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RESUMEN

Las enfermedades raras plantean una serie de retos
a los afectados y sus familias: el diagndstico, afrontar los
sintomas, la informacion sobre la enfermedad, obtencion
de atencion sanitaria adecuada, disponibilidad de farma-
cos, discapacidad e impacto emocional. Los nifios con
enfermedades raras constituyen un grupo poblacional
muy importante desde el punto de vista de los servicios
sanitarios y sociales, y las familias deben proporcionar
cuidados durante largo tiempo a estos nifios enfermos.
La repercusion de las enfermedades raras en los ninos es
de gran alcance, extendiéndose mas alla de ellos mismos,
a todas las personas de su entorno. Son miltiples las
facetas de la vida afectadas, incluyendo las relaciones
familiares y sociales, el bienestar econémico o las activi-
dades cotidianas. La evaluacion de las necesidades en las
enfermedades raras es una fase critica para proporcionar
una atencion sanitaria de alta calidad y conseguir la satis-
faccién del enfermo y su familia. Los hallazgos de dife-
rentes estudios han puesto de manifiesto que las perso-
nas con enfermedades raras tienen necesidades médicas
y sociales. Las necesidades sociales estan adquiriendo
una gran relevancia en los paises desarrollados, en los
que los servicios sanitarios, atin con limitaciones, tienen
mayor disponibilidad que los servicios sociales. Por con-
siguiente, parece necesario que los servicios sanitarios y
sociales para las personas con enfermedades raras
deben mejorarse para abordar las necesidades de los
pacientes y proporcionar mejor apoyo a las familias. En
este sentido, sigue siendo necesario disponer de instru-
mentos validados con buenas propiedades psicométri-
cas para valorar la calidad de la asistencia en funcién de
las necesidades de los pacientes y sus familias.

Palabras clave. Enfermedad rara. Calidad de los
servicios sanitarios. Experiencias de los pacientes y
cuidadores. Medicamentos huérfanos.
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ABSTRACT

All rare diseases present a common set of
challenges to the sufferers and their families: diagnosis,
dealing with symptoms, health information, obtaining
helpful medical care, availability of medications,
disability and emotional impact. Children with rare
disorders are an important population from health care
services, and social services perspectives, and families
are providing long-term care for these chronically ill
children. The impact of rare disorders in children is far-
reaching, extending beyond the child to all those with
whom he/she has contact. Multiple facets of life are
affected including social an family relationships,
economical well-being and activities of daily living. The
assessment of needs for rare disorders treatment is a
critical step in providing high quality care and
achieving patients’ and families’ satisfaction. Findings
from different studies show that people with rare
diseases have medical and social needs. Social needs
are becoming more relevant in developed countries
where health care services, even with limitations, have
greater availability than social services. Furthermore, it
seems that health care and social services for persons
with rare diseases need to be improved to address the
patients’ needs and to provide better support to
families. Validated tools with good psychometric
porperties are still needed to assess quality of care on
the basis of patients and family needs.

Key words. Rare diseases. Health care quality,
Patients and caregivers experiences. Orphandrugs.
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INTRODUCCION

En Estados Unidos a principios de la
década de los ochenta, las personas afec-
tadas por ciertas enfermedades croénicas
de baja prevalencia se agruparon en la
National Organization for Rare Diseases
(NORD) para poder revindicar soluciones
para sus problemas. Estas personas esta-
ban afectadas por diferentes enfermedades
cuyo diagnostico habia sido complicado (o
no tenian diagnoéstico), no contaban con
procedimientos terapéuticos especificos, y
tampoco suscitaban el interés de los gru-
pos de investigadores ni de la industria far-
macéutica. Esto Gltimo era debido funda-
mentalmente tanto a la falta de rentabili-
dad que tiene el desarrollo de nuevos tra-
tamientos para un reducido nimero de
personas como a las dificultades metodo-
légicas para desarrollar esos nuevos far-
macos'. Todas estas circunstancias justifi-
caron que se aplicara el calificativo de
homeless drugs a los afectados, y que estas
enfermedades comenzaran a ser denomi-
nadas como enfermedades raras. En los
altimos afos se ha ido incrementando el
interés cientifico e institucional por estas
patologias ** y se han puesto en marcha
diferentes medidas institucionales para
apoyar a estos enfermos.

Aunque no se conoce el namero exacto
de personas con enfermedades raras en
Espafia, se considera que pueden afectar a
unas 10.000 familias®. Esta afirmaci6n resul-
ta muy interesante, pues pone de manifies-
to que al hablar de enfermedades raras no
s6lo nos referimos a los niflos enfermos,
sino también a sus familias. En general, las
familias acaban siendo la principal fuente
de cuidado para estos nifos y al propor-
cionarles apoyo y atencion, los cuidadores
también acaban siendo afectados por las
dificultades que tienen que afrontar. Es
cierto que las enfermedades raras consti-
tuyen un conjunto muy heterogéneo de
patologias, pero en general colocan a los
pacientes y sus familias ante un amplio
abanico de necesidades: incertidumbre en
cuanto al diagnéstico, disponibilidad de
tratamientos efectivos, administracion de
las medicaciones prescritas, alteraciones
en su conducta social y laboral, impacto
emocional de los sintomas a afrontar, dis-
capacidad y riesgo de muerte anticipada,
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etc. El cuidado informal implica que hace-
mos descansar sobre las familias de los
enfermos una gran carga financiera, fisica y
emocional®.

Puesto que las enfermedades raras
durante la edad pediatrica implican tanto
al paciente como a su familia, la evaluacién
de necesidades constituye un proceso fun-
damental para poder dispensar el trata-
miento mas adecuado para el paciente y
sus cuidadores informales directos. Si no
contemplamos las necesidades del pacien-
te y sus cuidadores, se puede incrementar
el sufrimiento que experimentan y dispen-
sar una atencion menos eficiente’. Ademas
hoy sabemos que las necesidades constitu-
yen un proceso dindmico que se va modifi-
cando a lo largo del curso de la enferme-
dad® en funcién de la evolucion del enfer-
mo, la eficacia del tratamiento, el nivel de
apoyo que hayan recibido los padres, etc.
La determinaciéon de necesidades es
importante pues no se produce automati-
camente cuando los afectados acuden al
sistema asistencial pues puede haber fami-
lias que mantengan un contacto regular
con su pediatra y que a pesar de ello pre-
senten necesidades no satisfechas e inclu-
so no conocidas por su pediatra®”.

El proposito de este trabajo es revisar
los antecedentes de evaluacion de necesi-
dades que existen en las enfermedades
crénicas pediatricas, qué conocimientos
podemos aprovechar de esos estudios
para determinar necesidades en las enfer-
medades raras, los resultados de estudios
especificos de necesidades raras y final-
mente, las implicaciones de futuro que tie-
nen estos hallazgos y las areas de investi-
gacion que siguen estando abiertas en este
campo.

LAS NECESIDADES EN LAS
ENFERMEDADES PEDIATRICAS

En pediatria se ha desarrollado el con-
cepto de “niflos con necesidades especia-
les” para definir a aquellos que presentan
un mayor riesgo debido a una enfermedad
cronica fisica, del desarrollo, conductual o
emocional y que también precisan una
mayor utilizaciéon de los servicios sanita-
rios, sociales, etc. de un tipo o cantidad
por encima de los requeridos por la mayo-
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ria de los nifos". La necesidad de este con-
cepto tiene su fundamento en que la pedia-
tria ha permitido aumentar la esperanza de
vida de muchos nifios que hasta hace poco
tenian pocas probabilidades de sobrevivir,
aunque a costa de que acaben presentando
problemas médicos crénicos. Ademas, la
situacién de estos nifios enfermos es dife-
rente de la de los adultos con enfermeda-
des cronicas puesto que tienen mayor
dependencia de la familia para su vida coti-
diana y, por tanto, las consecuencias de la
enfermedad repercuten en mayor medida
no soélo en el nifio directamente afectado,
sino también en el resto de los miembros
de la familial'**,

En la actualidad existe una abundante
literatura sobre las necesidades en las
enfermedades cronicas infantiles en rela-
cion al concepto de nifio con necesidades
especiales. Muchos de los estudios exis-
tentes se han realizado empleando técni-
cas cualitativas'™'y sus resultados dan una
primera aproximacion a las necesidades de
las familias de nifios con enfermedades
raras. Para el nifio, el impacto sobre el
estado de salud coexiste con la repercu-
sién sobre el ambito educativo y social,
siendo particularmente critico el primer
ano de vida por la posibilidad de afecta-
cion grave del crecimiento y desarrollo.
Problemas de comportamiento y fracaso
escolar son frecuentes tanto en los nifios
como en los adolescentes que sufren enfer-
medades crénicas®.

En estudios dirigidos a valorar cudles
son las principales necesidades de las
familias, la informacion suele aparecer con
frecuencia como una necesidad no satisfe-
cha**. En algunos estudios se refiere que
maés del 90% de las familias desearian tener
una mayor informaciéon respecto a la enfer-
medad que afecta a su hijo, sobre el trata-
miento que se le ha prescrito y sobre la
evolucion clinica que cabe esperar de la
enfermedad®.

Ademas de la informacion, otra necesi-
dad importante es el deseo de que exista
una atencién integral que coordine la pla-
nificacién de la atenciéon continuada tanto
para el enfermo como para la familia y que
ayude a esta tltima a evaluar las necesida-
des del nino enfermo’, habiéndose consi-
derado que la tarea de supervision o coor-
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dinacién de la atencién podria ser una de
las misiones a desempeiar por el pediatra
de Atencion Primaria'®**. Asi pues, la coor-
dinaciéon de cuidados se ha planteado
como una parte muy importante de la aten-
cion de los niflos con necesidades especia-
les®*. Sin embargo, es importante conside-
rar la coordinacién no s6lo como la organi-
zaciéon de la utilizacién de los recursos
asistenciales sino que deberia constituir
un proceso colaborativo de anélisis de los
servicios disponibles que pueden ser nece-
sarios para el cuidado del nifio enfermo,
planificacién, puesta en practica, coordina-
cion propiamente dicha y evaluacion de la
atencioén dispensada.

Las necesidades que origina la enfer-
medad crénica en el niflo se extienden al
ambito de la familia en aspectos que la
afectan directamente a ella'>'. En la familia,
existe el trauma emocional inicial de cono-
cer y aceptar la enfermedad que afecta a su
hijo. Posteriormente, la rutina cotidiana de
manejar la enfermedad, los tratamientos y
los problemas de cada dia también impo-
nen una importante carga a los miembros
de la familia™®®. La investigacién sobre los
problemas emocionales se ha centrado
mas en las madres® pues suelen ser habi-
tualmente las cuidadoras principales. No
resulta sorprendente que otra necesidad
importante para las familias sea la posibili-
dad de contar con apoyo familiar y counse-
lling” por la alta prevalencia de los proble-
mas emocionales. Un reflejo de este clima
es el grado de afectaciéon que experimen-
tan las relaciones de pareja* pues se ha
visto que el numero de divorcios es mas
elevado en las familias que tienen un hijo
con una enfermedad grave que entre la
poblacion general®. Asimismo, los herma-
nos del nifo enfermo se ven afectados
negativamente también por la situacién®*
y deben desarrollar mecanismos para
afrontar esa circunstancia y conseguir
equilibrar sus propias necesidades con las
del enfermo. Globalmente podemos afir-
mar que las dificultades experimentadas
por los padres, y también los hermanos,
acaban repercutiendo también sobre el
nino enfermo. En realidad, la calidad de la
vida familiar (estabilidad, cuidados, apoyo,
etc.) es fundamental para el estado emo-
cional, social e incluso fisico de todos los
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nifios, con independencia de su estado de
salud*. Adicionalmente, el coste de las
enfermedades crénicas repercute también
en la economia de las familias con nifios
afectados ya que ademas de afrontar cier-
tos gastos asistenciales no cubiertos por la
administracion, el nivel de cuidados que
requiere el nifo frecuentemente impide
que ambos progenitores puedan mantener-
se en el mercado laboral. Por tanto, a los
aspectos relacionados con la carga emo-
cional de afrontar la enfermedad infantil,
con frecuencia se suman las cargas finan-
cieras?.

Sin embargo, la posible importancia de
este conjunto de necesidades debe estar
ponderada por las caracteristicas metodo-
légicas de los estudios en que se han obte-
nido. Es importante tener en cuenta a este
respecto, que la mayoria de estos trabajos
se han llevado a cabo en paises anglosajo-
nes en los que las expectativas y roles fami-
liares no son necesariamente equiparables
a los existentes en Espaiia, no siendo posi-
ble realizar una absoluta extrapolacion de
sus resultados. Ademas, la fuente de infor-
macién utilizada también influye en los
resultados que se obtenga. La mayoria de
los estudios se basan en los datos propor-
cionados por la madre o en las respuestas
combinadas de las madres y los padres
como progenitores®!**#»23%  Cuando
ambos progenitores han tenido que identi-
ficar cuales son las principales necesida-
des no satisfechas, las referidas por las
madres y los padres diferian en cierto
grado pues las madres enumeraban mas
necesidades que los padres®®. Habitual-
mente ambos progenitores manifestaban
como necesidades la informacién y el cui-
dado del hijo, pero las madres considera-
ban en mayor medida que los padres la
necesidad de un mejor soporte familiar y
social®. Posiblemente, el hecho de que en
la mayoria de los casos la madre actue
como “cuidador principal” en el seno de la
familia justificaria esas posibles discrepan-
cias y la mayor deteccioén de necesidades
por parte de ellas.

Asimismo, las familias y los profesiona-
les sanitarios pueden tener perspectivas
muy diferentes con respecto a las necesi-
dades y servicios que serian beneficiosos
para un nifio con un problema crénico de
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salud. Existe un buen nivel de acuerdo
entre ambos colectivos al valorar los posi-
bles agentes estresantes experimentados y
las estrategias de afrontamiento emplea-
das por los nifos durante las hospitaliza-
ciones prolongadas®. Sin embargo, las
familias detectaban con mayor frecuencia
la necesidad de informacién sobre el diag-
noéstico, tratamiento, pronédstico, ayudas
econOmicas y relaciones sociales™.

A modo de conclusion, los nifios afecta-
dos por enfermedades graves, experimen-
tan los efectos directos e indirectos de la
enfermedad. El efecto directo se pone de
manifiesto en los signos y sintomas de la
propia enfermedad y suele ser el objeto de
la intervencion terapéutica mas especifica,
llevada a cabo desde el ambito sanitario
por pediatras, logopedas, rehabilitadores,
etc. Sin embargo, las intervenciones cen-
tradas en los efectos indirectos pueden ser
también de gran utilidad, pues permiten
proporcionar apoyo a las familias, y de esa
forma contribuir a la calidad de vida del
nifo enfermo. Al disminuir el impacto de la
enfermedad sobre la familia podemos
reducir su efecto total, esto es la suma del
efecto directo e indirecto, sobre el propio
nino”*. Ademas, de cara a determinar las
necesidades de la enfermedad pediatrica
crbonica contara con la participacion de la
propia familia y de los profesionales encar-
gados de la asistencia formal, para conse-
guir una vision global.

LAS NECESIDADES EN LAS
ENFERMEDADES RARAS
PEDIATRICAS

La descripcion de las necesidades pro-
pias de la enfermedad cronica pediatrica
constituye un buen punto de referencia
para valorar cudl puede ser la situacion de
las familias que tienen que enfrentarse con
el hecho de tener un hijo con una enferme-
dad pediatrica créonica que se encuentre
comprendida dentro del grupo de las enfer-
medades raras. Aunque estas enfermeda-
des pueden presentar muchas necesidades
comunes con el resto de las enfermedades
pediatricas crénicas mas frecuentes, las
dificultades a las que se enfrentan las per-
sonas que las padecen y sus familias tam-
bién tienen caracteristicas diferenciado-
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ras. El grado de discapacidad que experi-
mentan estas personas suele ser importan-
te y las posibilidades de conseguir atencion
especifica a partir de recursos estructura-
dos no suele ser la mas adecuada, lo que
acenttia las cargas sociales que deben
soportar que a su vez repercuten en las per-
sonas de su entorno*. En Espaiia se han rea-
lizado estudios de tipo cualitativo sobre las
necesidades en las enfermedades raras” y
especificamente centrados en las enferme-
dades raras durante la edad pediatrica®”. A
la luz de estas aportaciones son varias las
reflexiones que podemos realizar.

Clasificacion y prevalencia real

En primer lugar es necesario llegar a
determinar qué enfermedades considera-
mos raras y cuantos son los afectados rea-
les en Espafia pues resulta casi paradéjico
las grandes diferencias existentes sobre el
nimero de enfermedades raras en funcién
de la fuente consultada. La utilizacién del
criterio de prevalencia para definir una
enfermedad como rara plantearia varios
problemas, pues no existe estandarizacion
internacional de criterios sobre el punto de
corte a emplear en la tasa de prevalencia y,
ademas, es frecuente que no existan estu-
dios epidemioldgicos de muchas de estas
enfermedades. Una enfermedad puede ser
rara en una determinada nacién y no serlo
en otra puesto que no hay uniformidad de
criterio en relacion a la tasa de prevalencia
maxima para que una entidad pueda consi-
derarse como tal. Asi, en EEUU se acepta
una prevalencia de 7,5/10.000 habitantes,
en Australia 1/10.000, en Japén 4/10.000 y
en la Unién Europea 5/10.000. En Espana se
ha adoptado el criterio establecido en la
Unién Europea, que procede de la defini-
cion propuesta en el “Reglamento de Medi-
camentos Huérfanos”. A pesar de la con-
crecion de esta definicion administrativa
basada en la tasa de prevalencia, en
muchos casos resulta muy dificil poder cla-
sificar una enfermedad concreta como per-
teneciente al grupo de las enfermedades
raras con la informacién disponible en la
literatura cientifica ya que la falta de regis-
tros adecuados impide realizar una valora-
cion cuantitativa del problema con absolu-
ta objetividad.
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Son varios los problemas metodologi-
cos a los que nos enfrentamos para poder
tener adecuada informacién epidemiologi-
ca sobre las enfermedades raras. Los pro-
pios criterios CIE utilizados para la clasifi-
caciéon de enfermedades pueden no ser
adecuados para enfermedades raras con-
cretas por falta de especificidad, obligando
a clasificarlas en la categoria de “otras”.
Ademas, muchas de estas enfermedades
pueden no presentarse en el momento del
nacimiento sino durante el primer o segun-
do afo de vida, por lo que seria necesario
hacer estudios de seguimiento desde el
momento del nacimiento para conocer la
auténtica prevalencia®.

De hecho, cuando se pide a los pedia-
tras de Atenciéon Primaria que identifiquen
entre los pacientes que atienden cuales
padecen una enfermedad rara, toman en
consideraciéon no sélo la prevalencia, sino
también aspectos relacionados con los
problemas en el diagnéstico y tratamien-
to®™. Por tanto, sera necesario estandarizar
criterios y poner en marcha registros de
enfermedades raras que nos permitan
poder llegar a conocer el nimero real de
afectados existentes en nuestro pais*“.

Diagnéstico

Para las familias, uno de los problemas
fundamentales se centra en la consecucion
del diagnéstico. La basqueda del diagnos-
tico es una de las fases que entrafia mayo-
res dificultades para el enfermo y su fami-
lia ya que la incertidumbre produce una
gran desestabilizacién emocional. En algu-
nas enfermedades raras el diagnostico
puede realizarse de forma muy precoz
como ocurre en aquellos casos en que los
sintomas de la enfermedad son muy evi-
dentes o disponemos de técnicas de criba-
do que identifican el proceso al poco tiem-
po del nacimiento. Sin embargo, es mucho
mas frecuente que las enfermedades raras
sean de dificil diagnostico debido a la falta
de especificidad clinica, su comienzo insi-
dioso y su frecuente afectacion multisisté-
mica, lo cual suele ser motivo de desorien-
tacion para el clinico que se enfrenta a
ellas. Ante la dificultad para alcanzar el
diagnéstico, es posible que los pacientes
sufran largas estancias hospitalarias en
centros donde la superespecializacion
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obliga a una sucesion de consultas entre
especialistas cuyo intercambio de informa-
cion no es todo lo fluido que seria desea-
ble". Tras esta fase de espera en la que los
enfermos pueden ser sometidos a miilti-
ples pruebas diagndsticas que no siempre
permiten obtener un diagnéstico, las fami-
lias suelen iniciar lo que se ha denominado
el “peregrinaje”, visitando a nuevos médi-
cos tanto del sector pablico como del pri-
vado, recurriendo en algunos casos a la
medicina alternativa y desplazandose a
otras ciudades, o incluso paises, en busca
de un diagnostico definitivo. Todo este pro-
ceso es vivido muy dolorosamente por
parte del paciente y de sus familiares que
tienen que afrontar la incertidumbre del
pronoéstico de la enfermedad como conse-
cuencia del desconocimiento de su causa®,
debiendo afrontar asimismo el coste eco-
némico de ciertos gastos no cubiertos por
el sistema sanitario.

Tratamiento

La disponibilidad de tratamiento fue
uno de los elementos fundamentales en la
génesis del movimiento asociativo con
relacion con las enfermedades raras. En la
actualidad existen importantes iniciativas
institucionales para mejorar la accesibili-
dad de este tipo de tratamientos**' por lo
que es un problema que puede no tener la
misma relevancia que en el pasado. En
cierta forma podemos considerar esto
como una evoluciéon positiva, pues indica
que en la actualidad el objetivo del pedia-
tra no es sélo conseguir el tratamiento
especifico de la “enfermedad rara”, sino
atender a los demas problemas de salud
que afectan al nifio para garantizar que
este tipo de enfermos reciban niveles ade-
cuados de atenci6én sanitaria y social®, e
intentar equipararlos con otros enfermos
cronicos.

Informacion

Un importante problema al que deben
enfrentarse las familias de nifios con ER es
la falta de informaciéon sobre la propia
enfermedad, qué cuidados diarios necesita
su hijo enfermo, cuales son las posibles
complicaciones que pueden aparecer,
como afrontarlas, qué tipos de tratamien-
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tos estan disponibles, a qué especialistas o
centros médicos pueden acudir, cuéles son
las posibles ayudas de caracter econémico
que pueden solicitar, etc. Ante esta situa-
ciéon, son varios los factores implicados.
Por un lado, los pediatras encargados de
proporcionar informacién pueden sentirse
inseguros a la hora de afrontar los proble-
mas cotidianos de estos pacientes, lo que
sin duda dificulta que puedan proporcio-
nar buena informacién a los padres. De
nuevo se pone de manifiesto la importan-
cia de proporcionar vias especificas de for-
macién a los médicos de familia y pedia-
tras de Atencién Primaria para potenciar la
labor que realizan en la atencion a las per-
sonas con enfermedades raras y propor-
cionar informacién a los afectados™>. Al
mismo tiempo, es frecuente que las fami-
lias realicen un importante esfuerzo para
adquirir informacién sobre la enfermedad
de sus hijos por diferentes medios, desta-
cando el uso cada vez mayor de Internet® o
la integracién en asociaciones de afecta-
dos que también contribuyen a informar
sobre el estado actual del conocimiento
médico sobre esa enfermedad. Paradéjica-
mente, los padres y madres de estos nifios
pueden acabar convirtiéndose en “exper-
tos informales” sobre la enfermedad que
afecta a su hijo. Posiblemente estos facto-
res contribuyan a atenuar la necesidad de
informacién en fases mas avanzadas de la
enfermedad y en ese momento las familias
pueden percibir que tienen otras necesida-
des mas prioritarias en el cuidado de su
hijo. Tal como hemos sefialado las necesi-
dades constituyen un proceso dinamico
que no es igual durante todo el curso de la
enfermedad, y las necesidades de informa-
cion suelen ser mas importantes al comien-
zo de la enfermedad.

Comunicacion

La comunicacién fluida entre los profe-
sionales sanitarios y la familia es muy
importante y suele ser un elemento esti-
mado por las familias. Su importancia
queda patente cuando hoy sabemos que
los médicos con buenas estrategias de
comunicacion pueden ser mas efectivos® y
obtienen mejor informacién sobre los sin-
tomas y problemas de los pacientes®, lo
que les coloca en mejor situacion para
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afrontarlos. Este elemento podria ser
incluido en la concepcion de la calidad
asistencial pues si no le dedicamos la aten-
cién necesaria podemos encontrarnos con
una atencioén sanitaria con buenos niveles
de calidad técnica y bajos niveles de aten-
cién personal®.

Las familias han puesto de manifiesto
que pueden llegar a diferenciar en cuanto
al nivel de comunicacién con los profesio-
nales del ambito hospitalario y de la Aten-
ciobn Primaria®”. Esta diferencia puede
deberse a que experimenten una mayor
cercania con el profesional que les atiende
de forma cotidiana. Ademas, el medio hos-
pitalario puede constituir un entorno en el
que resulte mas facil que se desvirtie el
lado humano de la relacién médico-pacien-
te, algo que echan de menos las familias.

Coordinacion

Otro aspecto a tener en cuenta es la
percepcion por las familias de insuficiente
coordinacién entre los diferentes profesio-
nales y los distintos niveles asistenciales
implicados en la atencion a sus hijos. No es
sorprendente que también los profesiona-
les coincidan en la identificacién de este
problema. Parece claro que resulta impor-
tante poner en marcha de forma prioritaria
medidas que lo afronten®. De ello puede
deducirse que no basta con aumentar el
nivel de recursos, sino que es necesario un
esfuerzo adicional para mejorar la comuni-
cacion y coordinacién entre los profesio-
nales, bien aumentando las posibilidades
formales de comunicacién entre los equi-
pos asistenciales, o bien responsabilizan-
do a una persona o entidad de la coordina-
cion del tratamiento de estos pacientes,
asumiendo que ambas medidas no son
excluyentes sino complementarias. Parece
evidente que este problema se potenciara
incluso mas con la introduccién de nuevas
pruebas genéticas, nuevos tipos de inter-
venciones, la existencia de centros de refe-
rencia, mayor nimero de consultas con
diferentes especialistas y la necesidad de
un seguimiento adecuado y prolongado en
el tiempo, que acabaréa incluyendo la tran-
sicion desde la pediatria a la medicina de
adultos. En este sentido se ha postulado
que la existencia de un plan coordinado
seria un elemento clave para poder dar res-
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puesta a las demandas de los afectados y
también de los profesionales®.

Problemas psicoldgicos
de las familias

A la hora de valorar los problemas psi-
colégicos de las familias nos hemos encon-
trado con una diferente percepcion de la
situacién entre los pediatras y las propias
familias®. Estos problemas son claramente
identificados por los pediatras, que se
muestran muy preocupados por este pro-
blema. Ademas, esta percepciéon estd en
relacion con los resultados de diferentes
estudios®™, por lo que éste es un aspecto
que debiera tenerse en cuenta al planificar
medidas de apoyo a estas familias, pues
son medidas necesarias e independientes
de la enfermedad rara subyacente. Curio-
samente, las familias reconocen la existen-
cia de este problema, pero le dan mucha
menor importancia, en contraposicién con
la opini6én expresada por los profesionales.
Una posible explicacién a esta situacion
puede deberse a la mayor dificultad que
suele existir para verbalizar problemas de
salud mental. Ademas, es probable que las
familias subordinen sus propias necesida-
des frente a las del nifio enfermo e incluso
pueden referir sentimientos de culpa por
sentirse mal por tener un hijo enfermo.
Esta diferente perspectiva, en nuestra opi-
nion, refuerza la importancia de realizar la
evaluacion de necesidades contando con
las propias familias y, en este caso, los
pediatras. La diferente visién que tienen
sobre este problema no es contradictoria,
sino que permite identificar con mayor niti-
dez una necesidad que existe, pero que
unos perciben con mayor nitidez que
otros.

Problemas sociales

Los problemas sociales a los que deben
enfrentarse las familias con hijos afectados
por enfermedades raras son muy impor-
tantes. Uno de los principales es la carga
econdémica que deben afrontar, con fre-
cuencia, muy elevada. A ello se afiade, en
muchas de las ocasiones, 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
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atencién continua. Esta situacién pone de
manifiesto la necesidad de plantearse un
nuevo enfoque para la atencién a las per-
sonas con enfermedades raras, con inde-
pendencia de su edad® dado su gran
impacto sociosanitario®. Otro importante
motivo de preocupacion es la falta de per-
sonal adecuadamente preparado para
atender a los niflos con enfermedades
raras en el momento de la incorporacién a
la escuela o la existencia de programas de
“respiro” para ofertar atencion a domicilio
que posibiliten la descarga fisica y psicol6-
gica de los cuidadores principales.

IMPLICACIONES PARA EL FUTURO

La catalogacion de una enfermedad
como “rara” implica ventajas e incentivos
para la investigacion y desarrollo de nue-
vos farmacos. A este respecto, es impor-
tante que la identificaciéon de una enferme-
dad rara incluya, no solo la baja prevalen-
cia, sino también aspectos relacionados
con problemas en el diagndstico-trata-
miento y con la dificultad en atender a
estos pacientes al nivel que corresponde-
ria en el contexto sanitario de la region. La
identificacion de las necesidades sociosa-
nitarias es un paso fundamental para la
organizacion de los sistemas asistenciales,
de ahi la necesidad de poner en marcha
registros de este tipo de enfermedades.

A pesar de los progresos que ha habido
en los dltimos afios para el tratamiento de
estos enfermos, mds investigaciones son
necesarias valorando la atencién que reci-
ben las personas con enfermedades raras
tanto desde el punto de vista sanitario
como sociosanitario. Este aspecto es muy
importante pues la percepcién de necesi-
dades; cuando participan las familias, va
mas alld de los aspectos sanitarios. Este
fen6meno puede deberse a que, atin con
limitaciones, la provision de servicios sani-
tarios en nuestro pais estd garantizada
mientras que la atencion social no tiene la
misma accesibilidad. Por tanto, nuestro
reto sigue siendo mejorar la atencion sani-
taria y las prestaciones sociales, dando
especial atencién a las medidas de apoyo
para las familias. Resulta fundamental
mejorar la coordinacion entre los servicios
sanitarios y sociales ya existentes para
mejorar la accesibilidad y la eficiencia en
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su utilizaciéon. También es preciso desarro-
llar instrumentos estandarizados de eva-
luacién de necesidades para ER. Las técni-
cas cualitativas son un buen primer paso,
pero seria necesaria la creacion de instru-
mentos de evaluacién cuantitativos con
buenas caracteristicas psicométricas que
nos permitan generalizar los resultados
obtenidos. En el caso de las enfermedades
raras, a pesar de tratarse de un grupo hete-
rogéneo de patologias, es posible encon-
trar una serie de necesidades comunes,
que varian durante el curso de la enferme-
dad y que en numerosas ocasiones no
estan adecuadamente satisfechas. Ade-
mas, los resultados de este tipo de estu-
dios pueden servir para mejorar la calidad
y accesibilidad de los servicios sanitarios y
sociales, y capacita a los pacientes pacien-
tes para asumir un rol mas activo en la
atencién que reciben.
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