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Resumen

“Estudio comparativo de la eficacia de un programa de teleasistencia
dirigido a cuidadores de nifios y adolescentes con enfermedades raras”

La definicion de enfermedades raras viene acompafada de cifras que varian segun
la patologia e incluso atendiendo a zonas geograficas, pero ser uno entre 10.000 no s6lo
refleja una baja prevalencia de una enfermedad con respecto al resto de la poblacién. Con
frecuencia, padecer una enfermedad rara est4 asociado a la dificultad por conseguir un
diagndstico, a la falta de informacién sobre la enfermedad y de herramientas apropiadas
para su valoracion y enfrentarse a necesidades clinicas o sociales sin respuesta. Pero
también se une a otras dificultades como los sentimientos de incomprension, soledad e
incertidumbre ante el desconocimiento de la enfermedad, en las que tanto los pacientes
como sus familias se ven inmersos. Muchas de las enfermedades raras son genéticas o
tienen su debut en la infancia, esto genera en las familias la aparicion de probleméticas
que van mas alla de la salud o el pronostico y que afectan también a los dominios social,
econdmico y psicoldgico.

Esta tesis doctoral tiene como objetivo principal dar respuesta a alguna de las
necesidades psicosociales reportadas en la literatura en el colectivo de cuidadores de
nifios y jovenes con una enfermedad rara, y en particular, el Sindrome de Wolf-
Hirschhorn (SWH) en Espafia.

Para ello la presente tesis comienza con una revision tedrica sobre las
enfermedades raras, el SWH y las necesidades ligadas al cuidado en las familias.
Especificamente, se ahondara en el impacto de la situacién de cuidado, la calidad de vida
(Qol) y las estrategias de afrontamiento. Se discutira acerca de las herramientas de
valoracion gque desde nuestro ambito se dispone para analizar la realidad de este colectivo,

asi como, de las estrategias de apoyo desarrolladas para dar respuesta a estas necesidades.



La segunda parte de este trabajo presentara la justificacion de los tres estudios que
componen el cuerpo de la tesis doctoral, asi como, los objetivos de cada uno de ellos.

El siguiente apartado del trabajo incluira el primero de los estudios cuyo objetivo
fue el de adaptar y validar para muestra espafiola el cuestionario Assessment of Caregiver
Experience with Neuromuscular Diseases - ACEND (Matsumoto et al., 2011), una
herramienta especifica desarrollada para la valoracion del estado funcional de nifios y
jovenes con desordenes neuromusculares y del impacto en la calidad de vida de sus
cuidadores. Este cuestionario mostrd unas puntuaciones psicométricas adecuadas y una
estructura resultante de tres factores, ademas, se confirmé su validez convergente con
escalas para la valoracion del estado funcional y sobrecarga del cuidado.

El segundo de los estudios tuvo como objetivo conocer el perfil sociodemografico
y psicosocial de los cuidadores de SWH y analizar el impacto de esas variables en su
calidad de vida y bienestar. Los resultados y publicacion de este estudio permitieron
reportar por primera vez en la literatura las necesidades psicosociales de este colectivo y
su relacion con la de otros familiares de nifios con enfermedades raras y/o cronicas. El
perfil resultante mostro la repercusion de la aparicién de sintomatologia en la calidad de
vida de los cuidadores, pero también como el uso de estrategias de afrontamiento por
parte de éstos estaba asociado a una mejora en esta variable y en el apoyo social.

Una vez conocido el impacto psicosocial del SWH en las familias y aquellas
variables relacionadas con una mejora del bienestar percibido por los cuidadores, el tercer
y ultimo estudio de esta tesis, tuvo el objetivo de disefiar, pilotar y evaluar los resultados
de un programa de apoyo online titulado Neuro-e-Motion I-Care destinado a este
colectivo. El programa se baso en aquellas intervenciones mas valoradas en la literatura
cientifica para la disminucion de las consecuencias del impacto del cuidado, mejora de

las estrategias de afrontamiento y calidad de vida de los padres y madres de nifios con



enfermedades crénicas. Por las caracteristicas y la experiencia con este colectivo se optd
por la Terapia de Aceptacion y Compromiso y dindmicas ligadas a la psicoeducacion,
Terapia Cognitivo-Conductual y la de Resolucién de Problemas. Los resultados
preliminares de este programa de apoyo online para padres mostraron una mejora en el
dominio psicoldgico de la calidad de vida y diferencias significativas en el empleo de
estrategias de afrontamiento adecuadas centradas en la emocion, asi como, la reduccién
de sintomatologia somatica frente a un grupo control. Ademas, las madres que
participaron en la intervencion reportaron la utilidad del contenido trabajado en las
sesiones en su vida cotidiana y el surgimiento de sentimientos de comprension y apoyo
por los participantes del grupo.

Tras la presentacion de los tres estudios, se pasara a integrar sus resultados en una
discusion comun en las que se analizaran los hallazgos e implicaciones tedricas y clinicas
de éstos. Este apartado también expondra las limitaciones encontradas en los estudios y
lineas futuras de investigacion para después dar paso a las conclusiones generales de este
proyecto.

La parte final de esta tesis concluye presentando el manual de intervencion del

programa Neuro-e-Motion I-Care.

Esta tesis ha sido realizada gracias a una beca predoctoral del Gobierno Vasco,

PRE_2015_1_0169



Abstract

“A comparative study about the efficacy of teleassistance intervention
programme at caregivers of children and teenagers with rare diseases”

The definition of rare diseases is linked to statistics that vary depending on the
pathology and even geographically but being one in 10,000 does not only reflect a low
prevalence of a disease in comparison to other people. Often, having a rare disease is
associated with having difficulties in getting a diagnosis, a lack of information about the
disease and of suitable tools for its assessment, as well as facing unmet clinical or social
needs. But it also comes with other difficulties such as feelings of incomprehension,
loneliness and uncertainty in the lack of knowledge about the disease in which both
patients and their families find themselves surrounded. Many rare diseases are genetic or
have their debut in the childhood, which in turn leads families to face problems that go
beyond health or prognosis and that also affect the social, economic and psychological
domains.

The main objective of this doctoral thesis is to address some of the psychosocial
needs reported in the literature in the group of caregivers of children and young people
with a rare disease, and in particular, Wolf-Hirschhorn Syndrome (WHS) in Spain.

To this end, this thesis starts with a theoretical review of rare diseases, WHS and
the care needs of families. Specifically, the impact of the caregiving situation, quality of
life (Qol) and coping strategies will be explored. We will discuss the assessment tools
available in our field to analyse the reality of this group, as well as the support strategies
developed to respond to these needs.

The second part of this work will present the justification of the three studies that

make up the body of the dissertation, as well as the objectives of each one of them.



The following section of the paper will include the first of the studies whose aim
was to adapt and validate for the Spanish sample the Assessment of Caregiver Experience
with Neuromuscular Disease -ACEND (Matsumoto et al., 2011), a specific tool
developed for the assessment of the functional status of children and young people with
neuromuscular disorders and the impact on the quality of life of their caregivers. This
questionnaire showed adequate psychometric scores and a resulting three-factor structure,
and its convergent validity with scales for the assessment of functional status and
caregiving burden was confirmed.

The second study aimed to determine the socio-demographic and psychosocial
profile of SWH caregivers and to analyse the impact of these variables on their quality of
life and well-being. The results and the publication of this study made it possible to report
for the first time in the literature the psychosocial needs of this group and their
relationship with those of other relatives of children with rare and/or chronic diseases.
The resulting profile showed the impact of the appearance of symptomatology on
caregivers' quality of life, but also how the use of coping strategies by caregivers was
associated with an improvement in this outcome and in social support.

Once the psychosocial impact of SWH on families and those variables related to
an improvement in caregivers' perceived well-being were known, the third and final study
of this research had the objective of designing, piloting and evaluating the results of a
pilot online support programme entitled Neuro-e-Motion I-Care aimed at this group. The
programme was based on those interventions most valued in the scientific literature for
the reduction of the effects of the impact of caregiving, improvement of coping strategies
and quality of life of parents of children with chronic illnesses. Due to the characteristics
and experience with this group, Acceptance and Commitment Therapy and dynamics

linked to psychoeducation, Cognitive-Behavioural Therapy and Problem Solving were



chosen. Preliminary results of this online support programme for parents revealed an
improvement in the psychological domain of quality of life and significant differences in
the use of appropriate emotion-focused coping strategies, as well as a reduction in somatic
symptomatology compared to a control group. In addition, mothers who participated in
the intervention reported the usefulness of the content worked on in the sessions in their
daily lives and the emergence of feelings of understanding and support by the group
participants.

After the presentation of the three studies, the results will be integrated into a
common discussion in which the findings and their theoretical and clinical implications
will be analysed. This section will also present the limitations found in the studies and
future lines of research and then give way to the general conclusions of this project.

The final part of this thesis concludes by introducing the intervention manual of

the Neuro-e-Motion I-Care programme.
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1. INTRODUCCION

1. Introduccion

Este apartado tiene como objetivo principal introducir al lector a una revision
general de los conceptos bésicos que unen y han dado forma a los tres estudios que se
incluyen en el cuerpo de la tesis doctoral. En este sentido, esta seccion se estructurara de
la siguiente manera, en primer lugar, sera necesario definir a qué denominamos
enfermedad rara, cuél es su prevalenciay las caracteristicas comunes a este conglomerado
de casi 7.000 patologias que se extienden por todo el mundo.

Esta presentacion daré paso a la introduccion del sindrome genético protagonista
dentro de esta tesis doctoral, el Sindrome de Wolf Hirschhorn (SWH), conocer las
caracteristicas clinicas y evolucion ligada a esta enfermedad congénita resulta importante
para entender la realidad con la que se encuentran los afectados de este sindrome y sus
familiares. Precisamente, sera este apartado el que dara paso a la segunda tematica dentro
esta revision teorica, el impacto de una enfermedad rara en los cuidadores, que
evidenciara las primeras brechas en la literatura que dieron lugar a la preparacion de los
estudios de esta tesis.

Tras esta tematica, se pasara a describir dos de las variables psicosociales con
mayor peso en estos estudios, la calidad de vida y las estrategias de afrontamiento, su
entendimiento e implicaciones para el bienestar de los cuidadores sera necesario para
entender el impacto e implicaciones clinicas y sociales de la investigacién desarrollada
en esta tesis. El Gltimo apartado de este capitulo, presentarda de manera breve el tipo de
instrumentos de evaluacion con los que contamos en la Psicologia para valorar el impacto
de las necesidades psicosociales del cuidado, especialmente, la relativa a la calidad de

vida que ha recibido especial interés en los Gltimos afios.



1. INTRODUCCION

El ultimo tema de esta introduccion hablard de estrategias y recursos de apoyo
desarrollados para las familias, en las que destacaran aquellas intervenciones psicoldgicas

para la mejora de la calidad de vida de los cuidadores.



1. INTRODUCCION

1.1. Enfermedades raras
1.1.1. ; Qué es una enfermedad rara?

En 1983 se constituye en Estados Unidos la National Organization for Rare
Diseases (NORD), organizacion de pacientes dirigida a personas con enfermedades raras
(ERs), es en ese mismo afio, durante el Orphan Drug Act - ODA (1983) se acufi6 por
primera vez el término de enfermedad rara (ER). Este acto tuvo como objetivo definir
aquel conjunto de enfermedades, que ante su baja prevalencia, requerian el fomento de la
investigacion y desarrollo de medicacion.

La primera seccion de este documento recogeria informacion importante para
establecer los primeros criterios que caracterizarian a estas enfermedades: (1) existen
algunas condiciones como la enfermedad de Huntington, el Sindrome de Tourette o la
distrofia muscular que afectan a una pequefia proporcion de individuos que residen en los
Estados Unidos, haciendo que estas enfermedades y condiciones puedan considerarse
como raras; (2) no se han desarrollado medicamentos adecuados para estas enfermedades;
(3) los medicamentos para estas enfermedades son comunmente conocidos como
“medicamentos huérfanos”; (4) debido a su baja prevalencia, las compafiias
farmacéuticas tienen que esperar que el desarrollo de medicamentos dirigidos a estas
enfermedades pueden suponer mas pérdidas que ganancias; (5) dentro de este marco legal,
se espera que si no se producen cambios con respecto al coste del desarrollo de este tipo
de productos farmacéuticos, las empresas no destinaran fondos a la investigacion y
desarrollo de este tipo de farmacos; (6) el cambio de este patrén y el desarrollo de este
tipo de productos es de interés pablico.

Casi cuatro décadas después, a pesar de que sigue siendo necesario reforzar los
sistemas de apoyo y atencion a las enfermedades raras, se observa un incremento en la

inversion y desarrollo 1+D+i de la industria, asi como regularizaciones legislativas para
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el fomento del descubrimiento e implementacion de nuevos medicamentos huérfanos
destinados a este colectivo (Lazonick & Tulum, 2011). Este desarrollo se ha visto
también respaldado por el surgimiento de otros organismos como EURORDIS en los afios
90 que fomentan la atencidn de este colectivo también en Europa. De este modo, el 11 de
noviembre de 2008, la Comision Europea realizé uno de los grandes hitos con respecto a
las politicas en este ambito; la comunicacion “Las Enfermedades Raras: un reto para
Europa” (2008). Este documento junto con trabajos posteriores, han establecido la
estrategia global e integrada para ayudar a los Estados Miembros de la Unidén Europea
(UE) en este topico, en el trabajo sobre aspectos como el diagnostico, el tratamiento y la
atencion de los pacientes y familiares de personas con enfermedades raras en toda Europa,
que a su vez, insto al resto de estados miembros al desarrollo de planes o estrategias
nacionales para este colectivo.
1.1.2. Definicion actual y cifras

Pero desde la primera aproximacion en los afios 80, en la actualidad, definimos
como enfermedad rara (ER) a aquellas condiciones que afectan a un menor nimero de
personas en comparacion a otras enfermedades prevalentes en la poblacion general. Sin
embargo, desde el punto de vista regulatorio y politico no existe una definicion unificada
para estas patologias minoritarias (Richter et al., 2015). De ese modo, en Europa se
considera que una persona tiene una ER si la prevalencia de su patologia afecta a menos
de 1 de cada 2.000 personas o en el rango de 1-5 cada 10.000 habitantes (Moliner, 2010),
a menos de 200.000 individuos en el caso de Estados Unidos como indica la ODA
(Institute of Medicine (US) Committee on Accelerating Rare Diseases Research and
Orphan Product Development, 2010), o por Gltimos a prevalencias que van desde los 5 a
los 80 casos cada 100.000 segun el pais (Nguengang Wakap et al., 2020). Las cifras que

determinan su baja prevalencia en la poblacion varian geograficamente, generando en
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muchas ocasiones que ciertas enfermedades puedan ser clasificadas como raras 0 no
atendiendo al lugar de residencia del afectado.

Se estima que hoy en dia existen un total de 6.000-8.000 enfermedades raras
reconocidas (European Comission, 2022), aunque recientes revisiones estiman este
nimero en 6172 basandose en aquellas patologias reportadas en articulos cientificos
dentro de la red cofinanciada por la Comision Europea que reine a mas de 37 paises
(Nguengang Wakap et al., 2020). Sin embargo, a pesar de los esfuerzos por redes de este
tipo, no se dispone de suficiente informacion epidemiolégica ni el suficiente soporte de
plataformas cientificas y politicas para la generacion de bases de datos estructuradas que
permitan el registro sistematico de todas las ER y sus caracteristicas, de hecho, en la
actualidad se estima que pueden existir mas de 3000 enfermedades genéticas raras sin
identificar (Krawitz et al., 2015).

Estas enfermedades representan un grupo heterogéneo que afectan de manera
unitaria o multisistémica al organismo humano (Seco Sauces & Ruiz-Callado, 2016).
Cuentan con una alta tasa de morbilidad y mortalidad, se asocian a niveles de diversidad
funcional y los recursos terapéuticos son, en general, escasos y poco eficaces (Palau,
2010). Tratandose de enfermedades de baja prevalencia ¢a cuantas personas afecta
mundialmente? En su mayoria de origen genético (71.9-80%) y con un importante debut
en la infancia (69.9%), aunque existen algunas enfermedades infecciosas, autoinmunes o
intoxicaciones poco frecuentes que pueden presentarse en otras etapas de la vida. Las ER
afectan a méas de 350 millones de personas en el mundo, de las cuales se estima que 25
millones pertenecen a Norteamérica, 42 millones a Iberoamérica y mas de 30 millones a
la Union Europea, siendo finalmente en Espafia 3 millones de personas afectadas

(European Comission, 2022).
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Tampoco existe unanimidad en la literatura con respecto a los terminos empleados
para referirnos a las ER, conociéndolas también como enfermedades poco frecuentes
(EPF) o enfermedades huérfanas o minoritarias (EH) (Almela, 2018; Bignami, 2007). La
primera de estas nomeclaturas esta teniendo mas cabida en nuestro pais en los ultimos
afios, entre otras debidas al movimiento de “Yo0 no soy rar@, la rara es mi enfermedad”
dentro de los lemas de las Camparias del Dia Mundial de las Enfermedades Raras el 29
de febrero, o 28, en afios no bisiestos que buscan la normalizacion de estas patologias,
una vida alejada de etiquetas y familiarizar al resto de la poblacion y profesionales sobre
sus caracteristicas y necesidades especiales. Por otra parte, como hemos visto al comienzo
de esta seccion, el empleo del término EH viene en parte determinado por las compafiias
farmacéuticas que empezaron a recibir fondos para la investigacion y desarrollo de
medicamentos para estos colectivos minoritarios. Algunos autores han reconocido este
paso como un punto de inflexién acerca de la busqueda de la mejora de la calidad de vida
de los pacientes afectados por una enfermedad rara (Cohen & Biesecker, 2010; Vogt,
Katharina, S., 2020).

Por otra parte, desde la Unidn Europea se esta haciendo una extensa inversion en
los programas dentro del marco de innovacion e investigacion, en concreto, en los Gltimos
14 afios en los Programas de Financiacion del Séptimo Programa Marco (FP7) y
Horizon2020 se destinaron méas de 1.8 billones de euros a la innovacion e investigacion
en el &mbito de las enfermedades raras. En lo que respecta al marco financiero actual, el
Programa Horizonte Europa (2021-2027), las ayudas destinadas a la investigacion e
innovacion en ER buscan el fomento del desarrollo de nuevas técnicas para el diagnostico,
tratamiento y terapias dirigidas a estos pacientes, pero priorizaran aquellos proyectos que
busquen de manera transversal la promocién de las mejores précticas en hospitales y

servicios sociosanitarios y la mejora de la calidad de vida de afectados y familiares
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(European Commission, 2022). Estos datos demuestran el reconocimiento por parte de la
Comision Europea, como estrategia prioritaria en el eje de salud, la atencion al colectivo
de enfermedades de baja prevalencia, dada la falta de conocimientos entorno a ellas y las
condiciones de cronicidad, degeneracion y en muchas ocasiones amenazantes para la
salud. Reconociendo, por tanto, que en términos de salud publica las enfermedades raras
suponen un desafio por la escasez de informacion sobre su magnitud, evolucion y falta de
respuestas por parte de los diferentes organismos de salud, sociosanitarios y legislativos.
1.1.3. Caracteristicas comunes a las enfermedades raras

Dentro de la disparidad de criterios en cuanto a terminologia y prevalencias, parece
que la literatura cientifica si estd de acuerdo en que las enfermedades raras son
enfermedades graves e invalidantes (65%), crénicas (85%) y progresivas (65%) que
afectan directamente a la esperanza y a la calidad de vida (Almela, 2018; Taruscio et al.,
2014). En concreto, el prondstico vital de estas personas esta en juego en mitad de los
casos, atribuyéndose como causa principal de muerte en el 35% de nifios y nifias menores
de 1 afio, y del 10% en menores hasta los 5 afios (Almela, 2018). Por otra parte, en casi
la mitad de los casos no se dispone de tratamiento especifico, y si los hay, suelen suponer
un elevado coste, que por ejemplo en Espafia, dada la descentralizacion de los sistemas
de gestion y control sanitaria en las Comunidades Autdbnomas, muchas veces su coste o
prescripcion pueden no estar cubiertos atendiendo al lugar de residencia.

Estas patologias engloban una amplia diversidad de desordenes y sintomas que
varian no solo segun la enfermedad si no también entre los diferentes pacientes. Por otra
parte, sus afectados tienen que hacer frente diariamente a todas las dificultades asociadas
padecer una patologia minoritaria, que incluyen no solo la dificultad para lograr un
diagnostico y tratamiento apropiados, sino también con multiples necesidades clinicas sin

cumplir, y el impacto que estas enfermedades generan no sélo en estos pacientes, sino
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también en sus familias y recursos sociosanitarios de los que disponen (Anderson et al.,
2007; Pelentsov et al., 2016; Slade et al., 2018; Zurynski et al., 2017). Debemos tener en
cuenta, que las limitaciones que conllevan este tipo de enfermedades muchas veces
implican que mas de la mitad cursen con algin grado de discapacidad y pérdida de
independencia en la vida cotidiana (EURORDIS, 2005). De este modo, 1 de cada 3 casos
suele presentar déficit en el desarrollo motor, sensorial o intelectual, y ademas, 1 de cada
5 enfermedades cursan con dolor (Almela, 2018). Sin embargo, si bien es probable que
no dispongan de un tratamiento efectivo para su patologia, un cuidado apropiado puede
mejorar la calidad de vida del paciente e incluso favorecer su esperanza de vida.
1.1.4. La realidad de lo cotidiano

Dada la diversidad de diagnosticos dentro de este colectivo, pacientes y familiares
suelen hacer frente al mismo tipo de dificultades que vienen asociadas precisamente a la
rareza de estas patologias. Algunas de estas, ya se han ido nombrando en este capitulo
como la falta de informacidn, en la que se incluye la carencia de profesionales expertos
en estas patologias; escasez de conocimiento cientifico sobre ciertas enfermedades y su
evolucion; alto coste derivado del impacto de la enfermedad, que no so6lo incluyen los
costes del tratamiento si lo hubiese, si no también los costes asociados a la misma; y por
ultimo, la inequidad del sistema en el abordaje y seguimiento de estos pacientes, tanto en
los sistemas de apoyo proporcionados como el tratamiento multidisciplinar, como con
respecto al tratamiento, convirtiéndolo en una brecha en la asistencia sanitaria
(Nguengang Wakap et al., 2020). A esta serie de problematicas se le unen dos que tendran
un impacto considerable en todo el entorno del paciente afectado por una enfermedad
rara, por una parte, consecuencias a nivel social. Estas enfermedades afectan a todas las
esferas de la vida de los pacientes y familiares, ya sea en la escuela, en el trabajo, en el

tiempo de ocio o en su vida afectiva. Llevan a menudo a situaciones de aislamiento social,
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discriminacion y estigmatizacion y exclusion por parte de la comunidad social. Todas
ellas areas que impactan en el bienestar y calidad de vida de estas personas y sus
familiares. Y por otra parte, la dificultad de acceso a un diagnostico adecuado, de la que
hablaremos en profundidad més adelante (EURORDIS, 2005).

La aparicion de estos problemas derivados, asi como su intensidad y duracion en
el tiempo, pueden ser determinados por factores como el nivel de gravedad de la
enfermedad, la situacién socio-economica inicial de la familia, los sistemas de apoyo
familiar, asi como la capacidad emocional o resiliencia. También podrian ser
determinantes la experiencia previa del sistema familiar con la gestion de la enfermedad,
asi como de las propias estrategias de apoyo que los individuos disponen (Anderson et
al., 2013; Pelentsov et al., 2016; Zurynski et al., 2017). Estos acontecimientos vitales
pueden generar cambios no Unicamente en el individuo, si no también, en el sistema
familiar.

Parece existir unanimidad acerca del inicio del primer impacto de las enfermedades
raras en los padres y madres, por su alta tasa de debut en la infancia se describe que uno
de los momentos mas duros es el de los primeros pasos de los afectados y sus familiares
en la busqueda de un diagndstico (Frank et al., 2014). Recientemente el grupo de trabajo
del Proyecto Solve-RD de EURODIS ha desarrollado una infografia que refleja los retos
que afectados y familias recorren para la busqueda de su diagnostico que se resumen en

la Figura 1.1.
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Figura 1.1

El erratico viaje hacia el diagnostico
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Eurordirs (2020).

Esta infografia recoge las etapas que pacientes y familiares podrian atravesar desde
el primer momento de la evidencia de caracteristicas o aparicion de sintomas que hacen
sospechar de la presencia de una enfermedad rara hasta el diagnéstico de una enfermedad
génetica. Este viaje se describe como tortuoso y generador de mucha angustia tanto para
los individuos afectados como para sus familias. Si bien es cierto que con la aparicién de
las asociaciones de pacientes y familiares y otro tipo de redes de intercambio europeas
como el European Joint Programme of Rare Diseases (EJPRD), han servido como
primera fuente de informacién para muchas de estas familias que han encontrado en este
mecanismo de apoyo social un fuerte recurso para los primeros pasos hacia el
conocimiento y adaptacién a la enfermedad.

Las complicaciones que se encuentran los padres comienzan con la busqueda del
diagnéstico, y siguen hasta la confirmacion diagnoéstica y aceptacion y ajuste a la nueva

situacion (Baumbusch et al., 2018). El primero de los pasos, la blsqueda de un
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diagnostico, esta caracterizado en la mayor parte de las ocasiones por demoras
diagnosticas, haciendo que muchos padres se refieran a esta etapa como la “odisea del
diagnostico” (Evans, 2021), cuya media es de 4.8 hasta su primera confirmacién
(Anderson et al., 2013; Engel et al., 2013; Rammale-Gomara et al., 2020; Zurynski et al.,
2017). Si bien las ultimas revisiones sistematicas sobre este aspecto, indican que en
algunas de las enfermedades raras mas frecuentes como las de tipo metabolico,
neuroldgicas o inmunoldgicas, se reportan periodos mayores de un afio para el
diagnostico (Berrocal et al., 2022). Esta reduccion del tiempo necesario hasta la recepcién
de un diagndstico apropiado, puede estar viéndose favorecida por las nuevas pruebas de
analisis genético, como los microarrays que revisaremos en el siguiente capitulo de esta
tesis.

Tal y como se mencionara en el capitulo del impacto en los cuidadores de nifios y
jovenes con enfermedades raras, durante “ese viaje”, los padres muchas veces viven un
duelo que, si bien no se corresponde con la pérdida de un ser querido, si que lo hace con
respecto a la vida que habian imaginado para sus hijos o incluso su propia vision como
padres (Pelentsov et al., 2015). Por otra parte, autores como Germeni et al., (2018)
describen que los padres pueden llegar a experimentar una sensacion de pérdida de la vida
a la que estaban acostumbrados antes de la enfermedad, llegando incluso a anhelar lo que
hasta entonces concebian como una vida familiar normal.

Cabe destacar. que especialmente en el &mbito del cuidado de nifios y pacientes
con enfermedades crénicas, las familias reportan que el aspecto que unifica tanto en ese
primer proceso de diagnostico hasta los que preceden en el resto del camino de la vida
con una ER, es la necesidad de apoyo e informacion para la gestion de la enfermedad,

dada a la falta de informacion y conocimientos en servicios sociosanitarios. La dificultad

11



1. INTRODUCCION

al acceso a este tipo de apoyos, suele manifestarse con distrés emocional y fisico y
sentimientos de falta de apoyo, soledad o vulnerabilidad (Anderson et al., 2013).

Tal y como se ha mencionado en el inicio de este este capitulo, las enfermedades
raras tienen una alta incidencia en la edad pediatrica, por ser precisamente este colectivo
el de atencion en esta tesis, es necesario explorar las consecuencias que el cuidado de una
enfermedad cronica, poco conocida y escasos sistemas de apoyo, puede suponer no sélo
para el paciente sino también para su entorno; ya que es frecuente que los padres de estos
nifios con enfermedades cronicas de largo cuidado, presentan una calidad de vida reducida
y afectacion de su salud mental y fisica (Boettcher et al., 2020; Boettcher et al., 2021). A
pesar de los reportes en la literatura, la atencion hacia el colectivo de las familias
cuidadoras ha recibido escasa atencion en la investigacion y comunidad meédica (Picci et
al., 2013; Vogt, Katharina & Ho, 2020). Por todo ello, en otro de los capitulos de esta
introduccidn general, se explicara con mayor detalle el impacto de las enfermedades raras
en las familias, y especialmente hacia los cuidadores.

Para finalizar, y como modo de introducir al lector alguno de los aspectos
importantes en relacion a la gestion de estas situaciones por parte de los cuidadores, cabe
destacar que la percepcion de estas necesidades no cubiertas implica en los padres
procesos de busqueda de informacidn para comprender mejor la enfermedad que tienen
sus hijos. Si la llegada del diagndstico ya suele suponer un alivio para los padres, este tipo
de estrategias basadas en la busqueda de informacién o soluciones, acaban convirtiendo
a los padres en “expertos” sobre la enfermedad de sus hijos y capacitarlos en parte, para
una mejor gestion de la enfermedad de éstos (Dellve et al., 2006; Graungaard & Skov,
2007; Gomez-Zufiga, 2019).

Tras una revision general sobre la naturaleza de las enfermedades raras, la atencion

al colectivo y el impacto que estas pueden suponer en los afectados y su entorno, en el
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siguiente capitulo se pasa a describir una de las 6172 enfermedades raras reportadas en la

literatura.
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1.2. Sindrome de Wolf-Hirschhorn (SWH)

1.2.1. Definicion

El Sindrome de Wolf-Hirschhorn (WHS; ONIM #194190, ORPHA #280) se
describe como una cromosopatia o sindrome polimalformativo (sindrome 4-p o
monosomia 4p) (Battaglia et al., 2011), se trata por tanto de un trastorno congenito
descrito por primera vez en 1961 (Cooper & Hirschhorn, 1961) y posteriormente en 1965
es reconocido como el sindrome que hoy conocemos (Hirschhorn et al., 1965; Wolf et al.,
1965).

El SWH es una condicidn genética rara cuya frecuencia se estima en 1 de cada
50000 nacimientos (Gorlin et al., 1990) y es de predominancia femenina 2:1 (Battaglia et
al., 2008), aunque algunos autores sospechan que la incidencia podria ser méas frecuente,
de 1 de cada 20.000 nacimientos porque no todos los pacientes podrian acceder a una
evaluacion diagnostica adecuada o debido a pérdidas durante el embarazo (Maas et al.,
2008; Wright et al., 1997); estudios a nivel nacional realizado por la Federacion Espafiola
de Enfermedades Raras reportan que la causa principal de muerte de nifios menores a un
afio, sumando hasta un 35% de los decesos, corresponden a condiciones genéticas
(Almela, 2018).

Esta condicién genética en casi la totalidad de casos, no corresponde a mecanismos
hereditarios, de hecho, el 90% de estos casos han sido asociados a mutaciones genéticas
de novo, es decir, a la mutacién que aparece por primera vez en la familia, sin alteracion
previa en el historial familiar (Battaglia & Carey, 2021). Este sindrome es causado por
una delecién de tamafio variable de la region distal del brazo corto del cromosoma 4
(4p16.3), en la denominada region critica para el SWH (WHSCR), un area de

aproximadamente 200kb, que incluye algunos genes como WHSCR1 y WHSCR2; por
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este motivo, esta patologia también es conocida como Sindrome 4-p (Battaglia et al.,
2001).
1.2.2. Caracteristicas nucleares y otras manifestaciones clinicas del SWH

La pérdida de material genético en esta region genera una serie de manifestaciones
clinicas caracteristicas de este sindrome, conocidas por tanto como nucleares, mientras
que existen otras que no siempre aparecen de forma constante en el resto de pacientes,
atendiendo al tamario del defecto genético presentado, considerandose asi que el SWH es
un sindrome de genes contiguos (Hammond et al., 2012). En la tabla 1.1 se recoge un

resumen con la prevalencia de estas caracteristicas en el SWH.

Tabla 1.1

Manifestaciones clinicas descritas en el SWH (Blanco-Lago et al., 2017)

Porcentaje de pacientes

que la presentan

Fenotipo caracteristico 100
Retraso del crecimiento (pre/post — natal) 80-100
Clinica nuclear Retraso del desarrollo psicomotor 100
Epilepsia 93 (70-100)
Problemas visuales (refraccion, estrabismo, 30-60

glaucoma...)
Problemas auditivos (hipoacusia, reflujo 50-60

vesicouretral, hipospasias...)

. Problemas cardioldgicos (comunicacién 33-60
Clinica no ' ' '
interauricular, estenosis pulmonar...)
nuclear . )
Problemas esqueléticos y dentarios 50
Problemas inmunolégicos 20-60
Otros problemas neuroldgicos: hipotonia, 30-60

malformaciones del sistema nervioso central

(80%), paladar hendido/labio leporino
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Entre las signos nucleares encontramos un fenotipo con caracteristicas craniofaciales
distintivas (cara en forma de casco de guerrero griego), retraso en el crecimiento
intrauterino (CIR) que en etapas postnatales suele cursar con retraso del crecimiento, asi
como en el desarrollo psicomotor (Antonius et al., 2008; Battaglia et al., 2015; Battaglia
& Carey, 2021; Fisch et al., 2010; Sabbadini et al., 2002; Shannon et al., 2001),
convulsiones, epilepsia o alteraciones en el electroencefalograma y discapacidad
intelectual. Esta serie de caracteristicas clinicas conformarian los criterios minimos para
establecer el diagnostico del sindrome (fenotipo caracteristico) (Fisch et al., 2012; Zollino
et al., 2008).

Caracteristicas faciales

La apariencia facial caracteristica, es el resultado de la combinacién de
caracteristicas que varian en diferentes grados e incluyen microcefalia, frente ancha,
gabela prominente, asimetria facial e hipertelorismo (ojos separados), cejas arqueadas y
en una posicion elevada, surco naso labial corto y micrognatia (Battaglia et al., 2015;
Bergemann et al., 2005;). En la Figura 1.2 se recogen imagenes que representan este

fenotipo craneofacial caracteristico.
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Figura 1.2
Vista frontal de nifios con SWH con diferentes tamafios de delecion que muestran el

fenotipo craneofacial caracteristico del sindrome. Reproducido de plataforma Open

Access del articulo de Battaglia et al., (2008).

Del 3.8Mb

Del 3.11-3.31Mb
Retraso en el crecimiento y desarrollo

Es resefiable que estos nifios presentan un bajo tamafio para su edad, tanto en su
desarrollo prenatal como en edad infantil (Antonius et al., 2008; Battaglia et al., 2015;
Shannon et al., 2001; Terrone et al., 2014; Zollino et al., 2008). Ademas, en la gestion,
un tercio de los casos reporta malestar perinatal. Durante su desarrollo evolutivo, destaca
un bajo peso y altura que han derivado en la creacion de tablas de crecimiento especificas
para el colectivo, que muestra un acusado retraso del desarrollo con desviaciones tipicas

de hasta 4 a 4 puntos y medio con respecto a poblacion normativa (Antonius et al., 2008).
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Neurocognicion

A nivel neurocognitivo (Fisch et al., 2010; Fisch et al., 2012; Nag et al., 2017;
Sabbadini et al., 2002) estos nifios se describen con un perfil de discapacidad intelectual,
problemas de aprendizaje (Sabbadini et al., 2002) y trastornos del lenguaje, con especial
dificultad en el tipo expresivo. De este modo, en el estudio realizado por este autor en 11
pacientes SWH con edades comprendidas entre los 7 y 20 afios (edad media 12.7), el 91%
de los pacientes pudo responder a su nombre, el 82% era capaz de reconocer frases
relacionadas con necesidades basicas y peticiones y el 73% era capaz de comunicarse
usando expresiones no verbales. En otro estudio posterior, es resefiable que Unicamente
un 6% de los nifios incluidos en el estudio podia construir frases simples (Marshall, 2010).

Estudios més actuales sefialan que en un tercio de los pacientes el retraso cognitivo
podria clasificarse como leve o moderado (Fisch et al., 2008; Zollino et al., 2008),
muestran fuertes habilidades de socializacion y nivel de comunicacion puede mejorar con
el tiempo (Fisch et al., 2010; Fisch et al., 2012). Algunos autores han reportado incluso
que estos pacientes pueden tener comportamientos asociados a la conductas del espectro
autista (Terrone et al., 2014). Ademas, las Gltimas cohortes descritas, como la espafiola,
aparentemente muestran un mejor desempefio que en las descripciones anteriores del
sindrome (Blanco Lago, 2017).

Es resefiable que los estudios en este ambito, no disponen de un protocolo de
evaluacion neurocognitiva estandar, de hecho, en muchas ocasiones tampoco comparten
el tipo de variable estudiada, este hecho ha dificultado en gran medida la generalizacion
de resultados en esta variable. Estudios longitudinales en estas variables facilitarian el
uso de herramientas educativas facilitadoras de la comunicacion como el uso de sistemas
de pictogramas, que podrian favorecer el desarrollo de capacidades y habilidad de los

pacientes con SHW (Vogt, 2020).
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Actividades de la vida diaria

El nivel funcional de estos nifios se presenta afectado por el retraso psicomotor y
las dificultades de aprendizaje, aunque también en este caso la cohorte espafiola (Blanco
Lago, 2017; Nevado et al., 2019) parece demostrar un mejor desempefio que las descritas
previamente en la literatura donde s6lo un pequefio porcentaje de pacientes era capaz de
realizar actividades de la vida diaria como comer por si solos y vestirse (Battaglia et al.,
2015).
Epilepsia

Las crisis epilépticas se describen como la mayor fuente de preocupacion para

padres y profesionales de nifios con SWH. Estas crisis tienen una alta prevalencia en torno
al 90% de los pacientes y con su primer debut antes de los 3 primeros afios (Battaglia et
al., 2015). Ademas, puede hacer aparicion independientemente del tamafio de delecion,
aunque un estudio de Zollino et al. (2008) estima su incidencia en un 96% de los casos
en nifios con deleciones iguales o mayores a los 22 Mb. Los estudios en cohortes
espafolas han reportado gque estos nifios experimentan estas crisis en rango que oscila del
70 al 100% de los casos (Blanco-Lago et al., 2017). En cuanto a las caracteristicas de
estas propias crisis, incluyen generalmente crisis tonico-clonicas generalizadas, espasmos
tonicos, crisis parciales complejas y crisis clonicas (Battaglia et al., 2008).
Caracteristicas no nucleares

Por ultimo, también pueden coexistir con el sindrome otras manifestaciones
clinicas no nucleares como problemas cardioldgicos, visuales, auditivos, genitourinarios,
hipotonia, entre otros (Battaglia et al., 2015). Ademas, estos pacientes tienen una mayor
incidencia de procesos infecciosos. Las manifestaciones clinicas no nucleares se reportan

con relativa frecuencia y habitualmente empeoran la calidad de vida de estos pacientes.
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1.2.3. Diagnéstico del SWH

A pesar de las caracteristicas nucleares del sindrome, la confirmacién diagndstica
siempre debe ir acompafiada mediante técnicas de cribado genético (Blanco-Lago et al.,
2013) aunque también es posible un diagnostico prenatal. Entre las opciones para este
cribado nos encontramos pruebas de cariotipo, hibridacion fluorescente in situ, MLPA o
microarrays, siendo estos Ultimos los que presentan una informacion mas completa y
permiten la deteccion de otras alteraciones de material genético (Zollino et al., 2008).

El WHS es un sindrome de delecién congénita continua y durante mucho tiempo
su severidad clinica se ha relacionado con el tamafio de la delecién, sin embargo, las
duplicaciones cromosdmicas existentes, variaciones en la secuenciacion genética y otros
aspectos pueden contribuir a una variacion fenotipica e incluso al pronostico en los
pacientes (Zollino et al., 2008) que no siempre se encuentran asociadas al nivel de
severidad de la enfermedad.

Los avances en métodos diagnosticos han permitido identificar dos regiones
criticas para el WHS, denominadas WHSCR1 y WHSCR2 (Wright et al., 1997; Zollino
et al., 2003). La primera region critica se ha visto relacionado con las caracteristicas
cardinales para el SWH como la facies caracteristica, retraso en el crecimiento y
desarrollo y crisis epilépticas; mientras que la region WHSCR2, que incluye todo el gen
LETM1, se identifica como responsable de la epilepsia (Maas et al., 2008).

Las pruebas diagnoésticas anteriormente descritas permitiran por tanto realizar un
analisis exhaustivo de la pérdida genética del paciente, a continuacién, se pasa a describir
sus principales caracteristicas.

Analisis de cariotiopo: se trata de una prueba que nos proporciona una
representacion grafica del conjunto de cromosomas por los que esta conformada una

célula, que se clasificardn por pares y acorde a su tamano. Esta “fotografia” es posible
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gracias al uso de microscopios opticos que fotografian este contenido del total de 23
cromosomas (22 autosomas y los cromosomas sexuales). Este tipo de andlisis permiten
estudiar el cariotipo de cada individuo y detectar anomalias en el nimero y forma de los
cromosomas, siempre y cuando sean detectables, ya que esta técnica tiene una resolucion
que alcanza entre los 5 a las 10 Mb.

Hibridacion fluorescente in situ: técnica de laboratorio citogenética que permite
detectar y localizar una secuencia especifica de ADN en un cromosoma. El proceso se
basa en la hibridacion de cromosomas con sondas especificas de ADN emisoras de
fluorescencia que permiten su visualizacion, asi como, el analisis de cualquier tipo de
anomalia presentada por el cromosoma como microdeleciones, duplicidades, inversiones
o0 aneuploidias. Estos andlisis son posibles porque se seleccionan hebras de ADN con su
posterior tratamiento de fluorescencia, que tienen capacidad de ligarse a cromosomas
especificos, en el caso del SWH se emplean teloméricas, ya que las deleciones suelen
encontrarse en la parte final del brazo corto del cromosoma 4p.

MLPA (amplificacion multiple de sondas dependiente de ligamento): esta
técnica diagndstica es empleada en otras enfermedades raras como las distrofias
musculares de Duchenne y Becker. Esta técnica permite la identificacion de mutaciones
por delecién o multiplicacién mediante la reaccidén en cadena de la polimerasa, que
permite cuantificar el nimero de copias normales o anormales de ADN de hasta 40
secuencias gendmicas diferentes. Esta técnica muestra una alta sensibilidad y especificad
detectando microdeleciones que no son objetivables en otras como FISH y pruebas de
cariotipo.

Microarrays basados en hibridacion genémica comparada: frente a las técnicas
de citogenética clasicas, esta prueba ofrece una mayor resolucién, mostrando un mayor

rendimiento a la hora de detectar microdeleciones, convirtiéndola en una gran opcién en
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la préactica clinica en el trabajo con una alta variedad de alteraciones cromosomicas a
través de técnicas generadas a través de la medicina de precision. El procedimiento se
fundamenta en el uso de robots de precision que realizardn marcajes, donde diferentes
trazas de ADN se liberaran e hibridaran sobre el array; de la competicion de los dos ADN
se podra determinar si el paciente presenta ganancias o pérdidas de material genético.

Expuestas las técnicas, se les atribuye un poder diagnostico de menor a mayor
precision, siendo FISH y el andlisis por microarrays (CGH-array) las técnicas de eleccion
cuando se requiere analizar deleciones de pequefio tamafio, ya que otros analisis mas
clasicos como el del cariotipo sélo permitiran detectar entre un 40-50% con deleciones
mayores (Ho et al., 2016). Como se ha mencionado con anterioridad, es preciso que estas
técnicas sean capaces de analizar la pérdida dentro de la region especifica del SWH
(WHSCR), ademas, algunas de estas técnicas proporcionan informacién valiosa con
respecto a la presencia de duplicidades u otro tipo de alteraciones cromosdémicas como se
ha mencionado con anterioridad. La especifidad de estas pruebas y su capacidad para
detectar pérdidas cromosomicas de menor tamafio, se ha visto relacionado una
descripcion mas real de la globalidad del sindrome gracias a la mejora de las técnicas de
diagnostico genético (South et al., 2008), que alejan al colectivo de las descripciones
iniciales con grandes deleciones detectables por métodos clasicos y muy malos
prondsticos (Guthrie et al., 1971).

Por tanto, el empleo de estas nuevas técnicas, aunque tienen un mayor coste, ha
mejorado considerablemente la tasa de diagndstico en el SWH y en otros muchos
trastornos, esto facilita la generacion de abordajes terapéuticos personalizados y una
mejora de la investigacion. Por otra parte, sirve de recurso a las familias a través del
consejo genético, proporcionandoles mas informacion de cara a la planificacion de

futuros embarazos (Blanco-Lago, 2016).
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1.1.4. Necesidades psicosociales

Las manifestaciones anteriormente descritas, sus comorbilidades con otras
enfermedades y una mayor vulnerabilidad a problemas de tipo inmunoldgico empeoran
la calidad de vida de estos nifios (Blanco-Lago et al., 2013), sin embargo, durante la
revision previa al inicio de esta tesis doctoral no se encontraron estudios que traten esta
variable de importancia tanto para los propios nifios como para sus padres. Ha sido mas
tarde y posterior a la realizacion de los estudios I y 11 incluidos en esta tesis, cuando han
aparecido las primeras referencias en la literatura entorno a las necesidades psicosociales
de familias y afectados por este sindrome (Battaglia et al., 2021; Vogt, Katharina, S.,
2020).

De hecho, en uno de los ultimos estudios pioneros en la descripcion de cohortes de
adultos con este sindrome, han destacado el reto que el cuidado de personas con SWH 'y
otras enfermedades raras, puede suponer ante la transicion de servicios sanitarios
infantiles a las unidades especialistas para adultos. Una buena gestion de enfermedades
médicamente complejas en todas las etapas del desarrollo de estos individuos es vital para
el manejo de la enfermedad y el bienestar de afectados y familiares (Carey et al., 2021).

Este tipo de servicios de transicion, no estan disponibles en los sistemas de atencién
publica de todos los paises. Durante la realizacion de la estancia internacional en el
Birmingham Women’s and Children’s NHS Foundation Trust, que dispone de un centro
especial de atencion a las Enfermedades Raras, se pudo corroborar en primera persona,
las implicaciones que este tipo de programas tienen para los afectados por una ER. En
concreto, este tipo de servicios favorecen la mejora de la autonomia de los pacientes, un
mejor manejo de la enfermedad y empoderamiento. Ademas, facilitar la toma de
decisiones de los pacientes haciéndolos participes de la gestion de su propia enfermedad

(Brooks et al., 2017; Colver et al., 2020).
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Por otra parte, en la dltima serie de dos articulos publicada por Agatino Battaglia
y John C. Carey (Battaglia et al., 2021; Carey et al., 2021) sobre el estudio en una serie
de casos de 35 individuos adultos con SWH, también se hace evidente que los déficits en
el neurodesarrollo y otras manifestaciones clinicas que acompafian a este sindrome a lo
largo de toda la vida, demostré al igual que en otras enfermedades crénicas un impacto
psicosocial y econémico.

En concreto, en uno de los articulos se describe que los sintomas mas frecuentes
gue acompafian a este impacto psicosocial en los cuidadores cursan con ansiedad,
depresion, burnout y aislamiento social, que afectan de manera directa a la calidad de vida
de las familias e incluso generan cambio en su estructura. Estas situaciones suelen verse
empeoradas debidas a la incertidumbre sobre la evolucion de la enfermedad, por la propia
variabilidad dentro del mismo sindrome, las diferentes comorbilidades, asi como la falta
de datos sobre el prondstico de estos pacientes en la vida adulta (Battaglia et al., 2021).

Esta sensacion de incertidumbre agrava el estado socioemocional de los padres y
madres que generan en la familia situaciones de desesperanza y aislamiento emocional
(Carona et al., 2014; Picci et al., 2013), que podrian verse respaldados con mayor
informacidn sobre el prondstico de este sindrome que permita elaborar nuevas estrategias

de afrontamiento para la adaptacion al dia a dia con esta enfermedad.
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1.3. Impacto en los cuidadores de nifios y jovenes con ER

Las enfermedades cronicas implican tal y como indica su nombre, un curso
prolongado de la enfermedad, que en ocasiones puede ser degenerativo o de evolucion
variable y que en muchos de los casos requiere una atencion médica continuada (Gimeno,
2010). Precisamente lo que diferencia a las enfermedades crénicas infantiles de otras
patologias en relacion a la situacion de cuidado, es que si bien, la estimacién del tiempo
necesario para proporcionar apoyo y cuidado a un familiar mayor o conyuge es de 4 afios
y medio (National Alliance for Caregiving y AARP, 1997), en la etapa infantil supondra
en muchos casos el acompafiamiento hasta la vida adulta e incluso atendiendo al tipo de
patologia, cuidados continuados toda su vida (Pelechano, 1999; Silibello et al., 2016).
Este ultimo aspecto es posible en la actualidad gracias a los avances de la medicina que
han aumentado en muchos casos la esperanza de vida de algunas de estas patologias
crénicas, como con algunas enfermedades congénitas.

En el caso concreto del SWH, dada la complejidad del sindrome en cuanto a sus
manifestaciones clinicas, requerirdn en la mayoria de los casos cuidados extensos y
atencion a la situacion de dependencia. La literatura describe que incluso en algunos de
los casos en vida adulta, donde el paciente vive de manera independiente en pisos
tutorizados, requeriran aun asi apoyo en algunas tareas de la vida diaria como las visitas
hospitalarias y control de la medicacion (Battaglia et al., 2020; Carey et al., 2020; Vogt,
2020).

Las situaciones de cuidado vienen acompafiadas de cambios a nivel holistico en el
entorno de los cuidadores, especialmente en aquellos con personas afectadas con un
mayor nivel de discapacidad (Rodakowski et al., 2012) a menudo sufren situaciones de
sobrecarga, falta de informacidn, estrés econémico, menor calidad de vida y problemas

emocionales como la depresion. Como consecuencia de las escasas posibilidades de
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dedicar su tiempo a actividades de ocio, la necesidad de abandonar el trabajo (perdiendo
la relacion con los comparieros) y los cambios en la dindmica familiar (Lederman et al.,
2015), un aspecto que se ve gravemente afectado en la vida de los cuidadores es su red
de apoyo social (Ribe et al., 2015).

Estos efectos se ven exacerbados, especialmente en aquellos casos donde la
severidad de la enfermedad o prondstico de los familiares se ve comprometida,
requiriendo por parte de los cuidadores mas tiempo dedicado a las tareas de cuidado (
Colombo et al., 2011; Miodrag & Hodapp, 2010; Lach et al., 2009). Estudios recientes
respaldan también la idea de que la calidad de vida del cuidador de un paciente con una
enfermedad rara, también se ve mermada debido a variables como la sobrecarga a la que
se sienten sometidos (LOpez-Bastida et al., 2017).

1.3.1. Fases de adaptacidn al diagnostico de la enfermedad

Tal y como se describia en anteriores capitulos, el inicio del reporte de este malestar
clinicamente significativo en las familias comienza en muchas ocasiones tras el
diagnostico de la enfermedad rara (Kenny et al., 2022; Kolemen et al., 2021; OBSER,
2021). Este momento supone en muchas ocasiones un shock para los padres y familiares,
gue pueden estar también acompafados de sensaciones de miedo, paralisis o confusion.
La duracion de estas emociones o sentimientos podrian demorarse en el tiempo de manera
indeterminada durante la duracion de la enfermedad.

Otros autores como Houdayer et al., (2013) reportaron que los padres pueden llegar
a sentir sensaciones contradictorias, por lo tanto, ante la misma situacion, el diagndstico,
podrian sentir malestar, e incluso un shock emocional y a su vez alivio por la llegada de
la noticia. Y es que las reacciones de shock pueden suponer una reaccién adaptativa ante
una situacion novedosa y estresante, ya que los padres tienen que hacer frente a una nueva

realidad de la que puede que ain tengan muy poca informacién, recursos o métodos
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efectivos para hacerle frente. Sin embargo, a su vez, el diagndstico, sobre todo cuando ha
tardado en llegar, puede suponer en los padres sensaciones de alivio, la posibilidad de
conocer mas de cerca la enfermedad, su evolucion o prondstico en otros casos, asi como,
facilitar el contacto con otros afectados y familias que sirvan como orientacién en los
primeros pasos de vida con la enfermedad. Ademas, de cara al propio manejo de la
enfermedad, la posibilidad de conocer el diagnostico puede dar lugar al establecimiento
de planes de tratamiento personalizados.

No obstante, incluso cuando los padres toman analizan esta situacion como una
posibilidad de mayor control o manejo de la enfermedad, pueden acontecerse otras fases
en la adaptacion como la evitacion, en la que los padres pueden sentirse desolados, perder
la esperanza y/o experimentar sensaciones de culpa que pueden llegar a alejarles de su
propia red de apoyo (Krabbenborg et al., 2016 en Kenny et al., 2022).

La investigacion de Isla-Pera et al., (2008) describio que el transito y reacciones
emocionales por las diferentes fases de adaptacion de pacientes y allegados puede ser en
cierta manera similar a las fases del ciclo de duelo experimentado por pacientes con
enfermedades terminales descritas por Kibler-Ross, que van desde la negacion, al enfado,
a la negociacién y depresion, hasta la aceptacion (Kibler-Ross & Kessler, 2005). Esta
autora describié que podriamos encontrar diferencias con respecto a las fases de
adaptacion experimentadas por el colectivo de pacientes terminales, dada la existencia de
diferencias tanto a nivel personal como biopsicosocial, factores que siempre se deberia
tener en cuenta en la intervencion con este colectivo. La figura 1.3 muestra de manera

gréfica las diferentes fases seglin Kiibler-Ross & Kessler (2005).
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Figura 1.3

Fases de adaptacion a la enfermedad. Adaptado de Kibler-Ross & Kessler (2005).

Aceptacion
Explorar opciones
Planificacion
Llamada a la accion

Depresién
Abrumamiento
Impotencia

Negacién Ira Hostilidad Negociacion
Evitacién Frustracion Huida Luchar por encontrar el
Confusion Irritabilidad significado
Shock Ansiedad Llegar a otros
Miedo Contar nuestra propia historia

Informacién y
comunicacion

Orientacién y
direccién

Apoyo emocional

Del anélisis de esta figura, cabe destacar, que existen otras aproximaciones
psicoeducativas para explicar este modelo de fases de la enfermedad (Almela, 2018). No
obstante, todos ellos, describen una secuenciacion y un correlato pensamiento-emocién
similar.

Pasemos a ennumerar las diferentes fases de la adaptacion (Almela, 2018):

e Shock inicial: tiende ser breve. En el proceso de adaptacion a una enfermedad, es
la primera de todas.

e Negacion: mas prolongada, sirve de proteccion ante las implicaciones de la
enfermedad y la discapacidad. Si esta fase se prolonga més de lo debido pudiera
interferir en el tratamiento minando los recursos de afrontamiento. Estas fases
tiene como objetivo amortiguar el impacto de la enfermedad y permiten dotar del
tiempo necesario para encajar la nueva realidad, Dentro de este mecanismo
aparecen a veces fendmenos de proyeccion, en los que se entra en un proceso de
busqueda de culpables de la situacion; asi como, también el mecanismo de la

autoculpabilidad, donde ante la falta de explicaciones de lo acontecido o mayor
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informacidn, el foco del cuidador se pone en uno mismo, atribuyéndose las causas
de todo lo malo que esta ocurriendo (Gimeno, 2010).

Ira: si bien esta fase ya denota cierto nivel de aceptacion, puede darse
simultaneamente con la anterior. Esta fase se encuentra muy ligada a sentimientos
profundos de frustracion y dolor. Sensacion de injusticia, la persona se hace
consciente de que su vida y de las nuevas circunstancias que la acompafan. Si
esta fase se prolonga mas de lo necesario, puede generar problematicas tanto a
nivel psicoldgico (desencadenante de reacciones de estrés, como a nivel social
con el entorno cercano al cuidador).

Depresion: puede ocurrir en cualquier punto del proceso y antecede a la ultima.
Descrito también como aquel momento de retraimiento y reaccion ante las
primeras fases de asimilacion de la nueva situacion.

Aceptacion: alcanzar este estadio permitiré a los cuidadores a una mejor gestion
de la enfermedad, asi como, a vivir acorde a sus principios, valores y objetivos.
El modo en el que una familia o individuo ha resuelto problemas graves en el
pasado se relaciona directamente con la forma de resolver problemas nuevos. Este
aspecto sera muy importante en el manejo adecuado de las estrategias de
afrontamiento.

De esta manera, esta transicion por las diferentes fases, supone atravesar una serie

de duelos en diferentes ambitos de la vida de los cuidadores y sobre todo en relacion con
las ideas preconcebidas acerca de como iba a ser la maternidad o paternidad, como iban
a ser sus hijos o cémo iba a ser su vida (Kolemen et al., 2021). Inevitablemente incluso
antes del embarazo los padres pueden empezar a “fantasear” con imagenes acerca de esas
situaciones, con lo que la llegada del diagnéstico de un sindrome genético puede suponer

un punto de inflexion para estas personas, en el que afrontar pérdidas sobre la vida que
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ya habian imaginado, la salud de sus hijos, su plan de vida y de la propia pérdida de
bienestar.

Sin embargo, atravesar este proceso no sera algo lineal o predecible para las
familias, pueden omitirse fases, existir diferentes ritmos, asi como, diferentes patrones de
comportamiento. Asi algunos autores distinguen entre tres diferentes cursos: progresivo,
constante y episodico (Roland, 1987 en Gimeno, 2010). De este modo, el curso
progresivo, es aquel que tras el avance de la enfermedad va afiadiendo sintomatologia,
esto aparece ligado a la fatiga de los cuidadores ante una situacion de estrés continuada;
en el curso constante, tras la aparicion de sintomatologia inicial los sintomas organicos
se estabilizan con el tiempo; dejando a los cuidadores sin periodos de tension continua;
por ultimo, en el episddico encontraremos periodos practicamente con ausencia de
sintomas, que pueden “reactivarse” tras complicaciones de la enfermedad debido a
comorbilidades asociados a ésta.

Por otra parte, también existiran factores externos como situaciones o personas
que faciliten o entorpezcan el avance en el proceso de adaptacion. Hay quienes describen
esta fase como un huracan emocional, en el que nunca tenemos la total certeza de que si
tras la calma volvera la tormenta (Jometon et al., 2014). Ademas, es probable que en este
momento la incertidumbre y el miedo pueda empezar a formar parte de del dia a dia de
los cuidadores “¢,Qué ocurrira en el futuro? ¢ Cémo progresara la enfermedad? Miedo a
la falta de autonomia, al futuro, al que yo ya no esté...”.

Durante este proceso el apoyo emocional de familia 0 amigos también tiene su
lugar en estas fases. En algunas ocasiones este entorno cercano puede expresar grandes
temores sobre la nueva situacion, a veces la falta de informacidn y las reacciones de éstos
pueden intensificar la preocupacion, miedos y ansiedad de los padres, que muchas veces

se ven abocados a ofrecer consuelo cuando en ese momento son las personas que
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necesitan en mayor medida ese apoyo emocional. En otras ocasiones es frecuente, que
tras los primeros meses 0 afios existan movimientos sociales y que haya relaciones que
se distancien progresivamente (Weng et al., 2012).

Con la aceptacion el miedo y el panico inicial se reducen, en esta fase las familias
comienzan un proceso de reconstruccion e incluso de cambio o adquisicion de nuevos
roles (Gallo, Knafl & Angst, 2009). “La familia debe reestructurarse en cuanto a
actividades y papeles, que no siempre son aceptados, ni la “revolucion sanitaria” ha
previsto ni se ha ocupado de integrar elementos de convivencia humana dentro de los
regimenes de tratamiento y prevencion” (Pelechano, 1999). Estos procesos se veran
siempre facilitados en personas que cuentan con un mayor nimero de recursos tanto
internos (por ejemplo, estrategias de afrontamiento) o externas (apoyo emocional). Como
comentabamaos al principio de esta seccion, el tiempo de duracion de cada una de las fases
estara completamente determinado por cada individuo, pueden existir momentos de
arraigo o de ningun avance hacia nuevas fases. En muchas ocasiones las diferencias a lo
largo de este camino podrian implicar desavenencias entre los diferentes miembros de la
familia.

1.3.2. Principales areas de impacto

El cuidado de un nifio/a con una enfermedad poco frecuente puede tener un grave
efecto sobre la vida de los padres. Con los afios la literatura cada vez ha prestado mas
atencion a las diferencias entre los padres con nifios afectados con una enfermedad
cronica versus aquellos que estan sanos. En comparacion a estos, se han reportado altos
niveles de estrés y que los efectos negativos en salud fisica y psicolégica, como ansiedad,
depresion, sentimientos de sobrecarga y de superacion emocional (Hassal et al., 2022;

Pelentsov et al., 2016; Picci et al., 2013), que a menudo repercuten en un peor nivel de
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salud y bienestar (Barker et al., 2012). En la figura 1.4 se reporta de manera gréafica las
principales areas de impacto en los cuidadores de nifios y jovenes con enfermedades raras.
Figura l.4

Impacto del cuidado de nifios y jovenes con enfermedades raras. Elaboracion propia.

Evolucion de la Pronigstico Edad Discanacidad Demandas del « Fisica
enfermedad P cuidado * Problemas del comportamiento

Factores estresores

Tipos de impacto

Bienestar psicolégico y emocional

Ansiedad Impacto fisico Impacto social Directo Indirecto
Depresion e Sist. cardiovascular s Soladad . izducsién p:ol(jiuct:vidad . Eosre mesi(\jc.acwén
Estrés g ’ « Absentismo labora « Costes médicos
* Sist. inmune * Problemas de pareja « Pérdida laboral « Especialistas
Culpa * Sist. digestivo * Sobrecarga familiar
e Forma fisica srdi i 5
Bajo estado de animo * Perdidade trabajo Costes asociados
: al cuidado
Incertidumbre
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Apoyo social Estrategias de afrontamiento Calidad de vida
* Formal (profesionales) * Centradas en la emocion Resiliencia e Fisica « Relaciones sociales
¢ Informal (amigos, familiares, ¢ Centradas en el problema * Psicolégica * Ambiental
asociaciones...) * Espiritualidad

1.3.2.1. Impacto psicoldgico

Tal y como se ha comentado con anterioridad, durante la vida del nifio/a afectado/a,
los padres tienen que hacer frente a muchos estresores que pueden mermar tanto su salud
fisica como psicoldgica, asi, el estrés cronico es uno de los problemas mas importantes a
los que éstos tienen que hacer frente. (Graungaard & Skov, 2007; Jometon et al., 2014;
Lee, 2022; Picci et al., 2013; van Oers et al., 2014;).

En la revision de Fitzgerald y Gallagher (2021) sobre enfermedades cromosdmicas
raras, se evidencia que los padres de nifios con sindromes genéticos raros presentan
ademas un alto distrés emocional frente a otras patologias. Y que tal y como se reporta

en la figura 1.4, muchas veces este distrés puede exacerbarse cuando existen problemas
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de comportamiento por parte de los pacientes, estrategias de afrontamiento no adaptativas
0 mayores problemas emocionales (Minnes et al., 2015). Frente a otros colectivos de
enfermedades crénicas, los padres con hijos con una ER pueden tener una mayor
tendencia a tener trastornos emocionales como la ansiedad y la depresion (Gallagher &
Hannigar, 2014; Kolemen et al., 2021).

Por otra parte, la presencia de malestar psicoldgico significativo suele ser mas
frecuente en las madres, a las que se les atribuye peor salud mental y calidad de vida
(Bogart et al., 2016; Currie & Szabo, 2000), asi uno de los ultimos estudios de Boettcher
y colaboradores (2021) en cuidadores de nifios con enfermedades congénitas raras, las
madres participantes en el estudio mostraron niveles de distrés mas elevados que los
padres (Adams et al., 2018; Courbier & Berjonneau, 2017; Pelentsov et al., 2016;
Toledano-Toledano & Moral, 2018). En esta linea, uno de los grandes estudios sobre el
bienestar y salud mental maternal en los nifios con enfermedades raras, en el que
participaron un total de 646 madres (Adams et al., 2018), los autores indicaron que si bien
el estrés puede estar muy relacionado con las dificultades de los afectados, la depresion
solo lo estaba en alguno de los sindromes estudiados, pareciendo tener un patron mas
dependiente del individuo y no tanto con el propio paciente.

El tiempo dedicado al cuidado de un familiar, genera también impacto positivo en
sus cuidadores, gue reportan en muchas ocasiones sentimientos de crecimiento interior,
avance, desarrollo personal, e incluso sensaciones de mayor plenitud. Este impacto
positivo del cuidado se relaciona especialmente con la habilidad de resiliencia. Estas
habilidades pueden referise tanto a las caracteristicas dentro de la persona, como a su
entorno y a su familia (Wonf, Fong & Lam, 2015). Por ello, podemos entender la
resiliencia familiar como aquel proceso de adaptacién y ajuste familiar positiva a las

demandas de la enfermedad, que acaban fortaleciendo al individuo y a la familia a pesar
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de las circunstancias adversas (Luthar y Ciccheti, 2000). Este recurso favorece una mayor
percepcion de soporte social por parte de su entorno (Magliano et al., 2013; Schoeder &
Remer, 2007); ademas la resiliencia supone un factor protector tanto de sintomas fisicos
como psicoldgicos para los individuos, que a su vez favorece la reestructuracion de los
recursos psicolégicos como la mejora de la gestion emocional.

En este sentido, recientemente encontramos referencias a la literatura que
conceptualizan este proceso del cuidado como “navegar entre el amor y el miedo”
(Gomez-Zuiiga, B. et al., 2021) o como “un gimnasio en la selva, en el que todo esta bajo
control” (Currie & Szabo, 2019). En ambos estudios se destaca nuevamente el cambio de
roles personales o que acaba generando un nuevo marco de identidad en los padres, en el
que se pondera los aspectos beneficiosos del tiempo dedicado al cuidado. Uno de los
ejemplos que se ha mencionado con anterioridad es a través de convertirse en expertos en
la patologia de sus hijos y a veces se ven impulsados a tener que formar al resto de
personas, incluso a profesionales de las necesidades especificas de cuidado ante la falta
de guias apropiadas. En este sentido, a veces los padres pueden encontrarse con
reacciones contrarias a esta proactividad por parte del personal médico, que si bien
satisface las necesidades basicas de proteccion y atencion al cuidado de sus hijos pueden
derivar en conflictos de comunicacion con ciertos profesionales sanitarios que tienden a
sentirse sobrepasados (Gomez-Zufiga, Beni et al., 2019).
1.3.2.2. Impacto de la situacién de cuidado

En las posibles consecuencias derivadas de la propia situacion de cuidado en este
manuscrito diferenciaremos entre el impacto fisico y social.

El cuidado de un nifio o un joven con una enfermedad rara puede acarrear un
impacto fisico en los padres, ademas de las alteraciones en los sistemas cardiovascular,

digestivo e inmunolégico (Cohn et al., 2020), también encontramos que alguno de los
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sintomas mas comunes son problemas de espalda (contracturas), migrafa, Ulceras
intestinales, asma, artritis 0 reumatismo y tension alta (Gallagher & Hannigan, 2014).
Esta disminucion de la salud fisica puede aumentar el sentimiento de sobrecarga y
empeoramiento de la salud, especialmente para aquellas enfermedades raras donde la falta
de movilidad requiera por parte de los cuidadores traslados de sus hijos.

En lo que respecta al impacto social, es frecuente que en la literatura se reporten
dificultades a nivel de pareja. En primer lugar, es posible que dadas a las altas demandas
de cuidado y cambio en roles personales, que pueden implicar también la pérdida de
trabajo; las parejas empiecen a sentir que es dificil encontrar tiempo para su propia
relacién, pudiendo llegar a descuidarla para tratar de priorizar otras demandas de su
entorno como la del propio cuidado (Lederman et al., 2015). Por otra parte, la propia
situacion de cuidado puede modificar la dindmica de la pareja, ya que en muchas
ocasiones los padres pueden llegar a diferir en el estilo de afrontamiento y gestion de la
enfermedad, que acaban resultando en conflicto (Hassel, 2022; Monterosso et al., 2007).

En nuestro contexto, en el proyecto del equipo de investigacidn sobre enfermedades
neuromusculares y del neurodesarrollo de la Universidad de Deusto (Lazaro et al., 2009)
de grupos apoyo online para padres de nifios con enfermedades neuromusculares, de los
22 matrimonios participantes, seis de las parejas habian acabado en divorcio, mientras
que el resto estaba en una situacion estable o reportaron que estas situaciones los habian
hecho mas fuerte como pareja.

Por ultimo, debemos destacar el apoyo social como uno de los grandes recursos
para las familias con hijos que tengan ER (Smits, 2022). En este sentido, en muchas
ocasiones el cuidador principal se acabe aislando de su red de amistades e incluso
familiar, por la propia responsabilidad que supone la tarea de cuidado, ya sea por falta de

tiempo o sentimientos de incomprensiéon de su entorno (Koleman et al., 2021; Smits,
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2022). Es por ello, que tal y como se ha detallado en el capitulo de fases de adaptacion a
la enfermedad, la incertidumbre que acomparfia a estas situaciones, sobre todo en los
primeros momentos tras el diagnostico, serd especialmente importante que estas personas
cuenten con una red de apoyo social fuerte; asi como, exista la posibilidad de tomar
contacto con una red de apoyo mas extensa como las asociaciones de pacientes, que
ayuden a orientar a estas familias primerizas en las ER, gracias al intercambio de
experiencias y conocimientos entre pares (Cardinali et al., 2019; Doy & Werner-Lin,
2016; Landfeldt et al., 2016).

En la linea de lo que se ha defendido desde el inicio de esta introduccion general,
la proporcion de informacidn sobre la enfermedad, manejo y evolucidn seran basicas para
las familias, es por ello, que el apoyo percibido por profesionales sanitarios como
psicologos, enfermeras, médicos de familia o especialistas, ayudardn a amortiguar los
altos niveles de estrés reportados por los padres (Boettcher et al., 2020). El apoyo social,
es capaz de favorecer la disminucion de sintomatologia clinica como la ansiedad y
depresion, favorecer la autoestima, mejorar las estrategias de afrontamiento adaptativas,
asi como mejorar la calidad de vida y bienestar percibida por los cuidadores (Kenny &
Stone, 2022).
1.3.2.3. Impacto socioeconémico

La situacion de cuidado de una persona con una enfermedad crénica genera
impactos en los recursos econdmicos del ndcleo familiar (Abegunde et al., 2007; Hime et
al., 2014; Lee, 2022; Schereiber-Katz et al., 2014), que pueden ser clasificados segin su
tipologia de coste (ver figura 1.4) (Landfeldt et al., 2017).

En la revision de Garcia-Pérez et al., (2021) se analizaron un total de 63 estudios
de los costes de la enfermedad que incluyeron 42 enfermedades raras, en 25 paises

diferentes. De todos los estudios incluidos, el 60% incluy6 gastos en costes no médicos,

36



1. INTRODUCCION

el 68% incluyd datos sobre la pérdida de productividad y el 43% datos sobre los costes
del cuidador informal. A pesar de los diferentes métodos para estimar el impacto
socioecondémico del cuidado y por tanto poder realizar asunciones al respecto, el estudio
confirma el impacto de las enfermedades raras en este aspecto.

Por otra parte, en el estudio realizado sobre enfermedades neuromusculares por el
Equipo Neuro-e-Motion de la Universidad de Deusto (Rodriguez et al., 2021), se reportd
que los cuidadores de estos nifios dedican parte de sus ganancias anuales a costear
diferente tipologia de terapias para sus hijos como la de tipo fisico, psicoldgico y
logopedia. Por otra parte, se destacd que los cotes destinados a estos fines venian
asociados al nivel de dependencia de los pacientes.

Las enfermedades con necesidades complejas como las enfermedades raras son
costosas tanto para los pacientes como para sus familias; es por ello, que es necesario que
se sigan desarrollando politicas que incluyan mejoras para la calidad de vida de estas
familias, que pueden incluir entre otras, tanto mejoras en el sistema de atencion y
seguimiento sanitario y ampliacién de facilidades para subsanar el alto coste econémico
del impacto de las enfermedades crénicas (Pasquini et al., 2021).

1.3.3. Impacto en el cuidado en SWH

¢ Qué ocurre con los cuidadores de SWH? En la actualidad Unicamente existen dos
proyectos que hayan estudiado de forma activa el impacto psicosocial en el cuidado de
nifios y adultos con SWH. Esta informacién se contrasta con la revision sistematica
realizada por (Vogt,, 2020) que siguié la metodologia Prisma, en el que tras un analisis
de 1605 publicaciones, ninguno de los articulos que entraron al analisis pudo cumplir los
criterios de inclusion del estudio. Si bien, este analisis recogio entre sus resultados la
publicacion de Lago et al., (2013), primera en reportar la necesidad de la medicion de

variables de calidad de vida en estos pacientes, dadas las caracteristicas del sindrome. Sin

37



1. INTRODUCCION

embargo, este articulo no cumplié criterios de inclusion por no encontrarse disponible
para la autora de la revision.

La autora de esta revision sistematica demostro la carencia de estudios acerca del
impacto psicosocial del cuidado de SWH, incluye como posible explicacion a esta brecha
en la literatura, la falta de profesionales sanitarios que valoren el impacto de las
enfermedades raras, como en la de los familiares de SWH sobre el nivel de sobrecarga y
otros aspectos psicosociales.

Mas tarde, esta misma autora llevo a cabo un estudio a traves de entrevistas
cualitativas y focus groups a un total de 22 familias cuidadoras de SWH, sobre tematicas
que trataban cuestiones del dia a dia con este sindrome (Vogt, 2020). Dado a que no
existen otras referencias sobre el impacto psicosocial de los cuidadores de SWH, esta
subseccion se fundamentara principalmente en estos hallazgos. Esta autora encontrd un
total de cuatro pilares en el impacto psicosocial de las familias, estos se relacionan con la
comunicacion con los servicios de salud, la adaptacion de la familia, la calidad de vida y
las necesidades de apoyo.

En relacion a la primera de las tematicas, los padres reportaron la falta de vias de
actuacion adecuadas en atencién primaria y especializada, lo que incurre en mayores
niveles de distrés expresados por los padres ya que aumentan su sensacion de
responsabilidad en relacion al manejo de la enfermedad de sus hijos para poder dar apoyo
a los profesionales sanitarios donde recibiran atencion (Baumbusch, 2018).

En segundo lugar, en relacion a la adaptacion de las familias, en este estudio se
describen tres posibles vias hacia la adaptacion de las familias a la nueva situacion, entre
las que encontramos la adaptacion cognitiva (ej. investigar mas acerca del sindrome), la
adaptacion emocional (ej. empleo de estrategias de afrontamiento) y por Gltimo

adaptacion estructural (ej. mudanza o adaptacion del hogar). Vogt (2022) en este articulo,
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traslada una reflexion acerca de las dos primeras tipologias; en relacion a la adaptacion
cognitiva, la oportunidad de los padres que supone vivir en un mundo digitalizado, con
acceso a informacion tanto a traves de internet como redes sociales, frente a la que se
encontraban los padres en los afios 70 donde la Unica informacion disponible era aquella
proporcionada por el profesional médico, ha facilitado que los padres adquieran mas
conocimientos sobre la enfermedad de sus hijos, convirtiéndolos en ‘“cuidadores
expertos”, capacitandolos y permitiéndoles dar respuestas adaptativas ante una situacion
compleja. Si bien, estos sentimientos en muchas ocasiones son encontrados, haciéndoles
sentir mas cualificados en el entendimiento del sindrome que los propios profesionales
médicos responsables de la salud de sus hijos (Putkowski, 2015). En lo que respecta a la
adaptacion emocional, esta autora destaca que en los resultados del estudio, el cuidado de
un familiar con pobres habilidades comunicativas, problemas de aprendizaje puede ser
desafiante, y generar estrés y sobrecarga en los cuidadores (Griffith et al, 2011). Sin
embargo, tal y como se vera en el siguiente capitulo de esta tesis en mayor profundidad,
la aceptacion de la enfermedad gracias a las habilidades de afrontamiento de los
cuidadores, adquiriran un rol fundamental en disminuir estos sentimientos (Heiman,
2002).

En relacion a la calidad de vida, este estudio demostro la relacion entre el perfil
sintomatico del paciente con SWH y el impacto en la calidad de vida de los cuidadores y
familiares. Esta afectacion estaba influida por la presencia de problemas de salud mental,
estrés, ansiedad e incluso ideacion suicida, como resultado de las responsabilidades del
cuidado; dato que se ha visto contrastado en algunas de las publicaciones mas citadas en
esta tematica (Pelentsov et al.,2016; Picci et al., 2013).

Por ultimo, en relacién a la necesidad de apoyo social, el apoyo entre iguales

demostrd ser clave para estas familias, permitiéndoles conectar con personas que
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atraviesan situaciones similares, el intercambio de conocimiento y brindar apoyo
emocional, aspectos que resultan vitales para estas familias. Si bien es cierto, que webs
sobre este sindrome, a veces reportan que este tipo de intercambios generan distrés en los
padres atendiendo a la fase de adaptacion en la que encuentren. De este modo, si bien
para algunas familias el hecho de contar con mayores fuentes de informacion y poderse
hacer una idea mas clara del posible pronostico de la enfermedad de sus hijos, mas alla
de la variabilidad del sindrome, genera sentimientos de confort, ya que retornan en parte
cierto nivel de control a estas familias sobre la situacién que estan atravesando. Sin
embargo, otras familias podrian vivir este intercambio como un shock emocional. De este
modo, el hecho de ver a los hijos de otras familias SWH con el sindrome, donde quizas
el fenotipo pueda ser més evidente, asi como, las manifestaciones clinicas que acomparian
a éste, pueden evocar en los padres sentimientos de negacién y evitacion. Estas
reacciones, si bien pueden ser variables y no estar adscritas a ningin patrén concreto por
parte de los cuidadores, a veces como se veran en el siguiente capitulo podran estar
mediadas por los mecanismos de afrontamiento de los que disponen las familias.

En suma, la identificacion de estas tematicas respalda la idea de que estas familias
se verian beneficiadas con un mayor apoyo e informacion desde el primer momento de la
recepcion del diagndstico. Estas teméticas guardan relacion con aquellas experimentadas
por otros colectivos con enfermedades raras o crénicas como distrofias musculares,
Dravet, o epilepsia entre otras (Khangura et al., 2015; Lee et al., 2002; Lowes, L. et al.,

2016; Lv et al., 2009; Pinquart & Sorensen, 2003).
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1.4. Estrategias de afrontamiento y calidad de vida
1.4.1. Estrategias de afrontamiento

Gracias al trabajo de Lazarus & Folkman (1989) en plena era de la revolucion
cognitiva, las estrategias de afrontamiento se convirtieron en un referente para la
valoracion de los procesos cognitivos y emocionales ante situaciones valoradas como
desafiantes para el individuo. Este modelo nos permitira conocer las dinamicas que hay
detrds de estos procesos de valoracion y respuesta ante situaciones novedosas y que
suponen un reto para la persona.

Las estrategias de afrontamiento han sido consideradas como recursos positivos
para el manejo de los retos asociados a la situacion de cuidado (Pelentsov et al., 2015;
Siddiq et al., 2016), asi como para la adaptacion psicologica de los individuos (Lamb et
al., 2016). El empleo de las estrategias de coping estara determinado en su mayoria por
la percepcidn que tiene el individuo ante una situacion estresante (percepcion primaria) y
de los recursos disponibles del individuo para hacerles frente (percepcién secundaria).
Las teorias clasicas categorizan estas estrategias en engagement, consideradas como
respuestas funcionales porque pueden motivar a intentos activos dirigidos al estresor
(Carver et al., 1989) y de disengagment, caracterizados por negar o minimizar la
importancia del evento estresante 0 sus consecuencias, con importantes esfuerzos
comportamentales o cognitivos para ignorar el estresor (Lazarus & Folkman, 1984).
Precisamente el uso de estrategias no adaptativos esta relacionado con mayores niveles
de estrés en los cuidadores, ademas estrategias de afrontamiento como la evitacién, culpa
y pensamiento desiderativo se han visto relacionadas con la presencia de coductas
adictivas en las familias, asi como, peor salud mental (Jacob et al., 2017).

Las estrategias de engagement y disengagement pueden resultar mas eficaces o

adaptativas dependiendo del contexto, por ejemplo, funcionando mejor en fases
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tempranas del evento estresante 0 a largo plazo. Asi, a pesar de que las estrategias
evitativas siempre se han asociado a un peor ajuste psicologico, mostraron ser protectoras
en el periodo que acontece tras el diagnostico de una enfermedad rara o cronica (Livneh,
2009) o en la reduccion del dolor, estrés y ansiedad (Suls & Fletcher, 1985). Sin embargo,
el empleo de estas estrategias a largo plazo consume muchos recursos por parte del
invididuo pudiendo agotar sus recursos fisicos y psicoldgicos (Hayes et al., 1996). Dentro
de las estrategias que ayudan a los padres o se encuentran mas veces reportadas en la
literatura, figuran el apoyo social, afrontamientos centrado en la emocion, asi como
afrontamiento a través de la religion o la evitacion (Bak & Zarycka, 2022).

De cara a la exposicion de las estrategias de afrontamiento, en esta tesis doctoral
se empleara el modelo jerarquico propuesto por Tobin et al., (1989) con el desarrollo del
inventario de estrategias de afrontamiento (CSI) en el que diferenciaremos entre
estrategias centradas en la emocién a estrategias centradas en el problema. Esta
clasificacion se selecciond tras un proceso de revision de la literatura, ya que ademas de
ser un instrumento frecuente para la valoracion de esta variable, recoge por tanto la
principal subdivision de estrategias seguidas por parte de la literatura de este &mbito.

Dada la amplitud de esta temética, no existe una forma Unica de conceptualizar y
clasificar estos mecanismos de afrontamiento, pudiendo encontrarnos variaciones en su
taxonomia (Carver et al., 1989). Es por ello, que se consider6 interesante introducir al
lector entre las diferentes estrategias sobre las que se estudiara y discutira en los diferentes
estudios, aunque en la literatura sobre esta tematica se podran encontrar otras categorias
como: evaluacion positiva, desarrollo personal, autocontrol, negacién, religiosidad o
espiritualidad, culpa (hacia uno mismo o hacia el entorno), preocupacion, anticipacion o

confrontacion.
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Aunque no se incluye en el modelo tedrico escogido, cabe mencionar el
afrontamiento religioso o espiritual como una de las estrategias que los padres con
enfermedades raras hacen empleo (Kolemen et al.,, 2021; Picci et al., 2013). Estas
estrategias se han visto eficaces en la busqueda de apoyo social, reinterpretacion positiva
y crecimiento (Carver et al., 1989). De hecho, algunos autores como Chivukula
(Chivukula et al., 2018), sugieren que la espiritualidad tomada como constructo
multidimensional podria ser un recurso valioso para la mejora del coping y del bienestar
de los cuidadores. De este modo las estrategias de afrontamiento que incluyan la religién
o la espiritualidad en el abordaje de la enfermedad, podrian ser factores protectores de la
salud mental en los cuidadores (Gonzalez-Rivera & Rosario-Rodriguez, 2018; Selman et
al. 2018).

En el estudio llevado a cabo por Vitorino y colaboradores (2018) en el que se
evalud a 77 cuidadores de nifios con cancer pediatrico, se constato que no sélo existia una
relacién entre los sentimientos de fe y espiritualidad con una mejor calidad de vida y salud
mental, sino que también existe una relacién entre el afrontamiento religioso negativo y
un mayor numero de sintomas depresivos en los familiares de estos nifios. Estos
resultados que parecen contradictorios se relacionan con los obtenidos por otros estudios,
el efecto negativo de las creencias religiosas sobre la salud mental, estan relacionadas a
aquellas creencias donde los padres y madres interpretan la situacidn como “un castigo
de Dios” o su abandono (Agorastos et al., 2014; Abu-Raiya et al. Gonzélez-Rivera &
Rosario-Rodriguez, 2018Sin embargo, cuando estas creencias sirven como fuente de
esperanza, si que favorecen los afrontamientos positivos de la enfermedad, asi como la
disminucion de sintomatologia como la ansiedad o la depresion (Penman, 2018).

Volviendo al modelo de Tobin et al., (1989), las estrategias de afrontamiento se

clasifican a su vez en estrategias centradas en el problema y estrategias centradas en la
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emocion. El primero de ellos, implica un abordaje directo sobre el evento estresante. Este
estilo se relacionaria con un mejor estado del cuidador (Hawken et al., 2018), mientras
que las estrategias centradas en la emocién se dirigen a aliviar la tensién generada por el
evento estresante y tienden a emplearse cuando la situacion es percibida como
incontrolable o amenazante (Lazarus & Folkman, 1984). Algunos autores sugieren que
las estrategias de afrontamiento estan fuertemente asociadas al estado o prondéstico de los
nifios afectados por enfermedades crénicas y la percepcion que sus cuidadores tienen de
esta situacion (Raina et al., 2004). En este sentido, el estudio de Hobdell y colaboradores
(2007), valoré el dolor cronico y estrategias de afrontamiento en 67 padres de nifios con
epilepsia de diversa tipologia. Dada la alta comorbilidad de la epilepsia con el SWH, cabe
destacar que en este estudio y en ausencia de otras patologias o sindromes, reportaron que
intervenciones mas tempranas con las familias podrian facilitar el trabajo con la
sintomatologia asociada al cuidado, asi como favorecer patrones de afrontamiento
adaptativo.

Tras describir las principales influencias de las estrategias de afrontamiento en los
cuidados, pasamos ahora a describir las caracteristicas de cada una de ellas, en base a la
literatura revisada. Recordemos que dentro de las estrategias de afrontamiento centradas
en la emocion se incluirdn entonces estrategias como el apoyo social, la expresion
emocional, la retirada social y la autocritica. Mientras que en las estrategias centradas en
el problema nos encontramos con la resolucion de problemas, reestructuracion cognitiva,
evitacion de problemas y pensamiento desiderativo.
1.4.1.1. Estrategias de afrontamiento centradas en la emocion.
1.4.1.1.1. Apoyo social

Tal y como se describi6 en el capitulo del impacto, estas estrategias implican la

sensacion del individuo de sentirse estimado, valorado y querido, asi como formar el
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sentimiento de formar parte de una red social. Las estrategias de afrontamiento de este
tipo incluyen el compartir tiempo y experiencias tanto con amigos como con familiares y
aumentan la sensacion de bienestar en los cuidadores, mayor autoestima, asi como,
mayores niveles de ajuste. Por otra parte, cuando este intercambio se produce con otras
familias de pacientes con enfermedades raras, se favorecen los sentimientos de esperanza
y positividad, facilitando un confrontamiento adaptativo a la situacion (Hassel, 2022;
Kolemen et al., 2021).
1.4.1.1.2. Expresion emocional

Esta estrategia de afrontamiento, guarda vinculos con la de apoyo emocional, ya
que implica que las personas perciben la oportunidad y el deseo de expresarse a nivel
afectivo con otra persona. Esto puede incluir tanto lenguaje verbal como no verbal y
favorece la reduccion del distrés experimentado por los individuos ante situaciones de
disconfort. EI manejo de este tipo de estrategias, favorece la reduccién del aislamiento y
sentimientos de incomprension a los que muchas veces se asocia el cuidado de un paciente
con una enfermedad cronica. Ademas, este tipo de estrategia ayuda a las personas a luchar
con posibles distorsiones cognitivas, pensamientos instrusivos o rumiaciones; y por
supuesto, favorece las relaciones sociales.
1.4.1.1.3. Retirada social

Estas estrategias son frecuentes en los primeros pasos de adaptacion a la
enfermedad, asi como, mecanismo de reaccién emocional que busca la proteccion del
individuo a través del retraimiento. En algunas ocasiones tal y como se ha comentado,
puede ser fruto del sentimiento de incomprension del individuo por parte de su entorno
social, lo que le hace refugiarse en si mismo, y poco a poco desconectarse del medio. Esta
asociado con el incremento del malestar psicoldgico de las personas y la merma del

bienestar.
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1.4.1.1.4. Autocritica
Aunque tiende a valorarse como una estrategia desadaptativa, la autocritica

también puede funcionar como un proceso de insight para el individuo, situandolo en el
presente y ayudandole a tomar resoluciones con respecto a las nuevas acciones a
desarrollar. Pero esta estrategia también se relaciona, con la atribucion de culpa ante la
reflexion hacia los propios pensamientos, emociones o conductas, por ejemplo, en los
cuidadores podria relacionarse con pensamientos intrusivos del deseo de no estar pasando
por esa situacion, lo que incrementaria los sentimientos de culpabilidad por “querer
quitarse del miedo” y la sensacion de estar actuando con egoismo.
1.4.1.2. Estrategias de afrontamiento centradas en el problema
1.4.1.2.1. Resolucion de problemas

Este tipo de estrategias son muy Utiles y son empleadas con frecuencia en las
intervenciones o0 grupos de apoyo con pacientes, asi como, en otro tipo de contextos
sanitarios a través de la técnica de la psicoeducacion. Este tipo de estrategia favorece la
generacion de alternativas que guiaran la conducta de los individuos hacia nuevas metas,
plantedndose siempre diferentes alternativas o soluciones, y elocubrando si estas son
adecuadas para cumplir sus objetivos. Favorecen en definitiva los planes de accién y la
movilizacién de los individuos hacia la consecucidn de sus objetivos, metas o valores.
1.4.1.2.2. Reestructuracion cognitiva

Muy ligada a las técnicas de intervencion cognitivo-conductuales, estas estrategias
se fundamentan en la adquisicién de nuevos conocimientos, a través de técnicas como la
psicoeducacion si es mediante el trabajo con profesionales sanitarios; que favoreceran en
el individuo el trabajo con pensamientos intrusivos, distorsiones cognitivas o

pensamientos que general malestar significativo en el dia a dia de los individuos.
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1.4.1.2.3. Evitacion de problemas

El trabajo sobre este tipo de mecanismo de afrontamiento sera fundamental para el
trabajo a traves de algunos modelos de intervencion como la Terapia de Aceptacion y
Compromiso. Si bien, tal y como se ha comentado con anterioridad, en algunas ocasiones
la evitacion de circunstancias que estan generando un malestar signiticativo en la persona
puede resultar un mecanismo efectivo a corto plazo. Si estas situaciones se alargan y/o
cronifican en el tiempo y nunca se hace frente a la situacion o estimulo que causa estrés,
entrariamos en procesos de evitacion experiencial, que contrariamente a lo que el
individuo siente en primera instancia, rebajar la sensacion fisica o psicolégica de malestar
frente a la situacion que genera disconfort; con el tiempo, genera un fendmeno rebote,
haciendo que cada vez la confrontacion con el estimulo sea mas dolorosa o genere mas
malestar.
1.4.1.2.4. Pensamiento desiderativo

Una vez mas, este tipo de estrategias pueden suponer un alivio momentaneo en los
individuos, fantaseando con la idea de que el estimulo o situacion estresora puede
desaparecer en un futuro inmediato, incluso en algunos casos, la creencia de la posibilidad
de que ocurra un milagro y la situacion cambie. Sin embargo, el mantenimiento de este
tipo de cogniciones a la larga puede generar un impacto en el bienestar de las personas,
ya que, si “ese milagro” nunca llega, podrian incluso hasta tener lugar fenomenos de
indefension aprendida; ante la sensacion de falta de control continuada frente al estimulo
estresante. Normalmente, este tipo de mecanismo es mas frecuente en sucesos
inesperados, que generan altos impactos o incluso en aquellas enfermedades cuya
esperanza de vida se ve mermada de manera dréastica.

Para finalizar, cabe destacar que en la reciente revision sistematica con

metodologia PRISMA desarrollada por Bak y Zarzycka (2022) en padres y tutores de
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nifilos con enfermedades cronicas, se concluia que el uso consciente de este tipo de
estrategias puede suponer para los padres mejores resultados en la mejora de su bienestar,
y de este modo facilitarles la gestion de eventos estresantes, asi como, que el propio
conocimiento del mecanismo subyacente a estas estrategias podria favorecer mecanismos
de planificacion por ejemplo de cara a la resolucion de problemas (mecanismos de
afrontamiento centrados en el problema). De los 42 estudios incluidos en la revision de
las estrategias de afrontamiento familiares ante la gestion de la enfermedad, en 20
articulos las estrategias enfocadas al apoyo emocional fueron las mas frecuentes, en 19
articulos aquellas relacionadas con las estrategias centradas en la emocion y aceptacion,
y por ultimo, 13 se correspondieron con la practica de la religion.
1.4.2. Calidad de vida

La calidad de vida (QoL) descrita como “la percepcion personal de un individuo
de su situacién en la vida en el contexto de la cultura y sistema de valores en el cual se
vive y su relacion con las metas, expectativas, estandares e intereses” (The WHOQOL
Group, 1994). La QoL queda enmarcada en un proceso de caracter subjetivo y
multidimensional, cuyas dimensiones mas representativas incluyen el estado fisico,
psicolégico, ambiental y relaciones sociales en el individuo (The WHOQOL Group,
1998) y representan, la sensacion de bienestar que puede ser experimentada por las
personas y que representa la suma de sensaciones subjetivas y personales del "sentirse
bien". Se ha convertido en un foco de investigacion en las Gltimas décadas en estudios de
ensayos clinicos, analisis de coste-utilidad, evaluacién del estado de la poblacidn general
y clinica'y como variable de resultado/eficacia de intervenciones tanto en pacientes como
en cuidadores.

Cabe destacar, su inclusién en estudios de enfermedades poco frecuentes como

enfermedades genéticas, metabdlicas y neuromusculares (Fabre et al., 2013; Guarany et

48



1. INTRODUCCION

al., 2015; Landfeldt, Erik et al., 2016; Vanz et al., 2015; Witt et al., 2019), como en otras
enfermedades de tipo cronico como la epilepsia, problemas respiratorios y paralisis
cerebral (Ahanotu et al., 2018; Feeley et al., 2014; Lv et al., 2009; Roncada et al., 2015).

La calidad de vida, en muchas ocasiones, se ve afectada y mermada a causa de una
enfermedad. En las enfermedades cronicas, parece ser que hay un descenso en la calidad
de vida experimentada por el paciente (Alpi & Quiceno, 2010; Yepes Barreto et al., 2015).
Por tanto, aparece un nuevo concepto que es la calidad de vida relacionada con la salud,
que es la percepcion subjetiva, influenciada por el estado de salud actual, de la capacidad
para realizar aquellas actividades importantes para el individuo (Naughton et al., 1996).

Ademas de, la afectacion que se produce en la calidad de vida de los pacientes,
muchos de los cuidadores se encuentran en una situacion de vulnerabilidad (Glozman,
2004; Rao et al., 2021). Esto es consecuencia de que el compromiso de cuidar tiene
generalmente importantes costes materiales, emocionales y de salud por dedicar su vida
a cuidar a su familiar de forma intensa y continua (Isa et al., 2016; Pardo et al., 2015).
Por tanto, el enfrentarse como cuidador a una enfermedad de un familiar, no s6lo conlleva
una carga fisica o psicoldgica, sino también una serie de costes econémicos derivados de
la enfermedad, que hacen que este proceso sea atn mas dificil de sobrellevar. Estos costes
econdmicos, a su vez, pueden ser un gran determinante de como las familias afrontan el
hecho de que su hijo tenga una discapacidad (Power & Dell Orto, 1980).
1.3.1. Herramientas para la valoracién de la calidad de vida

La valoracion de la calidad de vida y el uso de este tipo de reportes en estudios
como ensayos clinicos ha permitido el exponencial desarrollo y aplicacion de estas

herramientas a diferentes colectivos (Messina et al., 2019).
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Con el paso de los afios se ha convertido en un estandar para la valoracion de los
resultados en salud, especialmente para los colectivos de enfermedades cronicas,
funcionales, comérbidas, crénicas o con afectacion psicoldgica (Lam, 2010).

Debemos tener en cuenta que la calidad de vida representa un concepto amplio en
el que segun diferentes modelos podrian estar compuesta de diferentes elementos o
subdimensiones. Ademas, ya que en su proceso de valoracion la mayoria se realiza como
medida de autoreporte, incluira no sélo los recursos “disponibles” a diferentes niveles del
individuo, si no que también comprende la propia percepcion del individuo con respecto
a estas caracteristicas. En este sentido segun Carr & Higginson (2001), la calidad de vida
estara determinada por: 1) en qué medida las esperanzas y ambiciones se corresponden
con la experiencia del individuo; 2) la percepcidn que tienen los individuos de su posicién
en la vida con respecto a su contexto y cultura, su sistema de valores y como éstos se
relacionan con sus metas, expectativas y preocupaciones; 3) autoevaluacion del estado
actual; y 4) segun la jerarquia de aspectos importantes en la vida del individuo.

Descripciones generales sobre esta variable reportan que dentro de la calidad de
vida podremos encontrarnos al menos con las siguientes subdimensiones: factores
ambientales (recursos personales u hogar), salud fisica e integral, productividad,
educacion, seguridad econdmica y bienestar fisico y psicoldgico (Stiglitz et al., 2009).

Estos instrumentos tratan de valorar la medicidn subjetiva del grado general de
bienestar autopercibido por los encuestados, y por lo general estan clasificados en dos
tipos de escala. Por una parte, las generales tienen una perspectiva mas amplia entorno a
la calidad de vida y su influencia en la salud y se dirigen a la poblacién general, pudiendo
ser empleadas para diferentes enfermedades o niveles de discapacidad. El uso de este
tipo de herramientas permite al evaluador valorar a la poblacion general o generalizar

resultados, sin embargo, podria no ser sensible en determinar cambios ante nuevos
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tratamientos, ya que al no considerar las caracteristicas especificas del colectivo, podria
no estar valorando aspectos que los pacientes de ese grupo consideran como importantes
de cara a la relacion de su patologia con su calidad de vida personal.

Por otra parte, las especificas, valoran grupos diagndsticos o enfermedades
especificas, y frente a las generales reconocen ser mas sensibles a las medidas de cambio
y particularidades de los colectivos, si bien no permiten la generalizacion de resultados y
comparativa con otros grupos de referencia mas que, por ejemplo, a los propios de su
patologia (Carr & Higginson, 2021).

A continuacidn, se presentaran dos instrumentos que representan cada una de las
categorias. Para una revision mas detallada de qué medidas son las mas empleadas en la
en el colectivo de cuidadores de pacientes con enfermedades raras o crénicas, consultar
Deeken et al., (2003).

Instrumento general para la evaluacion de la calidad de vida
WHOQOL-BREF (WHOQOL Group, 1998) — version espafiola (Lucas-Carrasco, 2012).
Version abreviada del cuestionario de calidad de vida de la Organizacion Mundial de la
Salud. Dispone de un total de 24 items en un formato de respuesta Likert de 5 puntos que
valoran un total de cuatro dominios: fisico, psicoldgico, relaciones sociales y entorno.
También incluye dos items adicionales que valoran la percepcion general de calidad de
vida y satisfaccion en relacion con la salud. Mayores puntuaciones indican una mayor
calidad de vida percibida. Los valores de alfa de Cronbach para el instrumento varian de
.69 a .77 puntos.
Instrumento especifico para la evaluacion de la calidad de vida

Evaluacion de la experiencia del cuidador de enfermedades neuromusculares —
ACEND (Matsumoto et al., 2011). Es una medida de auto reporte para la valoracion del

impacto de padres de nifios y adolescentes con una enfermedad neuromuscular. El
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instrumento se divide en dos dominios principales y 7 subdominios (1) Impacto fisico: a)
alimentacion, aseo, vestirse, b) sentarse y juego, c) traslados, d) movilidad, (2) Impacto
general del cuidador: a) tiempo, b) emocién, ¢) economia. Contiene 41 items divididos
en dos dominios valorados con una escala ordinal de 6 (si, sin mi ayuda) a 1 (no, le
proporciono ayuda completa) para el dominio fisico, y de 5 (nunca/ninguno) a 1
(siempre/extremo) para el dominio impacto general del cuidador. Para facilitar su
interpretacion, la puntuacion total y subescalas se deben transformar a una escala de 0 a
100 puntos, donde menores puntuaciones en el instrumento expresan mayores
necesidades de cuidado y/o impacto en el cuidador. No se disponen de datos sobre su
consistencia interna. El tiempo para su cumplimentacién abarca desde los 10 a los 20
minutos, la diferencia se debe a que cada uno de los items de la primera dimension
permiten incluir informacién cualitativa sobre posible equipamiento de asistencia para

cada uno de los subdominios.
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1.5. Intervencion psicoldgica como recurso de apoyo para las familias

Tras la revision de la literatura hemos corroborado como la calidad de vida y
estrategias de afrontamiento pueden ayudar a los padres a mejorar sus recursos y el
bienestar y aceptacion con respecto a las situaciones de cuidado. Asi como el valor del
trabajo en ciertas variables para mejorar el estado psicosocial de los cuidadores, como el
apoyo social para la mejora del estrés y la depresion (Adams et al., 2018; Kenny et al.,
2022) e intervenciones tempranas desde los centros de atencidn primaria y especialistas
(Lee, 2022) que mejoren la informacion sobre la enfermedad y su manejo a los
cuidadores.

En el estudio de Kolemen y colaboradores (2021) se examinaron los niveles de
ansiedad experimentados por los padres antes y después de la recepcidn del diagnostico
de una enfermedad rara en sus hijos, cuando existia una sospecha de la existencia de un
sindrome. Los resultados hallados en los 40 participantes sefialaron que cuando se les
proporcionaba la suficiente informacion a los padres acerca de la enfermedad, apenas se
evidenciaban cambios en los niveles de ansiedad reportados por éstos. Esta evidencia
respalda la necesidad de dotar a las familias de los suficientes recursos para mejorar las
consecuencias negativas a largo plazo de la situacion de cuidado, asi como favorecer el
seguimiento de la enfermedad de una manera mas adaptativa, que ademas puede evitar el
asilamiento de las familias y desarrollar mecanismos para una mejor gestion de la propia
enfermedad de sus hijos.

En la revision sistematica de Kenny et al., (2022) se incluyeron un total de 37
articulos para analizar la necesidad de apoyo psicosocial a familiares de nifios con
enfermedades raras. Los resultados indicaron el impacto tanto a nivel fisico y psicoldgico
que conlleva el cuidado a largo plazo, asi como la necesidad de brindar del apoyo

psicosocial necesario a estas familias para favorecer su bienestar y calidad de vida a largo
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plazo. En este mismo sentido Boettcher y colaboradores (2021), como se ha descrito con
anterioridad, destacaron la importancia de las intervenciones psicosociales dirigidas a este
colectivo para amortiguar el impacto que las caracteristicas de las enfermedades y
consecuencias del propio cuidado pueden tener sobre la calidad de vida de los cuidadores.
1.5.1. Intervencion online

Dentro de los métodos de intervencion para enfermedades raras, nos encontramos
con aquellas terapias basadas en la teleasistencia o e-Health, se definen como aquellos
procedimientos de intervencion desarrollados a través de internet (Eysenbach, 2001) que
en las Gltimas décadas han tenido una mayor popularidad y desarrollo.

En la literatura podremos encontrar diferentes términos para referirnos a este tipo
de intervenciones como ciberterapia, internet terapia, telecuidado, telesalud, cyberterapia,
telepsicologia, e-cuidado, e-Health, entre otras. Centrandonos en la definicién
proporcionada para e-Health, nos encontramos que la Organizacién Mundial de la Salud
(OMS) define la e-Salud como ‘“el uso rentable y seguro de las tecnologias de la
informacién y la comunicacién en el apoyo de los campos relacionados con la salud,
incluida la atencion médica, la vigilancia y educacion para la salud, asi como el
conocimiento y la investigacion”. Por su parte, la Comision Europea define la e-Health
como “el uso de las modernas tecnologéis de la informacion y la comunicacion para
satisfacer las necesidades de los ciudadanos, pacientes, profesionales de la salud,
proveedores de atencion médica, asi como los responsables poliicos”. En relacion a la
intervencion con cuidadores, lo que unificaria ambas definiciones seria el hecho de
emplear este tipo de soportes tecnoldgicos para prestar servicios psicolégicos, que podran
incluir dispositivos como moviles, ordenadores; asi como sistemas de correo electrénico,
videoconferencia y/o web. Esta serd una de los primeros aspectos diferenciadores de

algunas de las intervenciones bajo este soporte, ya que independientemente de que
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ocurran de manera sincrona (ej. videoconferencia) o asincrona (ej. e-mail o chatbot),
ambas se consideran e-Health (APA, 2013).

Frente a otro tipo de intervenciones, la teleasistencia y en concreto la
videoconferencia, se sugiere como una alternativa prometedora a las intervenciones
presenciales dirigidas a colectivos de cuidadores de pacientes cronicos (Glueckauf &
Noél, 2011), y ha mostrado mejorar la calidad de vida y reducir sintomatologia asociada
al cuidado (L&zaro et al., 2009; Soutter et al., 2004). Este tipo de intervenciones son
vitales en un colectivo donde la dispersion geografica determina en muchas ocasiones la
disponibilidad de recursos adecuados de apoyo tanto de tipo formal como informal. Con
lo cual, merece la pena seguir apostando por esta alternativa que ha mostrado ser de
eficacia para diferentes colectivos, sobre todo en aquellas ocasiones, donde las
dificultades de conciliacién y desplazamientos impiden el acceso a otro tipo de opciones.

A pesar de las potencialidades de este tipo de intervenciones para el colectivo de
las enfermedades raras, algunos autores siguen defendiendo que ante determinadas
situaciones una atencion mixta con sesiones online y presenciales seria el método
deseable (Kenny & Stone, 2022). En ese sentido, se defiende que si las consultas estan
dirigidas a la atencion o evaluacion del paciente, las primeras sesiones deberian plantearse
siempre presenciales, mientras que las sesiones de seguimiento podrian garantizar la
calidad en formato online.

En la revision sistematica llevada a cabo por el equipo de Sin y colaboradores
(2018), se analizaron un total de 72 estudios de intervenciones online en cuidadores de
personas con enfermedades cronicas, entre las que se incluyeron trastornos mentales
graves, trastornos de la conducta alimentaria, enfermedades neurodegenerativas,
pacientes oncoldgicos, ictus, entre otras. Uno de los primeros hallazgos fue el de la

diversidad de técnicas de intervencién aplicadas para estas sesiones de apoyo online,
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aunque la mas frecuentemente usada es la de la psicoeducacion. Una de las conclusiones
principales del estudio es la de que este tipo de intervenciones también favorecen el
desarrollo y mantenimiento de redes de apoyo con iguales, que favoreen los mecanismos
de afrontamiento en relacion a la enfermedad. Por otra parte, la metodologia online
mostré un gran grado de aceptabilidad por parte de los participantes del estudio.

Posterior a este estudio, Lau et al., (2020) realiz6 otra revision sistematica para
conocer el tipo de intervenciones y grado de satisfaccion con las intervenciones online en
pacientes jovenes con enfermedades cronicas. Una vez mas se demostré la disparidad de
tipos de intervenciones aplicadas con estos colectivos en este formato, pero el 69% de los
estudios analizados (11/16) demostraron cambios significativos en la salud mental y fisica
tras la participacion en esta modalidad de apoyo.

En el afio 2018, Sherifali y colaboradores (2018), desarrollaron un metaanalisis para
conocer el impacto de las intervenciones mediadas por ordenador (online) en la salud
mental de los cuidadores. Los resultados evidenciaron una vez mas la eficacia de este tipo
de programas en la mejora de la sintomatologia depresiva, ansiosa y en el estrés. En este
caso, también predominaron aquellas interenciones con un caracter psicoeducativo, que
proporcionaban informacién atil a las familias acerca de la enfermedad, asi como, el
trabajo y apoyo mediante grupos de pares.

Estos estudios son reflejo del impacto positivo de este formato de intervenciones
psicoldgicas en el dia a dia de cuidadores de pacientes con enfermedades cronicas. Sin
embargo, antes de finalizar esta seccion, debemos una vez mas hacer referencia a la
necesidad del aumento de literatura a este respecto, ya que tal y como se ha reportado las
ultimas revisiones sistematicas en este colectivo indican que existe mucha variabilidad
entre los protocolos de intervencidn online empleados. Ademas, dentro de la intervencién

online y tal y como define la American Psychological Association, contamos con
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diferentes medios para desarrollarla, en ese sentido, podemos encontrarnos con
intervenciones online en formato videoconferencia (cada vez mas generalizado), las que
emplean tecnologias como llamadas telefonicas, uso de chats, blogs o moodles.
Independientemente de la tecnologia empleada para llevarlas a cabo, aquellas que
integran grupos de pares como apoyo social, han mostrado tener un mayor impacto en la
salud de los participantes.

En definitiva, aunque tienen un futuro prometedor, las intervenciones online
aventuran dos dificultades principales de cara a su generalizacion y uso protocolarizado.
Por un lado, seria necesario intentar superar la brecha digital que hace dificil que ciertos
pacientes que pueden ser target principal de este tipo de intervenciones como los del
entorno rural, puedan disfrutar de estos beneficios por las dificultades de conexion que
aun ciertas zonas representan, y que impedirian la correcta realizacidn de las sesiones sin
alteraciones ni pérdidas de conexion. Por otra parte, es necesario que se produzca un
fenotipado digital, es decir, que los Sistemas Publicos de Salud y de Atencién Primaria
puedan corroborar la validez clinica de las medidas de identificacion de los problemas de
salud mental, asi como, poder responder de forma adecuada y con garantias a las
cuestiones éticas, de datos personales y privacidad.

1.5.2. Intervenciones cognitivo-conductuales y psicoeducacion

Las intervenciones cognitivo-conductuales en conjunto con las intervenciones
basadas en la psicoeducacion son uno de los modelos mayormente empleados en las
intervenciones psicoldgicas con cuidadores de pacientes con enfermedades crénicas. En
concreto, la psicoeducacion es una de las aproximaciones que mayor aceptabilidad ha
mostrado, tanto cuando se realizan con el apoyo de profesionales o de iguales (Sin et al.,
2018).

¢Pero de qué tratan estas dos formas de intervencion psicoldgica?
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Las intervenciones cognitivo-conductuales (CBT, TCC en nuestro idioma) han
recibido una gran atencion en las Ultimas décadas desde su aparicion en los afios 50,
convirtiendose en una de las orientaciones psicoterapéuticas con mas evidencias
experimentales sobre su eficacia y efectividad en una amplia gama de trastornos
psicolégicos, asi como de contextos de aplicacion, especialmente en el de salud
(Fernandez et al., 2012).

En la terapia cognitivo-conductual podemos diferenciar varios aspectos
diferenciados de otro tipo de métodos de intervencion psicologica. En primer lugar, la
CBT es un tipo de intervencion dirigida a la mejora de la salud que trabaja con diferente
abanico de respuestas que comprenden desde las fisicas, emocionales y cognitivas, hasta
las conductuales. El principal objetivo de este tipo de intervencidn sera intervenir en
aquellas conductas desadaptativas presentadas por el individuo, que en muchas ocasiones
se presentaran en forma de habitos o patrones de pensamiento disfuncionales sobre las
que se intervendra. En segundo lugar, este tipo de intervenciones cuentan con técnicas
estandarizadas para la modificacion conductual y reestructuracion cognitiva, que frente a
otro tipo de terapias se desarrollan en terapia a corto-medio plazo. En tercer lugar, tal y
como se ha mencionado, la CBT va asociada muchas veces a técnicas psicoeducativas,
para tratar de dotar de informacion y mayores recursos al individuo para su propia gestion
emocional y conductual. Ademas, este tipo de intervenciones, también analizaran de
manera sistematica el problema o demanda de los pacientes, y sera a traves de este primer
trabajo donde se desarrollaran la planificacion y curso de la intervencién. Por ultimo, este
tipo de intrevenciones poseen una amplia evidencia cientifica, que permiten contrastar en
cualquier momento del proceso terapéutico los avances y validacion empirica del

tratamiento.
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Normalmente este tipo de intervenciones psicoterapéuticas facilitan la mejor
comprension de la enfermedad, su evolucion y pronostico. Y desde primeras fases, como
el diagnostico pueden emplearse como herramiento de apoyo para las familias, por
ejemplo mediante el consejo genético. Aunque también, encontramos estrategias de
intervencion basadas en esta estrategia, dirigidas a fomentar el conocimiento en otras
variables como las psicoldgicas: emociones, fases de adaptacion...mas referidas a la
propia situacion del impacto del cuidado, que ayuden a ganar insight sobre el estado
psicoemocional de los cuidadores y métodos para trabajar en la mejora de su bienestar y
calidad de vida (Kenny & Stone, 2022). Este tipo de revisiones sostienen que en muchas
ocasiones, es precisamente ésto, el factor de éxito en las intervenciones psicoeducativas,
tratando de asesorar las dificultades experimentadas por los cuidadores, méas alla de
centrarlo en informacion sobre la enfermedad de sus hijos/as (Boettcher et al., 2020).

Aunque ya se han ido introduciendo los fundamentos de la intervencion basados en
la psicoeducacion, es preciso aclarar al lector su definicion. Reconocemos como
psicoeducacion a aquella técnica de intervencion psicoldgica que auna herramientas de
las disciplinas de la psicologia y pedagogia con el objetivo de facilitar a pacientes y
cuidadores, u otro tipo de colectivos, informacion sobre la enfermedad, condiciones sobre
el impacto del cuidado, mas conocimiento sobre las emociones, nuestros pensamientos o
aspectos que modulan nuestra conducta. Este tipo de intervenciones estan ampliamente
desarrolladas en el ambito de la salud por ser gran facilitador en el trabajo en tareas de
prevencion y promocién de la salud (Bulacio et al., 2004). Por su efectividad, se integra
como método de trabajo en una amplia variedad de colectivo, edades y ambitos de trabajo.

A continuacidn, se exponen algunos ejemplos de intervenciones realizadas con la

combinacion de estos dos tipos de intervenciones psicoldgicas.
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En el articulo de Heidenreich et al., (2021) se ennumeran las conclusiones tras el
intercambio de informacion y buenas practicas de expertos en el Congreso Mundial de la
Terapia Cognitivo Conductual en julio de 2019 en Berlin. Resultado de este intercambio
y debate acerca de la actualidad en la CBT, se expuso una metafora que ayuda a entender
la importancia de este tipo de aproximaciones en la practica clinica. De este modo,
explican que este tipo de intervencidn ayuda a actuar como si de alguna manera las
personas fueran maquinas con posibilidad de ser “arregladas”, gracias a este tipo de
intervencion, podremos trabajar sobre aquellos patrones de conducta, pensamientos o
emociones disfuncionales que empeoran la vida de los individuos. En este sentido, el
repertorio de recursos o técnicas para trabajar en este modelo de intervencion incluyen:
psicoeducacion, incremento de la autoeficacia, establecimiento de metas y técnicas de
resolucion de problemas (Hilliard et al, 2017).

En lo que respecta a terapias que siguen las intervenciones CBT en formato online,
Douma y colaboradores (2020) desarrollaron un programa de apoyo psicosocial dirigido
a las necesidades de padres de nifios con enfermedades cronicas titulado Op Koers Online
for parents. El programa de intervencion comprendi6 un total de 6 sesiones con caracter
semanal, con una duracién de 90 minutos y una sesion booster cuatro meses después del
programa. Fundamentado principalmente en los hallazgos de las necesidades de los
cuaidores de nifios con este tipo de patologias (para mas informacion vease Pelentsov et
al., 2015), este programa incluyé modulos dirigidos especialmente a los cuidadores,
donde destacaron tematicas como: gestién emocional, autocuidado, apoyo a un nifio con
una enermedad cronica, relaciones sociales y apoyo practico, entre otras; que se
trabajaron mediante técnicas como la psicoeducacion y la reestructuracion cognitiva. Los

resultados de esta intervencion concluyeron que el programa supone una alternativa
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innovadora a planteamientos tradicionales presenciales, que podria ser especialmente util
en los momentos tras el diagnostico.

Para finalizar, las ultimas publicaciones en intervenciones dirigidas al colectivo de
cuidadores de personas con una enfermedad cronica, siguen sumando evidencias a la
eficacia y validez de las intervenciones cognitivo-conductuales. Este método de
intervencion sigue siendo el método de eleccion para el abordaje de muchos problemas
de salud (Hoffman et al., 2012); facilitan permiten dirigirse no Unicamente al paciente si
no a todo su entorno. Ademas, tal y como se ha mencionado durante el capitulo, este tipo
de aproximaciones son especialmente Utiles en el trabajo de los profesionales sanitarios
en campanas de prevencion y promocion de la salud.

1.5.3. Terapia de aceptacion y compromiso

En las dos ultimas décadas, la aparicién de la tercera ola de terapias conductuales
ha dado paso a intervenciones como la Terapia de Aceptacion y Compromiso (ACT)
(Hayes, Steven C., 2004). Se trata de una intervencion psicoldgica que incorpora dentro
de su método de trabajo la aceptacion y el compromiso hacia el cambio comportamental
y/o conductual con el objetivo de mejorar la flexibilidad cognitiva del individuo
(Wittingham & Coyne, 2019).

La ACT difiere de otros modelos tradicionales de terapia del comportamiento como
la CBT, en no intentar modificar y/o suprimir los pensamientos y emociones
displacenteros, si no en cambiar la relacion con aquellas situaciones no modificables en
nuestras vidas. Este modelo terapéutico pone en valor el poder que el lenguaje tiene en
nuestros pensamientos, comportamientos y emociones. Al guardar rasgos con otro tipo
de terapias como la CBT, y aplicandose en ocasiones de forma conjunta; la terapia ACT
trabajara con los individuos a través de la dotacion de informacion de manera literal o

simbdlica, a través de metaforas. El trabajo en estos contenidos facilitara a los pacientes,
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entre otras, a conocer el como a veces basta que nos imaginemos o nos digamos algo a
nosotros mismos con connotaciones negativas, para que realmente nos afecte como si lo
que acabamos de recordar, pensar, imaginarnos o decirnos estuviera ocurriendo de
manera real.

Este tipo de intervenciones utilizaran por tanto diferentes mecanismos, para tratar
de tratar con los pacientes a identificar este tipo de patrones, reconocerlos en si mismos
y analizar hasta qué punto, estas situaciones de disconfort, estresantes o incluso
distorsiones cognitivas nos dificultan nuestro dia a dia y nos impiden dirigir nuestra vida
en consonancia a nuestros deseos u objetivos, que en este modelo de intervencion se
reconoceran como acciones comprometidas hacia los valores. Alguno de los pilares
basicos de trabajo en la intervencion ACT se basan en la aceptacion, defusion y
flexibilidad cognitiva, el trabajo en valores y con acciones comprometidas (Luoma et al.,
2007)

Como se ha mencionado al inicio del capitulo, todas estas acciones iran dirigidas a
favorecer una mayor flexibilidad cognitiva en los pacientes, pero ¢qué conocemos como
flexibilidad cognitiva en estos modelos?

La flexibilidad cognitiva vendra mediada en gran parte por la capacidad de defusion
del individuo, en este sentido, en primer lugar, es necesario definir en lo que consiste la
fusién cognitiva. Se reconoce como fusion cognitiva a aquellos procesos en los que el
comportamiento de la persona se convierte en inflexible (Hayes, 2013), los pensamientos
Ilegan a considerarse como verdades absolutas; en la cara contraria y uno de los objetivos
de ACT encontraremos los procesos de defusion cognitiva, en los que el individuo podra
adquirir control sobre la comprension de sus pensamientos y como estos en muchas
ocasiones pueden actuar en nuestra contra cuando son de tipo obsesivo 0 rumiante

(Wittingham & Coyne, 2019).
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Este tipo de intervenciones han demostrado ser especialmente Utiles en el trabajo
con padres en el abordaje de la evitacion experiencial. La evitacion experiencial se trata
de un fendmeno que tiene lugar cuando los individuos niegan hacer frente ante
experiencias personales (sensaciones, pensamientos, emociones y/o recuerdos) que les
causan malestar, haciendo que en muchas ocasiones incurran en evitar aquellos contextos
0 situaciones que le exponen a ese conflicto. La terapia ACT dirigida a cuidadores de
nifios y jovenes con enfermedades crénicas, ayudara a combatir aquellas acciones que
tratan de suprimir o evitar pensamientos o acciones que generan malestar psicologico en
relacién con las dificultades de sus hijos u otros aspectos relacionados con el impacto del
cuidado, como los sentimientos de incertidumbre, incomprension o culpabilidad (Coyne
etal., 2011; Pielech et al., 2017).

Diferentes revisiones de la literatura sobre la terapia ACT, han evidenciado que una
de las potencialidades de este tipo de intervencion son las mejoras en el funcionamiento
psicoldgico, estrés y sintomatologia ansiosa o depresiva de los padres (Byrne et al., 2021;
Garcia et al., 2021). En este sentido, en la revision realizada por Han y su equipo (2020),
se incluyeron un total de 24 articulos en los cuales se habia aplicado la terapia ACT
dirigida a cuidadores de colectivos como nifios con trastornos del espectro autista (7/24),
nifios con dolor crénico (4/24), pacientes oncologicos (4/24) y familiares de personas con
demencia (2/24). Este tipo de intervenciones demostraron los efectos de la terapia ACT
en la sintomatologia depresiva y en la calidad de vida, asi como, una reduccién leve en
sintomatologia ansiosa y la capacidad de actuar como recurso amortiguador del estrés.

Por otra parte, la revision sistematica realizada por Magnacca et al., (2021) en el
colectivo de cuidadores de nifios con problemas del neurodesarrollo, se evidencié la

capacidad de este tipo de intervenciones para mejorar la flexibilidad cognitiva de los
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participantes, aspecto que ya hemos explicado es decisivo en el trabajo en estas
intervenciones; asi como, redujeron el nivel de estrés experimentado por los cuidadores.

Tal y como se ha mencionado con anterioridad, la CBT ha mostrado su eficacia
durante décadas en favorecer procesos de control de pensamientos recurrentes y/o
distorsiones cognitivas, la Terapia de Aceptacion y compromiso, puede resultar
especialmente util, ya que permite el trabajo en esos pensamientos, desde el mismo
analisis que realiza CBT pero sin tratar de suprimir pensamientos o0 emociones
displacenteras, ya que precisamente una de las premisas de este tipo de intervenciones se
basa en comprender cobmo afrontar esta serie de acontecimientos que generan malestar en
el individuo, sin llegar a evitarlos, suprimirlos o esconderlos.

Teniendo en cuenta que precisamente las enfermedades raras se caracterizan por su
extension temporal y cronicidad, no tendria sentido tratar de evitar suprimir pensamientos
preocupantes como un prondstico negativo en la enfermedad, ya que es una realidad que
no va a desaparecer en aquellas patologias que existen fluctuaciones en la evolucion y/o
estado fisico del paciente (Pielech et al., 2017). La filosofia final detras de esta terapia de
tercera generacion, es la de tratar de aceptar las situaciones que nos rodean y convivir con
ellas en pos de nuestro bienestar y generar movimientos de accién hacia la busqueda de
valores que se comprometan con nuestros objetivos en la vida.

De este modo, los padres aprenderian a reconocer aquellos pensamientos que les
generan malestar, podrian reportar qué sensaciones les evocan cuando inciden en ellos de
manera recurrente, e intentar buscar métodos o estrategias alternativas que les ayuden a
ser mas conscientes de sus mecanismos de insight, qué mensajes se dan a si mismos o qué
cosas le preocupan. Es importante que después del trabajo con diferentes técnicas de esta
modalidad de intervencion, las familias puedan llegar a la conclusién de que la situacion

no va a empeorar Unicamente por pensarlo. Y mas importante aun, si no ha pasado nada,
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no hay motivo para sentirse mal ante algo que ni siquiera ha ocurrido. Aunque explicado
de manera sencilla, este tipo de interpretaciones y separacion de la emocion del
pensamiento son muy importantes para las familias, ya que inician un proceso de
reconocimiento de los pensamientos o experiencias que nos pueden llegar a hacer sentir
disconfort, sin dejar que las emociones puedan embargarles. Estos procesos ayudaran a
las familias a buscar aquellos medios para aceptar/afrontar situaciones que generan
descontrol o malestar en sus vidas, y seguir trabajando aun asi en alcanzar aquello que

desean o quieren para su vida (Wittingham & Coyne, 2019).
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2. JUSTIFICACION Y OBJETIVOS
2. Justificacion y objetivos de los estudios de la tesis doctoral

La revision de la literatura en torno al cuidado de nifios y jovenes con enfermedades
raras al inicio de este proyecto, asi como, la experiencia del grupo de investigacién en
este &mbito encontrd brechas en los estudios que trataban de dar respuesta a las
necesidades psicosociales del colectivo. La revision de los estudios estaba més focalizada
en las caracteristicas e impacto en los afectados, y a pesar de que buena parte de estos
estudios hacen alusion al impacto en la vida cotidiana de sus padres debido a la situacién
del cuidado prolongado en el tiempo, eran menos los que incidian sobre estas variables.

A continuacion, se expondran las caracteristicas y objetivos principales de cada
uno de los tres estudios en formato articulo. El segundo de ellos ha sido publicado en una
revista de impacto en el area de estudio de la tesis (Orphanet Journal of Rare Diseases)
y junto al estudio 11, en preparacion para envio (Orphanet Journal of Rare Diseases), su
publicacién ha sido o se presentara en lengua inglesa. El estudio I, se encuentra enviado
para revision en la Revista de Neurologia, sera publicado en espafiol y en nuestro pais
para favorecer su alcance dentro del &mbito sociosanitario. Se ha optado por incluir el
estudio publicado en su formato e idioma originales en cumplimiento de los requisitos de
internacionalizacion de las tesis doctorales. La version original maquetada de dicha
publicacién es Open Access y es accesible desde su identificador digital, sin embargo, en
el cuerpo de la tesis se ha decidido hacerla congruente con el resto del texto.

2.1. ESTUDIO 1: Adaptacion y Validacion del Cuestionario ACEND en una muestra
espafola de Cuidadores de Nifios y Jovenes con Enfermedades Neuromusculares

El cuidado de nifios o jovenes con enfermedades raras (ERS), y en concreto con
una enfermedad neuromuscular, que suponen el 20% de las ERs en Espafia (SEN, 2018),
genera impactos a nivel fisico, psicologico y econémico en sus cuidadores (Garcia-Pérez

et al., 2021; Landfeldt, Erik et al., 2016; Pelentsov et al., 2016). Con frecuencia este
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impacto acaba generando situaciones de sobrecarga o burnout en las familias (Gomez-
ZUfiga, B. et al., 2021) pero los recursos externos como el apoyo, o internos como las
formas de afrontar la situacion se han visto relacionados con mejores niveles de bienestar
y calidad de vida en los cuidadores. Es por ello que el estudio de estas variables, para
tratar de proporcionar el mejor abordaje desde los ambitos sociosanitarios, es necesario
para el desarrollo de protocolos y politicas de actuacion para este colectivo (Boettcher, J.
etal., 2021).

Tal y como se ha mencionado en la introduccidn, existen diferentes herramientas
para la valoracion del impacto del cuidado, que abarcan desde el estado funcional de los
afectados a la evaluacion de la calidad de vida o niveles de sobrecarga (Messina et al.,
2019). Dentro de las herramientas empleadas en estos colectivos nos encontramos que, a
pesar de su amplia utilizacion en la investigacion, no siempre estan disefiadas de manera
especifica para representar las peculiaridades de los encuestados, pudiendo de este modo
no representar la realidad a la que se enfrentan y perdiendo utilidad en la practica clinica
y/o asistencial. De los instrumentos revisados, el Assessment of Caregiver Experience
with Neuromuscular Disease -ACEND desarrollado por Matsumoto, et al. (2011), fue
disefiado para incluir en su estructura la valoracién el impacto de la situacion de cuidado,
la calidad de vida relacionada con la salud (HRQoL) en diferentes dominios y el estado
fisico de los afectados. El uso de esta herramienta se ha mostrado como adecuado tanto
en la clinica para la valoracion y seguimiento de colectivos especificos dentro de los
desérdenes neuromusculares como la paralisis cerebral (Lowes, Linda et al., 2016), como
para su uso en ensayos clinicos como medida de resultado (Darras et al., 2019).
Limitaciones encontradas en la literatura: No existe adaptacion ni validacion espafiola

de este instrumento para la valoracion del impacto del cuidado en las enfermedades
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neuromusculares. Por otra parte, ni el estudio original ni los siguientes incluyen datos que
confirmen su estructura factorial ni su fiabilidad.

Obijetivos del estudio: Adaptar el cuestionario ACEND vy analizar su estructura factorial,
consistencia interna y validez convergente con otras medidas de valoracion funcional y
sobrecarga en cuidadores de nifios y jovenes con desérdenes neuromusculares.

2.2. ESTUDIO 2: Coping with Wolf-Hirschhorn Syndrome: Quality of Life and
Psychosocial features of Family Carers. Afrontamiento en el Sindrome de Wolf-
Hirschhorn: Calidad de Vida y Aspectos Psicosociales de los Cuidadores.

Tal y como se ha expuesto en la introduccidn, durante el desarrollo del estudio de
esta tesis doctoral se encontraron alusiones acerca de que la calidad de vida de las familias
de nifios y jovenes con el Sindrome de Wolf-Hirschhorn (SWH) podia estar afectada
(Blanco-Lago et al., 2013) pero no existia ninguna referencia sobre las necesidades
psicosociales que estas familias podian estar experimentando (Nevado et al., 2019). En el
mismo periodo temporal, en Inglaterra y en Espafia tuvieron inicio dos estudios paralelos
para abordar esta tematica que dieron resultado a la primera tesis doctoral mediante
metodologia cualitativa (Vogt, Katharina, S., 2020) y al primer articulo cientifico con
metodologia cuantitativa respectivamente (Berrocoso et al., 2020). Esta segunda
publicacion es la que se incluye en esta tesis doctoral tras su publicacién en la revista
internacional Orphanet Journal of Rare Diseases.

Afortunadamente al igual que con este sindrome, a pesar de que el foco de atencion
a la investigacion sobre los cuidadores con nifios con enfermedades raras era limitado
hasta los Gltimos afios (Picci et al., 2013), la importancia del incremento del conocimiento
acerca de este colectivo se ha desarrollado durante la Gltima década y considerado
prioritaria de cara a la mejora de protocolos de cuidado y apoyo a familiares y

profesionales (Currie & Szabo, 2019).
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Limitaciones encontradas en la literatura: Ausencia de descriptores del perfil psicosocial
y del impacto del cuidado de nifios y jovenes con SWH con otras poblaciones de
referencia.
Obijetivos del estudio: Describir las caracteristicas de los padres y nifios con SWH en
Espafia y explorar su estado socioemocional a través de la valoracion de su calidad de
vida, sobrecarga, sintomatologia, espiritualidad, estrategias de afrontamiento y redes
sociales de apoyo. Asi como, comparar el impacto de estas caracteristicas con otras
poblaciones normativas y clinicas.
Articulo 11.
2.3. ESTUDIO I11: Neuro-e-Motion I-Care: Evaluacién de un Programa de Apoyo
Online para Padres de nifios y jovenes con el Sindrome de Wolf-Hirschhorn
Diferentes estudios han reportado la necesidad de un abordaje holistico y con
atencion a las necesidades psicosociales dirigido a la mejora de la calidad de vida mas
alla de la patologia en afectados y familias con SWH (Battaglia et al., 2021; Berrocoso et
al., 2020; Carey et al., 2021; Vogt, Katharina, S., 2020). En concreto, las intervenciones
dirigidas a la mejora de las estrategias de afrontamiento en cuidadores (La Fontaine et al.,
2016) han demostrado mejoras en el distrés experimentado por los cuidadores tanto a
nivel fisico como psicoldgico (Davies et al., 2013).

En concreto, las intervenciones basadas en la Terapia de Aceptacion y
Compromiso (ACT) han resultado ser de especial valor para el colectivo de familiares
con nifios con enfermedades cronicas, en el trabajo con situaciones no modificables en
relacién a la enfermedad de sus hijos y/o la situacion de cuidado y que generan malestar

en los padres (Byrne et al., 2021; Coyne et al., 2011).
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Limitaciones encontradas en la literatura: Ausencia de estudios con intervenciones
adaptadas a este colectivo, ademas, por sus caracteristicas se sugieren los beneficios de
las intervenciones online como alternativa a las presenciales en las enfermedades raras.

Obijetivos del estudio: Evaluar los resultados y satisfaccion con un protocolo de
intervencion online de grupos de apoyo para padres especificamente desarrollado para el
proyecto, fundamentado en la terapia ACT y con componentes basados en la

psicoeducacion, terapia Cognitivo-Conductual y de Resolucion de Problemas.
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6. DISCUSION Y CONCLUSIONES

6. Discusion y conclusiones generales

Este apartado tiene como objetivo principal tratar de discutir en conjunto los
resultados de los estudios llevados a cabo en esta tesis doctoral. Primero se pasaré a
resumir los hallazgos principales de los estudios entorno sus aportaciones al conocimiento
de las necesidades psicosociales de los cuidadores de nifios y jovenes con enfermedades
raras. En segundo lugar, se expondrén las limitaciones y lineas futuras de investigacion
en torno a este tema. Se describirdn también las implicaciones practicas de los resultados
del estudio en el apoyo a familiares de personas con enfermedades raras. Por Gltimo, se
presentaran las conclusiones generales de esta tesis en lengua inglesa de cara al
cumplimiento de los requisitos para la opcion a obtencion de tesis con mencidn
internacional.

6.1. Discusion

Esta tesis doctoral tuvo como objetivo principal el desarrollo de un programa de
intervencion online adaptado a las necesidades psicosociales de cuidadores de nifios y
jévenes con una enfermedad rara, el Sindrome de Wolf-Hirschhorn. El trabajo
desarrollado por el Equipo de Investigacion Neuro-e-Motion de la Universidad de Deusto
desde el afio 2004, permitio conocer la realidad de una de las 6172 enfermedades raras
reportadas a nivel mundial (Nguengang Wakap et al., 2020) que afectan a 3 millones de
personas en nuestro pais (Almela, 2018), el SWH. Gracias a la colaboracién de la
Asociacion Espafola del Sindrome de Wolf-Hirschhorn (AESWH) se pudo detectar que
este colectivo no contaba con ningun tipo de atencién cientifica con relacion al apoyo
psicolégico, por ello, esta tesis tendria como objetivo conocer las necesidades
psicosociales de este colectivo, asi como, el proporcionar un programa de apoyo online

disefiado y dirigido para los cuidadores de estos nifios.

188



6. DISCUSION Y CONCLUSIONES

Para llevar a cabo este proceso, se plantearon diferentes fases en la investigacion,
que derivaron en tres estudios. El primero de ellos, analizaria la utilidad de un instrumento
de valoracion del impacto del cuidado y nivel funcional en la calidad de vida, el
Assessment of Caregiver Experience with Neuromuscular Disease - ACEND (Matsumoto
etal., 2011).

Una vez probada la estructura factorial y validez de este instrumento especifico
para la valoracién de los dominios fisico, psicolégico y economico del impacto en los
padres de la situacion de cuidado, el segundo estudio tuvo como objetivo conocer el perfil
sociodemogréafico y clinico de cuidadores y nifios y jovenes con SWH. El trazado de este
perfil nos permitié identificar las caracteristicas generales de los cuidadores, asi como, de
gué manera aspectos como el tiempo invertido en tareas del cuidado, lugar de residencia,
afios de educacion o edad de los afectados podia influir en el malestar de los cuidadores,
ademas de favorecer estrategias o recursos positivos e incluso determinar un mejor nivel
de calidad de vida. Conocer la realidad detras del impacto social del SWH, facilito
analizar las semejanzas de estos padres con las reportadas por cuidadores de otras
enfermedades raras o cronicas en la literatura, y en base a ello, establecer sugerencias o
recursos de apoyo para la mejora de su bienestar.

Por ultimo, se desarrollo y aplico un programa de intervencion online, en formato
de grupos de apoyo para padres, con la esperanza de demostrar su utilidad para la mejora
de la calidad de vida, estrategias de afrontamiento y percepcion de apoyo por parte de los
cuidadores de nifios y jovenes con SWH. Si bien, sélo se ha podido poner en practica y
analizar los resultados de este programa piloto con un nimero reducido de padres, éste ha
podido compararse también con un grupo de pares que no recibieron intervencion,
pudiendo probar sus resultados en el bienestar de los cuidadores que participaron en los

grupos.

189



6. DISCUSION Y CONCLUSIONES

El conjunto de los hallazgos de esta tesis ha permitido avanzar en el conocimiento
de los factores psicosociales ligados al cuidado del SWH, asi como plantear un recurso
de apoyo especifico para estos padres que, al igual que otras intervenciones en padres de
nifilos con enfermedades cronicas, ha demostrado una mejora en el bienestar de los
cuidadores. Pero estos resultados merecen ser analizados en tres grandes categorias que
guardan semejanza con la estructura también planteada en esta tesis, que pasaran a
presentarse a continuacion.

6.1.1. Valoracion del impacto psicosocial del cuidado en enfermedades raras

Al inicio de esta tesis se presento una reflexion acerca de los instrumentos para la
valoracion del impacto psicosocial en los familiares de nifios con enfermedades raras.
Dentro de los conceptos revisados, hemos hecho alusion a las herramientas generales o
especificas para la evaluacion de la calidad de vida (Wiebe et al., 2003) y a la necesidad
de reflexionar acerca de la idoneidad o potencialidad del instrumento para el tipo de
investigacion y colectivo a valorar (Rajmil et al., 2010). En este sentido, en la adaptacion
del ACEND no se incluyeron en el estudio nifios menores a los 24 meses. Aunque el
motivo puede parecer claro en este caso, ya que la escala incluye un dominio relativo al
nivel funcional de los pacientes donde se incluyen items que requieren un hito del
desarrollo psicomotor que nifios menores de 24 meses no han alcanzado, como, por
ejemplo, vestirse solos. No nos extrafia tanto, todos aquellos estudios en cuidadores de
niflos con enfermedades raras, que han hecho uso de la archiconocida Escala de
sobrecarga del cuidado de Zarit (Zarit et al., 1980), inicialmente desarrollada para
cuidadores de personas dependientes y/o con demencia.

En el segundo estudio de esta tesis, el 95.5% de los cuidadores no puntuaron para
la escala de sobrecarga atendiendo a los puntos de corte descritos por la version original

de la escala (Zarit et al., 1980), al tener una puntuacién inferior a 46 puntos. Sin embargo,
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si que se demostrd el impacto del cuidado en otras areas, y esta misma variable estuvo
relacionada con una mayor sintomatologia, con peores relaciones sociales y un mayor uso
de estrategias de afrontamiento inadecuadas como la evitacion de problemas, la retirada
social y el pensamiento desiderativo. Ademas, la puntuacion estuvo relacionada con otros
estudios de cuidadores (Cavazza et al., 2016; Kayadjanian et al., 2018; Landfeldt, Erik et
al., 2016; Vogt, Katharina, S., 2020), especificamente y aunque aun no se han publicado
datos en la literatura, el Unico otro estudio del andlisis del estado psicosocial de las
familias con SWH (Vogt, Katharina, S., 2020) mostré una media muy similar a la
encontrada en este estudio, puntuacion que quedd contrastada con la informacién
obtenida de entrevistas cualitativas con los cuidadores que si expresaban niveles de
sobrecarga.

En este sentido, aunque el ZBI es una de las herramientas mas empleadas a nivel
mundial para la evaluacion del burnout en los cuidadores, existen diferentes estudios que
cuestionan su adecuacion para algunos colectivos. Asi algunos autores sefialan déficits en
su estructura entre los que destacan, la divergencia de niveles esperados de burnout en los
padres frente a la puntuacion obtenida, y su estructura (Landfeldt, E. etal., 2017) . Aunque
generalizar resultados a otros colectivos de ER es un punto fuerte de esta escala, se
sugiere analizar su estructura teniendo en cuenta su multidimensionalidad, por ejemplo,
siguiendo una de las organizaciones por factores sugerida para cuidadores de pacientes
con demencia (Springate & Tremont, 2014) ; y por otro lado, analizar los resultados de
esta escala relacionandolos con otros datos de la historia clinica y prestar especial
atencion a ciertos items (Ribe Buitron et al., 2018). Dado al tamafio muestral en nuestro
estudio no fue posible comprobar la adecuacion a estas nuevas estructuras factoriales,
pero si que se tuvo en cuenta el analisis de ciertos items con relevancia clinica. Los

cuidadores de nifios con SWH mostraron puntuaciones similares e incluso superiores ante
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el temor hacia el futuro de sus familiares a la de otros estudios de cuidadores con nifios
con otras ER, como por ejemplo la Distrofia Muscular de Duchenne (Landfeldt, Erik et
al., 2016). Este dato resulta coherente, ya que a pesar de que el prondstico de los nifios
con SWH parece mas favorable que hace décadas, la expectativa de vida sigue siendo
desconocida aun tras los nuevos estudios de cohorte en adultos (Battaglia et al., 2021;
Carey et al., 2021). Las curvas de supervivencia muestran que, tras los dos afios de edad,
la esperanza de vida incrementa sustancialmente, especialmente en nifios con deleciones
pequefias y sin anomalias congénitas mayores (Shannon et al., 2001). La sensacion de
incertidumbre sostenida en el tiempo puede producir un malestar emocional significativo
en el cuidador (Ribe Buitron et al., 2018). Por otro lado, el dificil manejo de las crisis
epilépticas y de su impacto podria ser otro factor que propiciara esta incertidumbre, esto
mismo se confirmd en padres de nifios con SWH en Inglaterra (Vogt, Katharina, S., 2020)
y con el Sindrome de Dravet en otros estudios, donde la severidad de esta condicion
resultaba en niveles de desesperanza, ansiedad y sensacion de incertidumbre en los
cuidadores (Campbell et al., 2018).

De este modo, de manera paralela al desarrollo de los diferentes estudios de esta
tesis, y aunque no fuera uno de sus objetivos principales, hemos tenido la oportunidad
ademas de corroborar la existencia de sobrecarga en este colectivo, la de valorar la
idoneidad en el seguimiento del uso de escalas de valoracion del impacto del cuidado en
padres de nifios con enfermedades raras. Y tras los hallazgos de este proyecto, se sugeriria
el empleo de herramientas especificas y adecuadas al colectivo de estudio, o el analisis
critico por items con relevancia clinica para la correcta interpretacion de los resultados,
en el caso de optar por medidas de uso general en la poblacion. De este modo, podriamos
garantizar simultaneamente el potencial de poder extrapolar y facilitar el proceso de

evaluacion de ciertos colectivos frente a poblaciones con otras o ninguna patologia
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(Wiebe et al., 2003), sin por ello dejar de lado el poder de representatividad de la realidad
de esa muestra y la influencia al cambio en los resultados derivados de la evolucion de la
enfermedad.
6.1.2. Necesidades psicosociales de los cuidadores de SWH

Si en el anterior apartado reparabamos en las metodologias detras del analisis del
impacto psicosocial experimentado por los cuidadores de nifios y jovenes con SWH, éste
pretende resumir los hallazgos principales en cuanto a variables que han aparecido a lo
largo de los tres estudios, y que, por tanto, demuestran al menos estabilidad temporal de
su aparicion y transcurso durante la vigencia de este proyecto en poblacion espariola.

Los dos instrumentos empleados para valorar la sobrecarga en el cuidado y
corroborar la validez convergente del ACEND en el primer estudio, escala de
repercusiones del cuidar del cuidador de ICUB97© (Gallego et al., 2011) y puntuacion
total de sobrecarga del cuidador de Zarit (Zarit et al., 1980), demostraron tener relacién
con los dominios psicoldgico y econdémico del impacto del cuidador del ACEND, ademas,
el ZBI también lo hizo con el dominio fisico de la misma. Coincidente con otros estudios
que resaltan la relacion de la duracion de la situacion del cuidado con la aparicion de
sintomatologia asociada a la sobrecarga fisica y emocional (Carona et al., 2014; Piran et
al., 2017). Tal y como se ha mencionado en el apartado anterior, el segundo estudio
también corrobord la relacion de estas puntuaciones de sobrecarga en el nivel de
sintomatologia expresado por los cuidadores y a un menor uso de recursos positivos para
el afrontamiento de la situacion del cuidado. EIl empeoramiento en las situaciones de
sobrecarga también puede estar precedido de cambios vitales en la vida de las familias,
como de la situacion laboral o estresores de la vida cotidiana. En particular, y aunque no
haya sido en el marco temporal de los estudios incluidos en esta tesis, la pandemia vivida

por la COVID-19 ha supuesto un impacto severo en el colectivo de pacientes y familias
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con enfermedades raras (Aktas, 2021; Chung et al., 2020; Fuerboeter et al., 2021; Patrick
etal., 2020). En concreto, en Espafia el 20% de las consultas recibidas por el Servicio de
Observacion de Enfermedades Raras durante la pandemia fue para la bldsqueda de
atencion a situaciones de estrés psicosocial que estaba generando efectos negativos sobre
lasalud y el bienestar de las personas con una enfermedad rara y/o su entorno (Federacion
Esparfiola de Enfermedades Raras a traves de su Observatorio Sobre Enfermedades Raras,
(OBSER), 2021). En el caso de familiares de pacientes con SWH en Inglaterra, durante
la pandemia se produjeron amenazas de equidad al acceso de informacion a los servicios
de atencién primaria (Vogt, Katharina & Ho, 2020), dejando al descubierto a un colectivo
que incluso en situaciones de normalidad expresa unos mayores niveles de vulnerabilidad
(Slade et al., 2018).

Volviendo a otras de las variables psicosociales de interés, nos encontramos con
las estrategias de afrontamiento. El uso de estas estrategias ha demostrado ser un factor
protector junto con el apoyo social y el funcionamiento familiar para los efectos indirectos
del cuidado, en concreto, el afrontamiento resulta una buena medida de resultado en
estudios que valoran el estrés y calidad de vida en familias (Picci, 2015). En el segundo
estudio de esta tesis, se comprobd que los padres hacian un uso frecuente de las estrategias
de afrontamiento centradas en la emocion ante sucesos estresantes, que son especialmente
uatiles en aquellas situaciones donde la amenaza se percibe como incontrolable o
amenazante (Lazarus & Folkman, 1984), de hecho, tras la aplicacion del programa de
intervencion del tercer estudio, basado en la terapia ACT. Los padres mostraron
diferencias significativas con respecto al grupo control en el uso de estrategias de
afrontamiento de este tipo, y en especial, de la expresién emocional. Cabe destacar, que,
en las encuestas de satisfaccion, alguno de los comentarios sobre la utilidad de las

dindmicas efectuadas en los grupos de apoyo mencionaba que, tras los grupos de apoyo,
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se sentian mas capaces de gestionar situaciones dificiles a nivel emocional sin perder el
control o dejarse paralizar por la situacion, asi como, haber tenido la oportunidad de
compartir aquello que sentian con mayor facilidad. Recordemos que el uso adecuado de
las estrategias de afrontamiento no s6lo supone una mejora para el propio cuidador y en
su calidad de vida, sino que también ha mostrado estar estrechamente ligada con el
bienestar de sus hijos (Carona et al., 2014; Fairfax et al., 2019).

Por otra parte, en el segundo estudio, se mostrd una asociacion negativa del tiempo
dedicado al cuidado y el uso de estrategias de afrontamiento, del mismo modo, una mayor
edad de los nifios demostro un mayor uso de las estrategias de afrontamiento inadecuadas
como la retirada social y la autocritica. Precisamente el uso de este tipo de estrategias se
ha visto asociada en la literatura con la aparicion de mayor sobrecarga en los cuidadores
(Piazza et al., 2014). A pesar de ello, teniendo en cuenta que en los dos ultimos estudios
las estrategias de afrontamiento mostraron una relacion positiva con la calidad de vida, y
en especial, en su dominio psicoldgico, tal y como se menciona en otras investigaciones
seria positivo seguir incluyendo el abordaje de estas estrategias en recursos y acciones de
apoyo para dar soporte a estos grupos (Boettcher, J. et al., 2021).

Por ultimo, otra de las variables con mayor peso en este estudio fue la calidad de
vida. El cuidado de un nifio con una enfermedad rara genera sensaciones de soledad,
incertidumbre ante el prondstico de sus hijos (Kerr & Haas, 2014) y de falta de apoyo por
el entorno (Weng et al., 2012) que junto a las tareas de cuidado prolongadas en el tiempo
acaban teniendo un efecto directo en la calidad de vida de los cuidadores.

En la muestra de cuidadores de SWH de este estudio se evidencié una mayor
afectacion en la calidad de vida frente a otras poblaciones de cuidadores y muestras
normativas. Ademas, este impacto se vio afectado por la presencia de sintomatologia

como somatizaciones, ansiedad, depresién y una mayor tendencia a experimentar
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pensamientos recurrentes negativos y a poseer una mayor reactividad interpersonal. Las
propias variables sociodemogréaficas de los cuidadores tuvieron repercusion sobre esta
variable, ademas de las expuestas en el caso de la sobrecarga, como la edad del cuidador,
su nivel educativo o el tiempo invertido en el cuidado, el lugar de residencia o el nivel de
delecion del cromosoma 4p, tuvo influencia sobre la calidad de vida total de estos
individuos, expresando mejores niveles para aquellos que vivian en zonas rurales o el
tamarfio de la delecion era menor.

En todos los estudios consultados, mejores redes de apoyo social, de conocimiento
de la enfermedad o de recursos formales o informales de soporte, incluidos los personales,
favorecieron la mejora de la calidad de vida en los cuidadores (Cohen & Biesecker, 2010;
Toledano-Toledano & Moral de, 2018). Dado las relaciones e implicaciones del perfil
sociodemografico de los cuidadores de SWH en la calidad de vida reportada por estos, y
las evidencias en la literatura del empleo de estrategias de apoyo psicosocial para la
mejora en esta variable (Eccleston et al., 2012) el desarrollo del programa para los grupos
de intervencidn, se baso en todas aquellas variables que podian incidir en la mejora de la
calidad de vida de los participantes, como el fomento de la percepcidn de apoyo, mejora
de estrategias de afrontamiento y facilitacion de recursos que permitieran a los cuidadores
aceptar y hacer frente ante aquellas situaciones que no se pueden modificar.

6.1.3. Apoyo psicosocial para la mejora de la calidad de vida de los cuidadores.

En esta seccidon se han vuelto a discutir el impacto de las enfermedades raras
pueden tener en la vida de los cuidadores, pero a pesar de todas estas evidencias y de la
existencia a de este malestar, normalmente los padres de estos nifios, no suelen acudir a
terapia 0 a recursos de apoyo, ya que eso implica tiempo adicional que los cuidadores ven
dificil de conciliar (Smith et al., 2015). Sin embargo, la necesidad de la aplicacion y

desarrollo de protocolos de intervencién para la mejora de las habilidades de
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afrontamiento de los padres de estos nifios, siguen siendo vitales para hacer frente al
impacto en su vida cotidiana y a facilitar la busqueda de otros recursos de apoyo, asi
como, la conexion con otras familias que estén atravesando por situaciones similares
(Boettcher, J. et al., 2021). Si bien, este estudio ha sido una primera aproximacion a un
programa de grupos de apoyo online adaptado especificamente para SWH, en la
actualidad se esta llevando a cabo un estudio de una envergadura mucho mayor, que sigue
alguna de las variables objeto de este estudio, como las estrategias de afrontamiento,
calidad de vida, apoyo social y salud mental, y su implementacion se llevara a cabo en
Alemania (Boettcher, Johannes et al., 2020). EI seguimiento y surgimiento de nuevos
estudios focalizados en estas areas de interés seran vitales para el desarrollo de guias de
buena préactica y apoyo para familias y profesionales (Currie & Szabo, 2019), sin
embargo, las implicaciones précticas de los estudios llevados a cabo en esta tesis doctoral,
se discutiran en los siguientes apartados.
6.1.4. Limitaciones y futuras lineas de investigacion

Los estudios llevados a cabo en esta tesis doctoral no estdn exentos de
limitaciones. En primer lugar, al tratarse de un colectivo de enfermedades raras y una
muestra por conveniencia, cabe destacar el bajo tamafio de la muestra. No obstante,
durante la realizacion del tercer estudio de la tesis para la aplicacion del programa de
intervencion Neuro-e-Motion I-Care, se obtuvo respuesta de un 49.18% del total de
familias inscritas a la asociacion en ese momento, que con respecto a los estudios
reportados en la literatura mundial sobre el SWH (Battaglia et al.,, 2015), esta
participacion supone una representacion del 20.3% sobre la poblacién total.

Que todos los participantes formaran parte de una muestra de conveniencia 'y en
la mayoria de los estudios estuvieran adscritos a una Asociacion de Pacientes o Familiares

con Enfermedades Raras, puede implicar que estos cuidadores mostraran una mayor red

197



6. DISCUSION Y CONCLUSIONES

de apoyo que influya de manera positiva en el manejo de la situacion de cuidado, y por
tanto, haya podido influir en los resultados de todos los estudios.

Por otra parte, a pesar de que hemos podido analizar el estado psicosocial de los
cuidadores de SWH en diferentes tiempos a lo largo de esta investigacion, Unicamente
uno de los estudios tenia un disefio longitudinal. Mas disefios de este tipo serian vitales
para conocer la evolucion de estas variables atendiendo a diferentes circunstancias
contextuales que se han visto afectan a la calidad de vida y estrategias empleadas como
los cuidadores, como un empeoramiento en la enfermedad o cambios vitales como la
pérdida de empleo.

Una vez mas, la representacion del colectivo masculino en el ambito de estudio
del cuidado mostré una participacion menor. Aungue se constatd que no existian
diferencias de homogeneidad en la muestra con relacién al género en el tercero de los
estudios, en el futuro seria vital conocer el impacto y caracteristicas especificas de los
hombres como cuidadores principales en nifios con enfermedades raras, ya que la
literatura es muy escasa al respecto.

Por ultimo, a pesar de que con el transcurso de los estudios el protocolo fue
adaptado para tratar de suprimir aquellas variables que no habian resultado de interés o
representativas de la realidad del colectivo, la longitud de los protocolos para la
valoracion psicosocial es por lo general demasiado extensos. Esto dificulta el interés por
la participacion de colectivos donde la falta de tiempo y dificultades de conciliacion
forman parte de su realidad. En esta misma linea, los resultados de este estudio deberian
propiciar la difusion del impacto de los grupos de apoyo en el bienestar reportado por los
cuidadores, y que esto a su vez pueda servir de mecanismo de engagement para la decision

de tomar parte de este tipo de recursos para la mejora de su salud mental.
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6.2. Implicaciones practicas

De los estudios que forman parte de esta tesis doctoral se extraen diferentes
implicaciones a nivel tedrico, metodoldgico y clinico o social.

Desde un punto de vista tedrico y sumado a los estudios realizados por Vogt
(2020), en la actualidad disponemos de datos de una cohorte total de 44 cuidadores de
nifios y adultos con SWH que representan los datos de muestra inglesa y espariola. Si
bien, han sido dos estudios llevados a cabo de manera paralela, en la actualidad se tiene
contacto con esta investigadora, lo cual podria derivar en el futuro en investigaciones
conjuntas entorno a este tema, e incluso en la adaptacién cultural de una herramienta de
valoracion clinica especificamente desarrollada para el SWH que permite asesorar el
nivel de severidad.

A nivel metodoldgico, la adaptacion y validacion del ACEND en una muestra de
cuidadores espafiola permitird su uso para la valoracion del impacto del cuidado en
familiares de personas con desordenes neuromusculares. Esta herramienta ha demostrado
una especial acogida por los colectivos de paralisis cerebral a nivel mundial, asi que se
espera que con esta publicacion la herramienta ahora sea accesible también a este
colectivo en Espafia.

Por altimo, a nivel clinico y social, cabe destacar la inclusién de un nuevo
programa de intervencidn psicosocial online para el colectivo de las enfermedades raras,
en concreto el SWH. A lo largo de esta tesis se ha discutido la importancia del desarrollo
de estos métodos de apoyo para los cuidadores de nifios y jévenes con enfermedades
cronicas. Ademas, se ha corroborado la satisfaccion con el programa por parte de los
padres que participaron en éste que lo consideraron de utilidad para su dia a dia, como el
impacto en la mejora de la calidad de vida y en diferentes estrategias de afrontamiento

tras su participacion.
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A pesar de que estos datos en si mismos son positivos deberian favorecer el grueso
de literatura que respalda la aplicacion de este tipo de estrategias de soporte. Antes de
finalizar este apartado, y aunque no es objeto directo de esta tesis doctoral, merece la pena
resefiar el tipo de atencion y soporte psicologico que se estd dando a estos colectivos en
Espana.

Durante la realizacion del estudio ENSERIO (Almela, 2018), s6lo un 20.19% de
las Asociaciones de pacientes que formaban parte de la Federacion Estatal de
Enfermedades Raras contaba con un psicélogo en su plantilla. Si echamos un vistazo a
los recursos de soporte ofrecidos por la Federacidn a través de su servicio SIO, el 20% de
las consultas recibidas durante la pandemia fueron relacionadas con la bdsqueda de
apoyos para la asociacién con grupos de iguales y generacién de redes que permitieran
incrementar el conocimiento de las familias y afectados sobre la enfermedad (Federacion
Espafiola de Enfermedades Raras a traves de su Observatorio Sobre Enfermedades Raras,
(OBSER), 2021). A pesar de que estos estudios indican que la atencion psicolégica es la
sexta de las necesidades generadas por las enfermedades raras en nuestro pais, un 42.12%
de los encuestados reporta no poder cubrir esa demanda ni tener la capacidad de asumir
los costes asociados de esta atencion.

En Espafa los recursos de apoyo psicolégico brindados a los cuidadores con
enfermedades raras suelen venir de la mano del esfuerzo y asociacionismo de diferentes
organizaciones de pacientes. Sin embargo, tal y como hemos comentado, no todas estas
asociaciones disponen de profesionales sanitarios habilitados para proporcionar este tipo
de soporte, y si existe la oportunidad, suele ser derivado con protocolos de investigacion,
como es el caso de esta tesis doctoral, o de la recepcion de donaciones o subvenciones
benéficas para su implementacion. Pero a pesar de esto, estos servicios no forman parte

de la cartera natural de recursos de estas entidades y tampoco son un recurso de
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continuidad o su aplicacion puede estar limitada a jornadas de respiro o en reuniones
anuales. Durante la realizacion de las intervenciones, muchas madres reportaron como
después de afios de basqueda acabaron recurriendo a entidades de mayor envergadura
como las Confederaciones para la Discapacidad que incluyen un colectivo de atencion
mayor de patologias cronicas.

¢Entonces donde se encuentran los recursos de apoyo psicologico para estas
familias? En su mayoria en el ambito privado, limitando no sélo sus recursos
socioecondmicos, sino también la oportunidad de las familias de interactuar con otros
grupos de pares, que ha demostrado mejorar el bienestar de las familias.

En el ambito pablico del Sistema Nacional de Salud, nos encontramos ante una
gran brecha entre la demanda de apoyo psicoldgico y la cartera de profesionales
disponibles para hacer frente a ésta. ; Qué es lo que ocurre? Creada mediante disposicién
adicional en la Ley 33/2011, de 4 de octubre, General de Salud Publica (BOE, num. 240,
de 5 de octubre de 2011), desde esta fecha en Espafia coexisten dos figuras sanitarias en
la Psicologia, diferenciando entre generalistas (PGS) y especialistas (PIR). A pesar de
esto, en la actualidad Espafia sélo tiene un ratio de 5.4 psicologos por cada 100.000
habitantes, lejos de la media Europea de 20 psicologos (European Data Journalism
Network, 2021). La estructura de nuestro Sistema Nacional de Salud en la actualidad, no
estd contemplando la suficiente presencia de la Psicologia sanitaria, generalista y
especializada en los servicios de atencion primaria para la generacion de nuevas tareas y
protocolos y la participacion en intervenciones de eficacia (Echeburla et al., 2012).

Es precisamente en este sector en el que se reportan como motivo de consulta la
presencia de trastornos emocionales, especialmente aquellos relacionados con la
ansiedad, la depresion o somatizacion. EI mayor proyecto desarrollado en el ambito de la

salud mental a nivel estatal, PsiAP (Gonzalez-Blanch et al., 2018) ha demostrado la
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eficacia de un programa breve transdiagnostico de 7 sesiones basado en la terapia
cognitivo-conductual para dar respuesta a estas demandas. En concreto este tipo de
intervencion ha demostrado una mejora significativa en los sintomas y calidad de vida de
los pacientes (Cano-Vindel et al., 2021).

Con todo ello, se espera que la investigacion basada en intervenciones eficaces
para el abordaje de las necesidades de salud mental tanto de poblacion general como de
aquellas mas vulnerables como la de las enfermedades raras, sirva para demostrar la
importancia del acceso a estos programas desde la sanidad publica, y que tal y como se
sugiere en la Nueva Estrategia para la Salud Mental a nivel estatal, repercuta en la
atencion tanto de afectados, como de su entorno, incluyendo a profesionales,
organizaciones de pacientes, familiares, el sistema sociosanitario y a todos los agentes

involucrados en la mejora de la salud mental (Sistema Nacional de Salud, 2022).
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6.3. Conclusions

Caring for a child or young person with a rare disease has been shown to have a
general impact on the quality of life of the parents and can affect their physical, economic
and social spheres. This impact, added to the vulnerability of these groups, often places
families in situations of unprotection and a notable lack of resources to cope with the day-
to-day life of their children’s illness.

However, the literature on quality of life in patients and families, as well as on the
psychosocial impact of rare diseases, has been advancing in the last decade, as their
satisfaction may favour better care for this group and their families, and may even be
associated with improvements in clinical prognosis. Despite the complexity and severity
of WHS in many cases, due to the associated comorbidities and a high frequency of
seizures that can hinder the management of the disease. We are still finding significant
gaps in the literature on this topic, which could be indicative of a lack of healthcare
professionals researching the psychosocial impact of this pathology on the well-being of
this group.

This doctoral thesis aimed to explore these psychosocial needs in a Spanish
sample of caregivers of children and young people with WHS. The presence of
symptomatology such as somatization, recurrent negative thoughts, depressive
symptoms, as well as high levels of overload were shown to be associated with internal
(age, educational level, age of their children or percentage of genetic loss) and external
(employment status or place of residence of the caregivers) characteristics, and these in
turn had an impact on caregivers' resources and their own quality of life. However, the
results as a whole also demonstrated the benefits of social support networks and the use
of internal resources such as caregivers' coping strategies for the improvement of reported

levels of well-being. This would suggest that as in other groups of caregivers, intervention
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programmes aimed at fulfilling these demands could lead to greater feelings of
understanding, relief from loneliness, the possibility of sharing experiences with people
going through a similar process, and ultimately, the improvement of their formal and
informal supports and well-being.

Despite the limitations of these studies, such as the use of convenience samples
and a low number of participants for a rare disease group. It has been possible to adapt an
appropriate tool for the assessment of the impact on caregiving specific to this group, to
learn more about the reality of caregivers of children and young people with WHS, as
well as to have a first experience of the results of the application of an intervention
programme adapted to the needs of this group, which proved to have a positive effect on
its participants.

This thesis opens the door to future research that will allow us to continue
analysing longitudinally the evolution of these patients and families and that, through
psychosocial support proposals such as the one presented in this project, will promote

access to this type of initiative for families.
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8. ANEXOS

Anexo 1

Cuestionario

Adaptacion del cuestionario ACEND a muestra espafiola.
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8. ANEXOS

ACEND (Evaluacion de la Experiencia del Cuidador con Desérdenes

Neuromusculares)

Dominio I: alimentacion/aseo/vestirse

1. ¢Su hijo/a se alimenta con las manos?

Si, sin mi ayuda [6]

Si, pero tengo que estar presente sélo por seguridad, para darle instrucciones o ayudarle a
organizarse [5]

Si, pero le proporciono una pequefia cantidad de ayuda mecéanica/manual (1% al 10%) [4]

Si, pero le proporciono algo de ayuda mecanica/manual (11% al 49%) [3]

Si, pero le proporciono mucha ayuda (50% al 99%) [2]

No, le proporciono ayuda completa (100%) [1]

No aplicable (ej. alimentacion por sonda nasogastrica)

*Equipamiento de asistencia:

2. ¢Su hijo/a emplea una cuchara para comer?

Si, sin mi ayuda [6]

Si, pero tengo que estar presente s6lo por seguridad, para darle instrucciones o ayudarle a
organizarse [5]

Si, pero le proporciono una pequefia cantidad de ayuda mecanica/manual (1% al 10%) [4]

Si, pero le proporciono algo de ayuda mecanica/manual (11% al 49%) [3]

Si, pero le proporciono mucha ayuda (50% al 99%) [2]

No, le proporciono ayuda completa (100%) [1]

No aplicable (ej. alimentacion por sonda nasogastrica)

*Equipamiento de asistencia:

241



8. ANEXOS

3. ¢Su hijo/a levanta una taza firmemente y bebe?

Si, sin mi ayuda [6]

Si, pero tengo que estar presente solo por seguridad, para darle instrucciones o ayudarle a
organizarse [5]

Si, pero le proporciono una pequefia cantidad de ayuda mecénica/manual (1% al 10%) [4]

Si, pero le proporciono algo de ayuda mecanica/manual (11% al 49%) [3]

Si, pero le proporciono mucha ayuda (50% al 99%) [2]

No, le proporciono ayuda completa (100%) [1]

No aplicable (ej. alimentacién por sonda nasogastrica)

*Equipamiento de asistencia:

4. ¢Su hijo/a se lava las manos minuciosamente?

Si, sin mi ayuda [6]

Si, pero tengo que estar presente sélo por seguridad, para darle instrucciones o ayudarle a
organizarse [5]

Si, pero le proporciono una pequefia cantidad de ayuda mecanica/manual (1% al 10%) [4]

Si, pero le proporciono algo de ayuda mecanica/manual (11% al 49%) [3]

Si, pero le proporciono mucha ayuda (50% al 99%) [2]

No, le proporciono ayuda completa (100%) [1]

*Equipamiento de asistencia:

5. ¢Su hijo/a se quita los calcetines y se desata los zapatos?

Si, sin mi ayuda [6]

Si, pero tengo que estar presente solo por seguridad, para darle instrucciones o ayudarle a
organizarse [5]

Si, pero le proporciono una pequefia cantidad de ayuda mecénica/manual (1% al 10%) [4]

Si, pero le proporciono algo de ayuda mecanica/manual (11% al 49%) [3]

Si, pero le proporciono mucha ayuda (50% al 99%) [2]
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No, le proporciono ayuda completa (100%) [1]

*Equipamiento de asistencia:

6. ¢ Su hijo/a se quita el vestido, la camiseta o el jersey?

Si, sin mi ayuda [6]

Si, pero tengo que estar presente solo por seguridad, para darle instrucciones o ayudarle a
organizarse [5]

Si, pero le proporciono una pequefia cantidad de ayuda mecénica/manual (1% al 10%) [4]

Si, pero le proporciono algo de ayuda mecanica/manual (11% al 49%) [3]

Si, pero le proporciono mucha ayuda (50% al 99%) [2]

No, le proporciono ayuda completa (100%) [1]

*Equipamiento de asistencia:

Dominio 11: sentarse/juego

7. ¢Su hijo/a esté sentado entre 1-15 minutos en una silla?

Si, sin mi ayuda [6]

Si, pero tengo que estar presente sélo por seguridad, para darle instrucciones o ayudarle a
organizarse [5]

Si, pero le proporciono una pequefia cantidad de ayuda mecanica/manual (1% al 10%) [4]

Si, pero le proporciono algo de ayuda mecanica/manual (11% al 49%) [3]

Si, pero le proporciono mucha ayuda (50% al 99%) [2]

No, le proporciono ayuda completa (100%) [1]

*Equipamiento de asistencia:
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8. ¢Su hijo/a esta sentado durante mas de 15 minutos en una silla?

Si, sin mi ayuda [6]

Si, pero tengo que estar presente solo por seguridad, para darle instrucciones o ayudarle a
organizarse [5]

Si, pero le proporciono una pequefia cantidad de ayuda mecénica/manual (1% al 10%) [4]

Si, pero le proporciono algo de ayuda mecanica/manual (11% al 49%) [3]

Si, pero le proporciono mucha ayuda (50% al 99%) [2]

No, le proporciono ayuda completa (100%) [1]

*Equipamiento de asistencia:

9. ¢Su hijo/a manipula juguetes u objetos?

Si, sin mi ayuda [6]

Si, pero tengo que estar presente solo por seguridad, para darle instrucciones o ayudarle a
organizarse [5]

Si, pero le proporciono una pequefia cantidad de ayuda mecéanica/manual (1% al 10%) [4]

Si, pero le proporciono algo de ayuda mecanica/manual (11% al 49%) [3]

Si, pero le proporciono mucha ayuda (50% al 99%) [2]

No, le proporciono ayuda completa (100%) [1]

*Equipamiento de asistencia:

10. ¢Su hijo/a intenta alcanzar y agarrar juguetes u objetos?

Si, sin mi ayuda [6]

Si, pero tengo que estar presente s6lo por seguridad, para darle instrucciones o ayudarle a
organizarse [5]

Si, pero le proporciono una pequefia cantidad de ayuda mecanica/manual (1% al 10%) [4]

Si, pero le proporciono algo de ayuda mecanica/manual (11% al 49%) [3]

Si, pero le proporciono mucha ayuda (50% al 99%) [2]

No, le proporciono ayuda completa (100%) [1]
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*Equipamiento de asistencia:

11. ¢Su hijo/a juega de manera segura en casa durante 10 minutos?

Si, sin mi ayuda [6]

Si, pero tengo que estar presente solo por seguridad, para darle instrucciones o ayudarle a
organizarse [5]

Si, pero le proporciono una pequefia cantidad de ayuda mecanica/manual (1% al 10%) [4]

Si, pero le proporciono algo de ayuda mecanica/manual (11% al 49%) [3]

Si, pero le proporciono mucha ayuda (50% al 99%) [2]

No, le proporciono ayuda completa (100%) [1]

*Equipamiento de asistencia:

Dominio 111: traslados

12. ¢Su hijo/a se da la vuelta/rueda al otro lado de la cama?

Si, sin mi ayuda [6]

Si, pero tengo que estar presente sélo por seguridad, para darle instrucciones o ayudarle a
organizarse [5]

Si, pero le proporciono una pequefia cantidad de ayuda mecanica/manual (1% al 10%) [4]

Si, pero le proporciono algo de ayuda mecanica/manual (11% al 49%) [3]

Si, pero le proporciono mucha ayuda (50% al 99%) [2]

No, le proporciono ayuda completa (100%) [1]

*Equipamiento de asistencia:

13. ¢Su hijo/a se mete y sale de la cama?

Si, sin mi ayuda [6]

Si, pero tengo que estar presente solo por seguridad, para darle instrucciones o ayudarle a
organizarse [5]

Si, pero le proporciono una pequefia cantidad de ayuda mecanica/manual (1% al 10%) [4]
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Si, pero le proporciono algo de ayuda mecanica/manual (11% al 49%) [3]
Si, pero le proporciono mucha ayuda (50% al 99%) [2]
No, le proporciono ayuda completa (100%) [1]

*Equipamiento de asistencia:

14. ¢ Su hijo/a se sienta y se levanta de la silla/sofa?

Si, sin mi ayuda [6]

Si, pero tengo que estar presente solo por seguridad, para darle instrucciones o ayudarle a
organizarse [5]

Si, pero le proporciono una pequefia cantidad de ayuda mecénica/manual (1% al 10%) [4]

Si, pero le proporciono algo de ayuda mecanica/manual (11% al 49%) [3]

Si, pero le proporciono mucha ayuda (50% al 99%) [2]

No, le proporciono ayuda completa (100%) [1]

*Equipamiento de asistencia:

15. ¢Su hijo/a entra y sale de la bafiera?

Si, sin mi ayuda [6]

Si, pero tengo que estar presente s6lo por seguridad, para darle instrucciones o ayudarle a
organizarse [5]

Si, pero le proporciono una pequefia cantidad de ayuda mecanica/manual (1% al 10%) [4]

Si, pero le proporciono algo de ayuda mecanica/manual (11% al 49%) [3]

Si, pero le proporciono mucha ayuda (50% al 99%) [2]

No, le proporciono ayuda completa (100%) [1]

*Equipamiento de asistencia:
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16. ¢Su hijo/a se monta y se baja del coche?

Si, sin mi ayuda [6]

Si, pero tengo que estar presente solo por seguridad, para darle instrucciones o ayudarle a
organizarse [5]

Si, pero le proporciono una pequefia cantidad de ayuda mecénica/manual (1% al 10%) [4]

Si, pero le proporciono algo de ayuda mecanica/manual (11% al 49%) [3]

Si, pero le proporciono mucha ayuda (50% al 99%) [2]

No, le proporciono ayuda completa (100%) [1]

*Equipamiento de asistencia:

Dominio 1V: movilidad

17. ¢Su hijo/a rueda, se arrastra o gatea por el suelo?

Si, sin mi ayuda [6]

Si, pero tengo que estar presente sélo por seguridad, para darle instrucciones o ayudarle a
organizarse [5]

Si, pero le proporciono una pequefa cantidad de ayuda mecanica/manual (1% al 10%) [4]

Si, pero le proporciono algo de ayuda mecanica/manual (11% al 49%) [3]

Si, pero le proporciono mucha ayuda (50% al 99%) [2]

No, le proporciono ayuda completa (100%) [1]

*Equipamiento de asistencia:

18. ¢Su hijo/a anda pero sujetandose al mobiliario?

Si, sin mi ayuda [6]

Si, pero tengo que estar presente solo por seguridad, para darle instrucciones o ayudarle a
organizarse [5]

Si, pero le proporciono una pequefia cantidad de ayuda mecénica/manual (1% al 10%) [4]

Si, pero le proporciono algo de ayuda mecanica/manual (11% al 49%) [3]

Si, pero le proporciono mucha ayuda (50% al 99%) [2]
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No, le proporciono ayuda completa (100%) [1]

*Equipamiento de asistencia:

19. ¢Su hijo/a anda 10 pasos 0 méas?

Si, sin mi ayuda [6]

Si, pero tengo que estar presente sélo por seguridad, para darle instrucciones o ayudarle a
organizarse [5]

Si, pero le proporciono una pequefia cantidad de ayuda mecanica/manual (1% al 10%) [4]

Si, pero le proporciono algo de ayuda mecanica/manual (11% al 49%) [3]

Si, pero le proporciono mucha ayuda (50% al 99%) [2]

No, le proporciono ayuda completa (100%) [1]

*Equipamiento de asistencia:

20. ¢ Su hijo/a sube y baja escaleras arrastrandose, gateando o andando?

Si, sin mi ayuda [6]

Si, pero tengo que estar presente sélo por seguridad, para darle instrucciones o ayudarle a
organizarse [5]

Si, pero le proporciono una pequefia cantidad de ayuda mecanica/manual (1% al 10%) [4]

Si, pero le proporciono algo de ayuda mecanica/manual (11% al 49%) [3]

Si, pero le proporciono mucha ayuda (50% al 99%) [2]

No, le proporciono ayuda completa (100%) [1]

*Equipamiento de asistencia:

21. ¢ Su hijo/a se mueve por la habitacion?
Si, sin mi ayuda [6]
Si, pero tengo que estar presente s6lo por seguridad, para darle instrucciones o ayudarle a

organizarse [5]
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Si, pero le proporciono una pequefa cantidad de ayuda mecéanica/manual (1% al 10%) [4]

Si, pero le proporciono algo de ayuda mecanica/manual (11% al 49%) [3]

Si, pero le proporciono mucha ayuda (50% al 99%) [2]

No, le proporciono ayuda completa (100%) [1]

***Equipamiento de asistencia: “Ninguno” | “Nifio/a” |, “Rehabilitacion”

“Extensivo”

22. ¢Su hijo/a se mueve de una habitacion a otra?

Si, sin mi ayuda [6]

Si, pero tengo que estar presente solo por seguridad, para darle instrucciones o ayudarle a
organizarse [5]

Si, pero le proporciono una pequefa cantidad de ayuda mecanica/manual (1% al 10%) [4]

Si, pero le proporciono algo de ayuda mecanica/manual (11% al 49%) [3]

Si, pero le proporciono mucha ayuda (50% al 99%) [2]

No, le proporciono ayuda completa (100%) [1]

*Equipamiento de asistencia:

23. ¢Su hijo/a puede moverse en el exterior en superficies irregulares o desniveladas?

Si, sin mi ayuda [6]

Si, pero tengo que estar presente s6lo por seguridad, para darle instrucciones o ayudarle a
organizarse [5]

Si, pero le proporciono una pequefia cantidad de ayuda mecéanica/manual (1% al 10%) [4]

Si, pero le proporciono algo de ayuda mecanica/manual (11% al 49%) [3]

Si, pero le proporciono mucha ayuda (50% al 99%) [2]

No, le proporciono ayuda completa (100%) [1]

*Equipamiento de asistencia:
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Dominio V: tiempo

Debido al estado de salud de mi hijo/a...

24. Falto o llego tarde al trabajo o eventos sociales”
Nunca [5]

Ocasionalmente [4]

A veces [3]

A menudo [2]

Siempre [1]

25. Soy incapaz de cuidar de otros miembros de la familia
Nunca [5]

Ocasionalmente [4]

A veces [3]

A menudo [2]

Siempre [1]

26. Tengo menos tiempo para pasar junto a mi pareja/cényuge
Nunca [5]

Ocasionalmente [4]

A veces [3]

A menudo [2]

Siempre [1]

27. No voy de vacaciones”
Nunca [5]

Ocasionalmente [4]

A veces [3]

A menudo [2]

8. ANEXOS
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Siempre [1]

Dominio VI: emocién

Debido al estado de salud de mi hijo/a...

28. ¢ Se siente agobiado por el estado de salud de su hijo/a?
Nunca [5]

Ocasionalmente [4]

A veces [3]

A menudo [2]

Siempre [1]

29. ¢ Se siente estresado o triste debido a la condicién de salud su hijo/a? "
Nunca [5]

Ocasionalmente [4]

A veces [3]

A menudo [2]

Siempre [1]

30. ¢ Siente que el estado de salud de su hijo/a crea estrés en sus relaciones interpersonales?
Nunca [5]

Ocasionalmente [4]

A veces [3]

A menudo [2]

Siempre [1]

31. ¢Siente que el estado de salud de su hijo/a ha sido una causa de conflicto y tension en su
familia?
Nunca [5]

Ocasionalmente [4]
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A veces [3]
A menudo [2]

Siempre [1]

32. ¢ Siente que el estado de salud de su hijo/a limita las actividades que podrian hacer como
familia?

Nunca [5]

Ocasionalmente [4]

A veces [3]

A menudo [2]

Siempre [1]

33. ¢Siente que el estado de salud de su hijo/a interrumpe o impide la actividad familiar?
Nunca [5]

Ocasionalmente [4]

A veces [3]

A menudo [2]

Siempre [1]

34. ¢Siente que el estado de salud de su hijo/a le impide llevarle a eventos/fiestas?
Nunca [5]

Ocasionalmente [4]

A veces [3]

A menudo [2]

Siempre [1]
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35. ¢ Se siente atrapado/atascado?
Nunca [5]

Ocasionalmente [4]

A veces [3]

A menudo [2]

Siempre [1]

36. ¢ Se preocupa sobre el dolor/malestar de su hijo/a?*
Nunca [5]

Ocasionalmente [4]

A veces [3]

A menudo [2]

Siempre [1]

Dominio VII: economia

37. ¢ Cuanto impacto econémico ha tenido el coste de las visitas de su hijo/a al médico con
objeto de su diagnéstico?

Ninguno [5]

Un poco [4]

Moderado [3]

Bastante [2]

Extremo [1]

38. ¢Cuanto impacto econémico ha tenido el coste de los medicamentos de su hijo/a
necesarios para su diagndstico?

Ninguno [5]

Un poco [4]

Moderado [3]
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Bastante [2]

Extremo [1]

39. ¢ Cuanto impacto econdémico han tenido los gastos extra en su hijo/a u otro cuidado de
dependencia necesarios para su diagnéstico?

Ninguno [5]

Un poco [4]

Moderado [3]

Bastante [2]

Extremo [1]

40. ¢ Cuanto impacto econémico han tenido los gastos de viaje a y de los servicios médicos
necesarios para el diagnostico de su hijo/a?

Ninguno [5]

Un poco [4]

Moderado [3]

Bastante [2]

Extremo [1]

4]1. ¢Cuanto impacto econémico ha tenido el diagnéstico de su hijo/a en los ingresos
familiares perdidos? (ej. coger unos dias sin salario)

Ninguno [5]

Un poco [4]

Moderado [3]

Bastante [2]

Extremo [1]

254



8. ANEXOS

“En su adaptacion en Espafia, los items 24, 27, 29 y 36 han sido eliminados y deberian
ser eliminados del instrumento. En este anexo se proporciona el cuestionario con los 41
items para demostrar el proceso de adaptacion (traduccion-retrotraduccion) de su

version original.
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Notas para su correccion:

En primer lugar, sera necesario calcular la puntuacién total para cada uno de los tres
dominios de la escala.

Dominio 1 — 23 items- (1-23).

Dominio 2 - 8 items- (26, 28, 30, 31, 32, 33, 34, 35).

Dominio 3 - 6 items- (25, 37, 38, 39, 40y 41).

Para su interpretacion, la puntuacion total de las escalas debe convertirse a un rango
entre 0 y 100. Para ello, la puntuacién total de un dominio con n items, se calculara en
una escala ordinal de 1 a z (z = opciones de respuestas al item), que se obtendra de la
siguiente manera:

100 multiplicado por (media de n items en el dominio - 1) dividido entre (z — 1). Para
calcular este total, sera necesario que no falten datos, de lo contrario la puntuacion sera
inferior a 0 y el computo no podra realizarse.

Ejemplo explicado para el dominio 1:

100 * ((puntuacién total dominio 1/ 23 -nimero de items en el dominio-) / (6 opciones

de respuesta - 1)).
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Anexo 2

Cuestionario

Cuestionario online de interés de participacion grupos de apoyo a traves de
la plataforma Qualtrics.
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A continuacion, podras ver de nuevo el triptico informativo que os hemos enviado por e-
mail con informacion sobre este estudio. Como veras, esta investigacion es algo diferente

ya que en esta ocasion el protagonista eres ta.

Neuro-e-Motion
I -CARE

¢Conoces los grupos de apoyo para padres?

Muchos estudios
evidencian los beneficios
de formar parte en este
tipo de dinamicas.

Utiles para...

o Desarrollo de actividades/dinamicas que fomentan el contacto con
personas que enfrentan problemas similares
o Mejorar el bienestar percibido y sistemas de apoyo
o Brindar apoyo psicolégico
o Crear un espacio que permite el intercambio de experiencias

¢Pero cémo acceder a ellas si no dispongo de tiempo o facilidades
para reunirme con otros padres presencialmente?

A través de la teleasistencia
:Y qué es ésto?

QH

- a

a 0 0o

Tendras la oportunidad de participar en estos grupos a través
de dispositivos con conexion a Internet. Una psicéloga (yo)
dirigira las dinamicas con 5-6 padres a través de un programa
de videoconferencia similar a Skype.

Los grupos tendran un total de 8 sesiones e intentaremos tener dos a la
semana. La duracion aproximada sera de una hora.

:Coémo participar?
"Vosotros sois los protagonistas y elegis la modalidad"

Participar en los grupos y No participar en los grupos pero si
colaborar en la investigacién colaborar con la investigacién

r—j}. mtuunumhmammu.wtm E/.

Para comprobar la eficacia de los grupos de apoyo, en ambas modalidades
sera rellenar

Comienzo grupo Final grupo Seguimiento

Necesitamos personas para las dos modalidades:
Esto es lo que nos permite comprobar si hay diferencias por el hecho de participar en este tipo de
en diferentes como el b apoyo calidad de vida...

- i q v e Newso-e-Motion
= rah Berrocoso Cascallana na iniciativa de...
® X sarah.berrocoso@deusto.es ©Deusto
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Recuerda que, si quieres mas informacion sobre esta investigacion antes de rellenar este

formulario de contacto, puedes hacerlo a través de estas vias:

e E-mail: sarah.berrocoso@deusto.es
o Teléfono: 657464791

¢Como vas a participar en este estudio?
Ambas opciones son importantes para la investigacion.

o QUIERO participar en los grupos de apoyo para padres y colaborar con el
estudio.
o NO quiero participar en los grupos de apoyo, pero si colaborar con el estudio.
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A continuacién, se mostrara texto para opcion “Quiero”.

iGracias por interesarte en nuestro grupo de apoyo!

Como te comentabamos, podréas participar en los grupos a través de cualquier dispositivo
con conexion a internet (tablet, movil, ordenador...) desde tu mismo domicilio y tendras
la oportunidad de probar que todo funcione antes de comenzar con la primera sesion.
Pero para eso necesitamos conocer cual es tu disponibilidad y/o preferencia horaria.

Tendremos dos sesiones por semana a lo largo de cuatro semanas (un total de 8 sesiones

de una hora cada una). Hemos pensado que de esta manera (dos sesiones semanales)
podria resultar mas sencillo para organizar estas citas en un periodo de tiempo mas breve.
Vamos a intentar adaptarnos a vuestras preferencias y buscar a otros padres con la misma
disponibilidad.

1. ¢En qué franja horaria prefieres que fueran las sesiones? Los horarios son orientativos,
simplemente para conocer vuestras preferencias.

Mariana (11:00 a 12:00)

Mediodia (12:00 a 13:00)

Tarde (17:00 a 18:00)

Noche (20:00 a 21:00)

Si lo prefieres, puedes escribir también el horario que mejor se adapte a tus necesidades.

@)
@)
@)
@)

2. Dias para las sesiones.

o Prefiero que sean entre semana (por ejemplo: lunes y viernes).

o Prefiero que sean el fin de semana (por ejemplo: viernes y sabado).

o Indiferente (por ejemplo: martes y sabado o las opciones anteriores).
Informacién bésica y datos para contacto

Parentesco. ¢Eres...?

o Lamadre
o Elpadre
Edad del nifio/a - joven con SWH:

Por favor, facilitanos tu e-mail para participar.
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Si tienes alguna pregunta sobre el estudio que quieras que resolvamos, por favor, déjanos

tu nimero de contacto y te llamaremos tan pronto como podamos.
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A continuacién, se mostrara texto para opcion “no quiero”.

jGracias por colaborar en nuestro estudio!

Podréas participar en esta investigacion contestando a los formularios que os haremos
Ilegar por e-mail en diferentes tiempos (los mismos que tendrén los padres que participen
en los grupos de apoyo).

Vuestras respuestas serdn muy importantes para conocer si el hecho de participar o no en
este tipo de sesiones genera efectos positivos en nuestra calidad de vida, nivel de
bienestar, tipo de estrategias empleadas en el dia a dia... entre otras.

Os necesitamos como grupo de referencia (que no recibe sesiones de apoyo) para
vuestros comparieros, para que a nivel cientifico podamos probar la eficacia de este
programa de apoyo.

Si una vez finalizado el estudio decidierais probar estos grupos, se os ofrecera participar
sin ningun coste, una vez haya suficientes padres interesados para poder formar otro
grupo.

¢ Qué tienes que hacer ahora?

Por favor, facilitanos a continuacion tus datos de contacto para que podamos hacerte
Ilegar los cuestionarios cuando el estudio comience.

¢ Qué tengo que hacer una vez iniciado el estudio?

SOLO tendras que rellenar los cuestionarios.

Necesitamos que los cumplimentes una vez inicie el estudio (al comienzo del grupo) y
cuando finalice (cuatro semanas después). Es por ello, que procuramos que los

cuestionarios sean breves y resulten sencillos de contestar.
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Informacion basica y datos para contacto
Parentesco. ¢Eres...?

o Lamadre
o Elpadre
Edad del nifio/a - joven con SWH:

Por favor, facilitanos tu e-mail para participar.

Si tienes alguna pregunta sobre el estudio que quieras que resolvamos, por favor, déjanos

tu nimero de contacto y te llamaremos tan pronto como podamos.
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Se incluyen instrumentos de interés para el grupo de investigacion que no son empleados
como medidas de resultado en la intervencion.

iBienvenidos a este estudio de investigacion!

Antes de comenzar, es importante que leas la informacion que te mostraremos a
continuacion y entiendas para qué estamos llevando a cabo este estudio. Contacta con
nosotros si hay algo que no quedase claro o deseases mas informacion.

El proposito de este estudio es investigar los efectos de una nueva intervencion paras
padres y madres de nifios y jovenes son Sindrome de Wolf-Hirschhorn. El proyecto
buscara analizar si estos grupos de apoyo online mejoran el bienestar y calidad de vida de
sus participantes.

En esta encuesta le sera presentada informacion relevante para este estudio y una serie de
preguntas en torno a este tema. El protocolo tendra dos partes, la primera de ellas relativa
a datos sociodemograficos y educativos (solo tendra que cumplimentarla en una ocasion);
la segunda, recogera datos sobre diferentes apartados que nos permitiran analizar el
impacto de la intervencion. La confidencialidad de sus datos esta plenamente asegurada
y seran registrados de forma anénima*.

Antes de comenzar, le aconsejamos que se encuentre en un lugar donde se sienta cémodo,
tenga conexion a Internet y pueda cumplimentar el cuestionario.

Puede formular cualquier pregunta sobre el estudio a la investigadora Sarah Berrocoso
Cascallana Ilamando al teléfono 657 46 47 91 o enviando un e-mail a
sarah.berrocoso@deusto.es

Seleccionando la opcion "Consiento mi participacion en el estudio”, reconoce que su
participacion en el estudio es voluntaria y que esta al tanto de que puede elegir terminar

con su participacién en cualquier momento y sin ningin motivo. Ademas, recuerde que
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puede acceder a la encuesta y en el caso de que no le de tiempo a completarla, puede
seguir respondiendo a las preguntas en otro momento, se guardara el progreso realizado
hasta el momento. Sin embargo, estos datos se mantendran guardados s6lo durante 7
dias.

Por favor, tenga en cuenta que este cuestionario se visualizard mejor en un portatil u
ordenador de sobremesa.

*El estudio cumple con las normas éticas requerida en investigacion, respetando lo
establecido en las leyes y normas nacionales (Ley 41/2002, de 14 de noviembre):
consentimiento informado y derecho a la informacion, no discriminacion, gratuidad y
posibilidad abandonar el estudio en cualquiera de sus fases. Se garantiza también la
confidencialidad de la persona y sus datos, conforme a la Ley Orgéanica de Proteccion de
Datos de Caracter Personal (15/1999, 13 diciembre), Real Decreto 1720/2007, de 21 de
diciembre.

o Consiento mi participacion en el estudio
o No consiento mi participacion en el estudio
Siguiente...
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De cara a poder codificar su participacion en el estudio, por favor, indiquenos la
siguiente informacion.

Introduzca las iniciales de su nombre y apellidos (ej: ABM).

Introduzca los 3 Gltimos digitos de su numero de teléfono.

Siguiente...
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Datos sobre ti

1. Edad

2. Género

©)
©)

w

O O O O O

o

SN

@)
@)

(62}

o O O

O

(3]

Hombre
Mujer

. Estado civil

Casado/a
Viviendo en pareja
Divorciado/a
Separado/a
Soltero/a

Viudo/a

. ¢ Tiene hijos/as?

Si
No

. Qué lugar ocupa entre los hermanos la persona afectada de SWH

Primogenito
Segundo lugar
Tercer lugar
Otros

. Numero de personas que viven en casa, incluyéndole a usted:

~

@)
@)
@)
@)
@)

oo

. Parentesco con la persona diagnosticada con SWH

Padre

Madre

Tutor/a
Abuelo/abuela
Otra

. Nacionalidad

9. Comunidad Auténoma (desplegable con opciones).

10. Tipo de poblacion donde reside:
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o Poblacién urbana (>50.000 habitantes)
o Poblacién intermedia (10.000 - 50.000 habitantes)
o Poblacién rural (< 10.000 habitantes)

11. ;Convive con el nifio/a-joven?

o Si

o No
12. ¢ Dispone de alguna ayuda en su cuidado?

o Si

o No
13. ¢Has pasado alguna situacién que te haya producido estrés en los tltimos tres meses?
Entendiendo que este estrés pudiera estar ocasionado tanto por la suma de pequefios
eventos del dia a dia que nos ocasionan malestar (atascos, llegar tarde a alguna cita,

problemas de autoestima, hipersensibilidad a los ruidos...).

o Si
o No
14. ¢ Actualmente recibe algun tipo de apoyo psicolégico?, como, por ejemplo: jacude a

algln tipo de psicoterapia?
o Si

o No
15. E-mail de contacto:
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Datos socioeducativos

1. Nivel académico

O
O
O
O
O
O
O
O
O
O
O
O
2..C

Sin graduado escolar

Educacion obligatoria (EGB o ESO)
Educacion post-obligatoria (BUP o Bachillerato)
FP1

FP2

Grado Medio

Grado Superior

Diplomatura

Graduado (Universitario)
Licenciatura

Master

Doctorado

uantos afos ha estudiado en total?

3. Ocupacion

O
O
O
O
O
O
O
O
O
4. ;E

@)
@)

Asalariado

Autonomo

Trabajo no remunerado (p.ej: voluntario, obras de caridad, etc.)
Desempleado/a (en busqueda de empleo)

Desempleado/a (no busqueda de empleo)

Jubilado/a

Labores del hogar

Estudiante

Incapacitado/a

s usted el sustentador principal de la familia?

Si
No

8. ANEXOS

5. ¢Es usted el cuidador principal del nifio o joven? Entendemos como cuidador principal

a la persona que mantiene una relacion mas estrecha y que satisface diariamente sus

necesidades fisicas y emocionales.

@)
@)

Si
No

6. ¢Diariamente cuantas horas dedica al cuidado? NUumero de horas relacionadas con el

propio proceso de cuidado con tareas como higiene, alimentacion, traslados...
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7. ¢Hatenido que dejar de trabajar para cuidar a su hijo/a?

o Totalmente
o Parcialmente
o He adaptado el trabajo a la actividad del cuidado
o Otra

8. ¢ Tiene a més personas bajo su cuidado? (ej. padre, madre...)

o Si
o No
9. Teniendo en cuenta la realidad socioeconémica de su pais, situaria su nivel econémico

cn...

Bajo
Bajo-medio
Medio
Medio-alto
Alto

O O O O O

Siguiente...
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Datos sobre su hijo/a

1. Fecha de nacimiento de su hijo (dd/mm/aaaa), asi podremos conocer su edad exacta en

el momento de la encuesta.

2. Género

o Hombre
o Mujer
3. ¢Fue prematuro?

o Si

o No
* Semanas de gestacion/embarazo hasta el parto, ej: 38 semanas, 39... (desplegable con
opciones desde <25 a >42).

4. Tiempo que paso o edad a la que le confirmaron el diagnéstico. Por ejemplo: con 32

Meses.

5. ¢Conoce su pérdida genética?

Menos de 1Mb

Entre 1IMb y 3Mb

Entre 3Mb y 6Mb

Entre 6Mb y 9Mb

Mas de 9Mb

6. El nifio interacciona con su entorno, por ejemplo, sonrie y se interesa por lo que sucede

o O O O

O

o Si
o No
7. En cuanto a su comunicacion, por favor, sefiale la opcién que méas se aproxime a su

Caso:

o No usa palabras para comunicarse y/o usa pictogramas para hacerlo
o Usa gestos y/o expresiones de una palabra, por ejemplo: sefiala el agua cuando la

pide o dice “agua”, “agu”...
8. ¢Presenta problemas para la alimentacion?

o Si
o No
9. Tipo de alimentacion y/o forma de administracion
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o Exclusivamente oral
o Nutricion enteral (por sonda o tubo: nasogéstrica o gastrotomia)
o Oraly enteral

10. ¢Ha sufrido alguna crisis epiléptica?

o Si

o No

10.1 *¢ A qué edad fue la primera?

10.2 *; Actualmente recibe tratamiento farmacolégico para ello?

o Si
o No
10.3 * Frecuencia aproximada de los episodios en los Ultimos 3 meses

o O O O O

0
1-11 al afio
1-3 al mes
1-6 semanales
Diarios
Siguiente...
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Indice de Barthel (I1B)

Alimentacion

o 10 INDEPENDIENTE: Capaz de utilizar cualquier instrumento necesario, come
en un tiempo razonable, capaz de desmenuzar la comida, usa condimentos,
extender mantequilla, etc. por si solo. La comida puede situarse al alcance.

o 5 NECESITA AYUDA: Ej: para cortar, extender la mantequilla.

o O DEPENDIENTE: Necesita ser alimentado.

Lavado (bafio)

o 5 INDEPENDIENTE: Capaz de lavarse entero; puede ser usando la ducha, la
bafiera o permaneciendo de pie y aplicando la esponja sobre todo el cuerpo.
Incluye entrar y salir del bafio.

o O DEPENDIENTE: Necesita alguna ayuda.

Vestirse

o 10 INDEPENDIENTE: Capaz de ponerse, quitarse y fijar la ropa. Se ata los
zapatos, abrocha los botones. Se coloca el braguero o el corsé si precisa.
o 5NECESITA AYUDA: Pero hace al menos la mitad de las tareas en un tiempo
razonable.
o ODEPENDIENTE.
Arreglarse

o 5 INDEPENDIENTE: Realiza todas las actividades personales (Ej: lavarse
manos y cara, peinarse). Incluye afeitarse y lavarse dientes. No necesita ninguna
ayuda. Incluye manejar el enchufe de la maquinilla eléctrica.

o O DEPENDIENTE: Necesita alguna ayuda

Deposicion

o 10 CONTINENTE/NINGUN ACCIDENTE: Si necesita enema 0 supositorios se
arregla por si sélo.
o 5 ACCIDENTE OCASIONAL: Raro (menos de 1v/s) necesita ayuda para el
enema o supositorios.
o OINCONTINENTE.
Miccion

10 CONTINENTE/NINGUN ACCIDENTE: Seco dia y noche. Capaz de usar cualquier
dispositivo (Ej: catéter) si es necesario, es capaz de cambiar la bolsa.

5 ACCIDENTE OCASIONAL: Menos de una vez por semana; necesita ayuda con
instrumentos.

0 INCONTINENTE.

Retrete
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10 INDEPENDIENTE: Entray sale s6lo. Capaz de quitarse y ponerse la ropa,
limpiarse, prevenir el manchado de la ropa, limpiar y vaciar completamente la
bacinilla sin ayuda. Capaz de ponerse encima y levantarse sin ayuda. Puede
utilizar barras para soportarse.

5 NECESITA AYUDA: Capaz de manejarse con pequefia ayuda en el
equilibrio, quitarse y ponerse la ropa o usar el papel del bafio. Sin embargo, ain
es capaz de utilizar el water.

0 DEPENDIENTE: Incapaz de manejarse sin asistencia mayor.

Traslado sillon/cama

O

o

15 INDEPENDIENTE: Sin ayuda en todas las fases; se aproxima a la cama,
frena y cierra la silla de ruedas si es necesario, desplaza el apoyapiés, se mete y
tumba en la cama, se coloca en posicion de sentado en un lado de la cama,
vuelve a la silla de ruedas.

10 MINIMA AYUDA: incluye supervision verbal y pequefia ayuda fisica tal
como la ofrecida por conyuge no muy fuerte.

5 GRAN AYUDA: Capaz de estar sentado sin ayuda, pero necesita mucha
asistencia para salir de la cama o desplazarse.

0 DEPENDIENTE: Necesita gria o complemento alzamiento por 2 personas.
Incapaz de permanecer sentado.

Deambulacién

o

o

o

15 INDEPENDIENTE: Puede usar cualquier ayuda (protesis, bastones, muletas,
etc) excepto andador; velocidad no es importante. Puede caminar al menos 50m.
0 su equivalente en casa sin ayuda o supervision.

10 NECESITA AYUDA: Supervision fisica o verbal, incluyendo instrumentos u
otras ayudas para permanecer de pie, deambula 50m.

5 INDEPENDIENTE EN SILLA DE RUEDAS: En 50m. debe ser capaz de
girar esquina solo.

0 INMOVIL: Incluye ser rotado otro.

Escalones

o 10 INDEPENDIENTE: Capaz de subir y bajar un piso de escaleras sin ayuda o

supervision. Puede utilizar el apoyo que precisa para andar (baston, muletas, etc)
y el pasamanos.

o 5NECESITA AYUDA: Supervision fisica o verbal.
o O0INCAPAZ: Necesita alzamiento (ascensor), o no puede salvar escalones.

Siguiente...
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WHOQOL-BREF

Instrucciones

Este cuestionario sirve para conocer su opinion acerca de su calidad de vida, su salud, y
otras areas de su vida. Por favor conteste a todas las preguntas. Si no estd seguro(a)
sobre qué respuesta dar a una pregunta, escoja la que le parezca mas apropiada. A
veces, ésta puede ser su primera respuesta.

Tenga presente su modo de vivir, expectativas, placeres y preocupaciones. Le pedimos

que piense en su vida durante las dos Gltimas semanas

1. ;Cbémo calificaria su calidad de vida?

Muy mala
Regular
Normal
Bastante buena
o Muy buena
2. (Como de satisfecho/a esta con su salud?

O O O O

Muy insatisfecho/a

Un poco insatisfecho/a
Lo normal

Bastante satisfecho/a
Muy satisfecho/a

0O O O O O

Las siguientes preguntas hacen referencia a cuanto ha experimentado ciertos hechos en
las dltimas dos semanas.
3. ¢En qué medida piensa que el dolor (fisico) le impide hacer lo que necesita?

Nada
Un poco
Lo normal
Bastante
o Extremadamente
4. ¢ Cuanto necesita de cualquier tratamiento médico para funcionar en su vida diaria?

o O O O

o Nada
o Un poco
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o Lonormal
o Bastante
o Extremadamente
5. ¢ Cuanto disfruta de la vida?

Nada

Un poco

Lo normal
Bastante

o Extremadamente

o O O O

6. ¢En qué medida siente que su vida tiene sentido?

Nada
Un poco
Lo normal
Bastante
o Extremadamente
7. ¢Cual es su capacidad de concentracion?

o O O O

Nada
Un poco
Lo normal
Bastante
o Extremadamente
8. ¢Cuanta seguridad siente en su vida diaria?

O O O O

Nada

Un poco

Lo normal
Bastante

o Extremadamente

o O O O

9. ¢Cuan saludable es el ambiente fisico de su alrededor?

Nada

Un poco

Lo normal
Bastante
Extremadamente

0O O O O O

8. ANEXOS

Las siguientes preguntas hacen referencia a si usted experimenta o fue capaz de hacer

ciertas cosas en las dos ultimas semanas, y en qué medida.

10. ¢ Tiene energia suficiente para la vida diaria?

o Nada
o Un poco
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o Moderado
o Bastante
o Totalmente
11. (Es capaz de aceptar su apariencia fisica?

Nada

Un poco

Moderado

Bastante

Totalmente

12. ¢ Tiene suficiente dinero para cubrir sus necesidades?

O O O O O

Nada

Un poco

Moderado

Bastante

Totalmente

13. ¢ Dispone de la informacion que necesita para su vida diaria?

O O O O O

Nada

Un poco

Moderado

Bastante

Totalmente

14. ;Hasta qué punto tiene oportunidad para realizar actividades de ocio?

O O O O O

Nada

Un poco

Moderado

Bastante

Totalmente

15. ¢Es capaz de desplazarse de un lugar a otro?

O O O O O

Nada

Un poco
Lo normal
Bastante
Totalmente

0O O O O O

Las siguientes preguntas hacen referencia a si en las dos Ultimas semanas se ha sentido
satisfecho/a y cuanto en varios aspectos de su vida.
16. ¢ Cuén satisfecho/a esta con su suefio?

o Muy insatisfecho/a

o Poco
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17.

18.

19.

20.

21.

22.

23.

©)
©)
©)
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Lo normal
Bastante satisfecho/a
Muy satisfecho/a

¢ Cuén satisfecho/a esta con su habilidad para realizar sus actividades de la vida diaria?

O O O O O

Muy insatisfecho/a
Poco

Lo normal

Bastante satisfecho/a
Muy satisfecho/a

¢Cuan satisfecho/a est4 con su capacidad de trabajo?

O O O O O

Muy insatisfecho/a
Poco

Lo normal

Bastante satisfecho/a
Muy satisfecho/a

¢ Cuan satisfecho/a esta de si mismo?

O O O O O

Muy insatisfecho/a
Poco

Lo normal

Bastante satisfecho/a
Muy satisfecho/a

¢Cuan satisfecho/a esta con sus relaciones personales?

O O O O O

Muy insatisfecho/a
Poco

Lo normal

Bastante satisfecho/a
Muy satisfecho/a

¢Cuan satisfecho/a esta con su vida sexual?

0O O O O O

Muy insatisfecho/a
Poco

Lo normal

Bastante satisfecho/a
Muy satisfecho/a

¢Cuan satisfecho/a esta con el apoyo que obtiene de sus amigos?

o O O O O

Muy insatisfecho/a
Poco

Lo normal

Bastante satisfecho/a
Muy satisfecho/a

¢ Cuén satisfecho/a esta de las condiciones del lugar donde vive?

o

Muy insatisfecho/a
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o Poco
o Lo normal
o Bastante satisfecho/a
o Muy satisfecho/a
24. ;Cuén satisfecho/a esta con el acceso que tiene a los servicios sanitarios?

Muy insatisfecho/a

Poco

Lo normal

Bastante satisfecho/a

Muy satisfecho/a

25. ¢ Cuén satisfecho/a esté con los servicios de transporte de su zona?

O O O O O

Muy insatisfecho/a
Poco

Lo normal

Bastante satisfecho/a
Muy satisfecho/a

O O O O O

La siguiente pregunta hace referencia a la frecuencia con que usted ha sentido o
experimentado ciertos sentimientos en las Gltimas dos semanas.

26. ¢Con qué frecuencia tiene sentimientos negativos, tales como tristeza, desesperanza,
ansiedad, depresion?

Nunca
Raramente
Moderadamente
Frecuentemente
Siempre

O O O O O
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SA-45

Instrucciones

Lea atentamente la siguiente lista. Son problemas y molestias que casi todo el mundo
sufre en alguna ocasion. Indique cuanto ha experimentado cada uno de ellos durante
los altimos 7 dias (incluido el dia de hoy).

1 =Nadaenabsoluto 2 =Un poco presente 3 = Moderadamente

4 = Bastante 5 = Mucho o extremadamente

1. La idea de que otra persona pueda controlar sus pensamientos

2. Creer que la mayoria de sus problemas son culpa de los deméas

3. Sentir miedo en los espacios abiertos o en la calle

4. Oir voces que otras personas no oyen

5. La idea de que uno no se puede fiar de la mayoria de las personas

6. Tener miedo de repente y sin razon

7. Arrebatos de célera o ataques de furia que no logra controlar

8. Miedo a salir de casa solo/a

9. Sentirse solo/a

10. Sentirse triste

11. No sentir interés por las cosas

12. Sentirse nervioso o con mucha ansiedad

13. Creer que los demas se dan cuenta de sus pensamientos

14. La sensacion de que los demés no le comprenden o no le hacen

Caso

15. La impresion de que otras personas son poco amistosas o que

usted no les gusta
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16

. Tener que hacer las cosas muy despacio para estar seguro de

gue las hace bien

17.

Sentirse inferior a los demaés

18.

Dolores musculares

19.

Sensacion de que las otras personas le miran o hablan de usted

20.

Tener que comprobar una y otra vez todo lo que hace

21.

Tener dificultades para tomar decisiones

22.

Sentir miedo a viajar en autobus, metro o tren

23.

Sentir calor o frio de repente

24.

mi

Tener que evitar ciertos lugares o situaciones porque le dan

edo

25

. Que se le quede la mente en blanco

26

. Entumecimiento y hormigueo en alguna parte del cuerpo

27

. Sentirse desesperanzado con respecto al futuro

28

. Tener dificultades para concentrarse

29

. Sentirse débil en alguna parte del cuerpo

30

. Sentirse preocupado/a, tenso/a o agitado/a

31

. Pesadez en los brazos o en las piernas

32

. Sentirse incdbmodo cuando la gente le mira o habla acerca de

usted

33

. Tener pensamientos que no son suyos

34

. Sentir el impulso de golpear, herir o hacer dafio a alguien

35

. Tener ganas de romper algo

36

. Sentirse muy cohibido/a entre otras personas

37

. Sentir miedo o ansiedad entre mucha gente (en el cine,

supermercado, etc.)

38

. Ataques de terror o panico
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39. Tener discusiones frecuentes

40. El que otros no le reconozcan adecuadamente sus logros

41. Sentirse inquieto/a o intranquilo/a

42. La sensacion de ser un/a inutil o no valer nada

43, Gritar o tirar cosas

44. La impresion de que la gente intentaria aprovecharse de usted si

los dejara

45. La idea de que deberia ser castigado/a por sus pecados
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CSI

Instrucciones

El proposito de este cuestionario es encontrar el tipo de situaciones que causa problemas
a las personas en su vida cotidiana y como éstas se enfrentan a estos problemas. Piensa
durante unos minutos en un hecho o situacion que ha sido muy estresante para ti en el
ultimo mes. Por estresante entendemos una situacion que causa problemas, le hace
sentirse a uno mal o que cuesta mucho enfrentarse a ella. Puede ser con la familia, en la
escuela, en el trabajo, con los amigos, etc. Responde a la siguiente lista de afirmaciones
basdndose en cOmo manejaste td esta situacion. Lee cada frase y determine el grado en
que hiciste lo que cada frase indica en la situacion que antes elegiste marcando el nimero

que corresponda:

Estate seguro de que respondes a todas las frases y de que marcas s6lo un nimero en cada
una de ellas. No hay respuestas correctas o incorrectas; solo se evalta lo que hiciste,
pensaste 0 sentiste en ese momento.

l1=Enabsoluto 2=Unpoco 3=Bastante 4=Mucho 5 = Totalmente

1 2 3 4

1. Luché para resolver el problema

2. Me culpé a mi mismo/a

3. Dejé salir mis sentimientos para reducir el estrés

4. Deseé que la situacion nunca hubiera empezado

5. Encontré a alguien que escuch6 mi problema

6. Repasé el problema una y otra vez en mi mente y al final vi las

cosas de una forma diferente

7. No dejé que me afectara; evité pensar en ello demasiado

8. Pasé algun tiempo solo/a
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9. Me esforcé para resolver los problemas de la situacion

10.

Me di cuenta de que era personalmente responsable de mis

dificultades y me lo reproché

11.

Expresé mis emociones, lo que sentia

12.

Deseé que la situacion no existiera o que de alguna manera

terminase

13.

Hablé con una persona de confianza

14.

Cambié la forma en que veia la situacion para que las cosas no

parecieran tan malas

15.

Traté de olvidar por completo el asunto

16.

Evité estar con gente

17.

Hice frente al problema

18.

Me critiqué por lo ocurrido

19.

Analicé mis sentimientos y simplemente los dejé salir

20.

Deseé no encontrarme nunca mas en esa situacion

21.

Dejé que mis amigos/as me echaran una mano

22.

Me convenci de que las cosas no eran tan malas como parecian

23.

Quité importancia a la situacién y no quise preocuparme mas

24,

Oculté lo que pensaba y sentia

25.

con

Supe lo que habia que hacer, asi que doblé mis esfuerzos y traté

mas impetu de hacer que las cosas funcionaran

26.

Me recriminé por permitir que esto ocurriera

217.

Dejé desahogar mis emociones

28.

Deseé poder cambiar lo que habia sucedido

29.

Pasé algun tiempo con mis amigos/as

30.

Me pregunté qué era realmente importante y descubri que las

cosas no estaban tan mal después de todo
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31.

Me comporté como si nada hubiera pasado

32.

No dejé que nadie supiera como me sentia

33.

Mantuve mi postura y luché por lo que queria

34.

Fue un error mio, asi que tenia que sufrir las consecuencias

35.

Mis sentimientos eran abrumadores y estallaron

36.

Me imaginé que las cosas podrian ser diferentes

37.

Pedi consejo a un/una amigo/a o familiar que respeto

38.

Me fijé en el lado bueno de las cosas

39.

Evité pensar o hacer nada

40.

Traté de ocultar mis sentimientos

41,

Me consideré capaz de afrontar la situacion
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PAS
Ser cuidado de un nifio o nifia con me ha...
Eficacia de coping
En absoluto Un poco Algo Bastante Mucho
1. ... ayudado a
aceptar la manera
gue funcionan las o O O o o
COSas

2. ayudado a

aprender a lidiar con O O O O O

la incertidumbre

3. ... ensefiado como

adaptarme a las 0o @) ') ®) '®)

£0sas que no puedo
cambiar

4 ayudado a

aceptar las cosas tal y O O O O O

Como 50N

5 ayudado a

apreciar el lado O O O O O

positive de las cosas

Autoestima
En absoluto Un poco Algo Bastante Mucho
6. ... ayudado a
aprender 2
manejarme en o O O o o
tiempos dificiles

7. .. ayudado a

senfirme mas cémodo O @) O O @)

conmigo mismo

8. ... ayudado a

convertirme en una O O O O @)

persona mas fuerte

9. ... ayudado a

sentirme mejor con mi
habilidad para O O O O o

sobrellevar problemas

10. ... ayudado a ser 0O @ ®) @) @)

Mejor persona
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Integracidn social

En absoluto Un poco Algo Bastante Mucho
11. ... ayudado a
saber con guién
puedo contar en las o O O O o
dificultades

12. ... hecho estar
mas dispuesto a O O O O O

ayudar a otros

13. ... ayudado a
establecer relaciones O D O O O

mas significativas

14. ... ayudado a ser

mas cercanola con o) e @) ®) ®)

las personas que me
importan

15. ... ayudado a
darme cuenta del e @ @ e ®)

amor y el apoyo de
otras personas

Bienestar espiritual

En absoluto Un poco Algo Bastante Mucho
16. ... ayudadoa
geee™™@ 0o o o o 0
significado
17. ... ayudado a O '®) '®) O O

apreciar mas la vida

18. .. ayudado a
desarrollar un sentido ®) @) O O O

mas profundo del
proposito en la vida

19. ... ayudado a ®) @) @) O O

sentirme en paz

20. ... ayudado a
encontrar fuerzas en ®) @) O O O

mi fe o creencias
espirituales
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CAREQOL-7D

Quisiéramos formarnos una impresion sobre su situacion como cuidador/a. Por favor,

marque una casilla para indicar la descripcion que mas se ajusta a su situacion como

cuidador/a actualmente.

Marque, por favor, solo una casilla por descripcion: “no”, “un poco” o “mucho”.

a. Me

b. Tengo

c. Tengo

d. Tengo

e. Tengo

f. Recibo

g.Tengo

no

un poco

mucho

satisface desempefiar mis tareas de cuidador/a.

problemas de relacion con la persona a la que cuido (por ej., es muy exigente o se com-
porta de maneras distintas; tenemos problemas de comunicacion entre nosotros).

problemas con mi propia salud mental (por ej., estrés, miedo, pesimismo, depresion, preocu-
pacion por el futuro).

problemas para compaginar mis tareas con mis actividades diarias (por ej., tareas domésticas,
trabajo, estudios, familia, ocio).

problemas financieros debido a mi labor como cuidador/a.
ayuda de otros para mis tareas como cuidador/a (por ¢j., de familiares, amigos), cuando lo
necesito.

problemas con mi propia salud fisica (por ej., enfermo con mds frecuencia, cansancio, estrés

fisico).

CarerQoL-VAS

¢ Cuan feliz se siente en este momento?

Marque en la siguiente escala cuén feliz se siente en este momento.

absolutamente absolutamente
infeliz feliz
I I I I I I I I
I I I I I I I I
1] 2 4 5 6 7 8 9 10
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hacer su eleccion.

AAQ-II

Debajo encontrara una lista de afirmaciones. Por favor, puntte en qué grado cada afirmacion ES VERDAD PARA USTED. Use la escala para

8. ANEXOS

1
Nunca es

verdad

2
Muy raramente

es verdad

3
Raramente

es verdad

4
A veces es

verdad

5
Frecuentemente

es verdad

6
Casi siempre

es verdad

7
Siempre es

verdad

1. Mis experiencias y recuerdos dolorosos hacen

gue me sea dificil vivir la vida que querria

2. Tengo miedo de mis sentimientos

3. Me preocupa no ser capaz de controlar mis

preocupaciones y sentimientos

4. Mis recuerdos dolorosos me impiden llevar

una vida plena

5. Mis emociones interfieren en cémo me

gustaria que fuera mi vida

6. Parece que la mayoria de la gente lleva su

vida mejor que yo

7. Mis preocupaciones interfieren en el camino

de lo que quiero conseguir
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Cuestionario de Valores (VLQ-2)

IMPORTANCIA

8. ANEXOS

A continuacion, se presentan varias areas 0 &mbitos de la vida que son importantes para

algunas personas. En este punto, nuestro interés es conocer tu calidad de vida en cada una

de estas areas. Uno de los aspectos que se refieren a la calidad de vida es la importancia

que uno le da a las diferentes areas de la vida.

Marca la importancia de cada area en una escala del 1 al 10. 1 significa que esa area no

es nada importante para ti y 10 significa que ese ambito de tu vida es muy importante.

Conviene que sepas que estas areas no son importantes para todo el mundo y ademas que

el valor que cada persona da a estas areas es algo muy personal. Lo importante es que lo

valores en funcion de la importancia que para ti personalmente tenga cada una de ellas.

Nada Extremadamente
importante importante

Relaciones familiares (otras que 1 2|13/4(5|6|7(8]9 10
matrimonio o hijos)

Relaciones intimas o de pareja 1 2(3|4|5(6|7(8]9 10
Paternidad 1 213/4/5/6/7(8]9 10
Amistad y relaciones sociales 1 213/4/5/6/7(8]9 10
Educacién, formacién, desarrollo 1 213|4(5|6|7|8]9 10
profesional

Empleo, vida profesional 1 2|13/4(5|6|7|8]9 10
Ocio y diversion 1 213/4/5/6/7(8]9 10
Espiritualidad, religion 1 2|13/4/5/6(7(8]9 10
Ciudadania, vida en comunidad 1 213/4/5/6/7(8]9 10
Salud/Bienestar fisico 1 213|4|5(6|7(8]9 10
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CONSISTENCIA

Ahora nos gustaria que estimaras el grado en el que has sido consistente con cada uno de
tus valores. No te estamos preguntando sobre cémo te gustaria idealmente haberte
comportado en cada area. Ni tampoco te estamos preguntando lo que otros piensan de ti.
Todos lo hacen mejor en unas areas que en otras. Queremos saber cdmo crees que lo has
estado haciendo durante la semana pasada. Marca usando una escala de 1 a 10, donde 1
significa que tus acciones han sido completamente inconsistentes con tus valores y 10

significa que tus acciones han sido completamente consistentes con tus valores.

Nada Extremadamente
importante importante

Relaciones familiares (otras que 1 213/4(5|6|7|8]9 10
matrimonio o hijos)

Relaciones intimas o de pareja 1 213/4(5|6|7|8]9 10
Paternidad 1 213|4|5(6|7(8]9 10
Amistad y relaciones sociales 1 213/4/5/6/7(8]9 10
Educacion, formacion, desarrollo 1 213/4|5|6(7(8]9 10
profesional

Empleo, vida profesional 1 2|13/4/5/6|7(8]9 10
Ocio y diversion 1 2|13/4(5|6|7(8]9 10
Espiritualidad, religion 1 2|13/4(5|6|7(8]9 10
Ciudadania, vida en comunidad 1 213|4(5|6|7|8]9 10
Salud/Bienestar fisico 1 213/4|5|6(7(8]9 10
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Anexo 4

Neuro-e-Motion I-Care

Manual del programa de intervencion de grupos de apoyo para padres de
nifios y jovenes con Sindrome de Wolf Hirschhorn



8. ANEXOS

Informacién para los facilitadores o conductores de los grupos

Este programa ha sido desarrollado en base a la trayectoria y experiencia en el
apoyo psicosocial para familias y pacientes con enfermedades raras del equipo de
investigacion Neuro-e-Motion de la Universidad de Deusto, adaptando aquellas
dindmicas que demostraron ser beneficiosas para todas las familias y pacientes que
amablemente han colaborado con nuestro equipo en diferentes proyectos.

Afortunadamente, en los ultimos afios estamos viendo un movimiento en las
esferas social y politica que destacan la urgencia de dotar de recursos de apoyo especificos
para abordar todas las necesidades que estos colectivos requieren en su dia a dia para
hacer frente a la complejidad de su situacion.

Es gracias a este movimiento y a la nueva investigacion en torno a este &mbito lo
qgue nos permite renovar y adaptar cada vez mas estos programas a las necesidades
especificas de nuestros participantes. Por ello, este programa ha sido posible gracias al
esfuerzo de todos los profesionales e investigadores que han dedicado afios de su
trayectoria a tratar de dotar de recursos de apoyo psicosocial que respondan a la necesidad
del colectivo de las enfermedades raras, y especialmente, al de todos los padres que dieron
voz por primera vez a la realidad del proceso de cuidado de los nifios y jévenes con SWH
en nuestro pais.

Los grupos de apoyo psicolégico Neuro-e-Motion I-Care tratan de adaptar
metodologias y técnicas con evidencia cientifica para la mejora del bienestar, calidad de
vida y recursos psicoldgicos de cuidadores de nifios y jovenes con SWH. Es por ello, que
alguna de las actividades volcadas en las sesiones de este manual, trataran de aportar
ejemplos especificos para este colectivo que podrian ser modificados por otros

profesionales con experiencia en este ambito.
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Las caracteristicas del trabajo en dinamicas grupales implicaran que no en todas
las ocasiones sea posible seguir literalmente cada uno de los pasos planteados para las
sesiones, ya que cada grupo tendra su propia naturaleza y ritmos, y es probable que esto
haga que algun modulo adquiera mayor importancia para éstos y requiera una mayor
profundizacién al respecto. Es por ello que los autores de este programa piden a los
nuevos facilitadores que sean conscientes de esta realidad y traten de adaptar este
programa a las necesidades y peculiaridades de su grupo.

Aunque no se especifique explicitamente, el inicio de cada sesion puede retomarse
con una breve recapitulacion de lo acontecido en la anterior sesion, especialmente, en
aquellos casos donde se haya enviado tareas de reflexion “para casa”, o alguno de los
participantes no tuviera ocasion de acudir.

Antes de comenzar este programa es necesario que los facilitadores o conductores
tengan experiencia en el abordaje de necesidades psicosociales de familiares de nifios con
enfermedades cronicas desde el ambito de la Psicologia, y tras las nuevas regulaciones de
nuestra profesion en Espafia, idealmente éstos deberian estar en posesion de la
habilitacion o Master de Psicologia General Sanitaria. Por otra parte, es imprescindible
que estos profesionales sanitarios conozcan los pilares basicos de las dindmicas aplicadas
en las Terapias Cognitivo Conductuales, Terapia de Resolucién de Problemas, y
especialmente, de la Terapia de Aceptacién y Compromiso en la que se fundamenta buena
parte de este programa por las caracteristicas de este colectivo.

Si los facilitadores no tienen una amplia experiencia en con el colectivo o con las
intervenciones grupales, se sugiere que éste o ésta cuente con apoyo para la supervisién
clinica del grupo. Del mismo modo, se sugiere la busqueda de apoyo si durante el

transcurso de las sesiones se detectara algin problema ético.
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Introduccion

Previo al inicio de los grupos se habilita un periodo de una semana para facilitar
la conexion a la plataforma de videoconferencia y familiarizacion con la misma.

Para aquellos casos que lo prefieran puede optarse por el envio de videos tutoriales
de uso, siempre y cuando esta herramienta autodidacta sea suficiente para que el
participante se sienta comodo con el uso del sistema de videoconferencia.

En cualquiera de los casos es muy importante que se asegure que tanto la cdmara,
micréfono como audio del participante funcionan correctamente y permiten una conexion

de internet estable al sistema de videoconferencia sin fallos o caidas.

Sesion 1
Se plantean las normas generales del grupo relacionadas con la confidencialidad,
acceso, comunicacion, condiciones de finalizacién y posibles oportunidades de establecer
encuentros fuera del grupo. Esta primera fase servira como presentacion, discusion de
expectativas sobre el programa de intervencién y marco de los objetivos de ésta.
Objetivos:

e Introduccién al grupo

Conocer los objetivos de los grupos de apoyo

Trabajar sobre las normas y expectativas del grupo

Establecer las metas del programa

Explicar la importancia de las medidas de evaluacion en la investigacion
Entregable:

e Cuestionario pre (Anexo 3).
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Consideraciones para los facilitadores de las sesiones:

Bienvenida y agradecimiento a todos los participantes del grupo: es importante
que éstos conozcan que la esencia de estos grupos de apoyo radica en el componente
experiencial de los mismos. Si bien, como facilitadores o conductores procuraremos
trabajar sobre ciertos temas mas cercanos a la psicoeducacién y enfocar cada sesion a
temas de discusion concretos como conocer las emociones, conocer las reacciones ante
éstas, como gestionar pensamientos o sentimientos desagradables, entre otros y aportar
materiales para su trabajo. Seran sus propias intervenciones y su experiencia compartida
con otros iguales, las que van a marcar la diferencia y el avance en estos grupos.

Alguna de las preguntas que facilitaran al resto de los participantes el inicio de sus
interacciones pueden ser las siguientes:

e Quién eres
e Por qué estés aqui

e Qué esperas del grupo / Cuéles son tus expectativas
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Sesion 2
Esta sesion estd basada en la psicoeducacion, en ella se discutiran aspectos

relevantes ligados al SWH, y especialmente al cuidado. Las caracteristicas del sindrome,
su evolucién y curso pueden repercutir en el dia a dia de las familias desde el mismo
momento de su diagndstico, que en el caso de este sindrome suele llegar durante el
embarazo. ;Como puede afectarnos el diagndstico a nosotros y a nuestra familia?
¢Existen cambios de roles? En la sesion se abordaran estas situaciones partiendo desde el
momento especifico del diagnostico, para analizar en detalle los diferentes tipos de
emociones que podemos encontrarnos en nuestro dia a dia y como estas nos afectan.
También hablaremos de las fases de la adaptacion y de cémo estas pueden distar
dependiendo de la persona que esta pasando a través de ese proceso.
Objetivos:

e Identificar las diferentes emociones

e Conocer las fases de adaptacion ante un suceso

e Introducir el concepto de duelo
Actividades o ejercicios:

e Cuestionario sobre las fases de adaptacion adaptada de Lazaro et al., (2009).

Consideraciones para los facilitadores de las sesiones:

Parte del contenido psicoeducativo se fundamentard en el momento del
diagnostico como ejemplo aplicado a una realidad conocida. Para ello, los contenidos de
esta sesion se han fundamentado en la Guia de apoyo psicosocial para familias con
hijos/as recién diagnosticados de enfermedad neuromuscular (Jometén et al., 2014).

A continuacion, se resumen algunos de los apartados empleados de esta guia, para

mas informacioén acceder a la misma.
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Teoria en la que fundamentar la sesion (adaptado de Jometon et al., 2015).

¢Qué pasaba por nuestras cabezas en aquellos momentos previos al diagnostico
de nuestros hijos/as? Es posible que si desde la deteccion de “que algo estd pasando”
hasta su confirmacion pudiera transcurrir un tiempo, podamos habernos encontrado con
momentos de elevado estrés que, atendiendo siempre a factores personales, pudieron
derivar en la aparicion de diversos sintomas como angustia, tristeza insomnio,
irritabilidad, rabia, temor o incluso sensacion de indefension. Ante estas situaciones
ciertas personas tienden a encontrar un mejor funcionamiento si basan sus pensamientos
en certezas “Antes 0 después hallaran el diagnostico de mi hijo/a y sabremos qué hacer”;
“Sea cual sea el diagnostico lo afrontaremos entre todos”.

El momento de la llegada del diagndstico suele suponer un shock para los padres
y familiares, que pueden estar también acompariados de sensaciones de miedo, paralisis
o confusion. La duracion de estas sensaciones y/o emociones pueden alargarse en el
tiempo sin ningun limite establecido. Este momento supone atravesar una serie de duelos
en diferentes ambitos de nuestra vida y sobre todo en relacion con la idea que teniamos
acerca de cémo iba a ser nuestra maternidad o paternidad, como iba a ser nuestro hijo,
como iba a ser su vida... inevitablemente desde el embarazo tendemos a plantear una
imagen de todas esas situaciones y sucesos como el diagndéstico de un sindrome genético
pueden suponer un punto de inflexion en nuestras vidas. Sera momento de afrontar
pérdidas, de la salud de los hijos, de nuestro plan de vida, de nuestra sensacion de
bienestar.

Sin embargo, atravesar este proceso no sera algo lineal y predecible y muy
probablemente implique tener que interaccionar con otras personas o situaciones que en
ocasiones faciliten o “entorpezcan’ nuestro propio proceso. Hay quienes describen esta
fase como un huracan emocional, en el que nunca tenemos la total certeza de que si tras

la calma volvera la tormenta. Ademas, es probable que en este momento la incertidumbre

299



8. ANEXOS

y el miedo pueda empezar a formar parte de nuestros dias. ¢Qué ocurrira en el futuro?
¢Como progresara la enfermedad? Miedo a la falta de autonomia, al futuro, al que yo ya
no esteé...

El nucleo cercano de familia 0 amigos también se ve envuelto en este proceso,
expresando gran temor sobre la nueva situacion, a veces la falta de informacion y las
reacciones de éstos (aunque buenas) pueden intensificar la preocupacion, miedos y
ansiedad de los padres, que pueden acabar viéndose ofreciendo consuelo y apoyo
emocional a los demas, cuando son ellos los que también los necesitan. En la otra cara,
podemos ver cdmo hay otras relaciones que se distancian progresivamente. Quizas por
no ser capaces de afrontar una enfermedad en una persona cercana, tienden a evitar. Y
luego tenemos a las personas “de hierro” aquellas que ofrecen su apoyo y cariio
incondicional.

Mas tarde, llegard el momento de la aceptacion el miedo y el panico inicial se
reducen, se va internalizando la situacion. Las familias comienzan un proceso de
reconstruccion (cambio de roles). Este proceso se ve reforzado en aquellas personas que
cuentan con un apoyo social fuerte o que tienen la capacidad de aprendizaje sobre el
proceso sobre el que estan atravesando sus hijos, y a través del conocimiento de cémo
ayudarle, van ganando fortaleza. Este tipo de apoyos y de qué nos viene mejor, esta
bastante ligado a procesos internos de cada persona, no a todo el mundo nos funciona
todo igual y tampoco lo mismo en todas las situaciones. En otras sesiones trabajaremos
precisamente sobre estas diferencias que a veces parecen ser foco de conflicto con
nuestros allegados.

Pasemos a describir las diferentes fases de la adaptacion:

e Shock: inicial, tiende ser breve. En el proceso de adaptacion a una enfermedad,

es la primera de todas.
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e Negacion: mas prolongada, sirve de proteccion ante las implicaciones de la
enfermedad y la discapacidad. Si esta fase se prolonga més de lo debido pudiera
interferir en el tratamiento minando los recursos de afrontamiento.

e lra: si bien esta fase ya denota cierto nivel de aceptacion, puede darse
simultaneamente con la anterior. Sensacion de injusticia, la persona se hace
consciente de que su vida, circunstancias se veran modificadas. Si se prolonga
mas de lo necesario, también genera problematicas.

e Depresion: puede ocurrir en cualquier punto del proceso y antecede a la dltima.

e Aceptacion: puede ser positiva 0 negativa pero ya lo veremos.

El modo en el que una familia o individuo ha resuelto problemas graves en el

pasado se relaciona directamente con la forma de resolver problemas nuevos.

Préactica grupal online: Fases de adaptacion, disponible en el siguiente enlace.

Practica fases de
adaptacion

ases la fase de adaptacion a la enfermedad en

301


https://view.genial.ly/5dc528ca00b7a20f3eb7181c/learning-experience-challenges-practica-fases-de-adaptacion

8. ANEXOS

Pregunta 1

|
"Cuando me dieron la noticia de que mi hijo tenia SWH, me quedé de
piedra, mi cuerpo reaccioné sin control, se me erizaron los pelos de

todo el cuerpo, el corazon me latia muy deprisa. No sabia ni donde
estaba”

© © © © © ©

Shock Negacion Ira Depresion Adaptacion Adaptacion
negativa positiva
Pregunta 2
—

"No hay derecho a que los médicos te traten asi, es como para
matarles a todos. Me pone enferma pensar que los padres sepamos
mas que algunos medicos"

© © © © © ©

Shock Negacion Ira Depresion Adaptacion Adaptacion
negativa positiva

302



8. ANEXOS

Pregunta 3

"Esto no me puede estar pasando a mi, seguro que los médicos se han
confudido”

© © © © © ©

Shock Negacion Ira Depresion Adaptacion Adaptacion
negativa positiva
Pregunta 4
|

"Todavia no tenemos el diagnostico confirmado, llevamos meses tras la
confirmacion definitiva. La verdad es que, en el fondo, preferimos no
saberlo. Si no lo sabemos es como que no existe"

© © © © © ©

Shock Negacion Ira Depresion Adaptacion Adaptacion
negativa positiva
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Pregunta 5

"Estuve un afo sin salir de casa, no tenia ganas de comer, me pasaba
todo el dia llorando y pensando en el negro futuro que me esperaba”

© © © © © ©

Shock Negacion Ira Depresion Adaptacion Adaptacion
negativa positiva

Pregunta 6
I
"Sé que esta situacion es dura, soy consciente de lo que va a pasar
pero procuro tener mi espacio, mi tiempo para mi. Tengo claro que mi
hijo tiene un grave problema, que le tengo que cuidary estar con él,

pero mi propia vida y mis necesidades también son muy importantesy
tengo que velar por ello”

© © © © © ©

Shock Negacion Ira Depresion Adaptacion Adaptacion
negativa positiva
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Pregunta 7

"En casa no hablamos de la enfermedad, para nosotros es como un
tema tabu, no hemos conseguido hablar de temas tan importantes
como la muerte o la enfermedad con naturalidad"

© © © © © ©

Shock Negacion Ira Depresion Adaptacion Adaptacion
negativa positiva
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Sesion 3

Esta sesion retomara el trabajo con las fases de adaptacion para generalizarlo a
otras situaciones que podemos encontrarnos en cualquier momento en nuestro dia a dia.
Empezaran a introducirse términos ligados a la Terapia de Aceptacion y Compromiso
como la evitacion experiencial y el dolor “limpio” y “sucio”. Se hara uso de la primera
metafora “Arenas movedizas” (Hayes, 2013) para la asimilacion de los términos que
empiezan a introducirse en los grupos.

Objetivos:

e Conocer la evitacion experiencial

e Diferenciar entre los términos dolor “limpio” y “sucio”
Ejercicios o actividades:

e Préctica del iceberg

e Metéfora de las arenas movedizas

e Introduccion analisis funcional

e Entregar ejemplo de evitacion experiencial proxima sesion
Entregables:

e Andlisis funcional

e [llustracién sobre evitacion experiencial (Andersen, 2018).
Consideraciones para los facilitadores de las sesiones:

Esta sesion es basica para el trabajo que se desarrollara en las siguientes sesiones,
es muy importante que todos los participantes asimilen estos términos para poder trabajar
con ellos a futuro e integrarlos en el funcionamiento de las sesiones, ya que las dindmicas
posteriores requeriran mayor nivel de abstraccion.

Es vital que los participantes sean capaces de tomar distancia y desgranar como

ciertos comportamientos o experiencias que estan viviendo en el presente y las acciones
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que estan desarrollando para hacerles frente les estan afectando. ¢Es Util enterrar un
pensamiento porque nos genera dolor? ¢ Qué ocurre transcurrido un tiempo? ¢El dolor ha
desaparecido o por el contrario, ha vuelto “con mas fuerza”? ;Cémo han intentado hacer

frente a estas situaciones dolorosas?

Practica del iceberg (adaptacion de George, et al., 2016).

La parte inferior de nuestro iceberg esta formada con aquellos pensamientos y emociones
negativos dificiles de manejar en nuestro dia a dia, algunos de ellos pueden estar
relacionados con la persona que cuidamos o con tu rol como cuidador. La parte superior
del iceberg es lo que otras personas pueden ver.

¢Lidiamos con estos pensamientos y sentimientos o intentamos esquivarlos?

Si quieres, anota algunas cosas que aparecen en la parte inferior y superior de tu iceberg.

Ej. “loca”, “histérica” ...

Lo

que vemos

Ej. Dolor, preocupacion, frustracion,

sentimientos de incomprension...
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Practica del analisis funcional del problema.

Antecedente
(situacion/contexto
gue puede ser
interno o externo)

Comportamiento
(reaccion o
respuesta que se
realizod
inmediatamente)

8. ANEXOS

Consecuencia (abordaje a corto y a largo

plazo)

Corto plazo

Largo plazo
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llustracidon sobre la evitacion experiencial (Fuente Sarah Andersen, 2018).

No qviero lidiar con
este sentimiento
NEGAT|VO!

iLo enterrare!
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Sesion 4
Esta sesion tendra dos partes, la primera de ella profundizara en la evitacion

experiencial, cada uno de los participantes ha tenido que pensar en alguna situacion donde
hayan caido en “esa trampa” y juntos se analizara cémo han actuado para intentar
solventarla. La segunda parte de la sesion se centrard en presentar la metafora del autobus
a los participantes.
Objetivos:

e Trabajar sobre la evitacion experiencial

e Conocer la metafora del autobus (adaptada de Wilson & Luciano, 2002)
Ejercicios o actividades:

e Metéfora del autobus

e Trabajar sobre la dinamica del autobus para la proxima sesién
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Metafora de los pasajeros en el autobus

Imagina que eres el conductor de un autobus y te diriges en direccion hacia tus valores y
metas 0 a lo que es importante para ti en tu vida. A lo largo de la ruta recoges a varios
pasajeros. Los pasajeros representan tus experiencias, tus pensamientos, emociones,
sensaciones fisicas y respuestas que vas encontrando en tu viaje.

Algunos de los pasajeros son muy amables, es bueno pasar tiempo junto a ellos. Muchos
son bastante neutrales, pero algunos de los pasajeros son horribles. Son feos, ruidosos,
agresivos e incluso amenazantes. Ellos te dicen cosas como que eres un conductor terrible,
te alertan de que vas por mal camino o incluso te dicen por dénde tienes que ir.

Pero nuestro autobus es un tanto peculiar... solo tiene una puerta de entrada y parece que
a corto plazo no hay forma de deshacerse de esos molestos pasajeros. Ademas,
escucharlos continuamente puede ser muy agobiante, y con el tiempo estos pasajeros
pueden llegar a desmoralizarnos.

Es muy dificil no escuchar a estos pasajeros, ya que ellos lucharan para que lo hagamos,
poniéndose a nuestro lado en pleno viaje. Podrias intentar razonar con ellos o incluso
intentar echarlos a los asientos traseros de tu autobus. Pero para hacer esto, deberas quitar
los ojos de la carretera, quitar las manos del volante o incluso parar el autobus.
¢Podriamos entonces seguir nuestro viaje?

Otras veces, empezamos a hacer lo que ellos quieren sin darnos cuenta, de este modo
conseguimos mantenerlos callados durante un rato... hasta que casi parece que ya no
estan con nosotros y podriamos afirmar y justificar con seguridad que lo que estamos
haciendo es lo més correcto y no aquello que nos decian.

¢Qué pasaria entonces? ¢Podrias seguir viajando en la direccion que deseabas?
Enfrentarse continuamente a esos pasajeros ¢los convierten en mas o menos importantes

en nuestras vidas?
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Vamos a intentar conocer a los pasajeros que nos acompafan en este viaje...

¢ Quién esta en tu autobus?

. . - .
- O@

f-fzﬁ / ————

5 el SN

S

(Fuehte no reconocida)
Durante estos dias intenta percibir tus emociones y pensamientos y como respondes a
ellos. ¢ Qué pasajeros son los mas llamativos y como respondes ante ellos? ¢;Razonas y/o
discutes con ellos o simplemente intentas mandarlos al fondo del autobus?

Intenta pensar qué es lo que dicen tus pasajeros de ti y luego piensa qué haces o

hiciste con ellos.
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Sesion 5

Nuevamente esta sesion estara diferencia en diferentes apartados, en primer lugar,
retomaremos la met&fora del autobus ¢ Qué pasajeros acompafian a nuestros participantes?
¢Coémo interactian con ellos? La segunda parte de la sesion introducira otro de los
términos clave en la terapia ACT, la sensacion/ilusion de control (la agenda de control).
Para ilustrar este nuevo concepto en los grupos, se emplearan metaforas como la “trampa
de dedos china” y otra serie textos que representan este mecanismo de control mental y
sus efectos.

Objetivos:
o Discutir resultados de la metafora del autobds
e Conocer nuestras agendas de control
e Definir mecanismo de control irénico bimodal (Wegner)
Ejercicios o actividades:
e Metafora “trampa de dedos china”
o llustracion sobre pensamientos negativos recurrentes (Andersen, 2018).
e Anuncio Seat Ibiza
e Actividad helado (Harris, 2017)
Consideraciones para los facilitadores de las sesiones:

Cuando tratamos de lidiar con pensamientos indeseados, es frecuente que
incurramos en la necesidad de controlarlos y suprimirlos de nuestra mente. La idea es que
en esta sesion podamos reflexionar acerca de qué sucede cuando tratamos de hacer esto.
Si nos basamos en la frecuente situacion de que alguien nos diga “No te preocupes”
¢Hemaos sido capaces de no preocuparnos simplemente por esa frase?, quizas tal y como
veiamos con la evitacion experiencial, a corto plazo podamos evitar ese pensamiento,

pero a la larga acabaré retornando si es algo que nos preocupa. Esta necesidad por intentar
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controlar lo que nos pasa por la mente es conocida en ACT como “agenda de control” y
los intentos frustrados por intentar dar uso a este mecanismo suelen traducirse en un
mayor malestar por parte de las personas y pérdida de autoeficacia.

En concreto, en ocasiones estamos ocupados tratando de controlar las cosas por
medio de nuestro pensamiento o nuestras propias acciones para evitar el malestar que
estas nos generan y retener aquellas otras cosas que si que nos proporcionan bienestar o
alivio. Pero con el tiempo, la consecuencia mas frecuente es que vamos construyendo una
tension, ocupando tanto tiempo en tapar esas emociones que cada vez la brecha se hace
mas grande, perdiendo mas tiempo en lo que queremos que ocurra que en lo que esta
sucediendo.

¢Dbnde podemos ver ejemplos de esa ilusion de control en nuestro a dia a dia?

¢Recordais el anuncio de Seat Ibiza de hace unos afios? En él vemos claramente lo que

Wegner denomind mecanismo de control mental irénico bimodal. Tratando de explicarlo
de manera sencilla, lo que ocurre en nuestra mente es que una parte de nuestra mente esta
trabajando de forma consciente e intencional tratando de suprimir ese pensamiento,
mientras que otra parte, la parte irdnica, lo hace bajo procesos inconscientes de
supervision involuntaria. Es decir, una parte estd centrada en evitar el pensamiento del
0so blanco, mientras que otra lo hace en no pensar en €l para no fracasar.

Para trabajar sobre otro ejemplo, podemos aplicar el experimento del helado
(adaptado de Harris, 2017):

“Mientras lees este texto, intenta no pensar en un helado. No pienses en su color,
ni en su textura, ni en su sabor. No pienses en codmo sabe en un dia caluroso de verano.
No pienses en el pacer que sientes cuando se derrite en tu boca. No pienses en como vas
a tener que lamer los bordes para que deje de gotear en los dedos...

¢Qué tal?
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jExacto! No has podido dejar de pensar en el helado.”
¢Mas ejemplos? Trabajemos con la trampa de dedos china, si alguna vez visteis la Familia

Adams, puede que recordéis ese artilugio. Analicemos el mecanismo que esta detras de

esa trampa:

Figura

Redes relacionales de la trampa de dedos china (Adaptado de Bennet & Joseph, 2019).

Sacar los dedos Alejar la ansiedad
fuera de la trampa
B Relacion
Relacion I -— causal
causal

La ansiedad
empeora

La trampa se tensa
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llustracidn sobre pensamientos negativos recurrentes (Fuente Sarah Andersen, 2018).

:Noooo! ,'I\/o.‘

@,

PENSAMIENTO
A NEGATIVO

if\/o, cerebro.‘
qu_sa de |argo!

PENSAMIENTO
NEGATIVO

Nooo, cerebro.
Nooooo.

PENSAMIENTO
NEGATIVO
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Sesion 6
Esta sesion trabajara esencialmente sobre el conocimiento del estrés y el abordaje
de posibles técnicas para su disminucion.
Objetivos:

e Conocer el estrés y su proceso
e Ayudar a ser consciente de como el estrés puede afectarnos fisica 'y
psicolégicamente

e Discutir acerca de técnicas y habilidades para su control y reducir la ansiedad
Ejercicios o actividades:
e Material adaptado (L&zaro et al., 2009)
Consideraciones para los facilitadores de las sesiones:
En la actualidad existen una amplia gama de recursos psicoeducativos para el
abordaje de esta tematica en grupos de apoyo. Los autores de este programa consideran

que cualquiera de éstos puede ser valido siempre y cuando los ejemplos trabajados se

ajusten posteriormente al grupo y a sus caracteristicas.
Actividad mitos sobre el estrés (Adaptacion, Lazaro et al., 2009)

Mitos Verdadero Falso Piensa una posible
explicacion

Todos los tipos de estrés son malos

El objetivo del manejo del estrés deberia ser
la eliminacion del estrés

Una buena vida deberia estar libre de estrés

Menor estrés, mejor

Muchas personas estan genéticamente
destinadas a estar altamente estresados
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El distrés tiene solo efectos negativos

El ejercicio fisico agota la energia que
podria ser utilizada para afrontar el estrés

El estrés solo afecta a los adultos

Caracteristicas de las situaciones estresantes

Cambio o novedad de la situacién
Falta de informacion
Impredictibilidad

Incertidumbre

Ambiguedad

Inminencia de la situacion

del organismo
e Duracién de la situacion de estrés

Falta de habilidades o conductas para
hacer frente y manejar la situacion
e Alteracion de las condiciones bioldgicas

1. Durante la sesion de hoy hemos descrito lo que significa el estrés para nosotros. Ahora

intenta_pensar _en situaciones gue son estresantes para ti e intenta clasificarlas por

intensidad. Si te ayuda puedes escribirlas:

Poco estresantes:

Bastante estresantes:

Muy estresantes:
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2. Dentro del proceso de cambios que implican el estrés, la ansiedad es la reaccion

emocional mas frecuente. ;Qué has hecho o haces para reducir tu ansiedad?

3. ¢Qué estrategias usan las personas que estan a tu alrededor para reducir sus niveles de

ansiedad?

4. Toma conciencia de tu propio cuerpo (recurso optativo)

a ti mismo/a:

\

Mientras estas en casa, en el autobds, en el trabajo, dando un paseo, en el coche, ... preglntate

¢En qué zona de mi cuerpo estoy mas tenso/a?

/ 4.1. Te proponemos que a partir de ahora seas méas consciente de tu cuerpo y sus tensiones.\

/

4.2. Después de seguir las anteriores indicaciones, puedes intentar puntuar del 0 al 10 el

grado de tensién que con frecuencia sientes durante cualquier parte del dia o de la noche,

en las diferentes zonas del cuerpo:

ZONA DEL CUERPO

PUNTUACION

Cabeza

Cuello- cervicales

Hombros

Lumbares

Gluteos

Piernas

Pantorrillas

Pies
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Sesion 7
Esta sesion se dividird en dos partes, la primera de ellas se centrard en los
esquemas cognitivos, en particular a su conocimiento e identificacion. Se trabajara sobre
la reestructuracion de pensamientos y/o atribuciones automaticas (negativas), asi como,
con pensamientos intrusivos y el término de defusion cognitiva. Uno de los objetivos
principales seré el de dotar a los participantes de recursos para la resolucion de problemas
en su vida cotidiana. La segunda parte de la sesion introducird la dinamica del
“Supercuidador” (Méarquez-Gonzalez et al., 2010) ,y se volvera a la metafora del autobus
para un siguiente paso en su trabajo ¢ Ddénde queremos que se dirija nuestro autobus?
Objetivos:
e Conocer qué son los pensamientos o atribuciones automaticas y como nos
afectan
e Trabajar sobre las distorsiones cognitivas
e Analizar la defusién cognitiva
e Conocer estrategias de resolucion de problemas
e Trabajar sobre el ejercicio del “Stpercuidador”
Ejercicios o actividades:
e Ejemplo “jamoén-monja” para el trabajo de defusion cognitiva
¢ Ficha distorsiones cognitivas

e Supercuidador (Marquez-Gonzalez et al., 2010)
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Distorsiones cognitivas

Como seres humanos en nuestra vida cotidiana nos enfrentamos a estimulos vy
acontecimientos de todo tipo; estos sucesos estaran siempre ligados a nuestra manera de
interpretar el mundo, nuestra propia identidad e incluso nuestras relaciones sociales.

Es gracias a este vinculo que nuestra mente tiene capacidad para asimilar, entender,
almacenar y resolver los problemas o cualquier situacion del dia a dia. Digamos, que este
tipo de interpretaciones automaticas nacen de la necesidad de nuestro cerebro por
interpretar grandes cantidades de informacion en muy poco tiempo. Es por ello, que
recurre a nuestras experiencias previas para agilizar este proceso.

Cuando nos enfrentamos a acontecimientos adversos este mecanismo también se pone en
marcha, pudiendo generar en nosotros pensamientos que provocan en nosotros
sentimientos mas o menos perturbadores: ansiedad, ira, tristeza, alegria, miedo,
esperanza, etc.

Las emociones son un proceso complejo con componentes biolégicos y cognitivos. Esto
quiere decir que la mayoria de las emociones que experimentamos vienen determinadas
por la interpretacién que hacemos de los sucesos que nos ocurren y por los mecanismos
bioldgicos que dicha interpretacion genera en nuestro organismo. Podriamos representar

este proceso de la siguiente forma:

Accion
Suceso Interpretacion Emocién (pensamiento
0 acciodn fisica)

Dentro de estos procesos, a veces podemos encontrarnos con distorsiones cognitivas,

también conocidas como pensamientos irracionales. Se Ilaman asi porque provocan
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interpretaciones erroneas del mundo, de uno mismo o de nuestras relaciones. Suelen ser
ideas innecesarias, autoacusatorias, que ignorar lo positivo, exagerando lo negativo,
tendentes a la generalizacion, a pensar que no se puede cambiar y que van a durar siempre.
Como veiamos en el esquema anterior, este tipo de interpretaciones podran derivar en
emociones negativas que nos generen un malestar significativo y/o comportamientos que
aumenten estas sensaciones (necesidad intensa de perfeccionismo, necesidad de
aprobacion, victimismo...). De cierta manera, podriamos verlo como las manchas en
nuestras gafas que no permiten que veamos bien, y que, por tanto, no podamos interpretar
la realidad de forma objetiva.
Este tipo de distorsiones no forman parte de ningun trastorno ni enfermedad, podemos
experimentarlas con normalidad. El problema ocurre cuando se convierten en un habito
y en el nacleo central para nuestra forma de relacionarnos con el mundo. En estos casos
si tienden a alimentar las inseguridades y los trastornos de ansiedad y depresion.
Por ejemplo, si una persona tiene una autoestima muy baja existe la probabilidad que
tenga dificultades de relacionarse a si mismo con la idea de “éxito”. Es probable entonces
que pueda interpretar sus logros como fruto de la suerte o algo que le podria haber
ocurrido a cualquiera.
La buena noticia es que disponemos de recursos para intentar detectar y hacer frente a
estas distorsiones a través de mucho esfuerzo y préactica. jVamos alld! Primero
describiremos los pasos y luego pasaremos a un ejemplo practico.
1. Conoce las distorsiones
Antes de ponernos en situacion es importante que conozcamos qué tipo de
pensamientos automaticos negativos existen, para que en el caso “en el que

caigamos” en ellos podamos identificarlos con mayor facilidad.
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Voy a enumerarlos a continuacion, pero os incluyo vifietas complementarias para
su ilustracion:

Filtraje o abstraccion selectiva, pensamiento polarizado o blanco y negro,
sobregeneralizacion, interpretacion  del  pensamiento,  catastrofismo,
personalizacion, falacia de control, falacia de justicia, razonamiento emocional,
falacia de cambio, etiquetaje, culpabilidad, los deberias, tener razon y falacia de
recompensa divina.

Existen muchas webs donde brindan descripciones mas detalladas sobre ellas con
ejemplos variados. Si tuvierais alguna duda, podriamos retomarlo.

Describe la situacion

Es el paso mas basico y a veces resulta complicado, ya que requiere que hagas el
esfuerzo de separar por un lado el pensamiento automatico que surgié en esa
situacion, y por otro, las emociones que eso te evoco.

Analiza su veracidad

iNos toca actuar como abogados, fiscales y jueces al mismo tiempo! En primer
lugar, entra en accion el abogado. Trata de pensar en evidencias que apoyan a ese
pensamiento irracional, encontrando argumentos de por qué el pensamiento es
cierto, basandonos eso si, siempre en hechos objetivables jnada de suposiciones!
Turno del fiscal, ahora deberemos presentar pruebas contra ese pensamiento,
también sobre hechos objetivos. Dejaremos la actuacion del juez para mas tarde
ya que primero deberemos avanzar un poco mas. ..

¢ Este pensamiento es Util?

¢Hasta qué punto mantener esta manera de interpretar la realidad nos ayuda a
conseguir nuestros objetivos 0 mejorar nuestras circunstancias? ¢Soluciona mis

problemas pensar asi? Por lo general, pocas veces estos pensamientos nos ayudan,
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mas bien tienden a hacer lo contrario, nos hacen sentir mal y nos bloquean la
busqueda de posibles alternativas.

Trascendencia del pensamiento

En este punto deberiamos plantearnos preguntas como: ¢qué es lo peor que podria
pasar? ¢es tan grave? ;dentro de unos afios me acordaré de esto? Obviamente,
teniendo en cuenta que este tipo de técnicas funcionan sobre aquellos
pensamientos que detectamos como “pequeios tiranos” que aparecen para hacer
que nuestras decisiones o acciones sean mucho mas dificiles.

Si precisamente nos estamos enfrentando a uno de éstos, es probable que este tipo
de preguntas poco a poco ayuden a reducir el nivel irracional de la ansiedad
asociada a estas distorsiones.

Pensamientos alternativos

Efectivamente, nos hemos encontrado ante un pensamiento irracional, ha pasado
todos nuestros filtros de deteccion y ahi estd... actuando en nuestra contra. Si
hemos llegado a este momento, serd nuestra oportunidad de plantear todo un
repertorio de alternativas racionales ¢;existe otra forma de interpretar esta

situacion? Si fuera otra persona la que tuviera este pensamiento ¢qué le diria?
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Ejercicios practicos (Adaptado, Lazaro et al., 2009)
Pasemos a un ejemplo, vamos a utilizar una tabla para hacerlo mas sencillo.

En primer lugar, describamos la situacion:

“Estas en casa y empiezas a pensar en que no sirves para nada y que te encuentras

cada vez mas solo/a”

Pensamiento  automatico: ¢Qué _No sirvo para nada

estabas pensando en esos momentos, ‘Nadie quiere estar conmigo

¢qué es lo que dice de ti, ¢qué es lo “Me encuentro muy solo/a

que temes que ocurra?

Emocion: Describe las emociones con - Soledad
una palabra -Vacio
-Tristeza

Frustracién
Conducta Me quedo en casa sin hacer nada, rumiando sobre mis
—>

pensamientos

Evidencias que apoyan el -Las relaciones que he tenido han salido mal
pensamiento irracional -Hace mucho que no salgo con gente
— . .
-abogado- -Siempre termino sola
Evidencias que no apoyan el -He sido capaz de relacionarme con gente
pensamiento irracional , -Hay gente a la que le he caido bien y hemos dejado de
-fiscal- VErnos por razones ajenas a mi.
Pensamiento  alternativo:  p.ej. -Que hasta ahora no haya logrado relacionarme de forma

imaginate que tienes que aconsejar a estable no quiere decir que nunca lo pueda conseguir.

otra persona en tu misma situacion. -He aprendido de mis errores y seguro que esta vez las cosas
salen mejor.
Emocién resultante por el nuevo Esperanza, menor tristeza y cierta incertidumbre.
—>

pensamiento
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Ahora piensa en una situacion cotidiana que te produzca ansiedad, con la que puedas
hacer este tipo de ejercicio y en el que creas que puedas estar “sufriendo” alguna

distorsién cognitiva. Intenta rellenarlo.

Describe la situacion:

Pensamiento  automatico: (/Qué
estabas pensando en esos momentos, — >
¢qué es lo que dice de ti, ¢qué es lo

que temes que ocurra?

Emocion: Describe las emociones con

una palabra >
Conducta

—>
Evidencias que apoyan el
pensamiento irracional

—
-abogado-
Evidencias que no apoyan el
pensamiento irracional >

-fiscal-

. Este pensamiento es util? ;Qué pasaria si...?

Pensamiento  alternativo:  p.ej.
imaginate que tienes que aconsejar a
otra persona en tu misma situacion.

Emocion resultante por el nuevo

_ —
pensamiento
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Isabel la supercuidadora (Marquez-Gonzalez et al., 2010)

Parte uno:

Isabel cuida de su madre que tiene Alzheimer hace 3 afios. La progresion de la
enfermedad se llevé consigo la independencia de su madre, y ahora mismo Isabel la ayuda
con casi todas las actividades de su vida diaria. Isabel tiene hermanos y hermanas, pero
ellos no estan demasiado cercanos a su madre e Isabel ha tomado el rol de cuidadora
porque la amay porque cree que ésta lo merece, ya que fue muy buena madre. Desde que
empezo con su cuidado (dejando su trabajo), ella acepto6 ser su cuidadora, y dice que es
FELIZ de tener esta oportunidad de mostrar a su madre su amor. Ella trata a su madre
“como a una reina” y cree a pies juntilla que a través de su cuidado podra ralentizar el
deterioro de su madre. Ademas dice que lleva desenvolviendo su labor como cuidadora
con energia y felicidad desde el primer dia, y que es ajena a cualquier tipo de tendencia
depresiva porque no se deja a si misma ser influida o llevada por las circunstancias. “La
gente que me conoce bien sabe que <<estoy hecha de acero>>, y aunque nadie me crea
cuando digo que >> nunca he tenido un pensamiento o emocion negativa, es la verdad,
porque soy muy fuerte>>". Toda su vida gira en torno a su madre. Su objetivo en la vida
es que esté cuidada y se sienta amada. La verdad es que la madre de Isabel a veces se
comporta de manera agresiva o rebelde, insulta a Isabel y no acepta recibir cuidados. De
hecho, desde hacer unas semanas, su madre ha dado sefiales de no reconocerla,
preguntandole “quién eres” en diferentes ocasiones. En esas circunstancias, Isabel dice
que siempre mantiene una actitud positiva y no pierde la sonrisa “no soy como otros
cuidadores, que tiran la toalla ante el primer signo de dificultad”. Isabel nunca ha tenido
pensamientos negativos sobre su madre, siempre piensa de manera positiva y nunca se
siente enfadada o resentida hacia sus hermanos, ella los entiende “pobres... estan

demasiado ocupados con sus vidas y su familia”. Por supuesto, ella nunca ha pensado
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algo similar a “seria mejor para ella morir y no sufrir”. Ella tiene el completo control de
sus emociones y pensamientos negativos.

Preguntas:

¢Qué piensas sobre Isabel? ;Conoces a alguien que se comporte como ella? ;Crees que
podria ser un caso real? ;Consideras ser similar a Isabel en algin aspecto? ¢ Te gustaria
ser como ella? ¢ Crees que es posible para un cuidador sentirse siempre fuerte y felizy no
tener ningn momento de fracaso o debilidad? ¢Es posible para un cuidado no sufrir
ningun tipo de emocion negativa? ¢Es posible para cualquier persona, cuidador o no, ser
siempre feliz y fuerte?

Parte dos:

En esta parte de la historia nos llega la informacion de que durante algunas semanas Isabel
no ha estado durmiendo bien a las noches y ha tenido dolor en diferentes partes de su
cuerpo y el corazdn acelerado. También ha descubierto que su presion sanguinea es muy
alta... Ademads, ha estado teniendo dolores de cabeza fuertes sin explicacion orgénica
alguna segun las exploraciones médicas. La semana pasada perdio su temperamento y
gritd a su madre, sin saber por qué. Pasa todo el dia sintiéndose culpable por haberse
comportado tan mal. Desde ese dia ha habido episodios similares. Isabel ha empezado a
sentirse muy culpable y triste, y no puede entender qué le estd pasando o por qué es
incapaz de continuar aceptando gentilmente lo que sea que la vida le depare. Esta
enfadada consigo misma y asustada de que ya no pueda ser una buena cuidadora. A Isabel
no le gusta como se esta sintiendo ni los pensamientos que estan viniendo a su cabeza.
Por ello, no quiere gastar ni un minuto de su tiempo pensando acerca de lo que siente. No
ha parado de hacer cosas, limpiar su casa, y su madre estd mejor cuidada “que una reina”.
En casa su marido ha percibido que esta nerviosa e irascible. Sin embargo, cuando le

pregunta “; Cémo estas?” Isabel contintia sigue mostrando su mejor sonrisa y dice “Estoy
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siempre bien, gracias a Dios, con los mismos problemas que siempre, pero nunca perderée
la sonrisa como puedes ver”.

Discute:

¢Qué esta pasando con Isabel? ;Cuéles son las consecuencias de evitar pensamientos y

sentimientos que le resultan dificiles y que de forma natural aparecen ante ella?
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Nuestro autobus...
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¢Alguna vez has tenido a algin pasajero como Isabel en tu autobis? ;(Qué sucedié
entonces?

¢Qué es lo que hacia?

¢Qué es lo que hiciste?

¢Cémo te sentiste?

¢Qué es lo peor que pueden hacernos estos pasajeros?
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Sesion 8

Para la Gltima sesién serd muy importante establecer un momento para el cierre
del grupo y de dar la oportunidad de compartir las sensaciones o experiencias vividas en
éste. Pero antes de llegar a ese momento, quedan tres aspectos muy importantes a trabajar
dentro de este programa: entender el significado de la aceptacion de aquello que no
podemos cambiar, conocer qué son los valores en nuestra vida y como podemos trabajar
para tener una vida comprometida hacia su consecucion.

Objetivos:
e Conocer el trabajo en la aceptacién y compromiso hacia valores
e Cierre e intercambio de experiencias tras las sesiones
Ejercicios o actividades:
e “Mitop 10”
Entregables:
e Cuestionario post
Consideraciones para los facilitadores de las sesiones:

¢Como podemos diferenciar los valores de las metas en nuestra vida?

Hay gente que describe los valores como aquella bruja que nos guia en la direccién
que seguir. Si pensamos en nuestro pasado, todo lo que dijimos o no dijimos, hicimos o
no hicimos pudieron estar guiados por este sendero “interior.

Las elecciones que tomamos en nuestro dia a dia juegan un rol importante en
nuestras vidas, todo aquello que decidimos o no hacer. El actuar acorde a nuestros
principios tiende a ensalzar nuestras vidas, mientras que tomar decisiones que niegan
estos valores personales tienden a constrefiirlas y hacernos sentir mal.

Debemos tener en cuenta que un principio o valor en la vida no es lo mismo que

una meta, mientras que las ultimas pueden ser facilmente “visualizadas” y alcanzadas,
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nos encontramos ante los valores como algo intangible que muchas veces marcan el
camino hacia esas metas pero que no pueden ser traspasados. Tomando el ejemplo de otro
autor, podemos tener como meta pasar una hora al dia con nuestros hijos para ayudarles
con sus deberes, pero el valor subyacente a esta meta podria ser un padre que apoye a su
hijo (Lipkin, 2013).

Pensémoslo de otro modo... Estamos en el confesionario de Gran Hermano ¢Qué
dirian de nosotros? ;Cémo nos describirian?

Otra forma de identificar estos valores podria radicar en intentar pensar en
aspectos como los siguientes:

o ¢Qué tipo de padre te gustaria ser?
o ¢Qué cualidades te gustaria demostrar o sacar adelante?
o (Como te comportarias si fueras el “t0” ideal?

¢Sientes que ahora podrias identificar mas facilmente estos valores? Vamos a

probar con un ejercicio. ...
Ejercicio “Mi top ten”

Vamos a tomar este ejercicio de uno de los manuales para las intervenciones
basadas en ACT Yy tratar de realizarlo. TOmate un momento para parar y pensar en 10
momentos que de tu vida en los que consideres que has sido fiel a tus valores. Pueden ser
grandes cosas como logros ante la adversidad o pequefios momentos de gran valor
sentimental. O incluso esos momentos en los cuales a pesar de lo dificil de la situacion
supiste como salir adelante y ponerlo en valor. No hace falta que compartas estos
momentos con el resto del grupo, pero si te pido que te pares a pensar en ellos y a tratar
de discernir si merecen ser incluidos en este top ten, en tu galeria personal. Este ejercicio
no pretende ser el culmen de todo lo que es importante para ti, si no mas bien un reflejo

de lo que lo es ahora.
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[Una vez los participantes han completado la lista]. Bien, ahora que habéis
preparado este listado, quiero que imaginéis que nos sobreviene un desastre, como un
accidente o un meteorito desde el espacio. Algo tan grave que consigue que no tengas
acceso a tu memoria y a todos los recuerdos que habias incluido en la lista hace unos
momentos, ;O no todos...? Ahora puedes coger el 1apiz y eliminar solo cuatro recuerdos
de ese listado, o si lo prefieres, o si lo prefieres destaca de una forma bonita las que se
guedan contigo.

Recuerda que no hay respuestas buenas o malas en este proceso, es tu propia lista.
Pero si que te pediria que trataras de percibir si algo esta ocurriendo en ti mientras haces
esto, si aflora alguna emocion de algin. Bien, ahora que ya lo has conseguido... jOTRO
DESASTRE ESTA AQUI! Debes retirar de tu lista otros tres sucesos, Una vez hayas sido
capaz de hacerlo (no tiene por qué ser facil...) intenta tomarte un momento para recorrer
tu top ten y los siete ya tachados, e intenta percibir si algo en ti se mueve. Con esto me
refiero, a los pensamientos y emociones que pueden ir y venir en tan solo unos segundos
0 quedarse un poco mas durante este ejercicio.

Ahora que hemos terminado quiero que penséis que lo que acabamos de hacer no
es tachar aquello que no nos importa, ya que se incluyeron en la lista porque tenian valor
para nosotros. Sin embargo, si que debe ayudarnos a enfocar aquellas tres cosas, aquellos
tres valores que de algun modo nos ayudarian a ser mas fieles con nosotros mismos y a
poder sentir una vida mas plena si intentamos perseguirlos o realizar pequefias acciones
gue nos permitan acercarnos a respuestas o conductas en nuestras vidas fieles a ellos.

En las ultimas semanas... ;has hecho algo que te ayude a cumplir con estos
principios? ¢y pequefias cosas que te ayuden a regirte 0 a apoyar a estas cosas que te
importan? ¢y si tuvieras que pensar en algo para acercarte a ello durante este fin de

semana?

333



8. ANEXOS

Referencias

George, C. (2016). An Exploration of Caregiver Burden and Positive Gain in Dementia,
and Development of an Acceptance and Commitment Therapy Group Intervention

Harris, R. (2017). La trampa de la felicidad. Deja de sufrir, comienza a vivir. Grupo
Planeta.

Hayes, S., C. (2013). Sal de tu mente, entra en tu vida: La nueva Terapia de Aceptacion
y Compromiso. Desclee de Brouwer.

Jometon, A., Amayra, I., Lazaro, E., Lopez-Paz, J. F., Martinez, O., Pérez, M., Oliva, M.,
Parada, P., Berrocoso, S., Al-Rashaida, M., Garcia, M., Sanz, M., & Caballero, P.
(2014). .Apoyo psicosocial para familias con hijos/as recién diagnosticados de
enfermedad neuromuscular — Guia. Fundacion Carrefour, ASEM, FEDER.

Lazaro, E., Amayra, 1., Paz, J., Beldarrain, A., & Alday, E. (2009). Psychosocial Online
Program directed to parents of children and teenagers wih Neuromuscular Disease.
Journal of eHealth Technology and Application, 7, 2, 78-81.,

Lipkin, M. S. (2013). Acceptance and Commitment Therapy to Support Parents of Adult
Children with Severe Mental Illness: A Program Development (Psy.D.). Available
from ProQuest Central, ProQuest Dissertations & Theses Global. (1418782879).
https://search-proquest-com.proxy-
oceano.deusto.es/docview/1418782879?accountid=14529

Marquez-Gonzalez, M., Romero-Moreno, R., & Losada, A. (2010). Caregiving issues in
a therapeutic context: new insights from the Acceptance and Commitment Therapy
approach. (pp. 33-53) https://doi.org/10.1093/med/9780199583553.003.0003

Wilson, K., G., & Luciano, M. C. (2002). Terapia de Aceptacion y Compromiso (ACT):

Un tratamiento conductual orientado a valores. Piramide.

334



< Deusto

2022



