laboral®.

La implementacion de programas de cribado de recién
nacidos ha permitido un diagnostico y tratamiento a edad
temprana de algunas ER. No obstante, existen muchos fac-
tores que limitan la calidad de vida de estos pacientes
y, por ello, algunos autores han evaluado la calidad vida
relacionada con la salud’~° y global'®"". Destacan también
aspectos de orden psicologico y psiquiatrico en algunas
enfermedades'”'? y la influencia de factores psicosociales
en sus familias'¥. Para contemplar las necesidades ain no
resueltas de las ER en estos ambitos se han ido elaborando
varias propuestas, como la Estrategia en Enfermedades
Raras del Sistema Nacional de Salud (2013), del Ministerio
de Sanidad de Espaia, y el Plan de Atencion a personas afec-
tadas por Enfermedades Raras (PAER), de la Consejeria de
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Figura 1  Prevalencia de los diagndsticos en pacientes pedia-
tricos con errores innatos del metabolismo seguidos en la Unidad
de Metabolismo de un hospital de tercer nivel (N=65).

Salud de Andalucia?, que tiene como objetivo general ase-
gurar una adecuada planificacion y gestion de los recursos
sanitarios destinados a la atencion de las personas con ER
y sus familias, de manera que pueda garantizarse su alta
calidad y su accesibilidad en condiciones de equidad.

El presente estudio pretende valorar los pacientes pedia-
tricos con diagnostico de ER de tipo metabdlico y sus
familiares o cuidadores principales, atendidos habitual-
mente en un hospital de tercer nivel.

Materiales y métodos

Se realizo un estudio no experimental, de tipo descriptivo
transversal. Se ofrecio la posibilidad de entrevistar telefo-
nicamente o presencialmente a un total de 74 padres y/o
tutores de pacientes pediatricos con diferentes metabolo-
patias seguidos en una unidad pediatrica de un hospital de
tercer nivel (fig. 1). La muestra final fue de 65 encuesta-
dos, ya que 5 de ellos no desearon realizar la encuesta y
4 no fueron localizados. El cuestionario fue respondido por
los tutores o por el paciente si se encontraba en situacion
exenta de discapacidad intelectual o fisica. El estudio fue
aprobado por el Comité de Etica correspondiente.

En la encuesta se incluyeron 70 preguntas elaboradas
desde la necesidad expresada en la consulta y que estan
en relacion con las variables que recoge el PAER 2008-
20122, referentes a las necesidades y las expectativas en
los ambitos sanitario, psicosocial, educativo y econémico
(alimentacion y medicacion), con preguntas cerradas de res-
puesta Unica. Se recogieron variables demograficas y otras
atendiendo a:

Orden sanitario: cribado neonatal, tratamientos emplea-
dos, medicacion y alimentacion especial, otras prestaciones
sanitarias, coste econdmico y acceso a dichos recursos. Tam-
bién se incluyeron variables de discapacidad, dependencia,
ayuda economica, atencion sanitaria, falta de cobertura,
conocimiento cientifico de la enfermedad, ayuda de aso-
ciaciones e investigacion.

Orden educativo: tipo de educacion, apoyo educativo y
domiciliario, personal sanitario asociado, acoso.

Orden psicosocial: calidad de vida de los pacientes pedia-
tricos y sus cuidadores, tipos de cuidadores principales,

apoyo psicologico, situacion familiar, vida laboral y otras
variables relacionadas con las necesidades de cuidado.

Analisis estadistico

Se realiz6 un analisis descriptivo de todas las variables
estudiadas; las cuantitativas se expresaron con media,
desviacion tipica, mediana y rango intercuartilico; y las cua-
litativas, con recuentos y proporciones. También se realizo
un analisis comparativo de porcentajes entre algunas varia-
bles de interés mediante la prueba de ji-cuadrado (x?) para
tablas de contingencia. En el caso de una tabla 2 x 2, se
utilizé el estadistico x* con correccién de Yates, y cuando
alguna frecuencia esperada fue menor o igual a 5, se aplicd
la prueba exacta de Fisher. Se utilizd el software estadistico
SPSS 18.0.

Resultados

Atencion sanitaria

En el presente estudio, un alto porcentaje de los pacientes
pediatricos no eran susceptibles de diagndstico por cri-
bado neonatal (el 78,5% de estos pacientes), ya que ciertas
enfermedades no estan incluidas en el Programa de Cribado
Neonatal de Enfermedades Endocrino-metabélicas de Anda-
lucia para su deteccion precoz. En este programa suelen
incluirse aquellas enfermedades en las que una interven-
cién eficaz precoz permite modificar favorablemente su
prondstico, reduciendo la morbimortalidad y las posibles dis-
capacidades asociadas a esas enfermedades. De los casos
que se detectaron por dicho cribado un 7,7% manifesté la
enfermedad antes de recibir el resultado. La mayoria de
estos pacientes tenian un diagnostico genético y un 12% de
las familias se ha realizado diagndstico prenatal en embara-
zos posteriores (tabla 1).

Respecto al tratamiento, las familias tienen dificultades
y escasa disponibilidad para acceder a este, tanto en rela-
cion con productos de alimentacion (los precisaba el 54%
de la muestra) como a farmacos y otros recursos (tabla 2).
Destacd un elevado porcentaje de pacientes que necesitan
medicacion y productos no financiados, asi como la necesi-
dad de recurrir frecuentemente a formulas magistrales para
asegurar su administracion (tabla 2), ademas de otros ser-
vicios no cubiertos por la atencion sanitaria (fig. 2). Estos
pacientes presentan algun grado de discapacidad fisica y/o
psiquica, que es evaluada objetivamente por profesionales
externos que emiten un informe segln el grado de estas
(tabla 1), y por lo que la mayoria de ellos reciben algln tipo
de ayuda econdmica publica(tabla 2).

Por lo general, los encuestados valoraron la atencion
sanitaria recibida como buena o muy buena. Mas de la mitad
de la muestra consideraron que la informacion que reci-
ben acerca de la enfermedad es comprensible y suficiente,
aunque la sanidad posee escasos recursos para la atencion
de estas enfermedades. Valoraron al personal sanitario de
Atencion Primaria como escasamente competente para la
atencion de su enfermedad (fig. 3), ademas de considerar
escaso el conocimiento sobre la misma a nivel cientifico
(69,2%). Por otro lado, hasta un 71% si se consideran apo-
yados suficiente y adecuadamente por el personal sanitario
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Tabla 1 Caracteristicas generales de los pacientes pediatricos con errores innatos del metabolismo del estudio (N=65)
Caracteristicas Media = DT Mediana = RIC
Edad (anos) 10,7 +£9,2 8+ 11
Edad al diagnostico® (meses) (n=45) 16,3+27,9 6+16
NUmero de ingresos 16,9 +37,9 5+9
NUmero de ingresos relacionados con la enfermedad 15,9 4+ 38,1 349
Porcentaje de discapacidad (n=45) 58,0+18,3 65+35
Diagnostico Frecuencia Porcentaje
Cribado neonatal 14 21,5
Manifestacion (n=>51) En nifio® 46 90,2

En familiar 5 9,8
Diagndstico genético 60 92,3
Diagnostico prenatal en el embarazo (n=59) 7 11,9

DT: desviacion tipica; RIC: rango intercuartilico.

a@ Variable estudiada en relacion con preguntas encadenadas en un porcentaje concreto de pacientes afectados.

Figura 2

HNO

Porcentaje de valoracion negativa de los familiares de pacientes pediatricos con errores innatos del metabolismo

encuestados sobre la cobertura de los servicios de atencion sanitaria (N =47).

especializado. Hasta un 54% de las familias pertenecian a
alguna asociacion de pacientes relacionada con la enfer-
medad de su hijo/a, siendo la mayoria participes en la
investigacion de ER (69%). Un 20% de los pacientes habian
participado en algln ensayo clinico para la investigacion de
su enfermedad.

Atencion socioeducativa

La mayoria de los encuestados tenian una formacion pro-
fesional, y el 21,5% tenian estudios universitarios. No se
han encontrado diferencias estadisticamente significativas
del nivel de estudios de los padres con la valoracion de la
asistencia sanitaria (x2=1,667; p=0,221). Una gran parte
de los pacientes recibian una educacion normalizada o
normalizada con apoyo (72,3%): el 52,6% de los pacien-
tes necesitaban apoyo educativo adicional y mas de la
mitad de ellos lo encontraban en un profesor de apoyo dis-
ponible en su centro educativo. Ademas de la educacion
recibida en el centro, un 38% recibia ensefianza domiciliaria
(tabla 3).

35,9 37,5

71,9
55,4 54,7
50
0 375
26,6

30 215 23,1 21,9
20
10 78 62

0

Atencion sanitaria Recursos sanitarios Informacion sanitaria Atencién primaria

Figura 3 Porcentaje de valoracion de la atencion sanitaria
recibida por los familiares de los pacientes pediatricos con erro-
res congénitos del metabolismo encuestados (N =65).

Atencion sanitaria: 1) Mala/suficiente; 2) Buena/muy buena;
3) Excelente.

Recursos sanitarios: 1) Minimos/pocos; 2) Suficientes; 3) Bas-
tantes.

Informacion sanitaria: 1) Incomprensible; 2) Escasa; 3) Com-
prensible y suficiente.

Atencion primaria: 1) Nada competente; 2) Poco competente;
3) Muy competente.
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Tabla 2 Valoracion sobre variables de orden sanitario respecto a la accesibilidad a los recursos de las familias de los pacientes
pediatricos con errores congénitos del metabolismo encuestados (N =65)

Frecuencia Porcentaje
Alimentacion
Necesidad de alimentacion especial® 35 53,8
Disponibilidad de alimentos especiales (n=35)?
Dificil 8 22,9
Escasa 14 40,0
Facil 13 37,1
Posibilidad de afrontar gastos econémicos (n=35)*
Ninguna 9 25,7
Poca 21 60
Toda 5 14,3
Prestaciones en alimentacion especial (n=>54) 22 40,7
Medicacion
Disponibilidad de medicacién (n=56)
Dificil 11 19,6
Escasa 17 30,4
Facil 28 50,0
Posibilidad de afrontar gastos econémicos (n=56)
Ninguna 13 23,2
Poca 21 37,5
Toda 22 39,3
Medicacién financiada (n=54) 15 27,8
Adaptacion de medicacion a edad infantil (n=55)
No 12 21,8
Un poco 13 23,6
Bastante 12 21,8
Completa 18 32,7
Precisa formulas magistrales (n=55) 31 56,4
Prestaciones: fisioterapia, rehabilitacion, logopedia
Acceso a recursos (n=46)
Muy dificil 7 15,2
Dificil 21 45,7
Facil 18 39,1
Posibilidad de afrontar gastos econdmicos (n=47)
Ninguna 11 23,4
Poca 26 55,3
Mucha o toda 10 21,2
Discapacidad
Presencia de discapacidad por la enfermedad
No 15 23,1
Si
Fisica 14 21,5
Psiquica 5 7,7
Ambas 31 47,7
Disponibilidad de informe de discapacidad (n=50) 49 98
Sistema de atencion a la dependencia 55 84,6
Recibe ayuda econémica publica 58 89,2

@ Variable estudiada en relacion con la respuesta anterior.

La mayoria de los centros educativos a los que van los
pacientes no cuentan con personal sanitario para aten-
der las necesidades propias de cada enfermedad (91%).
En algunos centros no hay sistemas de facil accesibili-
dad para personas con discapacidad (23%). En general,

la atencion recibida en el centro educativo la consideran
buena/muy buena/excelente (66%) y el 12% la consideran
muy insuficiente. Algunos pacientes con errores congénitos
del metabolismo (ECM) sufren algln tipo de acoso: social,
verbal, fisico (tabla 3).
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Tabla 3 Valoracion sobre variables de orden socioeducativas respecto a la atencion recibida por parte del centro educativo al
que acuden los pacientes pediatricos con errores congénitos del metabolismo (N =65)

Variables Frecuencia Porcentaje
Nivel de estudios del encuestado
Escolar 23 35,4
Formacion profesional 28 431
Universitario 14 21,5
Tipo de educacién implantada por el colegio
Normal 24 36,9
Normal con apoyo 23 35,4
Especial 12 18,5
No escolarizado 6 9,2
Necesidad de apoyo educativo adicional (n=57)* 30 52,6
Profesor de apoyo disponible en su centro (n=30)? 22 73,3
Necesidad de ensefanza domiciliaria (n=>58)* 22 37,9
Apoyo domiciliario aportado por el centro educativo (n=22)? 2 9,1
Pacientes que sufren algun tipo de acoso® 18 27,7
Tipos de acoso (n=18)?
Social 15 83,3
Verbal 12 66,7
Fisico 3 16,7

a Variables estudiadas en relacion con sus respuestas anteriores.

Calidad de vida

La calidad de vida de los pacientes se ha visto muy dismi-
nuida desde la aparicion de la enfermedad en el 43% de los
casos, y mas aun en aquellos que precisan de una adapta-
cion importante de la alimentacion (52,1%) (tabla 4). Sin
embargo, no existieron diferencias estadisticamente signi-
ficativas al relacionar la necesidad de dieta adaptada y la
calidad de vida del paciente (x*=0,083; p=0,974).

Algunos encuestados consideraron necesaria la presen-
cia de un cuidador adicional (26,6%), ya que en la mayoria
de los casos son los familiares. El cuidador principal, que
en la mayoria de los casos es la madre (61,5%), ha redu-
cido su jornada laboral (o dejado su trabajo) en el 77,4%
de los casos y no ha tenido apoyo de su centro de trabajo
para compatibilizar su vida laboral (56%). Un 4,6% han reci-
bido apoyo psicoldgico del sistema sanitario, pero no hemos
detectado asociacion significativa de este factor con la cali-
dad de vida percibida (x*=0,229; p=1,000). La situacion
familiar mayoritaria es biparental, poco mas del 15% son
padres separados (tabla 4), y el 50% de ellos consideran
que la enfermedad de su hijo ha influido en el motivo de su
separacion.

Discusion

El presente estudio evidencia las necesidades de factores
de tipo sanitario, socioeducativo y econémico, que no se
recogen en el PAER, de pacientes pediatricos con ECM y sus
cuidadores. De forma similar, los informes derivados de estu-
dios sociosanitarios como el ENSERio 1 y 2, demuestran la
afectacion de los nifos y sus familiares en los ambitos eco-
noémico, social, educativo, sanitario, psicologico y laboral.

Nuestra muestra incluye varios tipos de ECM, a diferencia
de otros estudios que solo analizan pacientes con enfer-
medades concretas, como fenilcetonuria’®, galactosemia'®
o mucopolisacaridosis'’. Es importante destacar que la
calidad de vida de los pacientes y sus cuidadores en rela-
cién con las distintas enfermedades fue valorada de forma
general mediante el cuestionario utilizado en este estu-
dio, como lo hacen otros cuestionarios: Pediatric Quality
of Life Inventory'" '8, WHOQOL questionnaire-100"" y Child
Health Questionnaire 28-item Parent Form'é. No obstante,
el hecho de valorar diferentes tipos de metabolopatias tam-
bién implica una limitacion en la valoracion, ya que la
cobertura de sus necesidades puede ser muy diferente. En
este trabajo se pretende conocer en todos los pacientes
que se siguen en una unidad especializada de metabolopa-
tias, independientemente de su enfermedad concreta, y al
igual que ocurre en el PAER, si estas estan adecuadamente
cubiertas.

Cinco familiares de todos los posibles encuestados no
desearon realizar la encuesta, y el motivo que manifestaron
fue el fallecimiento del paciente-caso. Este minimo nimero
limita la posibilidad de sesgo por voluntariado que haria
mejorar los datos de la encuesta por mayor satisfaccion.

Por otro lado, nuestros resultados también revelan, al
igual que en otros trabajos, el escaso conocimiento que
tienen de estas enfermedades los profesionales sanitarios,
asociandose a la demora diagndstica en muchos casos'’.
Incluso, a pesar de que el diagnostico prenatal en emba-
razos posteriores podria tener un importante impacto sobre
la planificacién familiar futura de las familias que ya han
tenido un hijo con ECM, solo algunos de ellos reciben aseso-
ramiento genético especializado?®. Esta situacién también
ha sido descrita en otros paises muy desarrollados®*2"22,
Los estudios espafnoles ENSERio y ERES revelaron que el
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Tabla 4 Calidad de vida percibida de los pacientes pediatricos con errores congénitos del metabolismo del presente estudio,

y sus familiares o cuidadores (N = 65)

Frecuencia Porcentaje
Pacientes pediatricos
Afectacioén a la calidad de vida por la enfermedad
Nada disminuida 23 35,3
Poco disminuida 14 21,5
Bastante disminuida 17 26,2
Totalmente disminuida 11 17,0
Afectacion de la calidad de vida por la dieta adaptada (n=48) 25 52,1
Familiares/cuidadores
Cuidador principal
Madre 40 61,5
Padre 1 1,5
Ambos 21 32,3
Otros 3 4,6
Aporte de apoyo psicologico y emocional 3 4,6
Necesidad de un cuidador adicional aparte de ellos mismos® 17 26,6
Disponibilidad de un cuidador adicional (n=17)? 14 82,4
Reduccién o abandono de trabajo (n=53) 41 77,4
Apoyo laboral (n=59) 26 441
Situacién familiar
Familia biparental 55 84,6
Padres separados 10 15,4
Afectacion de la calidad de vida por la enfermedad de su familiar
Nada disminuida 10 15,6
Poco disminuida 25 39,1
Bastante disminuida 15 23,4
Totalmente disminuida 14 21,9

3 Variable estudiada en relacion con la respuesta anterior.

promedio de tiempo estimado que transcurre entre la apa-
ricion de los primeros sintomas y el diagnostico de la ER se
eleva hasta casi 5 anos en la edad adulta y un ano en la edad
pediatrica; unas cifras que, en contraposicion con la demora
diagnostica de otras enfermedades comunes (sean graves o
no), resulta relevante. La formacion especializada de los
profesionales podria contribuir a la reduccién de la demora
diagnostica, limitando consecuencias sanitarias como el
retraso del tratamiento o un tratamiento inadecuado y la
realizacion de pruebas diagnosticas innecesarias?>?4.
Respecto al uso de medicamentos y otros productos sani-
tarios, los pacientes refieren tener dificil o imposible acceso
a los productos que precisan. Como ya ha sido descrito, las
principales dificultades son el excesivo precio de los pro-
ductos, la escasez de estos, o incluso la imposibilidad de
adquisicion en su propio pais?®. Ademas, sefialan que la Segu-
ridad Social cubre solo parcialmente los medicamentos y
productos sanitarios que necesitan, lo que concuerda con
el estudio realizado por la Federacion Espaiola de Enferme-
dades Raras®, aunque en ninguno de ellos especifican con
detalle el tipo de cobertura. En los pacientes pediatricos de
esta muestra, al alto porcentaje con medicacion no finan-
ciada y falta de prestaciones para la alimentacion especial
se suman los servicios no cubiertos de forma continuada en
la atencion sanitaria publica, como el acceso a nutricionis-
tas, psicologos para el apoyo familiar tras el diagnéstico,
rehabilitacion y fisioterapia o logopedia (tabla 2).

El 89% de los pacientes reciben algin tipo de ayuda
economica publica, aunque en otras encuestas las familias
aseguran que la asistencia economica es muy deficiente para
cubrir las necesidades especialmente asociadas al gasto en
medicamentos®.

Un 21,5% (fig. 3) de las familias del presente
estudio consideran que la atencion sanitaria recibida es mala
o suficiente, y un 62,5% que la atencion primaria es nada o
poco competente, coincidiendo con otros estudios, como el
EurodisCare-3, que sitla a Espana como el pais europeo en
el que hay menor satisfaccion (20%) con los servicios médicos
relacionados con la atencion de ER?'. Incluso, en el estudio
ENSERio, el porcentaje de insatisfaccion se eleva a mas de
un 47%, lo cual se podria explicar por los mas de 200 diag-
nosticos distintos que contempla, incluso algunos con preva-
lencias significativamente muy bajas®, frente a la muestra
de pacientes con 16 ER diferentes del estudio EurodisCare-3.
Esta opinién parece relacionada con los escasos recursos que
aporta el sistema sanitario en estas enfermedades, asi como
con la falta de centros de referencia en un entorno cercano.
A ello anaden la falta de protocolos o estrategias especificas,
sin olvidar la escasa o incomprensible informacion (fig. 3)
que aportan los profesionales sanitarios a los pacientes?.

El nivel educativo de los padres puede tener repercusio-
nes importantes en la terapia de sus hijos, pudiendo influir
en una menor adherencia a la dieta u otros tratamientos?’-2%,
Los encuestados del presente trabajo con estudios univer-
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sitarios supusieron una minoria, y el 35,4% alcanzaba un
nivel de educacion de primaria. La mayoria de los pacien-
tes recibian una educacion normalizada o con apoyo del
centro educativo al que acudian y estos pacientes recibian
alglin tipo de acoso. Algunos autores, por tanto, defienden
que los nifos deberian ir a centros que impartan educacion
especializada para ayudarles a evitar la presion social?’.

Otros autores han puesto de manifiesto algunos aspec-
tos de la atencién educativa que terminan afectando a la
calidad de vida de los pacientes con ECM, como proble-
mas de atencion, problemas escolares, menor motivacion de
logro, disminucion de la competencia social, disminucion de
la autonomia y baja autoestima. La autoestima y la cohesion
familiar suelen ser los dominios mas afectados en su calidad
de vida, incluso mas que la disfuncion fisica o el dolor?’.
En la edad adulta también tienden a desarrollar estados de
animo depresivos, ansiedad generalizada, fobias, disminu-
cion de las emociones positivas, déficit de madurez social y
aislamiento social'>"3; incluso independientemente del con-
trol de la enfermedad®. En el presente trabajo no se han
analizado con tanto detalle estos aspectos educativos, pero
si la necesidad de apoyo educativo adicional, que en mas de
la mitad de los casos es necesario y se realiza en los propios
domicilios.

Casi la mitad de la muestra considerd que su calidad de
vida se habia visto muy disminuida desde la aparicién de
la enfermedad. Mas del 50% de los que precisaban esta ali-
mentacion adaptada asociaban esta merma al propio tipo
de alimentacion, aunque sin una asociacion significativa que
justifique que ese empeoramiento de la calidad de vida sea
debido a la necesidad de esta dieta, probablemente debido
a un insuficiente tamafo muestral para detectarla. Bilgin-
soy et al.3", con un tamafo muestral similar al del presente
estudio, indicaron que el manejo de la dieta y la influencia
de esta sobre la vida social de los padres pueden catalo-
garse como una de las principales causas de estrés familiar.
Este estudio refleja ademas que la necesidad de alimenta-
cion especial de los hijos es un factor muy influyente en la
disminucion de la calidad de vida de sus cuidadores (48,5%).
Esto lleva a plantear la necesidad de desarrollar estrategias
que faciliten y permitan integrar un tratamiento dietético
especializado en el ambito familiar, con buena adherencia
y mejorando la calidad de vida del paciente y todos sus
integrantes.

Un 56,8% de nuestros pacientes consideran que su cali-
dad de vida se ha visto poco afectada por la aparicion de la
enfermedad. Esto podria ser debido a que cuando los pacien-
tes inician precozmente el tratamiento con medicamentos
y/o dietas especificas, y segln el tipo de ER y la acepta-
cion de la enfermedad, su mejor pronéstico influye en esta
percepcion''.

Entre los familiares encuestados, un 45% consideran su
calidad de vida muy disminuida desde la aparicion de la
enfermedad de sus hijos, necesitando en muchos casos un
cuidador adicional, reducir su jornada laboral o dejar su tra-
bajo para adaptar su vida al cuidado de ellos (tabla 4). La
dependencia en este tipo de enfermedades implica la nece-
sidad de la asistencia personal, que recae en los cuidadores
principales con grandes repercusiones en estos, tanto en
su vida social como laboral y formativa, especialmente de
las mujeres®®. De hecho, algunos padres buscan multiples
estrategias de adaptacion para integrar en la rutina diaria

de la vida familiar complejos protocolos para el manejo de
la enfermedad de sus hijos*>.

Algunos estudios afirman que la calidad de vida de los
padres podria ser el indicador mas apropiado para valorar
la adaptacion parental a la enfermedad de sus hijos*, defi-
niendo como calidad de vida alcanzar un bienestar fisico y
psicoldgico optimo, funcionamiento social, asi como, en las
dimensiones referidas a la enfermedad de sus hijos, alcanzar
estabilidad emocional y satisfaccion con la familia. El apoyo
emocional y el bienestar psicosocial son destacados facto-
res predictores de la calidad de vida de los cuidadores'*® y
en el entorno. Por ejemplo, existe una asociacion entre la
situacion de padres divorciados y/o desempleados con una
baja adherencia a los tratamientos?®:3¢. También se han valo-
rado ciertos aspectos sociales, como el estatus social basado
en el nimero de nifios en la familia, el nimero de afecta-
dos en la misma, la educacién y profesion de los padres o
el estado conyugal, y la necesidad de abordaje cuando se
suman determinados factores?®*’.

Por todo ello, el apoyo psicoldgico y el asesora-
miento social deberian estar disponibles por el sistema
sanitario®® 3. En nuestro medio, la mayoria de los cuida-
dores principales no refirieron haber tenido este tipo de
asistencia.

En conclusion, los resultados obtenidos en este estudio
muestran que el tratamiento multidisciplinar con alimen-
tacion especifica, medicacion y prestaciones diarias se ve
afectado debido a la imposibilidad de las familias para hacer
frente a su elevado coste, junto con una dificil accesibili-
dad a dichos recursos. Existe una importante repercusion
de estas enfermedades en la calidad de vida de los pro-
pios pacientes, pero especialmente en la de sus cuidadores
principales: casi la mitad de la muestra consideran grave-
mente afectada su vida social, laboral y familiar. Por tanto,
deberian evaluarse los resultados de los planes de apoyo
sanitario, social y econémico destinados a los enfermos y
sus cuidadores, y dar respuesta a sus necesidades.
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