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RESUMEN

Las Enfermedades Raras (ER) plantean un gran
desafio para nuestra sociedad en diferentes ambitos:
sanitario, social y educativo. Esto hace que se precisen
intervenciones multidisciplinares que aborden el
impacto negativo que producen estas enfermedades
sobre las personas afectadas y sus familias.

Para minimizar la repercusion de estos problemas
existen una serie de recursos de apoyo en los diferen-
tes ambitos citados (social, educativo y sanitario) fun-
damentales para proporcionar bienestar, favorecer la
integracion social y mejorar la calidad de vida de las
personas afectadas y sus familias. Desde el ambito edu-
cativo se presenta un andlisis de las modalidades de
escolarizacion, tipos de adaptaciones curriculares asi
como de las Aulas Hospitalarias; desde el ambito social
se aborda la importancia del movimiento asociativo,
los tipos de apoyo que presta, la Ley de Promocion de
la Autonomia Personal y el mapa de servicios y por alti-
mo, desde el ambito sanitario, el consejo genético.

Para finalizar, se exponen algunos de los retos y
expectativas en cada uno de estos ambitos, teniendo en
cuenta que un enfoque global de intervencion puede
ser una soluciéon 6ptima ante este desafio.

Palabras clave. Enfermedad rara, Recursos de
apoyo social, Modalidades de escolarizacion, Grupo de
apoyo, Grupo de ayuda mutua, Movimiento asociativo.

An. Sist. Sanit. Navar. 2008; 31 (Supl. 2): 153-163.

ABSTRACT

Rare diseases (RD) pose a great challenge to our
society in different fields: health, social and education-
al. This means that multidisciplinary interventions are
required that deal with the negative impact of these dis-
eases on the people affected and their families.

In order to minimise the repercussion of these
problems there are a series of support resources in the
different fields referred to (social, educational and
health) that provide welfare, favour social integration
and improve the quality of life of the people affected
and their families. With respect to the educational field
we present an analysis of the forms of schooling and
types of curricular adaptation as well as Hospital Class-
rooms. With respect to the social field we consider the
importance of the associative movement, the types of
support it provides, the Law of Promotion of Personal
Autonomy and the map of services. Finally, with
respect to the health field, we discuss genetic coun-
selling.

As a conclusion, we set out some of the challenges
and expectations in each of these fields, bearing in
mind that a global approach to intervention can be an
optimum solution facing this challenge.

Key words. Rare disease. Social support resour-
ces. Forms of schooling. Support group. Mutual sup-
port group. Associative movement.
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INTRODUCCION

Las enfermedades raras estan caracte-
rizadas por el gran nimero y amplia diver-
sidad de desérdenes y sintomas, que vari-
an no s6lo de enfermedad a enfermedad,
sino también dentro de la misma. A pesar
de esta gran diversidad, las enfermedades
raras tienen algunos rasgos comunes de
gran importancia. Las principales caracte-
risticas son las siguientes:

- Las enfermedades raras son graves
o muy graves, crénicas, a menudo
degenerativas y ponen en peligro la
vida.

— El comienzo de la enfermedad tiene
lugar en la nifiez para el 50% de las
enfermedades raras.

— La calidad de vida de los pacientes
de enfermedades raras esta a veces
comprometida por la falta o pérdida
de autonomia: incapacitacién.

— Son muy dolorosas en términos de
carga psicosocial: el sufrimiento de
los pacientes de enfermedades
raras y de sus familias se agrava por
la desesperacién psicolégica, la
falta de esperanza terapéutica, y la
ausencia de ayuda practica para la
vida diaria.

— Son enfermedades incurables, por
lo general sin tratamiento efectivo.
En algunos casos, se pueden tratar
los sintomas para mejorar la calidad
y la esperanza de vida.

— Son dificiles de tratar, las familias
encuentran enormes dificultades
para encontrar el tratamiento ade-
cuado (EURORDIS, 2005).

Podemos decir por tanto que, bajo la
denominacién de Enfermedades Raras
(ER) o de baja prevalencia, se agrupan un
conjunto amplio de enfermedades hetero-
géneas, sobre las que se tiene un conoci-
miento incompleto, que plantean un desa-
fio para nuestra sociedad en diferentes
ambitos, sanitario, social y educativo. Este
gran desafio hace que se precisen inter-
venciones multidisciplinares que aborden
el impacto negativo que producen sobre
las personas afectadas y sus familias.

Claro que no es posible desarrollar una
politica sanitaria especifica para cada
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enfermedad, pero un enfoque global, hasta
ahora fragmentado, puede llevarnos a una
solucion.

Otro aspecto importante es el de la con-
ciencia social, médica y cientifica sobre las
enfermedades raras. La adquisicién y difu-
siobn de conocimientos cientificos es la
base indispensable para identificar las
enfermedades y aiin mas importante, para
la investigacion sobre nuevos procedi-
mientos terapéuticos y de diagnoéstico. Es
necesario valorar y reconocer el trabajo
desarrollado por asociaciones de pacien-
tes o grupos de profesionales que ademas
de ser un punto de encuentro y ayuda para
las personas afectadas y sus familias, rei-
vindican sus derechos y ayudan a la con-
cienciacion social.

RECURSOS DE APOYO SOCIAL,
EDUCATIVO Y SANITARIO
EN LAS ER

Las personas afectadas por una enfer-
medad rara y sus familias sufren entre
otros problemas:

— Desconocimiento del origen de la
enfermedad, desconcierto y deso-
rientacion en el momento del diag-
nostico.

— Rechazo social y pérdida de la auto-
estima.

— Desinformaciéon sobre cuidados,
complicaciones posibles, tratamien-
tos, y ayudas técnicas que puedan
facilitar su vida.

— Aislamiento y falta de contacto con
otras personas afectadas.

— Desinformacién sobre especialistas
o centros médicos.

— Falta de protocolo de la enferme-
dad.

— Falta de ayudas econémicas.

— Falta de cobertura legal para fomen-
tar la investigacion sobre genética,
ensayos clinicos y nuevos trata-
mientos.

— Falta de medicamentos especificos
para tratar la enfermedad.

Para minimizar la repercusion de estos

problemas existen una serie de recursos

de apoyo en diferentes ambitos (social,
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educativo y sanitario) fundamentales para
proporcionar bienestar, favorecer la inte-
gracion social y mejorar la calidad de vida
de las personas afectadas y sus familias
(Valenzuela F, 2002).

Recursos educativos

Modalidades de escolarizacion

El actual sistema educativo tiene por
objetivo la atencién de todos los alumnos
en las condiciones de mayor integracién
posible, pero sin olvidar que para determi-
nados alumnos la atencién educativa de
mayor calidad requiere unas condiciones
especiales que no siempre estan disponi-
bles en los centros ordinarios.

La Ley Orgénica 2/2006 de Educacién
(LOE) recoge en su titulo Il la necesidad de
luchar por la equidad de la educacién,
fomentando la igualdad de oportunidades,
inclusion educativa y no discriminacion. La
seccion primera del capitulo [ de dicha Ley
se dedica al alumnado que presenta nece-
sidades educativas especiales, recoge la
siguiente definicion: Se entiende por alum-
nado que presenta necesidades educativas
especiales, aquel que requiera por un perio-
do de su escolarizacion o a lo largo de toda
ella, determinados apoyos y atenciones edu-
cativas especificas derivadas de discapaci-
dad o trastornos graves de conducta.

Respecto a la escolarizacion del alum-
no que presenta necesidades educativas
especiales, ésta se regira por los principios
de normalizacién e inclusion y asegurara
su no discriminacioén y la igualdad efectiva
en el acceso y la permanencia en el sistema
educativo, pudiendo introducirse media-
das de flexibilizacién de las distintas eta-
pas educativas cuando se considere nece-
sario. La escolarizacion de este alumnado
en unidades o centros de educacién espe-
cial, que podra extenderse hasta los vein-
tiGn afos solo se llevara a cabo cuando sus
necesidades no puedan ser atendidas en el
marco de las medidas de atencién a la
diversidad de los centros ordinarios.

Por lo tanto, para el alumnado con
necesidades educativas especiales existen
dos grandes opciones, cuya eleccién
depende del tipo de centro y modalidad
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educativa en el que sus necesidades edu-
cativas puedan ser satisfechas (Fig 1).

Las ensefianzas correspondientes a la
educacion primaria y a la educacién secun-
daria obligatoria son cursadas por los
alumnos con necesidades educativas espe-
ciales que pueden integrarse en los grupos
ordinarios y siguen el curriculo general
con la prestacion de apoyos y medidas
especificos (Tabla 1).

La ensenanza basica de caracter obliga-
torio para el alumnado con necesidades
educativas especiales mas gravemente
afectado requiere una reordenacion global
del proceso de enseflanza y aprendizaje
del alumno. Estos alumnos precisan de una
atencion especifica e individualizada. La
escolarizacion se realiza en aulas o en cen-
tros especificos, y las ensenanzas se orga-
nizan en ambitos de conocimiento y desa-
rrollo, desde los 6 a los 16-18 anos, en 10
cursos, prorrogables en dos.

Al terminar este periodo, segin las
posibilidades del alumnado, puede conti-
nuar en un programa de Formacioén para la
Transicién a la Vida Adulta y Laboral o en
un programa de Garantia Social especifico.
Los de la primera opcién, estan mas enfo-
cados a la adquisiciéon de habitos de auto-
nomia personal y socializaciéon. Los de la
segunda, son programas pensados para la
iniciacién profesional o para la inserciéon
laboral.

Las Aulas Hospitalarias

Reciben el nombre de Aulas Hospitala-
rias las unidades escolares surgidas dentro
del hospital, cuyo objetivo principal es la
atencion escolar de los nifios hospitaliza-
dos, atendiendo con ello a uno de los prin-
cipales derechos recogidos en la Ley
13/1982 sobre la integracion social de los
minusvalidos, en cuyo articulo 29 se reco-
ge que en todos los hospitales en los que
se cuente con servicios pediatricos se dis-
pondréd de una seccién pedagédgica para
prevenir y evitar la marginacion del proce-
so educativo de los alumnos en edad esco-
lar internados en dichos hospitales. Esta
Ley fue mas tarde ampliada a través de
varios Reales Decretos en los que se han
ido definiendo con mayor claridad las fun-
ciones a desarrollar en estas aulas, dotan-
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Figura 1. Organizacién de la atencion educativa del alumnado con necesidades educativas.

dolas de un mayor contenido. En estas
aulas son atendidos nifios que durante un
periodo de tiempo, mas o menos largo,
padecen diversos trastornos fisicos, enfer-
medades, roturas, operaciones, etc., por lo
que deben ser ingresados en un hospital.
De esta forma, pueden continuar con el
proceso educativo con total normalidad,
dentro de la anormalidad que supone para
el nifio estar fuera de su ambiente familiar,
escolar y social.

La adecuada dotacién de estas aulas
correspondera a la Consejeria de Educa-
cion correspondiente, excepto para los
territorios de Ceuta y Melilla en donde sera
el Ministerio de Educacioén el responsable
del funcionamiento de las mismas.
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Recursos sociales

La razén de agrupar a diversas enfer-
medades bajo una misma denominaciéon de
enfermedad rara responde a la necesidad
de aunar esfuerzos para fomentar la inves-
tigacion y despertar la conciencia social
sobre este grave problema, que supone
para los pacientes un largo peregrinaje
hasta el diagnostico adecuado, y para los
servicios sanitarios y el Estado, una impor-
tantisima inversion de los recursos desti-
nados a tal fin.

Todo ello provoca que las enfermeda-
des raras sean la causa de miiltiples pro-
blemas sociales tanto para el enfermo
como para su entorno por la desestabiliza-
cion emocional que produce la incertidum-
bre y el desconocimiento. Ademas tiene
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importantes repercusiones en el ambito
familiar, con hermanos, relacién de pareja,
consecuencias para la cuidadora principal
(generalmente la madre) y problemas edu-
cativos y laborales.

En torno a las enfermedades raras se
desarrolla un movimiento asociativo que
cumple una labor importantisima ante los
afectados y sus familias, recopilando y
difundiendo informacién sobre la enferme-
dad, prestando apoyo emocional y psicol6-
gico, actuando ante las administraciones
publicas, la sociedad, etc. Este movimiento
asociativo se encuentra con dos grandes
dificultades, la multiplicidad de asociacio-
nes y la dispersion geografica de los aso-
ciados lo que genera una tendencia hacia

el agrupamiento que se materializa en el
afio 1999 con la creacion de la Federacion
Espafiola de Enfermedades Raras (FEDER),
cuyos objetivos son: la presencia de las
asociaciones espaiolas en el ambito inter-
nacional, aunar esfuerzos y disponer de
una vision de conjunto de los problemas
comunes a la gran mayoria de las enferme-
dades raras, los afectados y sus familias.
En diciembre de 2001, el Ministerio de Sani-
dad y Consumo puso en marcha un Progra-
ma de Investigacién para el Estudio de las
Enfermedades Raras en Espaiia, dirigido
por el Centro de Investigacién del Sindro-
me del Aceite Toxico (CISAT), pertenecien-
te al Instituto de Salud Carlos III, que ha
pasado a denominarse Centro de Investiga-

Tipos de adaptaciones curriculares

Adaptaciones curriculares de acce-
so al curriculo:

Son modificaciones o provisiéon de
recursos espaciales, materiales, per-
sonales o de comunicacion que van a
facilitar que algunos alumnos con
necesidades educativas especiales
puedan desarrollar el curriculo ordi-
nario, o en su caso, el curriculo adap-
tado.

Adaptaciones curriculares
individualizadas:

Son todos aquellos ajustes o modifi-
caciones que se efectian en los dife-
rentes elementos de la propuesta
educativa desarrollada para un alum-
no con el fin de responder a sus nece-
sidades  educativas especiales
(n.e.e.) y que no pueden ser compar-
tidos por el resto de sus compaiferos.

De Acceso Fisico: Recursos espaciales, materiales y perso-
nales. Por ejemplo: eliminacién de barreras arquitectonicas,
adecuada iluminacién y sonoridad, mobiliario adaptado, pro-
fesorado de apoyo especializado,...

De Acceso a la Comunicacion: Materiales especificos de
ensefnanza-aprendizaje, ayudas técnicas y tecnoldgicas, siste-
mas de comunicacién complementarios, sistemas alternati-
vos... Por ejemplo: braille, lupas, telescopios, ordenadores,
grabadoras, lenguaje de signo...

No Significativas: Modifican elementos no prescriptivos o
basicos del Curriculo. Son adaptaciones en cuanto a los tiem-
pos, las actividades, la metodologia, las técnicas e instru-
mentos de evaluacién... En un momento determinado, cual-
quier alumno tenga o no necesidades educativas especiales
puede precisarlas. Es la estrategia fundamental para conse-
guir la individualizacion de la enseflanza y por tanto, tienen
un caracter preventivo y compensador.

Significativas o Muy Significativas: Modificaciones que se

realizan desde la programacion, previa evaluaciéon psicope-

dagogica, y que afectan a los elementos prescriptivos del

curriculo oficial por modificar objetivos generales de la

etapa, contenidos basicos y nucleares de las diferentes areas

curriculares y criterios de evaluacion. Estas adaptaciones

pueden consistir en:

— Adecuar los objetivos, contenidos y criterios de evalua-
cion.

— Priorizar determinados objetivos, contenidos y criterios
de evaluacion.

— Cambiar la temporalizacién de los objetivos y criterios de
evaluacion.

— Eliminar objetivos, contenidos y criterios de evaluacion
del nivel o ciclo correspondiente

— Introducir contenidos, objetivos y criterios de evaluacion
de niveles o ciclos anteriores.
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cion del Sindrome del Aceite Toéxico y
Enfermedades Raras (CISATER). Al igual
que habian hecho antes otros paises perte-
necientes a la Union Europea, la principal
mision del CISATER es impulsar y coordi-
nar un programa de fomento de investiga-
cion, desde la salud publica, para conocer
el estado de la ER en Espaia. La obtencién
de datos epidemiolégicos, la creaciéon de
registros de enfermedades e identificacion
de centros diagnoésticos y el fomento de la
cooperacion de grupos, a través de redes
de expertos, permitird clarificar conve-
nientemente la asistencia a estos enfermos
y el desarrollo de la investigacién de las
enfermedades raras.

El movimiento asociativo

Una de las caracteristicas de las ER es
la dispersiéon de afectados, el desconoci-
miento de la enfermedad y el aislamiento
que viven.

Recientemente, se ha empezado a reco-
nocer la importancia del ambiente social
en el bienestar de los individuos. En este
marco, un fenémeno que parece tener una
importancia fundamental para el bienestar
de las personas es la forma en la que los
lazos se estructuran como sistemas de
apoyo y los recursos que se intercambian
entre los miembros de esos sistemas. No
podemos obviar que los lazos sociales se
consideran necesarios para que las perso-
nas mantengan un grado razonable de con-
fort afectivo y sobre todo, para afrontar
con efectividad la adversidad.

Las asociaciones constituyen los ambi-
tos idoneos donde las personas con disca-
pacidad pueden encontrar informacién
especializada, normalmente referida a los
variados tipos de discapacidades que pue-
den afectarles. Esta especificidad se tradu-
ce en que las personas y también las fami-
lias tienen un lugar donde acudir para
informarse, recibir asesoramiento, reunir-
se, participar en grupos de ayuda mutua,
debatir acerca de sus necesidades, canali-
zar sus demandas y reivindicarlas ante los
poderes publicos y la sociedad. Algunas de
las asociaciones también prestan servicios
tales como formacién, fomento de empleo,
apoyo psicologico, ayuda a domicilio e,
incluso, gestion (casi siempre en colabora-
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cion con las Administraciones Piblicas) de
centros de atencion. Practicamente, todas
organizan actividades relacionadas con el
ocio y el tiempo libre, cuyo desarrollo
implica también estimular a las personas
con discapacidad a participar en todos los
bienes socioculturales y recreativos que
existen a disposicion general.

Si bien existen diversas asociaciones,
podemos sefalar que todas nacen con un
objeto comun:

— Agrupar a los afectados, estable-
ciendo criterios de proximidad geo-
grafica y problemética compatible.

— Ayudarles a identificar su probleméa-
tica.

— Darles a conocer sus limitaciones,
pero también sus recursos.

— Favorecer su reintegracion, su auto-
estima y fortalecer su identidad
social como personas y como colec-
tivo.

Por altimo, no podemos obviar que
estas asociaciones estidn haciendo una
labor social, convirtiéndose en referentes
para la persona afectada de una enferme-
dad rara y su familia, configurandose como
apoyo.

Siguiendo la clasificacion de Chacén
(1989), se puede concluir que desde el
ambito asociativo se presta tres tipos de
apoyo principalmente:

1. Apoyo emocional: sentimientos de
ser amado y de pertenencia, intimi-
dad, poder confiar en alguien, dis-
ponibilidad de alguien con quien
hablar. Es el mas importante para
fomentar y mantener la salud y el
bienestar. Al contar los problemas a
otras personas, los individuos se
darian cuenta que sus dificultades
son compartidas, son relativamente
frecuentes en la poblacién.

2. Apoyo tangible o instrumental: se
ha definido como prestar ayuda
directa o servicios. Puede que se
relacione con bienestar porque dis-
minuye las sobrecargas de tarea y
dé tiempo libre para actividades de
recreo.

3. Apoyo informacional: proceso a tra-
vés del cual las personas buscan
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informacién, consejo y/o guia que
les ayuden a resolver sus proble-
mas.

Los grupos de apoyo y ayuda mutua

La persona que sufre una enfermedad
rara pasa por los estados de dispersion,
desconocimiento y aislamiento que se deri-
va de un cambio de identidad social de la
persona afectada, porque antes del diag-
nostico, ésta pertenecia al conjunto de las
personas sanas y ahora pertenece al grupo
de los enfermos, en el que nadie quiere ser
incluido. De ahi que. el reequilibrio y rein-
tegracion tanto afectiva como social de las
personas afectadas y de su entorno, a la
vez que la potenciacién de su autoestima,
identidad social y calidad de vida sea uno
de los pilares fundamentales que rijan el
crecimiento de los Grupos de Apoyo y
Ayuda Mutua en nuestra sociedad (Fig. 2).

Los Grupos de Apoyo

Los grupos de apoyo promueven el sen-
timiento psicolégico de comunidad. Descu-
brir que otros experimentan el mismo pro-
blema y los mismos sentimientos ayuda a
convertir la crisis personal en experiencia
social, proporcionando una ideologia que
da significado a las circunstancias particu-
lares de la vida diaria de las personas que
no se ajustan a la norma ideal. Por otro
lado, el grupo de apoyo proporciona una
oportunidad para la autorrevelaciéon y la
critica mutua, al compartir sus miembros
sus sentimientos y experiencias, se desa-
rrolla un sentimiento de solidaridad gru-
pal, generando modelos de conducta.

AL, EDUCATIVO Y SANITARIO EN LAS ENFERMEDADES RARAS

Una caracteristica en los grupos de
apoyo es que los papeles del donante y
receptor de ayuda son absolutamente
intercambiables. Como todos conviven
con un problema crénico, una enfermedad,
pasaran antes o después por alguna difi-
cultad, ensefiando estrategias efectivas de
afrontamiento con los problemas diarios y
proporcionando una red de relaciones
sociales.

Podemos senalar ademas las ventajas
que presentan los grupos de apoyo sobre
las intervenciones individuales, entre las
que encontramos las siguientes:

— Econoémicas: el uso de grupos per-
mite intervenir con varias personas
a la vez, lo cual implica una notable
economia de tiempo, dinero y
esfuerzo.

— El apoyo es dirigido por un profe-
sional que cumple la funcién de ase-
soramiento.

— Aporta un sentimiento psicolégico
de comunidad.

Grupos de Ayuda Mutua (GAM)

En el area de la salud, se puede definir
un grupo de ayuda mutua como un grupo
de personas que sienten que comparten un
problema de salud y que se unen para
mejorar su situacion.

Los grupos de ayuda mutua facilitan el
apoyo emocional, pues permite a las per-
sonas con problemas, la superacion de
estados como soledad y confusién, a tra-
vés del contacto con otras personas que se
encuentran en su misma situacién y por lo
tanto, se enfrentan a la misma enfermedad,;

Grupo de acogida
Duracion breve
Amortiguar el impacto

de sufrir una ER Grupos de Apoyo social.

Grupos de Ayuda Mutua
Tiempo ilimitado

No conducido por profesionales
Pretenden conseguir un efecto

Grupos de Apoyo

Limitados en el tiempo

Conducidos por profesionales
Pretenden ofrecer recursos y técnicas
Para afrontar situacién problema

Figura 2. Estrategias grupales en apoyo social.
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informacion y asesoramiento sobre c6mo
cuidarse y los servicios de los que se dis-
pone, muchas veces derivado de las pro-
pias experiencias personales de los com-
ponentes del grupo; actividades sociales y
actividades reivindicativas que pretenden
mejorar la asistencia recibida de los servi-
cios sanitarios, psicopedagogicos y asis-
tenciales que persiguen un objetivo
comun: la sensibilizacion de la sociedad en
la que viven.

Por lo tanto, los Grupos de Ayuda
Mutua o auto-ayuda son formas de ayuda
que se dan en la comunidad entre personas
que se agrupan informalmente para aliviar
situaciones conflictivas y dolorosas tanto
para el individuo como para su entorno
mas cercano (familia y amigos) provoca-
das por problemas graves de salud.

Ley de Promocién de la Autonomia
Personal y catalogo de servicios

Esta Ley configura el Sistema de Auto-
nomia y Atencion a la Dependencia (SAAD)
inspirandose en tres principios:

1. Caracter universal y puablico de las

prestaciones.

2. Acceso a las prestaciones en condi-
ciones de igualdad.

3. Participacion de todas las adminis-
traciones en el ejercicio de sus com-
petencias.

El SAAD configura una red publica,
diversificada, que integra de forma coordi-
nada, centros y servicios, publicos y priva-
dos. Las personas que se encuentran en
situacion de dependencia pueden solicitar
su valoracién y beneficiarse de una serie
de servicios o bien una prestaciéon econé-
mica vinculada a la contratacion de un ser-
vicio, compensacién econdémica por cuida-
dos en el entorno familiar, o bien presta-
cion de asistencia personaliza. Todo ello
segln el grado y nivel de dependencia.

En el articulo 15 de la Ley 39/2006, de
14 de diciembre, de Promocién de la Auto-
nomia Personal y Atencion a las personas
en situacion de dependencia se especifica
el catdlogo de servicios. Estos son los
siguientes:

a) Los servicios de prevencion de las
situaciones de dependencia y los de
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promocién de la autonomia perso-
nal.

b) Servicio de teleasistencia.
¢) Servicio de ayuda a domicilio

— Atencion de las necesidades del
hogar.

— Cuidados personales.

d) Servicio de Centro de Dia y de
Noche

— Centro de Dia para mayores.

— Centro de Dia para menores de
65 afos.

— Centro de Dia de atencion espe-
cializada.

— Centro de Noche.
e) Servicio de Atencién Residencial

— Residencia de personas mayores
en situacién de dependencia.

— Centro de atencién a personas
en situacion de dependencia, en
razén de los distintos tipos de
discapacidad.

Recursos sanitarios

Afinar el diagnoéstico es uno de los obje-
tivos principales del ambito sanitario. Con
mucha frecuencia, el diagnodstico suele rea-
lizarse después de varios anos de iniciada
la enfermedad y lograr el diagnéstico acer-
tado requiere la mayoria de las veces, afios
de incertidumbre. Esto se traduce en mal-
tiples consultas, alto gasto y consumo de
medicamentos no tiles.

Las entidades de afectados dicen com-
prender que no todos los médicos pueden
conocer estas raras dolencias, de ahi que
pidan unidades de referencia en los hospi-
tales. Que haya alglin equipo especialista
en las distintas dolencias, como en otros
paises. Igualmente, piden que se generalice
la segunda opinién médica para confirmar
el diagnostico.
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El consejo genético

El consejo genético o asesoramiento
genético es un término ampliamente utili-
zado hoy dia en la practica médica, si bien,
la concepcién individual tanto entre profe-
sionales como pacientes del significado
exacto del mismo es extremadamente
diverso. Mientras que para unos se trata
fundamentalmente de llevar a cabo compli-
cados calculos matematicos de estimacion
de riesgo o sofisticados anélisis diagndsti-
cos de las enfermedades hereditarias, para
otros constituye un proceso psicoterapéu-
tico a través del cual se ofrece apoyo per-
sonal y social ante un problema genético
dificil de asumir por el individuo y/o la
familia.

Desde el punto de vista de la genética
clinica, podria definirse como el proceso
educativo cuya finalidad es la de ayudar a
una persona que padece una enfermedad
genética y/o a sus familiares en riesgo, a
entender las caracteristicas y consecuen-
cias de dicha patologia, sus probabilidades
de presentarla o transmitirla y las opcio-
nes de prevenirla o evitarla.

El reciente e importante desarrollo de
las técnicas complementarias de diagnosti-
co, y fundamentalmente de la citogenética
y la biologia molecular, ha propiciado un
nuevo enfoque del estudio de las enferme-
dades hereditarias y un cambio importante
en el propio concepto de patologia huma-
na, facilitando sobremanera el asesora-
miento genético.

El consejo genético es un proceso de
comunicacién que tiene como finalidad la
aportaciéon de informacién objetiva a la
pareja que desea conocer el riesgo de apa-
riciébn (ocurrencia) o de repeticiéon (recu-
rrencia) de una alteracion de etiologia
genética en su descendencia. Esta informa-
cion debe ser clara y objetiva, disipando
los prejuicios y los conceptos erroneos
que existen sobre los trastornos genéticos.
Siempre hay que comprobar que la pareja
ha comprendido perfectamente todas las
explicaciones sobre la enfermedad. Duran-
te la entrevista el genetista debe de elimi-
nar, en primer lugar, los sentimientos de
angustia y culpabilidad que frecuentemen-
te presentan los consultantes. En segundo
lugar, ha de aclarar las dudas que tengan
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sobre la enfermedad y las futuras compli-
caciones que puedan surgir, y aportar la
informacién disponible acerca de los trata-
mientos médicos, quirtrgicos o de rehabi-
litacion que existan y de los que se puedan
beneficiar. Finalmente, al informar sobre el
riesgo de recurrencia de la enfermedad de
la descendencia de la pareja, hay que ofre-
cer si existe, la posibilidad de realizar un
diagnostico prenatal, asi como aportar
informacién sobre métodos de reproduc-
cion asistida o bien métodos de planifica-
cion familiar. Toda esta informacién ha de
darse en un ambiente apropiado, con tiem-
po, con lenguaje directo y comprensible,
evitando los términos técnicos. Ante todo,
la informacién tiene que ser objetiva, sin
prohibir ni aconsejar, y permitiendo que la
pareja toma libre y responsablemente sus
decisiones (Benavides 1992).

RETOS Y EXPECTATIVAS
EN EL AMBITO SOCIAL,
EDUCATIVO Y SANITARIO

Necesidad de aumentar la conciencia
social y una politica pablica apropiada. Es
necesario que exista un conocimiento de
las enfermedades raras. La creacion de jor-
nadas, encuentros y cursos de extension
universitaria facilita la difusién de conoci-
mientos que sensibilicen a la sociedad en
general y ayuden a complementar la for-
macién de los profesionales de diferentes
areas (sanitaria, psicologica y educativa).

La adquisiciéon y difusiéon de conoci-
miento es la base vital para la identifica-
cion de las enfermedades, y lo mas impor-
tante, para la investigacién en nuevos diag-
noésticos y procedimientos terapéuticos.

Para mejorar la atencion global que
necesitan las personas afectadas por una
enfermedad rara y sus familias, la creacion
de Centros/Redes de Referencia cobran
especial relevancia, ya que permiten la
concentraciéon de conocimientos técnicos
en relacion a una tematica concreta, espe-
cificos de enfermedad o especializados por
grupo de enfermedades raras.

En relacién al &mbito educativo, la Ley
Organica 2/2006 de Educacion (LOCE) defi-
ne que los alumnos con necesidades edu-
cativas especiales son aquellos que requie-
ren por un periodo de su escolarizacién o a
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lo largo de toda ella determinados apoyos
y atenciones educativas especificas deriva-
das de discapacidad o trastornos graves
de conducta. Los retos se encuentran en
poner en practica los apoyos que el alum-
no necesite, que la respuesta educativa sea
la adecuada para lo cual, es necesario un
optimo conocimiento de la persona y la
buena coordinacién entre la escuela y la
familia de cara a facilitar el intercambio de
informacién y el trabajo conjunto. En
muchas ocasiones, hay familias que son
reticentes a proporcionar informacion
sobre la enfermedad rara que padece su
hijo por temor a que sea etiquetado; esta
falta de intercambio de informacién provo-
ca en ocasiones, que alumnos cuya enfer-
medad pueda manifestar ademas de pro-
blemas de salud fisica dificultades de
aprendizaje debido a falta de atencioén, difi-
cultades de comprension etc. sean percibi-
dos por el profesor como “vagos” o “len-
tos” sin que se les aporte una respuesta
educativa adecuada a las necesidades rea-
les que presentan.
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ENLACES DE INTERES
1. Eurordis http://www.eurordis.org

La Organizacion Europea para Enferme-
dades Raras (EURORDIS) representa a
mas de 200 organizaciones de enferme-
dades raras en mas de 24 paises dife-
rentes, cubriendo mas de 1.000 enfer-
medades raras. Es, por tanto, la voz de
30 millones de pacientes afectados por
enfermedades raras en toda Europa.

EURORDIS es una alianza no guberna-
mental dirigida por pacientes de orga-
nizaciones de pacientes e individuos
activos en el campo de las enfermeda-
des raras. Dedicada a mejorar la cali-
dad de vida de toda la gente que vive
con enfermedades raras en Europa.
Esta sostenida por sus miembros y por
la Asociaciéon Francesa de Distrofia
Muscular (AMF), la Comisién Europea,
fundaciones corporativas y la industria
de la salud. Se fundé EURORDIS en
1997.

2. Siere Sistema de informacién de enfer-
medades raras en espafol.
http://iier.isciii.es/er/html/er_index.htm
Pretende ser un lugar de encuentro
para profesionales, pacientes, familia-
res, instituciones, industria, medios de
comunicacion y sociedad en general
aportando informacién detallada acer-
ca de las enfermedades raras cataloga-
das por orden alfabético.

3. Federacion espainola de enfermedades
raras (FEDER)
http://www.enfermedades-raras.org/
FEDER es la organizacién espaiiola que
integra a los pacientes con enfermeda-
des de baja prevalencia y representa su
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voz. FEDER, como una de las principa-
les plataformas de pacientes en Espa-
fa, tiene como misioén luchar por los
derechos e intereses de los afectados,
con el fin de mejorar su esperanza y
calidad de vida.

Nord national organization for rare
disorders http://www.rarediseases.org
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La Organizacion Nacional de Enferme-
dades Raras (NORD), una organizacién
americana que engloba a mas de 500
asociaciones en una Gnica federacién
cuya mision es la de ayudar a las per-
sonas con enfermedades raras y a sus
asociaciones en la dinamizaciéon de los
servicios que prestan.
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