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Presentacion

Desde que el 3 de agosto de 2001 se aprobd el Reglamento del Real Patronato sobre
Discapacidad, cobré carta de naturaleza una tendencia que, desde hacia afos, este organis-
mo venia defendiendo y apoyando: un firme y profundo compromiso con el colectivo de
personas afectadas por lo que, en el ambito médico, se denominaba "enfermedades de baja
prevalencia” y sus angustiadas familias. Estaba a medio camino entre la prevencion y la aten-
cién temprana; era una actuacioén directa sobre lo que mas tarde, y muy acertadamente, los
profesionales de la medicina pasaron a denominar "enfermedades raras".

El Real Patronato sobre Discapacidad hizo suya la preocupacion manifestada por un grupo
de profesionales de la Facultad de Medicina de la Universidad de Cantabria y en el afio 2002
colaboré en la celebracién de un "Simposium sobre Enfermedades de Baja Prevalencia en
la Edad Pediatrica". Este Simposium, al que asistieron responsables de Pediatria de todo el
pals, representantes de la Federacién Espafiola de Enfermedades Raras y grupos de inves-
tigadores del Instituto de Salud Carlos 111, significé el punto de partida del trabajo que aqui
se presenta y, durante todo este tiempo, el Real Patronato ha estado colaborando con este
equipo de magnificos profesionales de la Facultad de Medicina de la Universidad de
Cantabria que, dirigido por el profesor Garcfa Fuentes, han hecho posible esta obra.

Cuando en el seno de una familia, alguno de sus pequefos cursa una enfermedad rara, la
angustia y zozobra de los padres es doble; en primer lugar la ansiedad se dispara cuando
para emitir un diagndstico, se ven sometidos a un peregrinaje en el que cada hora hace
mas pesada esa carga y donde el pronéstico se va agravando sucesivamente. En segundo
lugar, el hecho de tener que desplazarse lejos, a veces sin medios, en un ambiente que no
conocen y que perciben como hostil, con un lenguaje de comunicacién que no entien-
den, en parte por el bloqueo cognitivo que comporta la ansiedad que sufren, y en parte
por una terminologia que no conocen, hace que la familia viva de manera especialmente
traumatica este hecho.

Esta situacion es analizada por el equipo de investigadores que ha realizado este estudio y
aporta criterios para corregirla, tanto desde la perspectiva de las familias, como desde la
organizacioén y coordinacion de los distintos profesionales dentro del sistema sanitario.

Entendemos que el método utilizado, basicamente cualitativo, puede ofrecer aspectos facil-
mente generalizables a otras Comunidades Auténomas y posibilitar que, partiendo de la



base de este modelo, se puedan singularizar los aspectos y las caracteristicas propias de cada
Comunidad.

Fieles a su vocacion sanitaria, los autores, ademas de identificar los problemas que suscitan
las enfermedades raras a nivel familiar, sanitario-asistencial, econémico y social, proponen
la implantacion de algunas medidas para mejorar la asistencia y el tratamiento en estos casos.

El Ministerio de Trabajo y Asuntos Sociales participa de esta misma inquietud y su com-
promiso se ha concretado en la creacion del Centro Estatal de Referencia de Enfermedades
Raras en la ciudad de Burgos, que contribuira sin duda a resolver muchos de los problemas
apuntados en el presente estudio.

Desde el Real Patronato pensamos que en casos como los que aborda esta obra es donde
cobra sentido uno de los criterios que define nuestra actuacién: "promover los ideales
humanisticos a los avances cientificos". Evidentemente siempre tendremos abierta nuestra
casa, nuestra mente y nuestro corazon a estas iniciativas solidarias con los que mas solos se

sienten.

Les animo a la lectura reflexiva de la obra que aqui se presenta porque el deseo de mejo-
ra individual, tanto a nivel personal como profesional, es la base del progreso de toda
sociedad.

MARIA AMPARO 1VALCARCE GARCIA

Secretaria de Estado de Servicios Sociales, Familias y Discapacidad
Madrid, junio de 2005



"Lo menos que podemos hacer, en servicio de algo, es comprenderlo....”

José Ortega y Gasset

Las enfermedades raras. Una respuesta a las
necesidades de los enfermos cronicos

El marcado descenso de la mortalidad infantil que acontecié durante la segunda mitad del
siglo XX en los paises europeos, tuvo como consecuencia un incremento de la prevalencia
de enfermedades cronicas en dichos paises, incrementandose también el interés y la aten-
ci6n hacia los niflos afectados por dichas enfermedades. En los 70 comenzé a concederse
por parte de las instituciones sociosanitarias espafiolas las primeras ayudas a las asociacio-
nes de padres de nifios con deficiencias que, a pesar de la escasez de recursos, se esforzaban
en aportar a sus hijos con problemas del desarrollo los programas de estimulacion precoz
que precisaban.

Gracias a los avances cientificos y tecnolégicos que han tenido lugar durante las ultimas
décadas, y también a las ayudas institucionales, se ha mejorado la atencién al enfermo cré-
nico y por ende su calidad de vida, aunque dichos beneficios no han sido alcanzados de
forma generalizada. Grupos de pacientes de enfermedades muy poco prevalentes comen-
zaron a organizarse en EEUU a principios de los 80, denunciando graves carencias y rei-
vindicando una mayor atencién a sus necesidades, las cuales inicialmente se centraban en la
demanda de investigacion y desarrollo de farmacos para sus dolencias. La falta de rentabili-
dad por el escaso numero de pacientes afectados por cada una de estas enfermedades, deter-
minaba que la industria farmacéutica se inhibiera en el desarrollo de nuevos farmacos, y a
su vez la carencia de posibilidades terapéuticas condicionaba una falta de interés por parte
del estamento médico-sanitario hacia esta patologia.

Este movimiento reivindicativo de pacientes con necesidades especiales, se inici6 en
Estados Unidos liderado por la NORD (National Organisation for Rare Disorders).
Progresivamente fue generalizandose la denominaciéon "Rare Diseases", traducida al caste-
llano por Enfermedades Raras, aunque también se han denominado enfermedades poco
comunes y enfermedades poco frecuentes. A mediados de los 90 se constituy6 en Europa
EURORDIS, federacién de asociaciones homologa a la NORD y posteriormente en nues-
tro pafs la Federacion Espanola de Enfermedades Raras (FEDER), que reune a casi un cen-
tenar de asociaciones.

Las gestiones y presion ejercida por estas asociaciones han comenzado a obtener en los ulti-
mos afios una clara respuesta institucional. En el afio 1999 se aceptaba en la decision



1295/99/CE del Patlamento Europeo y del Consejo, refiriéndose a las enfermedades raras,
que "...debido a su infrecuencia y la consiguiente falta de informacion disponible, pueden plantear proble-
mas significativos en los individnos que las padecen...”. Tras esta importante declaracion institucio-
nal, ese mismo afo se inicié en el marco de la Unién Europea un Programa Trienal de
Acciéon Comunitaria para promover la colaboracién transnacional en la atencién a estos
enfermos y organizar a escala comunitaria la vigilancia de las enfermedades poco comunes.

Esta politica de apoyo institucional a los pacientes con enfermedades raras ha tenido su
reflejo en nuestro pais. A través de instituciones dependientes del Ministerio de Asuntos
Sociales (IMSERSO, Real Patronato sobre Discapacidad) y del Ministerio de Sanidad
(Instituto de Salud Catlos III), se han desarrollado durante los ultimos afios diversas inicia-
tivas y acciones de interés, siendo importante destacar en esta introduccion el estudio reali-
zado por el IMSERSO sobre necesidades que presentan estos pacientes. Como ha sido
comentado, inicialmente estas necesidades se centraron en la falta de medicamentos, lo cual
representa una simplificacién del problema condicionada probablemente por la concepcion
tradicional de salud entendida como "falta de enfermedad". Sin embargo el concepto de
salud debe incluir no solo la ausencia de enfermedad, sino también aspectos subjetivos de
la persona como se defini6 en el afio 1946 por la OMS: "Estado de bienestar fisico, psiquico y
social a cuyas maximas cotas deben aspirar todos los individuos”. El estado de salud de un individuo
es, por lo tanto, la resultante de los correspondientes niveles de bienestar en la triple ver-
tiente que seflala la OMS. A este respecto, el estudio del IMSERSO destaca que, junto a la
necesidad de farmacos, estos pacientes presentan importantes demandas en relacién a nece-
sidades sociosanitarias, médicas y de apoyo psicosocial.

La edad pediatrica es especialmente importante en el estudio de las enfermedades raras, ya
que la gran mayoria de estas enfermedades tienen una base genético-hereditaria y debutan
durante la infancia. En el afio 2002 se celebr6 en 1a Universidad de Cantabria, en colabora-
cién con el Real Patronato sobre Discapacidad, un "Simposium sobre Enfermedades de
Baja Prevalencia en la Edad Pediatrica". En dicha reunion, en la que participaron represen-
tantes de la Federacion Espafiola de Enfermedades Raras, grupos de investigadores perte-
necientes al Instituto Carlos III y responsables de la mayoria de los Servicios Pediatricos y
Catedras de Pediatria de nuestro pafs, se destaco entre otros aspectos, la necesidad de inves-
tigar las especiales necesidades que presentan los nifios afectados con estas patologias. Con
esta finalidad se planificé y realiz6 este estudio colaborativo entre la Universidad de
Cantabria y el Real Patronato, cuyos resultados se presentan en esta monografia.

Teniendo en cuenta la falta de estudios publicados referentes a las necesidades de pacientes
pediatricos con enfermedades raras, analizaremos los antecedentes de la literatura centrando-
nos en estudios realizados en nifios con enfermedades crénicas y en la investigacion realizada
por el IMSERSO en la poblacion general de nuestro pais afectada por estas enfermedades.

REPERCUSION DE LAS ENFERMEDADES CRONICAS PEDIATRICAS
EN EL PACIENTE Y EN LOS FAMILIARES

Las enfermedades cronicas pediatricas repercuten no sélo en el nifio que las padece, sino
también sobre su familia y sobre la sociedad en general. Las consecuencias para el enfermo



varfan en funcién de la clinica y de la edad del paciente, siendo particularmente critico el pri-
mer afo de vida por la posibilidad de afectaciéon grave del crecimiento y desarrollo. En el
periodo escolar las ausencias escolares obligadas, las hospitalizaciones frecuentes y la disca-
pacidad que experimenta el nifio pueden alterar su proceso de socializacion. Al llegar la ado-
lescencia, la propia enfermedad y su tratamiento pueden alterar el desarrollo de la indepen-
dencia y de la propia imagen corporal. De esta manera, la enfermedad crénica, con inde-
pendencia de su clinica especifica, hace que los nifos y los adolescentes que las padecen se
puedan sentir diferentes y existe el riesgo de que desarrollen problemas de comportamien-
to y fracaso escolar (1).

Esta repercusion de la enfermedad pediatrica crénica no se circunscribe exclusivamente a
los propios enfermos, sino que se extiende también al ambito de la familia en la que estos
nifios se desenvuelven (2; 3). Si en el caso de los adultos con enfermedades crénicas, la fami-
lia cercana ejerce un importante papel como "cuidadores informales", este rol es mucho mas
trascendente cuando el enfermo es un nifio. En estas circunstancias, resulta fundamental
que exista una buena relacion entre ellos y el pediatra que se ocupa de la atencion de su hijo.
Sin embargo, dicha relacién puede estar mediatizada por dos factores especialmente rele-
vantes. En primer lugar, la amplia difusiéon de informacién sanitaria a través de los medios
de comunicacién social, o de Internet, ha determinado que los pacientes y sus familias
adquieran un mayor protagonismo en su propio cuidado y reivindiquen la puesta en marcha
de medidas especificas con respecto a su situacion y asistencia, lo que condiciona un nuevo
espectro de prioridades en la demanda de atencion sociosanitaria. Adicionalmente, los pun-
tos de vista de los profesionales sanitarios y de las propias familias no tienen por qué estar
en concordancia a la hora de identificar las necesidades del paciente pediatrico y de su fami-
lia, asf como al priorizar la puesta en marcha de actuaciones para satisfacer dichas necesida-
des. Se ha descrito que las familias pueden identificar diferente nimero, y tipo, de necesida-
des con relacion al cuidado de sus hijos enfermos que los que consideran imprescindibles
los médicos que los atienden (4-6), y que el pediatra de Atencién Primaria no siempre es
totalmente consciente del conjunto de necesidades psicosociales y asistenciales que requie-
re un niflo con enfermedad crénica (7; 8). En consecuencia, puede haber familias que man-
tengan un contacto regular con el sistema asistencial y que a pesar de todo presenten nece-
sidades no satisfechas (9; 10). Por tanto, toda determinacion de las necesidades de la enfer-
medad pediatrica cronica debiera contar con la participacion de todos los colectivos involu-
crados en el proceso asistencial, incluyendo a los pediatras y a las familias.

Es facilmente deducible que todas las enfermedades cronicas infantiles llevan asociado un ele-
vado coste econémico para la sociedad (11). El coste de la atencion sanitaria de los nifios con
enfermedades cronicas puede representar hasta el 8% del gasto sanitario total de un pais (12).
Ademas de esta perspectiva econémica global, la economia de las familias con nifios afecta-
dos de enfermedades cronicas también se resiente, pues deben afrontar los gastos detrivados
del tratamiento médico y, ademas, la mayor atencioén que requiere el nifio enfermo suele impe-
dir que alguno de los progenitores pueda acceder o mantenerse en el mercado laboral.

Los principales estudios destinados a valorar cuales son las principales necesidades de las
familias con enfermos pediatricos cronicos se han llevado a cabo fundamentalmente en pai-



ses anglosajones. En ellos se han identificado un conjunto de necesidades como mas fre-
cuentes con independencia de la enfermedad que estemos considerando. La "informacion"
suele aparecer como una necesidad no satisfecha con gran frecuencia (4; 13-16) y se ha lle-
gado a describir que alrededor del 91% de las familias les gustaria tener mas informacion
respecto a la enfermedad que afecta a su hijo, sobre el tratamiento prescrito y sobre la evo-
lucién clinica que cabia esperar (17). Las familias también consideraban como algo positivo
el hecho de recibir la informacion directamente del propio médico encargado del caso.

Ademis de la informacioén, otra necesidad importante es el deseo de que exista una "atencién
integral" que coordine la planificacion de la atencion continuada tanto para el enfermo como
para la familia y que ayude a esta ultima a evaluar las necesidades del nifio enfermo (9), lle-
gandose a considerar que la tarea de "supervision" o "coordinacion" de la atencion podtia ser
una de las misiones a desempefiar por el pediatra de Atenciéon Primaria (10; 18; 19).

También se ha descrito como necesidad no satisfecha muy importante para las familias la
posibilidad de tener "apoyo familiar y counselling” (16), puesto que se considera que la pre-
valencia de los problemas emocionales, del desarrollo y educativos en los nifios con enfer-
medades cronicas es alrededor del doble que la existente en los nifios "sanos" (16; 20-22) y
los progenitores también se ven afectados a nivel fisico y emocional por la "carga" que oca-
siona su papel de cuidadores.

Sin embargo, la posible importancia de este conjunto de necesidades debe ponderarse en
funcion de las caracteristicas metodoldgicas de los estudios en que se han obtenido. A este
respecto la mayorifa de estos trabajos se han llevado a cabo, principalmente, en paises anglo-
sajones en los que las expectativas y roles familiares no tienen por qué ser directamente equi-
parables a los existentes en Espafa, por lo que no siempre es posible realizar una extrapo-
lacion directa de sus resultados. Ademas, la fuente de informacién utilizada también influye
en el resultado de los mismos. La mayoria de ellos se basan en los datos proporcionados por
la madre o en las respuestas combinadas de las madres y los padres como "progenitores" (4;
9; 10; 14; 17; 23; 24). Cuando ambos progenitores han tenido que identificar cuales son las
principales necesidades no satisfechas, las referidas por las madres y los padres diferfan en
cierto grado pues las madres referfan mas necesidades que los padres (6; 13). Habitualmente
ambos progenitores manifestaban como necesidades la informacién y el cuidado del hijo,
pero las madres consideraban en mayor medida que los padres la necesidad de un mejor
soporte familiar y social (13). Posiblemente el hecho de que en la mayoria de los casos la
madre actie como "cuidador principal" en el seno de la familia justificaria esas posibles dis-
crepancias y la mayor detecciéon de necesidades por ellas.

Asimismo, las familias y los profesionales sanitarios tienen perspectivas muy diferentes con
respecto a las necesidades de los nifios y los servicios que serfan beneficiosos para un nifio
con un problema croénico de salud. Existe un mayor acuerdo entre ambos colectivos al valo-
rar los posibles agentes estresantes experimentados y las estrategias de afrontamiento
empleadas por los nifios durante las hospitalizaciones prolongadas (25). Sin embargo, las
familias detectaban con mayor frecuencia la necesidad de informacién sobre el diagnostico,
tratamiento, prondstico, ayudas econémicas y relaciones sociales (10). Aunque gran nime-
ro de los estudios que se han llevado a cabo han sido realizados con familias de nifios hos-
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pitalizados, esas discrepancias existen tanto en el ambito hospitalario como en el de la
Atencion Primaria, pues también se han descrito diferencias similares en cuanto a las prio-
ridades establecidas por los padres y los pediatras de Atencion Primaria respecto a los ser-
vicios que requerifan los nifios con diversas enfermedades crénicas. Todas estas circunstan-
cias hacen que todavia se pueda afirmar que la identificacion de las necesidades de los nifios
con enfermedades cronicas y sus familias, y la organizacion de la asistencia han sido proce-
dimientos ineficaces y poco sistematizados que se han asociado, con frecuencia, a senti-
mientos de insatisfaccion tanto en las familias como en los profesionales sanitarios (8; 13;
23; 24; 206).

Esta breve descripcion de las necesidades propias de la enfermedad crénica pediatrica cons-
tituye un buen punto de referencia para valorar cual puede ser la situacién de las familias
que tienen que enfrentarse con el hecho de tener un hijo con una enfermedad pediatrica cro-
nica que se encuentre comprendida dentro del grupo de las denominadas enfermedades
raras o de baja prevalencia. Aunque las enfermedades raras presentan muchas necesidades
comunes con el resto de las enfermedades pediatricas cronicas mas frecuentes, las dificulta-
des a las que se enfrentan las personas que las padecen y sus familias son, en cierta medida,
diferentes. La discapacidad que experimentan estas personas puede ser importante y las
posibilidades de conseguir atencion especifica a partir de recursos estructurados no suele ser
la mas adecuada, lo que acentta las cargas sociales que deben soportar, cargas que a su vez
repercuten en las personas de su entorno (27).

ENFERMEDADES RARAS. CONCEPTO

La denominacién de enfermedades raras sirve para describir a un conjunto heterogéneo de
patologias que, por su diversidad, constituyen un grupo nosolédgico de caracteristicas no bien
definidas y que tiene como elemento comuin esencial su baja prevalencia, que desde el punto
de vista normativo se sitia en Europa por debajo de 5 casos por 10.000 habitantes. En gene-
ral se trata de enfermedades cronicas que afectan de forma significativa a la calidad de vida
de los enfermos, plantean con frecuencia dificultad para establecer el diagndstico, incerti-
dumbre sobre su evolucién clinica y en ocasiones conducen a una disminucion de la espe-
ranza de vida. Durante mucho tiempo, el reducido numero de pacientes afectados por cada
una de estas enfermedades no ha estimulado el interés en su investigacion clinica. Estas mis-
mas circunstancias motivaron que tampoco se desarrollaran nuevos fairmacos para su trata-
miento, puesto que resultaban poco rentables para la industria farmacéutica. Ante esta situa-
cién, a principios de los afios 80, en Estados Unidos, se introdujo el concepto de "poblacion
huérfana de medicamentos" (homeless drugs) para hacer referencia a los enfermos afectados
por patologias de baja prevalencia, comenzando a llamarse estas tltimas "rare diseases" (28).
Asimismo se acufi6 el término de "medicamentos huérfanos" para hacer referencia a los
agentes con potencial terapéutico pero sin patrocinador para su comercializaciéon (29). En
Espafia, se las conoce como "enfermedades raras", aunque otros términos como "enferme-
dades de baja prevalencia", "minoritarias o "poco comunes" podtian emplearse también (27).

Muchas enfermedades raras se manifiestan en la edad infantil y su estudio de forma indivi-
dualizada ha constituido tradicionalmente un capitulo importante dentro de la Pediatria, la
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Genética, las Enfermedades del Metabolismo y la Dismorfologfa. Sin embargo, el interés
global por estas enfermedades, entendidas como un grupo de entidades cuyos pacientes pre-
sentan necesidades especiales es relativamente reciente, situandose las primeras referencias
bibliograficas al respecto en los afios 60 (30). En ese momento y para promover el estudio
y la difusién de articulos relacionados con los problemas asistenciales, sociales y de investi-
gacion inherentes a este tipo de enfermedades, apareci6 la revista médica Journal of Rare
Diseases (31), que posteriormente dej6 de editarse por problemas de tipo econémico. Sin
embargo, desde hace algiin tiempo estamos asistiendo a un incremento del nimero de publi-
caciones que tratan la situacion de las enfermedades raras en la literatura médica, abordan-
do algunas de ellas de forma holistica la problematica que conllevan (32; 33). El hecho de
hablar de enfermedades raras puede inducir a pensar que se trata de un problema de "esca-
sa importancia" por afectar a un bajo nimero de personas. Sin embargo, nada més lejos de
la realidad, pues en funcién de la prevalencia de estas enfermedades, se estima que en la
Unién Europea entre 20 y 30 millones de personas pueden estar afectadas por alguna enfer-
medad rara (34).

Ante esta realidad, en los ultimos afios se han comenzado a poner en marcha importantes
actuaciones institucionales en la mayoria de los paises desarrollados con el fin de promover
la investigacion relacionada con las enfermedades raras e implementar acciones encamina-
das a facilitar su tratamiento. En el afio 1999 se inici6 el "Programa Europeo de Enfermedades
Raras" con el objetivo de crear una red que promoviera el conocimiento sobre la identifica-
cion, definicién y caracteristicas epidemioldgicas de estas enfermedades, iniciandose tam-
bién el "Programa Europeo para la Investigacion y el Desarrollo Tecnoldgico” para incentivar la inves-
tigacioén sobre el diagnostico, la prevencion y el desarrollo de nuevos tratamientos. De gran
interés practico fue la publicacién en el afio 2000 del "Reglamento sobre Medicamentos
Huérfanos". En €l se establecen las normas administrativas para poder considerat a una enfer-
medad como "rara" y, consecuentemente, que los firmacos especificos necesarios para su
tratamiento puedan catalogarse como "medicamentos huérfanos". Al obtener esta categoria
es posible que la industria farmacéutica se beneficie de unos especiales incentivos para su
desarrollo y comercializacion a pesar de que estén destinados a un bajo numero de enfer-
mos. Todas estas iniciativas ponen de manifiesto el creciente interés y la progresiva sensibi-
lizaciéon de las instituciones sanitarias y sociales hacia los problemas que aquejan a las per-
sonas con enfermedades raras.

IMPORTANCIA DEL PROBLEMA

Para proceder a una clasificacion y catalogacion exhaustiva de las enfermedades raras, la carac-
teristica de la baja prevalencia constituye un criterio operativo indispensable para facilitar el tra-
bajo en este campo. Sin embargo, no existe un acuerdo universal respecto a donde situar el
punto de corte sobre lo que consideramos baja prevalencia, y no todos los paises han adoptado
los mismos estandares para su definicion. Asi, en Estados Unidos se utiliza una prevalencia de
7,5 por 10.000 habitantes, en Australia 1 por 10.000 y en Japén 4 por 10.000. En Espana se
ha adoptado el criterio establecido en la Unién Europea de 5 casos por 10.000 habitantes, pro-
cediendo esta norma de la definicién propuesta por el "Reglamento de Medicamentos
Huérfanos", aprobado en 1999. En él se establecia que para que la industria farmacéutica
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pudiera conseguir incentivos especificos pata la produccion de un nuevo "medicamento huér-

fano" era preciso que, entre otros criterios, éste fuera destinado al tratamiento de una enfer-
, . ., 1

medad que no afectara a mas de 5 de cada 10.000 habitantes de la Unién Europea .

Sin embargo, a pesar de la aparente nitidez de esta definicién, en muchos casos resulta muy
dificil poder clasificar una enfermedad concreta como perteneciente al grupo de las enfer-
medades raras con la informaciéon disponible en la literatura cientifica. Para la mayoria de
ellas no suele haber registros y cuando los hay, recogen muy pocas enfermedades y se limi-
tan a ciertos paises o areas geograficas muy restringidas (35), no existiendo tampoco una
buena clasificaciéon global. Bien es cierto que se han confeccionado diferentes sistemas de
informacién sobre las enfermedades de este tipo como EURORDIS?, NORD’ y ORPHA-
NET" pero, en general, no presentan unos criterios bien estandatizados a la hora de incluir
una determinada enfermedad en ellos y muestran una tendencia a sobredimensionar el
numero total. En una publicacion de ORPHANET, donde se alude a una posible cifra total
de aproximadamente 5.000 enfermedades raras, aparecen recogidas solo 1.500 (36), inclu-
yendo enfermedades como la celiaca y el cdlera cuya ubicacién en esta lista es, cuando
menos, cuestionable. En Espafia, el "Centro de Investigacion sobre el Sindrome del Aceite
Toéxico y Enfermedades Raras" (CISATER) publicé en el afo 2000 la primera pagina
"web" sobre las enfermedades raras en espafiol, incluyendo la descripcién de mas de 800
enfermedades, datos sobre las prestaciones sociosanitarias de que se dispone, informacion
de caracter general referente al problema y enlaces con otros recursos sobre el tema (27).
No se conoce el numero exacto de personas afectadas por las enfermedades raras en
Espafia, pero se considera que pueden abarcar a unas 20.000 familias (28). Sin embargo las
dificultades antes referidas y la falta de registros adecuados, nos impide realizar una valora-
cién cuantitativa mas exacta del problema con absoluta objetividad.

Estas lagunas en nuestro estado actual del conocimiento ponen en evidencia que no suele
haber registros adecuados sobre estas enfermedades, no se conoce con exactitud cuantas
personas las padecen, hay falta de informacién sobre la ubicacién de los centros de refe-
rencia y no se ha estandarizado la deteccion precoz, el diagnostico, el tratamiento y el segui-
miento continuado de las personas con enfermedades raras.

NECESIDADES EN L.AS ENFERMEDADES RARAS

Aparte de las circunstancias especificas de cada alteracion, las personas afectadas por las
enfermedades raras tienen unas necesidades especiales derivadas de la rareza de su padeci-
miento, que las singularizan en el contexto general de las enfermedades crénicas. Un recien-
te estudio del IMSERSO (37) realizado a partir de datos obtenidos de padres y cuidadores
de personas afectadas, asociaciones y profesionales medico-sanitarios, analiza la situacién de
estas personas en nuestro pafs. A partir de los datos que aparecen en la literatura médica
podemos considerar que estas necesidades se pueden agrupar en cuatro grandes areas.

I STOA Study. Eupean Patliament (http:/ /www.europatl.eu.inst/167780/default_en. HTM)
2 http:/ /ww.curordis.org

3 http:/ /www.rarediseases.info.nih.gov/nord

4 http:/ /orphanet.infobiogen. fr

5 http://cisat.sciii.es
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Diagndstico de la enfermedad

En algunas enfermedades raras en que los sintomas son muy evidentes o disponemos de
técnicas de cribado que las identifican al poco tiempo del nacimiento, el diagnostico puede
realizarse de forma precoz. En estos casos, la rapida instauracion de un tratamiento efecti-
vo puede evitar que se produzcan alteraciones irreversibles, como por ejemplo, en el caso
del hipotiroidismo congénito o de la fenilcetonuria. Sin embargo, es mucho mas frecuente
que las enfermedades raras sean de dificil diagnéstico debido a la falta de especificidad de
su clinica. Fsta puede comenzar de forma insidiosa y con afectacién multisistémica, lo que
desorienta al clinico cuando se enfrenta inicialmente a ella. Los pacientes suelen acudir ini-
cialmente a su médico o pediatra de Atencién Primaria, que al no disponer de tiempo sufi-
ciente para su estudio en profundidad y carecer de experiencia en el manejo de este tipo de
enfermedades, suele remitirlo a un servicio especializado de referencia. En este momento,
al paciente se le comienzan a realizar una serie de pruebas diagnosticas complejas y, debido
a la afectaciéon multisistémica, puede ser necesaria la participacion de varios especialistas en
el proceso. En este momento es muy necesaria una vision integral del enfermo dificilmen-
te alcanzable en estructuras sanitarias con tendencia a la superespecializacién y en las que el
intercambio de informacion entre especialistas no es todo lo fluido que serfa necesario (33).

Hasta llegar al diagnéstico definitivo, que con frecuencia se retrasa mas de lo deseable, no
es infrecuente que estos pacientes sufran largas estancias hospitalarias, sean sometidos a
multiples pruebas diagnosticas y que las familias inicien lo que en ocasiones podemos deno-
minar como "peregrinaje”, acudiendo a nuevos médicos tanto en el sector publico como en
el privado o incluso llegando a recurrir a la "medicina alternativa". Durante este tiempo tam-
bién puede ser necesario que tengan que desplazarse a otras ciudades o incluso a otros pai-
ses para llegar a obtener un diagndstico definitivo para el padecimiento de su hijo, sobre
todo cuando residen en localidades distantes de los grandes centros de especialidades donde
puede ser dificil acceder a un centro asistencial dedicado a estas patologias. Todo este pro-
ceso puede ocasionar una importante repercusion psicoldgica sobre los padres que tienen
que afrontar la "incertidumbre" de no saber qué le pasa exactamente a su hijo (38), y oca-
siona ademas un importante coste econémico para la familia (17).

Disponibilidad de un tratamiento adecnado

Dentro de un sistema sanitario publico, las personas diagnosticadas de una enfermedad rara
tienen el mismo derecho a recibir el mejor tratamiento posible que quienes presentan una
enfermedad de mayor prevalencia. Sin embargo, es facil comprobar que no siempre es facti-
ble poner en practica este principio, y que una vez se ha conseguido realizar el diagnéstico de
la enfermedad es posible que no existan los medios o los medicamentos adecuados para tra-
tarla. Muchas de estas enfermedades exigen para su tratamiento la utilizacién de un amplio
abanico de recursos médicos y el empleo de farmacos muy concretos. Sin embargo, no resul-
ta viable que la industria farmacéutica asuma el coste de la investigacion, desarrollo y comer-
cializacién de farmacos nuevos y especificos para determinadas enfermedades raras debido a
la escasa rentabilidad que estos medicamentos pueden ofrecerle, puesto que el nimero de
personas que los utilizaran es muy reducido. Para afrontar este problema, paises como
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Estados Unidos y Japén comenzaron a poner en marcha medidas legislativas para favorecer

la investigacion, desarrollo y comercializacion de farmacos para las enfermedades raras.

A principios de los afios 80 se redacté en Estados Unidos la primera regulacion sobre medi-
camentos huérfanos, y este hito se debié en gran medida a las reivindicaciones de las aso-
ciaciones de enfermos y de familiares de afectados por enfermedades de baja prevalencia.
Sus quejas fundamentales se centraban en la "crénica" escasez de medicamentos que sufti-
an debido a la falta de rentabilidad para la industria farmacéutica de las inversiones para des-
arrollar nuevas moléculas o farmacos para tratar sus enfermedades. La tnica solucién que
se entrevid fue que los estados incentivaran con subvenciones econémicas la investigacion
en este campo. Siguiendo esta filosoffa, en la Comunidad Europea se han puesto en marcha
iniciativas legislativas especificas para promover la investigacion en este campo vy, por lo
tanto, el tratamiento de las enfermedades raras presenta en la actualidad un panorama mas
esperanzador que el que existia hace unas décadas. Ante el mayor interés sanitario y social
por estas enfermedades, la posibilidad de conseguir un diagnéstico mas precoz, el mejor
conocimiento de la fisiopatologia, los avances de tipo tecnolégico, etc. cada vez son mas
escasas las enfermedades de este tipo para las que no se dispone de "alguna" opcién tera-
péutica mas o menos efectiva (39).

Fulta de informacion

Las familias de los afectados tienen que enfrentarse a otro importante problema, la falta de
informacion sobre la enfermedad en todos sus aspectos. Esto incluye como deben atender
a su hijo, cuales son las posibles complicaciones que pueden aparecer y cémo afrontarlas,
cuales son los tratamientos disponibles, a qué especialistas o centros médicos pueden acu-
dir, cuales son las posibles ayudas de caracter econémico que pueden solicitar y como hacer-
lo, etc. Sin embargo, difundir la informacién existente no resulta sencillo puesto que el
conocimiento sobre las diferentes enfermedades raras no es homogéneo en cuanto a su
deteccion precoz, diagnostico y tratamiento. Asimismo es diferente el prondstico de muchas
de ellas o el grado de discapacidad experimentado por los enfermos. Todas estas circuns-
tancias influyen en quién debiera ser una de las principales fuentes de informacion para estas
familias, el profesional sanitario que los atiende y que muchas veces experimenta inseguri-
dad al manejar a estos pacientes, y esa inseguridad le puede dificultar la comunicaciéon con
los afectados.

Ante esta situacion las familias suelen buscar otras fuentes de informacion utilizando vias
alternativas (o adicionales) a las tradicionales dentro de la relacion médico-enfermo. Estas
personas estan muy pendientes de la aparicion en los medios de comunicacién de noticias
sobre posibles avances en el diagnostico y tratamiento de la enfermedad y, por tanto, de la
posible repercusion que puedan tener en su situacion. En ocasiones la aparicion de noticias
imprecisas, o incluso inexactas, condiciona un incremento de las expectativas por parte de
las familias que se "aferran" a cualquier titular en una comprensible busqueda de solucién
para su problema. A los medios de comunicacién habituales se ha sumado en la actualidad
la difusion de informacién sobre las enfermedades raras en Internet. El extraordinario cre-
cimiento y difusiéon que ha experimentado la llamada "red de redes" ha posibilitado que
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cualquier persona, o asociacioén, pueda difundir con rapidez y sin realizar grandes desem-
bolsos cualquier informacion referente a recursos sanitarios, y que sea posible acceder con
gran facilidad a esa informacion desde nuestras propias casas. Gran parte de la informacion
vertida en las paginas "web" tiene fines eminentemente divulgativos y proviene de asocia-
ciones de afectados. Pretende dar respuesta a muchas de las preguntas que se hacen los
enfermos y sus familias, y que con gran frecuencia el profesional médico no es capaz de res-
ponder adecuadamente. Sin embargo, no todo es positivo en cuanto a esta disponibilidad de
informacién puesto que existe el riesgo de que ante la ausencia de control sobre la infor-
macion que se difunde, se puedan generar corrientes de opinidn sin una base cientifica ade-
cuada que pueden desencadenar un clima de desconfianza entre el médico y sus pacientes.
Si el establecimiento de un "triangulo de la informacion" entre los profesionales, los pacien-
tes-familias y las organizaciones de enfermos ha sido siempre importante, en la actualidad
constituye una de las claves para la organizacién y aprovechamiento eficiente de los recur-
sos para la atencion de estos pacientes y sus familias (33). A mayor escala, el abordaje de este
problema requerirfa la colaboracion de investigadores, instituciones, empresas farmacéuti-
cas, profesionales de la salud y asociaciones de pacientes (40).

Aspectos psicosociales

El hecho de que cada una de estas enfermedades afecte a un porcentaje muy reducido de la
poblaciéon contribuye a que la sociedad, en su globalidad, tenga un profundo desconoci-
miento sobre su existencia. Este desconocimiento y falta de consideracién social repercute
negativamente sobre los afectados y sus familias en diferentes momentos durante el curso
de la enfermedad. Asi, cuando se trata de enfermedades hereditarias es posible que los
padres de estos nifios experimenten una gran angustia y sentimientos de culpa sobre la causa
del padecimiento que afecta a su hijo, por lo que pueden necesitar consejo genético respec-
to a posibles embarazos futuros y apoyo psicolégico para afrontar su situaciéon. En este
momento crucial es frecuente que por el desconocimiento sobre estas enfermedades, las
familias se sientan aisladas y piensen que ninguna otra ha pasado por una experiencia simi-
lar, lo que no contribuye a aliviar su situacién. Tras superar, con mayor o menor éxito esta
fase, tendran que enfrentarse al hecho de cuidar a un enfermo crénico de corta edad, afron-
tar la incertidumbre con respecto a la evolucién y futuro de ese hijo, y soportar la sensacion
de profundo aislamiento, falta de apoyo e interés social. Todos estos elementos pueden
repercutir negativamente en la situaciéon de la familia y propiciar que se produzca una pro-
funda disrupcion de su funcionamiento familiar. Asimismo, el menor interés de la sociedad
sobre los problemas de los enfermos y sus familias hace que se destinen menos recursos
para la investigacion y atencion de sus necesidades. La baja sensibilidad social sobre estas
enfermedades y la falta de inversiones hacen que la repercusion de las diferentes areas se vea
aumentada en aquellos que las padecen directa o indirectamente. El escaso nimero de afec-
tados por una enfermedad rara no suele ser suficiente para impulsar programas de preven-
cion, deteccion y tratamiento, lo que contribuye a agravar el problema para los afectados y
sus familias.

En consecuencia, casi el inico medio que han encontrado estas personas para reivindicar su

situacion ha sido la constituciéon de asociaciones de afectados. Estas organizaciones de
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enfermos han desempefiado un papel de marcado protagonismo para conseguir que mejo-
re la calidad asistencial y se destinen mas recursos a la investigacion sobre las enfermedades
raras. La primera asociaciéon que se constituyo fue la National Organization for Rare Diseases
(NORD) en Estados Unidos. Con posterioridad en Europa se cred la Ewropean Union
Organization for Rare Disorders (EURORDIS), como una gran federacion de las federaciones
existentes en cada uno de los pafses miembros. La representante espafiola en EURORDIS
es la Federacion Espariola de Enfermedades Raras FEDER) y esta constituida por mas de 60 aso-
ciaciones nacionales relacionadas con las enfermedades raras. Estas asociaciones de afecta-
dos tratan de unir sus esfuerzos para ejercer una mayor fuerza en sus reivindicaciones y
plantear soluciones para los problemas que comparten la mayorfa, y que dificilmente
podrian solucionarse actuando individualmente. La existencia de este movimiento asociati-
vo, tanto a nivel nacional como internacional, ha contribuido decisivamente a que se hayan
aprobado legislaciones especificas para la promocion del conocimiento, la investigacion y la
atencion de las personas afectadas por estas enfermedades.

LAS ENFERMEDADES RARAS EN CANTABRIA

Las enfermedades raras afectan a individuos de todas las edades y la atencién a los mismos
es competencia tanto de la Pediatria como de otras especialidades médicas de adultos. En
Cantabria, no obstante, el interés por estas patologias se suscité fundamentalmente en el
mundo pediatrico, reflejandose dicho interés en la publicacion en el afio 1998 de uno de los
articulos seminales sobre las necesidades de los nifos afectos de enfermedades complejas
de baja prevalencia y de sus familiares (33).

Varios factores pueden haber influido en esta especial preocupacion surgida en el ambito
pediatrico. En primer lugar hay que considerar que las enfermedades raras pueden tener una
especial trascendencia en la edad infantil, ya que con frecuencia producen alteraciones fisi-
cas y funcionales que pueden interferir en el desarrollo del nifio y provocar un estado de dis-
capacidad que va a condicionar definitivamente su vida adulta. Mediante el cribado neona-
tal se investiga sistematicamente en todos los recién nacidos la existencia de dos graves
enfermedades raras, la fenilcetonuria y el hipotiroidismo, pudiéndose en el momento actual
ampliar dichos diagndésticos a otras muchas enfermedades gracias a las nuevas técnicas de
analisis genético y cuantificacion de productos derivados del metabolismo (cromatografia de
gases, cromatografia de intercambio i6nico, HPLC, espectrometria de masas, etc.). En aque-
llos pacientes que presentan enfermedades no detectables mediante las estrategias anterio-
res, el diagnostico precoz es responsabilidad de los pediatras de Atenciéon Primaria y de los
Servicios Especializados de Pediatria.

Teniendo en cuenta todas las anteriores circunstancias, no es de extrafiar que las demandas
institucionales de atencién hacia los pacientes con enfermedades raras hayan tenido una
clara respuesta desde el ambito de la Pediatria. Quizas la especial respuesta dada desde la
Pediatria de Cantabria, se deba al apoyo prestado desde distintas instituciones tanto de la
propia Comunidad Auténoma como de ambito nacional. A este respecto nos parece opor-
tuno senalar que a finales de los afios 90, las necesidades de los pacientes con enfermeda-
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des raras habfan sido muy oportunamente percibidas en esta Comunidad Auténoma desde
la Gerencia de Asistencia Primaria del INSALUD, y sus recomendaciones inspiraron en parte
el proyecto asistencial (1999) del Servicio de Pediatria del Hospital Universitario "Marqués de
Valdecilla", asi como su ulterior ejecucion. También se encontré un importante apoyo desde
el Real Patronato sobre Discapacidad, del Ministerio del Trabajo y Asuntos Sociales, tradicional
aliado con la Pediatria desde los afios 70 en los programas de Atencién Temprana dirigidos
a la poblacion infantil con deficiencias neurosensoriales y psiquicas.

En este contexto, y con la colaboracion del CISATER (Centro de Investigacion sobre el Sindrome
del Aceite Toxico y Enfermedades Raras) del Instituto Carlos 1II y de la FEDER (Federacion
Espariola de Asociaciones de Enfermedades Raras), en Septiembre de 2002 se celebrd en Santander
un "Simposium sobre Enfermedades de Baja Prevalencia en la Edad Pediatrica" organizado
por la Universidad de Cantabria y el Real Patronato sobre Discapacidad. Acudieron a esta
reunion representantes de la FEDER, asi como responsables de los principales Servicios
pediatricos espafioles, participando asimismo representantes de las instituciones estatales
implicadas en la atencién a estos enfermos, asi como de la industria farmacéutica relaciona-
da con el desarrollo de "medicamentos huérfanos".

En las ponencias y debates planteados en el citado Simposium, se analizaron las posibles
causas de las dificultades existentes para cubrir las necesidades de los pacientes con enfer-
medades raras y de sus familias. Aunque se plantearon diversas hipdtesis sobre posible falta
de motivacién por parte de los facultativos hacia estas enfermedades, deficiencias organiza-
tivas y de gestion del sistema de salud con respecto a estas patologfas, etc., qued6 patente
en el contexto general del debate la falta de datos objetivos que permitan explicar las posi-
bles deficiencias asistenciales en las enfermedades raras en un sistema sanitario como el
espafiol dotado de medios humanos y de una infraestructura del maximo nivel. A este res-
pecto, entre las conclusiones adoptadas en el Simposium, se tuvo en cuenta la necesidad de
investigar sobre los posibles factores y condicionantes de estas deficiencias asistenciales vy,
en esta linea, junto a otras actividades de ambito estatal, se encuentra la realizacion de este
estudio en el marco de un convenio entre el Real Patronato sobre Discapacidad y la
Universidad de Cantabria.

EVALUACION DE LAS NECESIDADES DE L.OS PACIENTES CON
ENFERMEDADES RARAS. INVESTIGACION CUALITATIVA

La importancia de la evaluacion de las necesidades de una determinada poblacién, grupo o
colectivo reside en conseguir mejorar la situacién sanitaria de esas personas mediante la
identificacion de necesidades especificas, lo que permitira asignarlas recursos con eficiencia.
Los nifios con enfermedades raras y sus familias presentan necesidades sociosanitarias con-
cretas que habitualmente no estan correctamente identificadas, y por tanto no pueden satis-
facerse de forma adecuada con los recursos existentes. Un mejor conocimiento de los aspec-
tos sociosanitarios de la atencién a este colectivo permitiria llevar a cabo actuaciones con-
cretas que producirfan una mejor situacién sanitaria del nifio enfermo y contribuirfan a
mejorar el clima que se vive en la familia.
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Sin embargo, antes de iniciar una valoracién de estas necesidades hay que tener presente la
existencia de varias circunstancias que inciden directamente en el abordaje que podemos lle-
var a cabo. En primer lugar carecemos de informacién estandarizada sobre el numero real
de afectados e incluso sobre la naturaleza exacta del problema. En consecuencia, no pode-
mos realizar una aproximacion al problema empleando los sistemas de informacién con-
vencionales, e incluso aunque pudiéramos, no nos proporcionarian demasiada informacion
sobre cudl es el impacto real de los problemas en las personas afectadas, puesto que antes
de poder medir las necesidades tenemos que identificar cudles son esas necesidades.
Ademis, la determinacion de las "necesidades" de los pacientes con enfermedades raras y
de sus familias requiere asumir que el concepto de necesidad puede variar en funcién de la
perspectiva que empleemos para definirlo, pudiendo ser diferente desde el punto de vista de
los profesionales sanitarios o de los pacientes y sus familias.

Como ambos enfoques contribuyen a clarificar una realidad compleja, la tnica forma de
abordar su estudio es mediante el empleo de "técnicas cualitativas". Aunque tradicional-
mente distingamos entre métodos cualitativos y cuantitativos, estas dos metodologias se
deben considerar complementarias, que no contrapuestas (41; 42).

La potencia de la investigacion cualitativa reside fundamentalmente en la "validez" en estu-
dios sobre los conocimientos y actitudes de la poblacién. Con frecuencia se pueden emplear
para determinar el significado real de un determinado fendémeno, antes de que podamos
proceder a medirlo empleando técnicas cuantitativas (43). Es importante destacar que la
investigacion cualitativa debe desarrollarse de acuerdo con una metodologia establecida para
garantizar la validez de los resultados (44; 45) y estas técnicas estan siendo cada vez mas usa-
das en el ambito de las ciencias de la salud (46-54).
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Objetivos

El objetivo general de este estudio se centra en determinar cuales son las necesidades socio-
sanitarias de los nifios con enfermedades raras y de sus familias en Cantabria para elaborar
recomendaciones sobre las medidas mas adecuadas para contribuir a satisfacerlas. En con-
secuencia, los objetivos especificos se han definido asi:

1) Progresar en la conceptualizacién de la enfermedad rara, mas alla de un criterio mera-
mente basado en la prevalencia.

2) Identificar problemas para el diagnéstico y tratamiento de las enfermedades raras en
el ambito pediatrico.

3) Determinar las principales necesidades segun la valoracion de estos enfermos o sus
familias tanto en el Ambito sanitario como en el social.

4) Detectar oportunidades de mejora en la asistencia que se dispensa.
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Material y Métodos

AMBITO DEL ESTUDIO

El presente estudio se ha llevado a cabo en el Area Sanitaria I de Cantabria. En ella se con-
centra mas de la mitad de la poblacién de la Comunidad Auténoma y tiene representacion
de todo tipo de recursos asistenciales existentes, tanto sanitarios como sociosanitarios.

DESCRIPCION DE CANTABRIA

Cantabria es una Comunidad Auténoma uniprovincial, situada en el centro de la cornisa
cantabrica entre la cordillera del mismo nombre y el mar Cantabrico. Tiene una extension
de unos 5.289 km2, lo que corresponde aproximadamente al 1,05 % del territorio espafiol.
La poblacion referida a enero de 2.002 era de 542.275 habitantes y se concentra funda-
mentalmente en la franja costera y en los grandes nucleos urbanos, puesto que alrededor del
70% de esa poblacion habita en el 10% de la superficie de la Comunidad. Los dos nucleos
urbanos mas importantes son las ciudades de Santander y Torrelavega, que suman casi la
mitad del total de la poblacién de la Comunidad Auténoma.

ORGANIZACION SANITARIA DE CANTABRIA

Desde el punto de vista de la organizacién asistencial, Cantabria se encuentra dividida en
cuatro Areas Sanitarias (Figura 1): Santander (Area I), Laredo (Area IT), Reinosa (Area IT1)
y Torrelavega (Area TV). Cada una de esas 4reas consta de un hospital de referencia, aunque
el Area I1T se considera como area sanitaria especial porque, pese a que la poblacion es redu-
cida para lo habitual en un 4rea de salud, se consider6 necesaria su existencia por razones
geograficas y politicas.

A su vez las cuatro areas se subdividen en 42 Zonas Basicas de Salud. Mas de la mitad de la
poblacién de Cantabria se concentra en el Area I, donde también se encuentran la mayoria
de los recursos sanitarios (Tabla 1).

¢ Fuente: LN.E.: 1-1-2002.
7 El Mapa Sanitatio de Cantabria fue aprobado mediante el Decreto 1/1989, de 18 de enero, y modificado parcialmente por los Decretos 3/1990 de 21 de
febrero, 49/1994 de 18 de octubre, 117/1995 de 29 de diciembre y 66/2001 de 17 de agosto.
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MAR CANTABRICO

VIZCAYA- .

Figura 1. Areas Sanitarias de Cantabria

Tabla I. Poblacién de Cantabria por Areas Sanitarias

AREA SANITARIA  DENOMINACION HABITANTES
| Santander 296.384
I Laredo 83.663
1] Reinosa 21.079
v Torrelavega 141.149

En ella se encuentra el Hospital Universitario "Marqués de Valdecilla", ubicado en
Santander, que actia como hospital de cuarto nivel y tiene por misién atender las necesida-
des sanitarias tanto de su poblacién de referencia (Area Sanitaria T) como de la poblacién de
toda la Comunidad Auténoma en numerosas especialidades, como es el caso de la Pediatria.
Desde el establecimiento de las especialidades pediatricas, el medio hospitalario es el marco
en el que se efectia el diagndstico y tratamiento de los pacientes con enfermedades raras.
De los cuatro hospitales de Cantabria (Santander, Torrelavega, Reinosa y Laredo), sélo exis-
te servicio de Pediatria en dos de ellos. De estos, unicamente el Hospital Universitario
"Marqués de Valdecilla", en Santander, ha desarrollado en su cartera de servicios las espe-
cialidades pediatricas y constituye la referencia buscada por los profesionales, tanto a nivel
ambulatorio como de los hospitales comarcales, para la confirmacion de la sospecha diag-
noéstica inicial o para la realizaciéon de exploraciones complementarias que quedan fuera del
alcance del pediatra extrahospitalario. Mencién aparte merecen las dos enfermedades fren-
te a las cuales existe programa de cribado neonatal en nuestra region, el hipotiroidismo congé-
nito y la fenilcetonuria, pues son remitidas directamente desde el Centro Metabdlico que efec-
tua dicho programa. Habitualmente el proceso diagnéstico se efectia dentro del medio hos-
pitalario, aunque para ello no es necesario que el paciente permanezca hospitalizado.
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Los momentos iniciales del tratamiento, en el caso de que se pueda realizar uno especifico,
son asimismo controlados por el especialista, hasta llegar a un control de sintomas, efectos
secundarios, etc. Posteriormente, y dentro del Plan de Atencién Integral al Enfermo, la vigi-
lancia es compartida por el Hospital y el Centro de Salud. El control diario del paciente, las
variaciones alimentarias en funcién de la edad, el diagndstico y tratamiento de enfermedades
intercurrentes leves, la evaluacion del crecimiento y desarrollo, y en fin el manejo del dia a dia
de la atencién pediatrica es efectuada en los pacientes con enfermedades raras, como en el
resto de nifios de la Comunidad, por cada pediatra de Atencién Primaria en su Centro de
Salud. Las excepciones a esta norma no escrita las constituyen las enfermedades raras de difi-
cil manejo y aquellas ocasiones en las que las familias recurren de manera continua al espe-
cialista hospitalario, quien actia en estos casos como un auténtico "Pediatra de cabecera”.

SELECCION DE PARTICIPANTES

La eleccion de participantes para un estudio como este, basado en técnicas cualitativas, no
puede basarse en una seleccion aleatoria que es habitual en las técnicas cuantitativas, sino
que se realiza un muestreo teodrico (55) que pretende incluir la mayorfa de los posibles fac-
tores que pueden afectar a la variabilidad de la conducta. Los participantes son pediatras de
Atencién Primaria del Area Sanitaria I de Cantabria y familias de pacientes con enfermeda-
des raras de esa misma area. Con este abordaje pretendemos identificar qué dificultades
encuentran los pediatras para el manejo terapéutico de estas personas y cudles son los aspec-
tos mas problematicos para esos pacientes y sus familias.

Se identificaron 18 familias con nifios afectados con enfermedades raras de diferentes carac-
terfsticas (trisomia 9, enfermedad de Lafora, Cornelia de Lange, sindrome de Rett, trastor-
no espectro autista, sindrome de Wolf, retinoblastoma, fenilcetonuria, sindrome de Lennox,
trisomfa 22, dermatomiositis y sindrome del maullido de gato) y que estaban en contacto
con los pediatras de Atencién Primaria del Area Sanitaria 1. Se contacté con ellas teleféni-
camente, explicandoseles el objeto del estudio y solicitando su participacion voluntaria.

Asimismo, por escrito desde la Gerencia de Atencion Primaria y postetiormente mediante con-
tacto telefénico con cada uno de ellos, se oferto la participacion en el estudio a los 33 pedia-
tras de Atenciéon Primaria del Area Sanitaria I de Cantabria.

En ambos casos se informé sobre los objetivos del estudio, sobre la voluntariedad de tomar

parte en él y se garantiz6 la confidencialidad respecto a las opiniones que pudieran verter

durante el transcurso del mismo.

TECNICAS CUALITATIVAS
Para el estudio de los cuidadores se ha utilizado la técnica de los "focus groups" (56; 57). Se

trata de una modalidad de grupos que busca la comunicacioén entre los participantes para
generar informacion. Esto quiere decir que se pretende que los participantes dialoguen entre
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s{ y comenten sus experiencias y puntos de vista. Se trata de una técnica de indudable inte-
rés para explorar la visiéon que tienen determinadas personas sobre el concepto de enfer-
medad y las conductas que se adoptan en esa circunstancia o para el desarrollo de instru-
mentos de evaluacion (58-61).

En el caso de los profesionales, se trata de un grupo que tiene fuertes vinculos laborales, por
lo que estas relaciones que incluyen jerarquias entre los miembros del colectivo pueden
interferir en el libre intercambio de opiniones sobre el tema objeto de discusion (57). Por
este motivo se prefiri6 realizar con ellos entrevistas individuales semiestructuradas. En estas
entrevistas se plantean preguntas de tipo abierto que permiten iniciar el abordaje de un tema
y a partir de las cuales el entrevistado puede explicitar su opiniéon en detalle.

Durante las entrevistas se exploré la conceptualizacion de la "enfermedad rara", los proble-
mas para el diagnostico y tratamiento percibidos por los pediatras, la determinacioén de las
necesidades de los enfermos y las familias, la detecciéon de oportunidades de mejora en el
tratamiento de las personas con enfermedades raras, la coordinacion entre los profesionales
participantes en el tratamiento y los comentarios espontaneos de los participantes.

ESTRATEGIA DE ANALISIS

Un aspecto fundamental para la realizacion de técnicas cualitativas es la necesidad de imple-
mentar estrategias que garanticen la "calidad" de los resultados. Durante el transcurso del
analisis los hallazgos principales deben corroborarse empleando varias fuentes de informa-
ci6én. Este proceso se conoce como "triangulacion", aunque este nombre no implique que
deban usarse tres o mas fuentes diferentes de datos. Por este motivo se configuré un equipo
interdisciplinar de investigadores formado por cinco personas con experiencia en el manejo
de enfermedades raras en el ambito pediatrico, la gestion sanitaria y el empleo de técnicas
cualitativas. El analisis de los resultados se realiz6 inicialmente de forma independiente por
dos de los investigadores y posteriormente los datos se contrastaron con el resto de los
miembros del equipo investigador y con los datos ya descritos en la literatura médica.
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Resultados

El estudio se llevé a cabo durante los meses comprendidos entre junio y noviembre del afio
2003. A continuacion se describen los principales hallazgos obtenidos y se sefialan las prin-
cipales percepciones en relacién con las enfermedades raras.

EN RELACION CON LOS PEDIATRAS DE ATENCION PRIMARIA

De los 33 pediatras de AP del Area Sanitaria I de Cantabria, 29 acabaron participando en este
estudio. De ellos 15 eran mujeres y 14 hombres, siendo la antigliedad media en el puesto de tra-
bajo de 15,13 afios (SD 11,29). Las entrevistas se realizaron siempre en el lugar mas conveniente
para el profesional entrevistado. La persona encargada de llevarlas a cabo fue un pediatra entre-
nado en el desarrollo de entrevistas cualitativas, hecho que permitfa mejorar la comunicacién
con los entrevistados. El tiempo medio de las entrevistas fue de 23,27 minutos (SD 8,68).

CONCEPTO DE ENFERMEDAD RARA

Uno de los primeros aspectos tratados ha sido que significa para ellos una "enfermedad
rara". En sus respuestas queda muy clara su identificaciéon como enfermedad de baja pre-
valencia, pero ademas de este aspecto afladen otros elementos de gran importancia desde su
punto de vista, fundamentalmente las peculiaridades de su manejo asistencial. Estas singu-
laridades las relacionan con la circunstancia de que se trata de enfermedades sobre las que
existe desconocimiento tanto sobre sus manifestaciones como sobre su curso y pronostico,
y dificultades para establecer el diagndstico, lo cual condiciona un frecuente manejo hospi-
talario y genera necesidades especiales para los afectados y sus familias.

"...me bace estudiar..." (Pediatra 1)

"'...poco frecuente, extraio, dificil de ver..." (Pediatra 23)

PROBLEMAS PARA EL TRATAMIENTO EN LAS ENFERMEDADES RARAS

Al valorar los problemas especificos que tiene el pediatra para el manejo de estos pacientes, se cons-
tata que definen unas dificultades que pueden vincularse con tres grandes areas: los "problemas

estructurales", los "relacionados con el propio pediatra" y los "relacionados con los afectados".

8 Algunos comentarios literales de los participantes aparecen en cursiva y entrecomillados.
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Problemas estructurales

Entre los problemas estructurales se incluyen la escasez de recursos, tanto en relacion con su
cantidad (personal, farmacos, etc.) como con su calidad (preparacién del personal para
manejar nifios con estas enfermedades).

"...s0bre todo, a la hora del diagndstico del paciente, falta de recursos..."" (Pediatra 11)

".. . desde una sonda de gastrostomia para la alimentacion domiciliaria hasta un aspirador portitil
de secreciones para la consulta, pasando por una ambulancia medicalizada para efectuar los trasla-
dos..." (Pediatra 5)

La mayoria de ellos considera como muy importante la coordinacion asistencial, ya que en el tra-
tamiento de estos niflos participan pediatras del ambito hospitalario, existiendo desde el
punto de vista de los participantes en el estudio importantes problemas de comunicacion
entre ambos colectivos.

"', .parece que trabajamos en mundos diferentes y gue los pacientes no son los mismos..." (Pediatra

14)
"...la falta de coordinacion entre primaria y el hospital..." (Pediatra 16)

"...la accesibilidad tan escasa que tenemos hacia el hospital, tanto en diagndsticos de los pacientes
como para comentar dudas y resolver los problemas a los que no legamos..." (Pediatra 4)

Problemas relacionados con el propio pediatra

Los problemas relacionados con el propio pediatra también son considerados relevantes y
los centran en su bajo nivel de conocimiento sobre estas enfermedades lo cual condiciona su
propia inseguridad a la hora de enfrentarse a ellas y tomar decisiones.

".. . la inseguridad en general es la que me domina a la hora de ver a estos nijios..." (Pediatra 15)

"...me generan mucha inseguridad en el manejo diario. Las patologias intercurrentes que trato sin
problemas en otros nifios, me da miedo interferir en estos y bacer las cosas mal..." (Pediatra 4)

Estas circunstancias dificultan "su" manejo de la enfermedad lo cual incide tanto en el pro-
ceso diagnostico como con posterioridad al tratar las enfermedades intercurrentes y valorar
las posibles interacciones y efectos secundarios de los farmacos de uso habitual en nifios.

" 1o son manejables en consulta, hay que derivarlos inmediatamente al hospital..." (Pediatra 17)

Problemas relacionados con los afectados

Finalmente, los problemas relacionados con los afectados se sitian en el ambito de la carga
asistencial adicional que ocasionan estos enfermos por tratarse de un colectivo con mas
necesidades asistenciales y también mas demandante para el pediatra.

"'...me plantean sobremanera la necesidad de visitas domiciliarias, en mucha mayor medida gue el
resto de los pacientes..." (Pediatra 28)
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PROBLEMAS QUE AFRONTAN LAS FAMILIAS

Desde el punto de vista de los pediatras, las principales necesidades de las familias se pue-
den dividir en cinco grandes categorias, en relaciéon con la "repercusion psicologica', la
"informacién", los "problemas de tipo médico", las "necesidades econdmicas" y los

"sociales".

Repercusion psicolggica

LLa mayoria de los pediatras percibe como un problema muy importante para las familias la
repercusion psicologica de la enfermedad rara sobre los padres, motivadas por la situacion
a la que se deben enfrentar y la incertidumbre sobre el prondstico de la enfermedad y el
futuro de su hijo.

"...problemas psicoldgicos familiares, alcobolismo, depresion derivada de la angustia del manejo de
los pacientes..." (Pediatra 5)

"...la enfermedad genera alteraciones psicoldgicas en forma de desestructuracion de la pareja, y vie-

nen a la consulta a buscar apoyo para estos temas..." (Pediatra 10)

".. las alteraciones psicoldgicas que en ellos genera la enfermedad del hijo, que afectan a la unidad
Sfamiliar..." (Pediatra 10)

"'...alteraciones psicoldgicas, sobre todo depresion..." (Pediatra 19)

"', .tienen alteraciones psicoldgicas derivadas de la enfermedad porgue noto cambios de comporta-
miento..." (Pediatra 25)

"'...aparecen crisis de pareja, se vive solo por y para el paciente..." (Pediatra 14)

Informacion

La informacién es un aspecto que resalta como un apartado especial que es solicitado por
la mayoria de las familias.

"', .no tienen un diagndstico claro ni informacion acerca del prondstico ni tratamiento. .." (Pediatra 5)

"...sobre todo la falta de informacion sobre la evoluciin de la enfermedad, sobre el diagndstico con-
creto, prondstico de la misma..." (Pediatra 8)

"', un problema serio es la informacion, tanto la falta de ella que sufren algunas de las familias como
el exceso de otras, porgue desde el uso de Internet..." (Pediatra 9)

".. piden informacion sobre el diagndstico que se les ha dado en el hospital..." (Pediatra 14)

Problemas de tipo médico

En los aspectos médicos, consideran que los principales problemas son la obtencién del
diagndstico, los aspectos relacionados con la puericultura, el tratamiento y la interaccion de
farmacos y las necesidades de rehabilitacion.
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"...en primer lugar el diagndstico..." (Pediatra 2)

"...las derivadas de la ausencia de diagndstico de la enfermedad. Las demandas de los familiares
disminuyen mucho si se alcanza el diagndstico..."" (Pediatra 12)

Problemas econdmicos

Los problemas econémicos son vistos también como uno de los elementos que mas inci-
den en estas familias, en aspectos que abarcan desde los desplazamientos para conseguir el
diagnéstico de la enfermedad al pago de farmacos, tratamientos especiales, materiales pro-
tésicos, etc.

".. las medicaciones debieran ser financiadas por completo por el sistema de salud, como si fueran
pensionistas..." (Pediatra 4)

".. . nadie les paga los desplazamientos, ni el uso de material especial o medicamentos especiales..."

(Pediatra 5)

".. . demandan la gratuidad de las recetas, les lleva un coste elevadisimo el tratamiento de la enfer-

medad..." (Pediatra 20)

Problemas sociales

Los problemas sociales estan relacionados con la ausencia de apoyo a las familias en aspec-
tos como la ayuda de cuidadores a tiempo parcial, el apoyo escolar, falta de asociaciones e
integracion social.

-

...falta de asociaciones de enfermos que ayuden a comprender mejor el diagndstico y el tratamien-

to..." (Pediatra 6)
...0tro problema constitnye la falta de asociaciones de muchas de estas enfermedades. .." (Pediatra 9)
...personas que les aynden a seguir haciendo las cosas normales de la casa..." (Pediatra 15)

" . .la integracién social es el problema mads importante, son enfermedades que nadie conoce..."
24 A

(Pediatra 23)

MEDIDAS PARA MEJORAR EL TRATAMIENTO
Las medidas que a juicio de los pediatras serfan utiles para mejorar el tratamiento de estas

personas se pueden englobar como "relacionadas con el pediatra" y "relacionadas con el
binomio paciente/familia".

Relacionadas con el pediatra

Las relacionadas con el pediatra se centran en la coordinacion de la asistencia, fundamentalmente
en relacién con la mejora de la comunicacion con los pediatras del hospital, la creacion de
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un experto en enfermedades raras en el Servicio de Pediatria y la existencia de registros cen-
tralizados para estas enfermedades.

"...s¢ mejoraria el tratamiento si existiera una informacion bidireccional entre el especialista y el
pediatra de Atencion Primaria..." (Pediatra 1)

"...en primer lugar manejando la comunicacion entre los especialistas hospitalarios y la Atencion
Primaria..." (Pediatra 2)

"...crear un registro de "enfermedades raras" e incorporarlo a nuestros sistemas de informacion..."

(Pediatra 8)

Otros aspectos relacionados con el pediatra serfan dar una mwayor relevancia a la funcion del pedia-
tra de Atencidn Primaria prestigiando su trabajo y prolongado la edad pediatrica de determi-
nados pacientes; y mejorar el conocimiento que tienen sobre la enfermedad, considerando
importante la existencia de guias clinicas sobre enfermedades raras.

Relacionadas con el binomio paciente/ familia

Los problemas relacionados con el paciente/familia se distribuyen en dos areas principales,
el aumento de las medidas de respaldo para la familia y conseguir que las enfermedades raras
tengan una mayor relevancia social. Si la sociedad en general tiene mayor conciencia de la
importancia de las enfermedades raras, se producirfa una mayor inversién en recursos
humanos y materiales destinados a su tratamiento, asi como se produciria un mayor apoyo
para las familias. Para conseguirlo consideran fundamental que se provea apoyo psicolégico
para las familias con hijos afectados por estas patologias de baja prevalencia, medidas de
indole econémica para afrontar los gastos extraordinarios que origina la enfermedad, que
existieran cuidadores que acudieran al domicilio de estas familias para ayudarlos durante
ciertas horas en las tareas cotidianas y la importancia de las asociaciones para apoyarlos y
que no se sientan aislados.

"...bablar con los padres para aliviar sus tensiones y que puedan desahogarse. EI apoyo psicoldgico
es fundamental..." (Pediatra 4)

"...el apoyo psicoldgico a los familiares es muy importante..." (Pediatra 10)

"'...asociaciones de enfermos que se encarguen del apoyo psicoldgico, organicen las ayudas econdmicas
y dispongan de cuidadores para el paciente o la casa..." (Pediatra 11)

"'.. .serla importante que hubiera ayudas para estas familias tanto econdmicas como en forma de per-
sonas de apoyo, cuidadores, psicilogos, ete..." (Pediatra 15)

COORDINADOR EN LAS ENFERMEDADES RARAS
La mayoria de los pediatras consideran que en el caso de estas enfermedades serfa muy
importante que existiera la figura de un coordinador que supervisara la atencién de estos

enfermos. Sin embargo, no hay una clara definicién sobre si esa figura debe provenir del
ambito de la Atencién Primaria o de la Especializada.
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"...Coordinador si, el pediatra porgue es el punto de referencia del paciente y sobre el que deben con-
Sfluir todas las opiniones de especialistas..." (Pediatra 4)

"'...el coordinador debe existir, y ser el pediatra de Atencion Primaria que es quien se ocupa de la
atencion integral del nifio y quien debe ser el referente para el paciente y sus familiares..." (Pediatra

13)

"'...si que creo que debe existir un coordinador, mejor un médico que otra persona, pero deberia ser
del medio hospitalario..." (Pediatra 8)

"...st, en el hospital sin duda. Son los especialistas los que mis saben de estas enfermedades y quie-
nes deben ocuparse de ellas..." (Pediatra 29)

COMENTARIOS ESPONTANEOS

En general los pediatras no hacen mas comentarios adicionales con respecto a lo ya expues-
to durante la entrevista. En los pocos casos en que se introduce algin nuevo aspecto, éste
se refiere a la sobrecarga asistencial que tienen los pediatras de Atencién Primaria con cupos
muy elevados que dificultan poder dedicar la atencién necesaria al tratamiento de los nifios
con enfermedades raras e incluso se cuestiona la oportunidad de hacer estudios como éste

pues "hay otras enfermedades mas importantes”.

EN RELACION CON LAS FAMILIAS CON HIJOS AFECTADOS
POR ENFERMEDADES RARAS

Todas las familias a las que se propuso participar en el estudio aceptaron acudir a las reu-
niones de grupo. Se realizaron 3 “Focus Groups”, participando en cada uno de ellos 6
personas. De los participantes 16 fueron mujeres y 2 hombres, la edad media fue de 38,58
afios (SD 5,48). En todos los casos los participantes aceptaron que la reunién fuera gra-
bada en audio. La duracién de cada reunién no estaba predeterminada, dandose por fina-
lizada cada una de ellas cuando los cuidadores consideraban agotadas las respuestas a la
ultima de las preguntas formuladas. El tiempo aproximado fue de unas 2 horas (118,66
minutos, SD 4,04).

CONCEPTO DE ENFERMEDAD RARA

Al valorar qué es lo que representa para las familias una enfermedad rara queda patente que
en primer lugar rechazan el término enfermedad rara, no creen que se trate de un nombre
apropiado. Tampoco se consideran miembros de un colectivo de afectados, cada una es para
ellos una entidad con nombre propio y es cosa de los médicos hablar de enfermedades raras.

"on
)

"'...n0 me gusta eso de enfermedad rara...", " .. .no existen las enfermedades raras, son los médicos

que no las conocen...", " . .mi hijo no tiene una enfermedad rara, tiene problemas...".

" .excpliqueme usted a mi lo que es una "enfermedad rara", yo si sé decirle lo que tiene mi bijo. . .".
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Puestos a definir el término médico de enfermedad rara, lo asimilan a poco frecuente, puesto
que hay pocas personas afectadas por la enfermedad, y desconocida, ya que se sabe poco sobre
ella. Asimismo el hecho de que la enfermedad afecte a pocas personas, se equipara con que
haya menos recursos para su diagnéstico y tratamiento y se la preste mwenor atencion que a
otras. Por ultimo, equiparan raro con malo, grave o incurable, claramente en relaciéon con lo que

han sido sus vivencias en relacidén con la enfermedad.

"...para mi raro significa error diagndstico, diagndstico tardio, que los miédicos no me hicieron

caso..."

"...raro me hace pensar en que tengo que vivir al dia, intentar dar a mi hijo lo mejor durante el

tiempo que esté conmigo..."

PROBLEMAS QUE AFRONTAN LAS FAMILIAS

Los problemas recogidos pueden estructurarse para su analisis en tres grupos: "relaciona-
dos con los recursos disponibles", "relacionados con los profesionales que atienden a los

pacientes" y "relacionados con ellos mismos en el papel que ejercen de cuidadores de sus
hijos".

Falta de recursos

En cuanto a los recursos disponibles, en la mayoria de los casos se ve como problema mas
importante el escaso apoyo econdmico que tienen las familias. L.a enfermedad tiene un impor-
tante coste econémico para ellas al tener que pagar, por ejemplo, los pafiales para pacientes
que debido a su patologia no controlan esfinteres, la necesidad de mecanismos de transporte
especiales como sillas de ruedas o la financiacion incompleta de los medicamentos, en oca-
siones numerosos y de precio elevado. En muchas ocasiones, ademas, la patologia no puede
ser diagnosticada o tratada en nuestra Comunidad Auténoma, por lo que el paciente y al
menos uno de los cuidadores deben desplazarse al centro de referencia, con estancias de
duracién variable en funcién del momento evolutivo en el que se encuentre el paciente.
Dichos desplazamientos se sufragan a posteriori por parte de la administracion, y las dietas
de manutencién del acompafiante son definidas como "ridiculas" por los cuidadores.

"...la seguridad social sélo me paga una silla especial cada 3 ajios, y al cabo de un aiio mi hija ya no
cabe en la silla..."

".. los dias que estds en Madrid te pagan una miseria de dietas, y si el hospital permite que te que-
des en la habitacion de tu hijo ni tan mal, si no, te cuesta un dineral. Es cierto que te lo pagan a la
vuelta, pero pasan seis meses para que lo hagan ..."

También se considera un problema importante el escaso apgyo escolar recibido para la esco-
larizacién de sus hijos, encontrandose con dificultades ya desde la época preescolar, y no
digamos durante la escolarizacion, en las ocasiones en que no puede hacerse de manera

normalizada.
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"...y0 llamo a la guarderia, y en principio me dicen que si, que me lo aceptan; claro, en cuanto le
ven dicen que no pueden hacerse cargo, que no estan preparadas, que no saben como tratarle. .."

"...en cuanto cumplen tres asios comienzan los problemas, hasta entonces le llevo a Atencion
Temprana, pero claro, eso se termina a los tres afios, y entonces ;qué hago si no hay personal espe-

cializado en el colegio que pueda hacerse cargo de las necesidades especiales que tiene mi nino?..."

Finalmente en este apartado de recursos, indican que hay escasez de recursos humanos, lo cual

determina que les resulte dificil solicitar una segunda opinién médica respecto al diagnosti-
co o para poder elegir especialista, como ocurre en otras enfermedades.

Relacionados con los pediatras

En relaciéon con los profesionales que atienden a los pacientes, las familias atribuyen mas
importancia a la implicacién de los pediatras en el tratamiento de sus hijos que al propio
nivel de conocimiento de esos profesionales, suponiendo para los cuidadores un problema
mucho mayort la falta de implicacion que de conocimiento cientifico. Atribuyen a los pediatras esca-
so interés por el enfermo una vez alcanzado el diagnéstico, insuficiente atencion a los padres
cuando piden informacién y sentirse utilizados para la ensefianza de los médicos en forma-
cién. Sin embargo, las familias discriminan que el nivel de implicacion del pediatra de
Atencién Primaria es mayor que la del especialista hospitalario.

"...en i caso el que se esfuera con la enfermedad de mi hijo es el pediatra de Atencion Primaria,

en el hospital no es ast...".

" Jos médicos no hablan claroe...".

En cuanto al nzvel de conocimiento de los profesionales, las quejas se centran en lo que consi-
deran falta de preparacion para afrontar determinadas enfermedades raras, que obliga a acu-
dir a varios médicos hasta alcanzar un diagnéstico. La consecucion precoz de un diagnosti-

co es la primera preocupacion que asalta a los padres al descubrir que el nifio esta enfermo.

Relacionados con los cuidadores

Por dltimo, en relacién con los cuidadores de los pacientes, la enfermedad afecta negativa-
mente a sus relaciones familiares y sociales, 1o cual se manifiesta en forma de pérdida de amista-
des, problemas de pareja y desatencion de los hermanos del paciente.

"'.. .condiciona mi vida, nadie puede quedarse con él..."

"..omi otro hijo nota mucho que estoy mds pendiente del otro por su enfermedad, y demanda mas

atencion de la normal..."
Por otro lado, la enfermedad afecta negativamente a la salud, tanto fisica como psicoldgica, de los

cuidadores que refieren experimentar estados depresivos, sufrir insomnio, ansiedad, etc., y
estas alteraciones se hacen mas patentes en las madres que en los padres.
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"...cuando la nifia estd peor parece que ti lo agnantas todo, que vas a poder; sin embargo, cuando
ella se recupera un poco es cuando ti te hundes y crees que no vas a salir. Al final te dices: tengo que
levantarme, si no lo hago todo se va a paseo...".

"'.. . desde luego es la madre la que lleva el peso de la enfermedad del nisio, la que le cuida y la que
mids tiempo pasa con él, por no decir que es la que entra al médico a la hora de las revisiones, admi-
nistra los tratamientos, etc..."

Finalmente, en cuanto a los problemas relacionados con los propios cuidadores, refieren
fundamentalmente sentir falta de apoyo para el manejo del paciente en la vida diaria. Son
muchas las dudas que tienen sobre la puericultura, manejo fisico del paciente, actuacion
domiciliaria, alimentacion, etc. y tienen que aprenderlo por si mismos en el dfa a dia.

"...al principio no sabes como ponerle en la silla, ni aspirarle las secreciones, ni alimentarle por la
gastrostomia, lnego vas aprendiendo, pero nadie te ensefia, la practica diaria y el ver al ninio como estd
te dice lo que has hecho bien y lo que no..."

MEDIDAS PARA MEJORAR EL TRATAMIENTO
Las sugerencias para mejorar el tratamiento que formulan los cuidadores de pacientes con

enfermedades raras se refieren al ambito del "apoyo sociosanitario”, del "tratamiento médi-
co" y del "diagnéstico".

Apoyo sociosanitario

El apoyo sociosanitario es lo que demandan de forma mas reiterada, y es una reivindicacion
que se repite de forma constante en todos los grupos, sobre todo expresada como ayuda
econémica para soportar el peso de la enfermedad y todas las circunstancias que a ella se
asocian.

"...la enfermedad de mi hijo hace imposible que yo pueda trabajar fuera de casa. He tenido que aban-
donar mi trabajo para hacerme cargo de él, con lo cual entra un sueldo menos en casa, sin contar el
dinero que nos tenemos que gastar en medicamentos, desplazamientos, efc...".

El apoyo institucional que se recibe como pension de invalidez es referido como "...znsufi-

ciente...", "...irrisoréo..." y comparado con la ayuda familiar que se proporciona a la mujer tra-

bajadora con hijos menores de 3 afios (100 € por hijo frente a los 50 € de pension de inva-
"

lidez) como "...agravio comparative...". El proceso para conseguir la pension de invalidez lo
consideran dificil y tortuoso.

"...deniegan a la minima incorreccion, por no hablar de la burocracia necesaria para cada solicitud..."
(en referencia a la solicitud).

"...para el gobierno todo es un lujo y no estd dispuesto a asumirlo..." (en referencia a la musi-
coterapia, al solicitar una subvencion para un paciente con un trastorno del espectro
autista).
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Los cuidadores valoran muy positivamente la existencia de asociaciones de afectados, pues
éstas les sirven como punto de referencia, reunién y contribuyen a que no se sientan ais-
lados.

"...las asociaciones apoyan, dan dinero para ayudarnos a comprar la silla de rnedas..."

"...tenemos un sitio donde reunirnos y hablar con otros padres de hijos con el mismo problema..."”

Otro ambito de mejora es la escolarizacion de estos nifios, promoviendo la integracion en
colegios de enseflanza normalizada con personal de apoyo especializado en el manejo y la
atencion de los mismos y facilitando la existencia de plazas de guarderia para pacientes con
enfermedades raras.

Diagnéstico de la enfermedad

En cuanto al diagnostico, las mejoras solicitadas se encaminan a conseguir un diagnostico
mas rapido. Sugieren acortar los tiempos de espera tanto para efectuar las pruebas diagnos-
ticas como para recibir los resultados, mejorar el diagndstico precoz, el cribado neonatal y
el consejo genético. Asimismo, se explicita en gran medida que se tenga mas en cuenta la
edad cuando hay que hacer pruebas diagnoésticas.

"...hace mds de un aio que nos sacaron sangre a toda la familia, y aiin no me bhan dado los resul-
tados; dicen que es una prueba que tarda mucho, y yo ya no pregunto...”

"... me piden que despierte a mi hijo a las cuatro de la maiiana para venir al hospital y que se duer-

ma unas horas después para la realizacion de un electro, ;no podria hacerse de otra manera?..."

Tratamiento miédico

Respecto al tratamiento, una de las demandas mas repetidas, sélo superada dentro del
conjunto global de mejoras por la solicitud de ayuda econémica, es el cambio de actitud
de los profesionales en lo que a la relacién médico-paciente-cuidador se refiere. Solicitan
una mayor implicacién del pediatra y mejor trato tanto hacia ellos como hacia los nifios
enfermos.

", o primero que tienen que hacer los médicos es estudiar psicologia, no saben cdmo darnos las noti-
cias ni como tratarnos..."

"... los médicos no admiten réplica a lo que te dicen, no puedes sugerir cambios ni opinar ni nada,
no valoran nuestra opinion como padres..."

"'...n0 hay derecho que yo vaya al especialista y me encuentre en la misma sala de espera con seio-
res mayores que esperan al mismo médico, si no hay un médico solo para ninos, que por lo menos
haya un dia concreto o una sala exclusiva para ellos. .."

Otro aspecto considerado como una mejora fundamental y necesaria es la coordinacion de la

atencion pediatrica en estos pacientes que es considerada como una piedra fundamental por
los cuidadores sobre la que construir el resto de mejoras en la atencion.
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También solicitan un aumento en la cantidad de los recursos tanto humanos como mate-
riales destinados a la atencién de las enfermedades raras (mayor nimero de profesionales
cualificados, disponibilidad mas amplia, aumentar el nimero de centros en los que se trate
eficazmente cada patologfa, inversiones mas importantes en investigacion que redunde en
mejoras tanto diagndsticas como terapéuticas, etc.). Creen asimismo los cuidadores que
todo el control pediatrico habitual en estos nifios debe mejorar, pues la Puericultura en los
pacientes con enfermedades raras es, en ocasiones, distinta de la del resto de nifios, y cons-
tituye una gran desconocida para la mayoria de los médicos, maxime si no son aquellos que
atienden habitualmente al paciente.

"...cada vez que entro a la consulta de mi pediatra ambulatorio y no estd él, me echo a temblar, los

miédicos que le sustituyen ven a mi hijo como a un bicho raro y no saben qué hacer con él...".

COORDINADOR EN LAS ENFERMEDADES RARAS

Este aspecto de la coordinacion surge espontaneamente durante el dialogo en los grupos, y
los participantes coinciden casi unanimemente en la necesidad de mejorar la coordinaciéon a
la hora de atender a estos pacientes. Los cuidadores sienten que los distintos profesionales
que atienden a sus hijos actian cada uno por su cuenta. En ocasiones, se solicitan pruebas
y se efectuan exploraciones, sin que exista entre ellos una comunicacién real sobre la pro-
blematica de los pacientes que tratan. Esta situacion la perciben a diferentes niveles, tanto
en la atencion especializada, entre los distintos especialistas que tratan a un nifio, como entre
éstos y los pediatras de Atencion Primaria.

"...cada médico hace sélo de lo suyo. Si les preguntas otras cosas te dicen que preguntes al especialis-

ta en concreto...”

"...los médicos no se resinen entre si para hablar de los nijios, cada uno trata a su manera, y me pre-
guntan a mi lo que me ha dicho el otro especialista; pero, spor qué no tienen reuniones y lo hablan

entre ellos?...”

"...50) yo la que le tengo que contar a i pediatra de cabecera lo gue me han hecho en el hospital, no
me dan informes, parece que les cuesta hacer un informe con lo que le pasa al nifio, no solo para el
pediatra, también para solicitar una subvencion, entrar en una gnarderia, ete...."

La figura del "Coordinadot" se considera util como persona entendida o experta, que apoye,
ayude y dirija a los padres fundamentalmente en el medio hospitalario, evitando pruebas
innecesarias o repetidas, acelerando el proceso diagnéstico, la elaboracion de informes, las
reuniones entre profesionales que atienden al nifio, asi como ejerciendo un papel de
"Controladot" o "Supervisot", que vigile que en todo momento se esta prestando la mejor
de las atenciones al paciente.

COMENTARIOS ESPONTANEOS

Llegados a este punto aparece la idea de que si realmente son tan pocos casos como para
ser considerados "raros" debiera tenerse una consideracion y sensibilidad especial en cuan-
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to al trato que reciben de la Administracién, es decir que los tramites burocraticos habitua-
les se realicen con agilidad y rapidez, teniendo presente que son diferentes por ser personas
con necesidades especiales y que por tanto debieran recibir un trato especial.

"..gno son "raros"'?; pues que lo sean para esto también, que no sea necesario tanto papeleo para
solicitudes, subvenciones, etc..."

Otro de los comentarios que surge es la queja de que es frecuente que cuando acuden a un
servicio médico, el nifio enfermo se convierte en un foco de atencion para todos los médi-
cos que quieren verlo, explorarlo o hacerle fotografias por tratarse de un caso "raro". Esta
situacion que, hasta cierto punto es comprensible, puede acabar siendo muy enojosa para
los padres y creen que debiera manejarse con mayor delicadeza y siempre pidiendo por anti-
cipado permiso a la familia.
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Discusion

En la actualidad, y siguiendo las premisas de los sistemas de gestion de calidad, los usuarios
y sus familias tienen algo que decir con respecto a la asistencia sanitaria que reciben.
Asimismo, no podemos dejar de lado los puntos de vista de los profesionales de la asisten-
cia sanitaria pues serfa imposible la realizaciéon de esta actividad sin la interacciéon entre
ambos grupos. Podemos considerar a ambos colectivos como "expertos" dentro del ambi-
to sanitario, unos como "proveedores" de salud y otros como "consumidores", por lo que
sus opiniones pueden aportar informacién crucial con respecto al funcionamiento del sis-
tema asistencial. Ademas, es frecuente que la preocupacion de los profesionales se centre
mas en la propia enfermedad, mientras que las personas enfermas valoran mas el padeci-
miento que ésta ocasiona (62). En consecuencia, la valoracion de ambas perspectivas es
siempre enriquecedora y puede servir para organizar un modelo asistencial que facilite la
actuacién de los profesionales y mejore el bienestar de las familias.

EN RELACION AL METODO

Para llegar a entender la perspectiva de las familias con nifios con enfermedades raras y de
los pediatras que los atienden, la realizaciéon de un estudio cualitativo constituye la estrate-
gia mas idonea. Un abordaje de ese tipo permite identificar inicialmente cuales son las ideas
u opiniones que sustenta un determinado colectivo, por lo que en muchas ocasiones los
estudios cualitativos pueden ser el paso previo que permita realizar estudios cuantitativos
con posterioridad.

Una vez asumida la importancia de valorar las preferencias de los pacientes y sus familias
mediante investigacion cualitativa, uno de los problemas con los que nos encontramos es
decidir qué tipo de técnicas vamos a emplear. Con frecuencia las opiniones de los pacientes
reflejan su propia experiencia de la enfermedad y légicamente carecen de una vision mas
global sobre el sistema asistencial. Ante esta situacién nos decantamos por emplear las téc-
nica de los "focus groups", pues el grupo permite la interaccién entre los participantes y
puede contribuir a solventar la dificultad antes referida (63). Sin embargo, aun cuando ésta
puede ser una via de aproximacion adecuada para la valoraciéon de las percepciones de las
familias, la situacion es claramente diferente en el caso de los profesionales. Mientras en los
grupos habitualmente los pacientes expresan abiertamente sus experiencias, sentimientos y
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opiniones con respecto a la atenciéon médica que reciben, los pediatras pueden manifestar
reticencia a exteriorizar opiniones que constituyan una critica a los servicios en los que tra-
bajan o a su propia actuacion personal, llegando incluso a sentirse sometidos a una evalua-
cién de sus conocimientos o de sus acciones. Si ademas dentro de un grupo los miembros
mantienen relaciones jerarquicas es facil que las opiniones de un jefe, director, etc. sean
aceptadas como validas por el resto. Por este motivo, para valorar las opiniones de profe-
sionales, las entrevistas grupales pueden presentar mas inconvenientes que ventajas frente a
las entrevistas individuales semiestructuradas (62).

EN RELACION A LOS RESULTADOS

Si bien el concepto de enfermedad rara se basa en un criterio de prevalencia, para un pedia-
tra de asistencia primaria ese dato constituye un elemento necesario pero no suficiente para
su definiciéon. Al conceptualizarla tienen muy en cuenta los aspectos relacionados con el
manejo terapéutico de estos pacientes, especialmente en cuanto a la dificultad para el diag-
nostico y el tratamiento. Con estas matizaciones, para ellos las enfermedades raras constitu-
yen claramente un grupo con unas caracteristicas definidas. Sin embargo las familias no se
sienten como integrantes de un colectivo de enfermedades, rechazando incluso el término
de enfermedad rara. Cada una de ellas considera su caso como especial y no aceptan con
facilidad dicha denominacion. Para ellas lo importante es la vivencia que han tenido con esa
enfermedad, los problemas para el diagnostico y asimilan el concepto de rareza con el hecho
de ser pocos, no ser escuchados y tener una enfermedad de mal prondstico. Obviamente
ante el concepto de enfermedad rara el profesional realiza una aproximaciéon mas aséptica
basada sobre todo en la objetividad y el pensamiento cientifico. En cambio las familias se
plantean la enfermedad de forma mas emotiva, manifestando su vivencia respecto a la enfer-
medad del nifio y dejando entrever la percepcion de un componente "estigmatizante” con
respecto a la forma en que fueron tratados por el sistema asistencial. Esta opinion se basa
en las dificultades encontradas para conseguir una atencion adecuada y la sensacion de ser
dejados en un "limbo" aparte por ciertos médicos que catalogan estas enfermedades como
incurables. Afortunadamente esto no ocurre en todos los casos, pero el hecho de que un
importante grupo de personas asocie esta vivencia a la enfermedad rara debe llevarnos a
reflexionar sobre la actitud que adoptamos al tratar a estos pacientes.

A la hora de manejar la enfermedad, salen a la luz aspectos que cabia esperar con antelaciéon
como es el problema de la escasa dotacion de recursos. Sin embargo cobran también desta-
cada importancia otros elementos que a primera vista podrian parecer menos relevantes,
sobresaliendo especialmente la coordinacién y la comunicacion entre los "recursos” ya exis-
tentes. Es digno de mencién que en esta valoracién coinciden la mayoria de los pediatras y
de las familias.

De lo anteriormente expuesto se deduce que para mejorar la asistencia a las enfermedades
raras no bastarfa con aumentar el nivel de recursos sino que es necesario desarrollar un
esfuerzo adicional para mejorar la comunicacion y coordinacion entre los profesionales que

trabajan en ellos. Es mas, si nos limitamos a crear recursos olvidandonos de la coordinacion,
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posiblemente este ultimo problema lejos de solucionarse, se agravaria. En consecuencia,
resulta imprescindible y prioritario encontrar una solucién, bien aumentando las posibilida-
des formales de comunicacién entre los equipos asistenciales, o bien responsabilizando a
una persona o entidad de la coordinaciéon del tratamiento de estos pacientes, asumiendo que
ambas medidas no son excluyentes sino complementarias.

Otro elemento que nos parece interesante destacar es la "inseguridad", referida por los pro-
pios pediatras durante las entrevistas, al afrontar el tratamiento de los problemas cotidianos
de estos pacientes. Esta inseguridad se debe fundamentalmente al desconocimiento sobre la
enfermedad debido a la poca experiencia que pueden tener en su manejo y a la inexistencia
de gufas clinicas o protocolos de estas enfermedades que sirvan de referencia al pediatra a
la hora de tomar decisiones. Finalmente otro aspecto sefialado como problematico por los
pediatras, posiblemente en relacién con el anterior, es que los nifios con enfermedades raras
también tienen "enfermedades normales" que requieren tratamiento médico. Que esto apa-
rezca como problematico también se puede considerar como un elemento positivo y mues-
tra un progreso en la normalizacién del tratamiento de estas patologias. En la actualidad, el
objetivo no es sélo conseguir el tratamiento especifico de la enfermedad rara, sino atender
a los demas problemas de salud que tiene el nifio. En consecuencia, los pediatras ya no prio-
rizan el problema de obtener un "medicamento huérfano" para la dolencia principal de igual
manera que lo hacfan en un pasado relativamente reciente. Hoy en dfa se plantean como una
necesidad el manejo de las enfermedades intercurrentes, la utilizaciéon de tratamientos far-
macologicos para ellas y como pueden afectar esos tratamientos al curso de la enfermedad

rara.

Cuando los pediatras tienen que valorar los problemas que deben afrontar las familias men-
cionan como aspectos fundamentales la falta de informacioén, las dificultades durante el pro-
ceso de obtencion del diagnodstico, los problemas econémicos que asumen las familias y la
falta de apoyo social y problemas psicologicos en los cuidadores. Estos datos guardan rela-
cion con los determinados en otros estudios pero un elemento a destacar a raiz de éste es
la casi unanimidad entre los pediatras para senalar el problema de la repercusion psicologi-
ca en la familia como problema muy importante. Si tenemos en cuenta que estos profesio-
nales no se dedican fundamentalmente a los problemas de salud mental y que atn asi mayo-
ritariamente coinciden en sefialar este problema en funcién de su experiencia diaria, sin duda
nos enfrentamos a un hecho que deberia ser objeto de consideracion en la atencion a estas

familias y en los modernos programas de "cuidado del cuidador".

Las familias destacan la consecucion del diagnostico entre los problemas que deben afron-
tar, pero una vez que éste se ha realizado, sus preocupaciones fundamentales no se centran
s6lo en aspectos exclusivamente sanitarios sino también sociales. Para ellos la falta de apoyo
econémico constituye la principal dificultad en su vida diaria. El coste econémico de la
enfermedad suele ser muy elevado (compra de productos necesarios para el tratamiento de
su hijo, materiales ortopédicos, desplazamientos, etc.) y a ello se anade la dificultad que tiene
al menos uno de los miembros de la pareja para mantenerse en el mercado laboral, pues el
nifio enfermo demanda una atencién continua. Dentro de los problemas sociales, otro

importante motivo de preocupacion es la incorporacion a la escuela, pues consideran que al
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llegar este momento la mayoria de las instituciones no cuentan con personal adecuadamen-
te formado para atender a los nifios con enfermedades raras. Llama también poderosamen-
te la atencion el hecho de que la informacién que siempre se ha considerado como un pro-
blema relevante en el caso de las enfermedades raras, y asi es descrito por los pediatras, no
aparece mencionado explicitamente por las familias. La razén que justifica esta diferencia en
cuanto a la percepcion del problema es dificil de precisar. Posiblemente la informacion
constituye un problema fundamental en las fases iniciales de la enfermedad, puesto que
incluso los pediatras la refieren en relacién con el diagnéstico. Con el paso del tiempo estas
familias procuran adquirir informacién sobre la enfermedad de sus hijos por diferentes
medios, se integran en asociaciones de afectados que también les informan sobre el estado
actual del conocimiento médico sobre esa enfermedad e, incluso, pueden acabar convir-
tiéndose en "expertos informales" sobre el tema. Posiblemente todos estos factores contri-
buyen a atenuar la necesidad de informacién en fases mas avanzadas de la enfermedad y en
ese momento las familias perciben que hay otras necesidades mas prioritarias para el cuida-
do de su hijo.

En cuanto a los problemas relacionados con aspectos sanitarios destacan dos como funda-
mentales. El primer motivo de queja es el trato recibido de los profesionales, especifica-
mente en cuanto al nivel de implicacién de los mismos. Este fenémeno es apreciado con
mayor frecuencia por los cuidadores una vez que se ha alcanzado el diagnostico de la enfer-
medad y se instaura el tratamiento. Sin embargo, las familias diferencian claramente entre
dos grupos de profesionales en relacién con este problema, los del ambito hospitalario y los
de Atencion Primaria. Posiblemente el pediatra de Atencién Primaria puede establecer una
relaciéon mas cercana con la familia para el manejo de los problemas cotidianos. En cambio,
en el hospital suele hacerse un abordaje mas "cientifico" de la enfermedad, con lo que es
facil que se pierda el lado humano de la relacion médico-paciente que echan de menos las
familias. El otro problema sanitario que sefialan, y en que coinciden totalmente con la vision
de los profesionales, es el de la coordinacion en la asistencia al tener que acudir a consultas
de diferentes especialistas. El hecho de que los dos colectivos identifiquen con precision este
aspecto contribuye a resaltar la importancia de poner en marcha medidas para afrontarlo tal

como seflalabamos anteriormente.

Finalmente, un aspecto de gran interés es que las familias no sefialan como especialmente
importante la repercusion psicolégica que acarrea su papel de cuidadores informales. Este
hecho contrasta claramente con la importancia que, en cambio, otorgan los pediatras a la
afectacion psicolégica que experimentan las familias. Consideramos que este fenémeno
puede deberse a que para las familias suele ser mas dificil verbalizar los problemas de salud
mental (ansiedad, depresion, etc.) que las quejas de tipo somatico. Ademas, posiblemente
dichas familias subordinen las necesidades y problemas que les afectan directamente a ellos
frente a las necesidades que tiene su hijo a consecuencia de la enfermedad rara.

Al senalar aspectos para la mejora del tratamiento, los pediatras indican fundamentalmente
medidas relacionadas con el ambito sanitario, sobre todo, la coordinacién de la asistencia.
Ademas, también proponen medidas para aumentar su nivel de conocimiento y manejo de
las enfermedades raras, mediante formacion especifica en ellas y redactando protocolos de
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actuacion. Asimismo, dan importancia a que se desarrollen programas especificos de apoyo
psicolégico para los cuidadores. Desde un punto de vista social, destacan la importancia de
aumentar el apoyo econémico que reciben las familias y potenciar el papel de las asociacio-
nes de afectados, e incluso su nimero, pues estan contribuyendo de forma destacada a lle-
nar lagunas que la asistencia tradicional no cubre y a reivindicar los derechos de estos enfer-
mos y sus familias. Este abordaje es coherente con los problemas que habian identificado
previamente como fundamentales para los cuidadores.

Las familias demandan de forma clara un mayor apoyo econémico para afrontar las vicisi-
tudes de la vida diaria siendo esta una de sus reivindicaciones fundamentales. Destacan, a la
hora de defender esta postura, el importante papel que pueden desempefiar las asociaciones
de afectados. En cuanto a los aspectos sanitarios, para ellas el tema fundamental de mejora
es conseguir que se acelere el proceso para el diagndstico durante las fases iniciales de la
enfermedad. En fases posteriores, piden una mayor implicaciéon de los profesionales en el
tratamiento del nifio y que la atencién que reciben se coordine adecuadamente. Aqui se
observa con claridad cémo la perspectiva de ambos colectivos es diferente. Para el pediatra
los problemas principales son los sanitarios, mientras que para las familias las mayores posi-
bilidades de mejora se centran en aspectos sociales. Posiblemente esto se debe a que todos
ellos reciben de forma automatica una atencion sanitaria que cubre muchas de sus necesi-
dades prioritarias mientras que las medidas de tipo social no se han desarrollado de la misma
forma, especialmente en cuanto a universalidad de la prestacion y grado de cobertura de
necesidades.

El aspecto en que existe el mayor grado de coincidencia entre ambos colectivos es la nece-
sidad de mejorar la coordinacion entre los profesionales que tratan a estos nifios. Para los
pediatras es uno de los problemas sanitarios fundamentales pues constatan las dificultades
existentes para conocer qué estan haciendo los demas médicos que tratan al nifio, qué tra-
tamientos estan prescribiendo o qué exploraciones recomiendan. Las familias destacan que
durante el tratamiento cada médico se ocupa fundamentalmente de los aspectos relaciona-
dos con su especialidad y echan en falta que alguien asuma la funcién de valorar globalmente
la situacién de su hijo o coordine reuniones formales entre los pediatras implicados en el
seguimiento del nifio para consensuar el tratamiento. Si bien es cierto que tanto unos como
otros consideran que una mayor coordinacion serfa beneficiosa, los pediatras proponen
quién deberfa ejercer ese papel, mientras que para las familias lo fundamental es que esa

coordinacion o coordinador actue.

Globalmente el estudio ha resultado muy enriquecedor, tanto por la relaciéon que se ha esta-
blecido con los profesionales y las familias como por los hallazgos que pone de manifiesto.
Por un lado hay una serie de problemas que a raiz de la revision de la literatura sobre el tema
y la experiencia personal de los investigadores era previsible que aparecieran. Ademas salen
a la luz aspectos novedosos que no estaban anteriormente descritos, lo que contribuye a
reforzar nuestra nocion de que las necesidades de los pacientes y las familias constituyen un
concepto dinamico que varia en funcién del tiempo y las circunstancias. Este hecho justifi-
ca la importancia de la realizacién periddica de este tipo de estudios para valorar el impac-
to real sobre los afectados de las medidas que ponemos en practica para su asistencia.
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Asimismo, el empleo mas frecuente de técnicas cualitativas en éste y otros estudios contri-
buye a que el personal sanitario se familiarice con ellas y se incorporen a la panoplia de
herramientas de que disponemos a la hora de plantear un proyecto de investigaciéon en el
mundo de la medicina, conociendo cuando es adecuado su uso y cuales son sus limitacio-
nes. Al mismo tiempo, este estudio abre nuevas lineas de trabajo para el futuro, como puede
ser valorar la percepcion que tienen sobre las necesidades los pediatras que desarrollan su
trabajo en el ambito hospitalario pues si habitualmente consideramos que profesionales y
afectados pueden tener planteamientos diferentes frente a una misma situacion, cada vez
parece mas claro que los profesionales no constituyen un colectivo homogéneo sino que en
funcion de su ambito de trabajo, también pueden tener perspectivas diferentes en cuanto a
las necesidades de los pacientes.
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Conclusiones

Es de destacar la buena aceptacién que ha tenido este estudio sobre necesidades en las

enfermedades raras tanto entre los pediatras como en las familias. Entre los resultados obte-

nidos hay aspectos inicialmente esperables dentro del ambito de las enfermedades raras, y

otros que resultan novedosos. Nuestras conclusiones son las siguientes:

El concepto de "enfermedad rara" adquiere significados que van mas alla de su defi-
nicién administrativa. Los pediatras incluyen en él aspectos relacionados con la difi-
cultad de su manejo terapéutico y las familias rechazan esta denominacién y muestran
reticencia a que su hijo sea englobado dentro de un grupo de enfermedades "raras".

En la asistencia de enfermedades raras suele haber problemas de falta de recursos,
hecho en el que coinciden tanto los profesionales como las familias en este estudio.

En las enfermedades raras se ha descrito clasicamente el problema del retraso diag-
noéstico, y en nuestro estudio también queda de manifiesto la importancia de este pro-
blema.

Al valorar las necesidades de los afectados, los pediatras y las familias tienen diferen-
tes percepciones de la situacion, confirmandose la importancia de conocer la opinién
de ambos colectivos.

Las necesidades se modifican durante el curso de la enfermedad, con independencia
de la patologia especifica de que se trate. Esta evolucion esta influenciada por la situa-
cioén sociosanitaria existente en el entorno del enfermo.

Los pediatras destacan la importancia de la informacién en relaciéon con el diagnésti-
co, y para las familias incluidas en este estudio su importancia fue mayor durante las
fases iniciales de la enfermedad.

Mientras para los pediatras las principales necesidades son de tipo sanitario, para las
familias las quejas mas importantes se centran en el campo de lo social, y especifica-
mente de las ayudas econémicas y escolares.

Uno de los aspectos sanitarios que reivindican las familias es una mayor implicacion

de los pediatras en el cuidado de sus hijos, diferenciando en este aspecto entre la acti-
tud de los pediatras de Atencién Primaria y los de ambito hospitalario.
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¢ La repercusion psicoldgica que supone para los cuidadores el tener que hacerse cargo

de un nifio con una enfermedad rara es muy importante para los pediatras y exigirfa
la adopcién de medidas especificas. Sin embargo, las familias no muestran la misma
preocupacion por este problema, quiza porque subordinan sus problemas a las nece-
sidades del nifio.

En este estudio no aparece como problema prioritario, ni para los pediatras ni para
las familias, la necesidad de medicamentos huérfanos, que ha sido una reivindicacién
tradicional en el ambito de las enfermedades raras.

Al tratarse de enfermedades que durante su tratamiento precisan de una atencién
interdisciplinar es frecuente que aparezcan problemas de coordinacién asistencial. En
nuestro estudio esta circunstancia es percibida por los profesionales y las familias.
Debemos destacar la importancia que ambos colectivos dan a este problema, por lo
que merece una atencion prioritaria.
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