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PRESENTACION

La presente Tesis muestra los resultados de investigacién del estudio: “Impacto
economico y en la salud en el entorno familiar de los pacientes con enfermedades
raras en Espafia”. Esta investigacion se ha desarrollado en la Universidad de
Zaragoza bajo la direccion del Dr. Feliciano J. Ramos, y en colaboraciéon con la
Universidad San Jorge bajo la codireccién de la Dra. M2 Pilar Ribate y el Dr. Manuel

Gomez.

Esta Tesis surgié a partir del testimonio del padre de un paciente con Sindrome X
Fréagil el 28 de febrero del 2012 durante unas jornadas dedicadas a las Enfermedades
Raras en la Universidad San Jorge. Entre otros aspectos, explicaba a los asistentes a
las consecuencias que la enfermedad tenia no solo para su hijo, sino para ellos
mismos como padres y cuidadores directos del paciente y para el resto del entorno

familiar.

Ese testimonio nos alerto y conciencié de la carga econdémico-laboral y el impacto en
la salud fisica, emocional y social que los cuidadores mas directos del paciente
presentaban. Este tipo de patologias generan diferentes y variables grados de
cronicidad y dependencia que incrementan considerablemente el impacto y la carga de
aquellos familiares que se ocupan de atender directamente las necesidades los

pacientes.

Después de varios afios de vida profesional en el ambito de la Salud Publica, el paso a
la docencia y el contacto con compafieros de diferentes ramas en la disciplina de las
Ciencias de la Salud asi como el testimonio arriba mencionado, me dieron la
determinacion para profundizar y abordar estas enfermedades desde una nueva
perspectiva y mas concretamente, focalizando mi atencién en aquellos aspectos
relacionados con los conocidos como “cuidados informales” llevados a cabo
mayoritariamente por familiares de los pacientes. Algunas de las preguntas a las que
se pretenden dar respuesta con este trabajo serian: ¢Son las autoridades, y
especialmente las propias familias, conocedoras del impacto que las enfermedades
raras tienen en el nacleo familiar? ¢Son las enfermedades raras, por su naturaleza
“excepcional” y poco frecuente, mas lesivas para los familiares? ;Existe alguna
relacién entre la percepcion de carga que tienen las familias y la carga real tanto

econdmica como en la salud de los cuidadores?

La principal pretension de este trabajo es aportar datos e informacion a las familias de
pacientes de Acromegalia, Sindrome X Fragil (SXF) y Distrofia Muscular de Duchenne

(DMD) con la finalidad de arrojar algo de luz a la carga que el cuidado de pacientes
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con enfermedades raras de distinto rango de dependencia tiene en los familiares

directos.

En el capitulo de introduccién se establece, en primer lugar, el marco institucional
que recoge las lineas estratégicas establecida por el Consejo Interterritorial del
Sistema Nacional de Salud asi como el contexto y la situacion de las enfermedades
raras en Espafia que establece el marco de desarrollo del presente proyecto de
investigacion. lgualmente, se revisa el significado de enfermedad rara, la dependencia
asociada a la misma, los cuidados de larga duracion, el cuidado familiar o informal en
la atencidn a personas dependientes y el impacto que este hecho supone para el
bienestar econdmico y de la salud de los cuidadores familiares y las respuestas de los

servicios sociales y sanitarios ante dicha problematica.

En este apartado también se describen las principales caracteristicas y consecuencias
clinicas para los pacientes afectados por las enfermedades raras objeto de este
estudio y que constituyen la base de la carga para el cuidador. Se presenta la revision
de la literatura y se detalla, en mayor profundidad, los datos recogidos en estudios
similares llevados a cabo en otros paises aunque con unas coyunturas sociales y
econdmicas diferentes a la realidad espafiola. Finalmente, justificamos la eleccion de
las tres patologias que son objeto de investigacién asi como la necesidad de analizar

el impacto que éstas generan en sus familiares y cuidadores mas directos.

A continuacion, en el apartado de hipoétesis y objetivos se establece el marco de
investigacion mediante el planteamiento de la principal pregunta objeto de analisis de

la cual se derivara la hipotesis y los objetivos a desarrollar durante el proyecto.

El capitulo dedicado a poblacion y métodos se especifica el proceso seguido en el
disefio metodoldgico, la recogida y procesamiento de los datos y el tipo de andlisis
utilizado para la consecucion de los objetivos planteados. Le sigue un apartado de
descripcion de los resultados asi como una analisis de asociaciones encaminado a
establecer los principales pardmetros e indicadores de carga econémica y en la salud
para los familiares. En el capitulo referente a la discusién de los resultados se
interpretan los mismos situandolos en el marco tedrico y en el contexto de otras
investigaciones realizadas. Se apuntan, igualmente, algunas consideraciones y

propuestas que considero de interés para el desarrollo de futuras investigaciones.

Los resultados obtenidos permiten elaborar unas conclusiones finales para resumir
los hallazgos mas significativos. En la seccion de referencias bibliograficas detallo
las fuentes literarias consultadas, asi como paginas web que también han contribuido

a dar soporte a este estudio.
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INTRODUCCION

En Espafia, el 3 de Junio de 2009, el Consejo Interterritorial del Sistema Nacional de
salud aprobé y detall6 en un documento titulado: “Estrategia en Enfermedades Raras
del Consejo Interterritorial del Sistema Nacional de Salud” (actualizada posteriormente
en Junio del 2014) la estrategia a seguir, en el marco de los Servicios Sanitarios y en
relacion a las personas diagnosticadas de alguna de las enfermedades raras. Poco
después, en octubre de ese mismo afio, la Federacion Espafiola de Enfermedades
Raras (FEDER) realiz6 y publicé el “Estudio sobre situacion de Necesidades Socio-

sanitarias de las personas con Enfermedades Raras en Espafia (Estudio ENSERi0)”*.

La Estrategia en Enfermedades Raras (EERR) es una primera aproximacion
estratégica a las mismas a nivel nacional, y a raiz de la promulgacion de la Ley
39/2006, de Promocién de la Autonomia Personal y Atencion a las Personas en
situacion de Dependencia, se reconoce que “la mayoria de las enfermedades raras
son entidades complejas que generan una gran morbimortalidad y un alto grado de
discapacidad y/o dependencia ocasionando un deterioro significativo de la calidad de
vida de las personas afectadas y sus familias, no sélo en lo que concierne al plano
estrictamente sanitario, sino también en el &mbito psiquico, social, de inclusion en el
medio escolar o laboral, de necesidades familiares y econbmicas, eftc.” 2 Esta
estrategia global reconoce también que “de la falta de formacion e informacion que
sobre ellas existe, se derivan una serie de problemas que provocan al paciente y sus
familias una situacibn de aislamiento social y necesidades que deben ser

confrontadas”?.

En este documento oficial, se recogen las siguientes siete lineas estratégicas donde

se detallan lo objetivos y las recomendaciones de la estrategia:

Informacion sobre EERR.
Prevencion y deteccion precoz.
Atencidn sanitaria.

Terapias.

Atencidén socio-sanitaria.

Investigacion.

N o o bk~ o DdPE

Formacion.

Es en la linea estratégica nimero 5 donde mayor énfasis se pone en identificar y

actuar sobre las necesidades socio-sanitarias no solo del paciente, sino también de
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INTRODUCCION

sus familiares y cuidadores directos y entre otros se marcaron, en el ambito de esta

estrategia, los siguientes objetivos:

e Objetivo 1. Promover la coordinacion de los distintos organismos e instituciones
involucradas en la atencién integral de las personas afectadas por enfermedades
raras®.

o Objetivo 2. Colaborar e informar desde el ambito sanitario y en la medida de lo
posible, a los agentes de servicios sociales de las necesidades socio-econdmicas,
laborales, educativas y técnicas, tanto de las personas afectadas de EERR como
de la persona cuidadora para ser adecuadamente atendidas?.

e Objetivo 3. Promocionar el acceso adecuado a servicios de salud mental a las
personas afectadas de EERR y sus familiares®.

e Objetivo 4. Potenciar, desde el ambito socio-sanitario, la adopcién de medidas
para mejorar la calidad de vida de las personas afectadas por EERR y sus

familiares?.

Llama la atencidn que en posteriores actualizaciones de este documento estratégico,
no se haga mencién especifica al ambito de la investigacion en relacion a identificar
aguellos aspectos que mas impactan en la salud y economia de las familias asi como
su cuantificacién tanto descriptiva como asociativa. En la linea estratégica nimero 6
dedicada a la investigacion, de 23 recomendaciones que se hacen en la actualizacion
del 2014 no hay ninguna especifica sobre la estrategia y lineas de actuacion
destinadas a investigar la manera en la que afectan las EERR en los familiares®. Los
principales objetivos investigadores en este documento giran exclusivamente en torno
a los pacientes con especial atencion a iniciativas en la investigacion epidemiolégica,
clinica basica y traslacional sobre EERR, investigacion terapéutica y desarrollo de
terapia génica y celular asi como en el mantenimiento y mejora de las estructuras e
instrumentos necesarios para el desarrollo de la investigacion en EERR. Cierto es que
se mencionan “Estudios de Calidad de Vida” pero en el ambito de los pacientes y sin

mencién a sus cuidadores®.

En resumen, este documento constituye sin duda un gran avance en el
establecimiento de una hoja de ruta para los pacientes de EERR en Espafia y sus
familiares. En él se menciona las necesidades de los cuidadores que deben ser objeto
de atencidon pero no marca una linea clara de actuacién en cuanto a los mecanismos

de recogida de datos e investigacion encaminados a conocer el impacto real de estas
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patologias en el entorno familiar. Este es considerado uno de los aspectos principales

que dan sentido a este proyecto de investigacion que aqui se presenta.

Ademas, surge el Estudio sobre situacion de Necesidades Socio-sanitarias de las
personas con Enfermedades Raras en Espafia (Estudio ENSERio) fruto de la
colaboracién entre FEDER vy Obra Social Caja Madrid. Constituye la primera
aproximacion a una informacién objetiva y cuantitativa sobre la situacion a la que cada

dia se enfrentan las personas con una patologia poco frecuente.

Esta publicacién, tal y como se menciona en su presentacién, marca un hito al recoger
por primera vez datos respecto al diagnéstico y atencién sanitaria, apoyos y asistencia
por motivo de discapacidad, inclusion social y laboral del colectivo de afectados por
EERR, asi como percepcién de su situacion. De manera concreta, este estudio hace
especial hincapié en el impacto econémico general de las EERR aunque no se
especifica éste por tipo de enfermedad’. Tampoco se hace mencién al impacto en la
salud de los cuidadores més directos de los pacientes ni a la utilizacién de recursos
sanitarios por parte de los familiares.

A pesar del gran avance que supuso este estudio, también se reconoce en él que “no
es mas que el principio de un largo viaje, quedando mucho por hacer»” y pone
especial énfasis en la necesidad de que la Estrategia Nacional sobre Enfermedades
Raras referida con anterioridad, alcance un desarrollo completo y responda a las

necesidades especificas recogidas en el Estudio ENSERio*.

1.- ASPECTOS GENERALES

1.1 Las Enfermedades Raras y su dimension

El término “enfermedades raras” empez6 a ser utilizado en la década de los setenta
del siglo pasado cuando diversos autores llamaron la atencién, especialmente en el
campo de las enfermedades metabdlicas hereditarias, sobre los problemas comunes
que tenian estos trastornos poco frecuentes aun manifestando una gran diversidad
entre ellos®. Las EERR son un problema de salud y de interés social. A pesar de la
baja prevalencia que presentan y la gran variabilidad en la frecuencia que se observa
entre las mismas, estas enfermedades asocian a su caracter minoritario aspectos
relevantes en la vida de las personas que las padecen y en el proceso natural de las
mismas. En la mayoria de los casos se trata de trastornos cronicos graves,

incapacitantes, que aparecen a edades tempranas de la vida y también en la edad
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adulta. Todo ello confiere a las personas que las padecen unas caracteristicas

comunes que hacen que pensemos en ellas como un colectivo social*>.

La Union Europea (UE) define las EERR, minoritarias, huérfanas o poco frecuentes
como aquellas que tienen una prevalencia de menos de 5 casos por 10.000
habitantes, lo que equivale a un 6-8% de la poblacién europea®. Esto se traduce en
una estimacion de entre 27 y 36 millones de afectados en la UE-27° y de 3 millones en
Espafia*®. En los EEUU se utiliza una cifra global de casos (menos de 200.000 casos
para todo el pais). Otros paises utilizan limites conceptuales y epidemiolégicos mas
restrictivos como el caso de Japén donde se definen las EERR como aquellas con una
prevalencia inferior a 4 casos cada 10.000 habitantes o incluso menos de 2 casos por
cada 10.000 habitantes®.

Tal y como se destaca en el documento de la Estrategia en Enfermedades Raras del
Sistema Nacional de Salud, la conciencia social acerca de los problemas que padecen
las personas afectadas por estos trastornos ha ido aumentando en los Ultimos afios en
gran medida debido a la acciébn mantenida por estas mismas a nivel individual en su
entorno y las asociaciones y organizaciones de pacientes y familiares. A pesar de ello,
todavia quedan cuestiones por mejorar y para las que los pacientes, y las
asociaciones que los representan, reclaman atencion, siendo las principales: dificultad
para el acceso a un diagndstico precoz, falta de atencién multidisciplinar, escasez de
informacion y de apoyo en el momento del diagnoéstico, etc. Todas ellas las sufren

tanto los pacientes como sus familiares?.

La realidad que se pretende abarcar con el término EERR requiere una definicion
amplia y operativa para la medicina y la sanidad del siglo XXI, que contemple los
diversos aspectos que se ven alterados en quien padece una enfermedad de este tipo.
En este sentido, la definiciébn ha de contemplar las EERR como un conjunto amplio y
variado de trastornos que se caracterizan por afectar, cada una de ellas, a un nimero
reducido de personas, ser crénicos e incapacitantes, presentar una elevada tasa de
morbilidad y mortalidad, la ausencia de tratamientos especificos y para los cuales los
recursos terapéuticos son, en general, limitados. Sin embargo, hay muchas
enfermedades comunes que también son crénicas e invalidantes, tienen una alta tasa
de morbilidad y mortalidad, y no siempre disponen de un arsenal terapéutico que sea
eficaz para la mayoria de los pacientes™’. ¢Qué diferencia, pues, las EERR de las

enfermedades comunes crénicas e incapacitantes? Algunos factores que pueden
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explicar y ayudar a esta compartimentalizacion, siempre segun el documento de la

Estrategia Nacional del Consejo Interterritorial, son:

1.- Impacto en Salud Publica. El concepto enfermedades raras eleva a un conjunto
de patologias a la categoria de salud publica ya que, aunque vistas aisladamente no
se consideran per sé como problema de salud publica que afecte a un colectivo amplio
de la poblacion debido a la baja prevalencia que cada una presenta de forma
individual. Sin embargo, la afectacion de 3.000.000 de personas con problemas de
salud compartidos —y, claro esta, con otros muchos no compartidos— en una
poblacion como la espafiola tomada en su globalidad, si es una cuestion que requiere

una aproximacion sanitaria y cientifica desde los supuestos de la salud publica.

2.- La naturaleza diversa y heterogénea de los procesos patolégicos. En un
conjunto tan amplio como el de las EERR la diversidad es una caracteristica
intrinseca. Existen enfermedades que afectan a un Unico sistema hasta enfermedades
multisistémicas. La heterogeneidad de estas enfermedades se manifiesta en distintos
perfiles de su historia natural, lo cual condiciona la actuacion clinica y preventiva de los
servicios de salud. Estos perfiles hacen referencia a las causas de la enfermedad
(etiologia), edad de aparicion y desarrollo temporal de la enfermedad (cronobiologia),
expresion clinica (semiologia y fisiopatologia) y grado de afectacion (gravedad y

prona@stico).

3.- Atencién y apoyo integral. Una enfermedad rara suele ser crbnica e
incapacitante. En muchas ocasiones quien padece este tipo de enfermedades necesita
una atencion que vaya mas alla de la asistencia clinica especifica que se le ofrece
desde un servicio especializado. Esta atencidon debe plantearse en el contexto del
manejo global en el que participan pediatria 0 medicina de familia en atencién
primaria, la especialidad o especialidades médicas que entienden de los problemas
clinicos especificos, enfermeria y fisioterapia, servicios sociales y apoyo psicoldgico.
Esta atencién integral requiere para muchas de las personas enfermas, especialmente
aguellas en las que la enfermedad afecta varios érganos o sistemas, un acercamiento
desde multiples perspectivas clinicas. Es en este ambito en el que el apoyo del
entorno familiar al paciente es muy importante asi como el apoyo que ese entorno

necesita para minimizar el impacto que el estado del paciente tiene en los cuidadores.

4.- Impacto social, econémico y familiar. Muchas EERR suponen diferentes grados
de dependencia y de carga social, econdmica y social. Esto no es algo exclusivo de

las EERR pero hay algunos aspectos especificos que les da cierto grado de

Pdgina 5 de 198



INTRODUCCION

particularidad. Son patologias que se manifiestan en la infancia o adolescencia, lo que
conlleva que la carga familiar y social sea practicamente de por vida. La invalidez o la
discapacidad fisica o psiquica aparecen pronto en la vida del paciente, por lo que su
historia vital se ve afectada desde muy temprano. Esto implica la aparicion de
necesidades especificas; sanitarias, sociales, escolares y laborales a lo largo de un
periodo largo y que requieran de acciones planificadas a largo plazo y de un modo
continuo y continuado en el tiempo, lo cual repercute inevitablemente en los sistemas

sanitarios, de proteccion social, educativos y en el entorno familiar.

5.- Aspecto genético. Se estima que el 80% de las EERR son genéticas,
mayoritariamente monogénicas y siguen las leyes de la herencia mendeliana. Ello
significa que la causa primera subyace en una mutacién genética en los casos
autosémicos dominantes, ligados al cromosoma X y mitocondriales, y dos mutaciones
en los casos autosdmicos recesivos. Un hecho propio de estas enfermedades es que
las personas enfermas muestran la expresion clinica de mutaciones deletéreas que
son compartidas por el conjunto de la poblacion. Esto es especialmente evidente para
las mutaciones recesivas. Las personas portadoras en heterocigosis de una Unica
mutacion recesiva suelen ser sanas y desconocen su condicién de portadores a no ser
gue tengan un hijo afectado con una pareja que también sea portadora de una
mutacién en el mismo gen. Y, sin embargo, tales mutaciones recesivas no son algo
propio de ellos sino que estdn compartidas con subconjunto de la poblacién. La carga
génica de estas enfermedades se comparte por todos los individuos que forman parte

de una poblacién determinada.

6.- Elemento recurrente en las familias. Una caracteristica propia de las
enfermedades monogénicas es el riesgo que hay de recurrencia familiar, variable
segun el tipo de herencia pero siempre elevado, pudiendo oscilar entre el 25 y el 50%
en cada gestacién. En algunos casos, como son las malformaciones o defectos
congénitos que tienen un componente genético no mendeliano, este riesgo de
recurrencia es menor y, aunque en muchas ocasiones no se puede establecer bien,
los datos empiricos que se conocen indican que no siendo tan alto como el riesgo
mendeliano sigue siendo mayor que el de la poblacién general. La causa genética y el
riesgo de recurrencia requieren gue pacientes y familias tengan acceso a servicios de

diagnostico genético y de consejo genético.

7.- La distribucién geografica. La distribuciéon de las personas enfermas y las

familias por una geografia amplia es un fenédmeno intrinseco a las EERR. La
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distribucion aleatoria hace que pueda haber casos en cualquier lugar, sea medio
urbano o rural, sin que se concentren en ningun area concreta, excepto en aquellas
circunstancias en que haya un aislamiento de una poblacién que haya supuesto un
cuello de botella y efecto fundador para las mutaciones que causan una enfermedad,
con el consiguiente aumento de la tasa de portadores en dicha poblacion. Esta
dispersién por la geografia hace que no sea facil implementar actuaciones especificas
orientadas a estas enfermedades, especialmente en el medio rural, lo cual puede
también tener un impacto significativo en el entorno familiar incrementando la

demanda puesta en los cuidadores.

8.- Oportunidades de tratamiento y desarrollo de terapias. Las opciones
terapéuticas son, en general, escasas y poco eficaces. El desarrollo de nuevas
terapias y farmacos para estas enfermedades requiere esfuerzos que hagan atractiva
la investigacion y desarrollo de medicamentos para las EERR. En este sentido estan
orientadas las politicas sobre medicamentos huérfanos, entendiendo éstos como
aquellos medicamentos de cualquier indole —farmacos, terapia génica, terapia
celular— orientados expresamente a tratar las EERR. Los problemas de disponibilidad
e interés por parte de la industria e investigadores clinicos, financiacion y acceso de
los mismos, ponen una sobrecarga extra en los sistemas sanitarios y en el entorno

familiar de los pacientes que no existe en otras patologias.

1.2 Situacion de las Enfermedades Raras en Espaiia

Con todo lo expuesto en los parrafos anteriores, aproximadamente tres millones de
personas en Espafia utilizarian, por tanto, gran variedad de recursos sociosanitarios
que implican a la gran mayoria de los ambitos asistenciales y de especialidades
médicas®. Aunque no se han localizado datos en la literatura al respecto, si a esta cifra
de pacientes le sumamos la de los correspondientes progenitores y familiares mas
directos como los hijos o hermanos y haciendo una estimacién de 2 familiares por
paciente, a esa cantidad de pacientes, habria que sumar seis millones de personas
que, aunque de manera indirecta, también se ven afectadas por estas patologias por
lo que con esta aproximacion, casi el 20% de la poblacion espafiola se veria afectada

directa o indirectamente por las EERR.

A pesar de estas magnitudes epidemiolégicas, no ha sido hasta hace relativamente
pocos afios cuando se comenzaron a dar los primeros pasos en relacion a estrategias
globales de actuacion sobre estas enfermedades. Una clave para mejorar el

diagnéstico y la atencion de las EERR es proporcionar y difundir informacion exacta en
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un formato adaptado a las necesidades de los profesionales, personas afectadas y

sus familias, siendo algunos de los hitos recogidos en este documento los

siguientes®:

En el afio 2001, se cred el Servicio de Orientacion e Informacion (SIO) sobre
EERR fruto del movimiento asociativo, en concreto de la Federacion Espafiola de
Enfermedades Raras (FEDER) y que es un servicio que se dirige a personas
afectadas por EERR y sus familiares asi como a profesionales que trabajan en

distintos niveles asistenciales y de intervencion.

En el afio 2002, Espafia se incorporé al proyecto ORPHANET surgido en Francia
en 1997 que forma una de las principales bases de datos de informacién de EERR
y de medicamentos huérfanos que ofrece sus servicios a pacientes y sus familias,

profesionales de la salud, investigadores, industria y agentes reguladores.

En el afios 2003 se cred el IIER (Instituto de Investigacion en Enfermedades
Raras) del ISCIII (Instituto de Salud Carlos IIl) que tiene como objetivos el fomento
y ejecucion de la investigacion clinica y basica, formacion y apoyo a la referencia
sanitaria e innovacion en la atencién de la salud en EERR y centraliza el Sistema
de Informacién de EERR Espafiol (SIERE)3.

En 2004 se publicé la guia “Enfermedades Raras: un enfoque practico”, que tomod
como base el trabajo desarrollado por el SIERE y cuyos contenidos estan
orientados a pacientes, familiares, profesionales sanitarios y demas agentes
sociales. Proporciona informaciéon sobre unas 400 EERR tratando aspectos
relacionados con el cuadro clinico, el diagndstico, tratamiento, terapias génicas (en
el caso de que existan) y medicamentos. También incluye referencias a recursos

sociales y aspectos relacionados con la discapacidad.

En Septiembre de 2009 se estableci6 el Centro de Referencia Estatal de Atencion
a Personas con Enfermedades Raras y sus familias (CREER) ubicado en Burgos y
dependiente del IMSERSO. Su labor se centra en dos &mbitos: a) la investigacion,
estudio y conocimiento de las EERR y la formacion de los profesionales sanitarios
y b) servicios de promocion de la autonomia personal y atencion especializada a
través de distintos programas de atencidn sociosanitaria dirigidos a los pacientes y

a sus familias.

También en 2009, FEDER impulsé la realizacién de estudios sociosanitarios sobre

EERR como Estudio ENSERIio, mencionado anteriormente y seguido en 2012 por
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el estudio ENSERIo 2 “Por un modelo sanitario para la Atencion a las personas con
Enfermedades Raras en las Comunidades Autbnomas”.

e En 2012 se realiz6 el “Mapa de Recursos Sanitarios para la Atencidén a las
Enfermedades Neuromusculares” promovido por la Federacion ASEM y editado
por el Real Patronato sobre Discapacidad del MSSSI y el trabajo “Recursos
Asistenciales y de Investigacion en Enfermedades Raras Ubicados en la

Comunidad de Madrid” realizado por el lIER.

A pesar de todos estos recursos y estrategias y tal como se refleja en el Estudio
ENSERIo impulsado por FEDER en el afio 2009, “Las familias sufren de forma crénica
las grandes dificultades asociadas a la enfermedad, agravadas por la escasez de
dispositivos de ayuda especificos para cada patologia. Falta que la Estrategia
Nacional de Enfermedades Raras se desarrolle y responda a las necesidades
especificas de las que hablamos, falta que se impulsen definitivamente las Unidades
de Referencia en EERR, falta que las CCAA pongan en marcha planes de accion
coordinados a nivel nacional y faltan recursos para llevar a cabo estas politicas”.

1.3 Definicion de dependencia y cuidados informales.

Segun la OMS, las enfermedades cronicas son aquellas entidades de larga duracion y
de progresion lenta®. Estas generan dependencia total o parcial lo cual no sélo afectan
el bienestar y la supervivencia de los pacientes sino que también suponen un impacto
en la sociedad y en el entorno familiar de los mismos®. Los pacientes pueden
presentar diferentes grados de dependencia que limiten su capacidad de autocuidado
y hagan necesaria la participacién de un cuidador que les proporcione ayuda en la

realizacion de tareas rutinarias.

Los cuidados a los pacientes cronicos pueden tener dos naturalezas: los cuidados
formales y los cuidados informales. Los primeros se refieren a servicios retribuidos y
proporcionados por un profesional sanitario o por una institucion sanitaria en el
domicilio del paciente o fuera de él. Suelen estar disponibles mediante servicios
privados en la mayoria de los paises aunque algunos servicios publicos también los
proporcionan aunque de manera mas limitada y restringida a estrictos criterios de
coste efectividad™. Por otro lado, los cuidados informales se definen como aquellos
cuidados no retribuidos y proporcionados por familiares, amigos o voluntarios basados
en una relacién social entre el cuidador y el enfermo®. Segun datos de la Comisién
Europea en su publicaciéon titulada Long-term care for the elderly: provisions and
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providers in 33 European countries, el 61% de los cuidadores informales son

mujeres™?.

Esta labor de cuidador acarrea una interrupcion en el propio cuidado individual que
origina una disfuncion en su calidad de vida que debe ser evaluada para valorar y

lograr su bienestar incorporandose el concepto de “carga del cuidador’?.

La definicién del concepto de “carga del cuidador” varia ampliamente, fluctuando entre
un foco especifico en las demandas temporales y financieras acarreadas por la
enfermedad y el paciente a una visibn mas amplia de los impactos de las EERR y/o
generadoras de dependencia en las actividades sociales y bienestar fisico y
psicolégico de los cuidadores y del entorno familiar'***. De manera mas concreta, la
literatura define el concepto de “carga subjetiva del cuidador” como el conjunto de
problemas fisicos, psicolégicos, emocionales, sociales y econémicos experimentados
por los miembros de la familia que se encargan del cuidado de un paciente'®. Hay
autores que refieren los beneficios y aspectos positivos de los vinculos desarrollados
durante estos cuidados informales en padres y hermanos sanos de pacientes con
EERR derivados de la experiencia de convivir con la enfermedad como por ejemplo
una mayor cohesién familiar, empatia, crecimiento y enriquecimiento personal de los
padres y un proceso de maduracion, independencia y responsabilidad en los

hermanos sanos'®'®>?’,

Lo cierto es que son numerosos los retos a los que los
cuidadores han de hacer frente tanto por la naturaleza de las patologias como por la

duracién en el tiempo de las mismas, entre ellos podemos destacar los siguientes™:

e Encontrar un equilibrio entre la vida laboral y profesional con las responsabilidades
derivadas del ejercicio de los cuidados informales. Esto es especialmente
importante para las mujeres ya que hemos visto que son las que en mayor
proporcion se encargan de estos cuidados. También relacionado con la vida
laboral podemos incluir las jubilaciones anticipadas o la solicitud de vacaciones o
ausencias laborales.

e Del anterior punto, se deriva el riesgo de pobreza futura al disminuir la pension de
jubilacién como consecuencia de la reduccion o abandono de la vida laboral.

e Otro reto para los cuidadores es hacer frente a la frustracion que puede generar el
no tener los conocimientos necesarios para cumplir con la labor de cuidador de
manera afectiva y eficiente generando problemas de ansiedad y/o estrés que
pueden dar lugar a problemas psicolégicos, emocionales, sociales o

psicosomaticos.
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e Derivado del punto anterior, también se incluye en este apartado las lesiones
fisicas como consecuencia de técnicas inadecuadas de manejo de los pacientes
cuando su estado de movilidad o ambulacién esta reducido siendo la edad del
cuidador un aspecto relevante en la aparicion de estas lesiones.

e En cuarto lugar, los cuidadores informales y el entorno familiar puede incurrir en
importantes cargas econdmicas para mantener y satisfacer las necesidades del
paciente. Transporte, alojamiento, medicinas, aparataje o incluso el pago de
atencion sanitaria profesional privada suelen ser costeadas total o parcialmente
por los cuidadores. En EEUU se estima que el cuidador informa promedio aporta
200,00 $ mensuales a cubrir necesidades del pacientelo.

e Finalmente, otro aspecto que debe ser tenido en cuenta es la dificultad que en
muchas ocasiones encuentra el cuidador informal en los aspectos burocraticos y
administrativos de los Sistemas Publicos de Salud debido a ineficiencias en los
mismos como falta de coordinacion y colaboracion entre proveedores, escasez de

informacién o dificultad de encontrar la informacién adecuada y necesaria.

2.- ACROMEGALIA

2.1 Definicion. Contexto epidemioldgico y terapéutico

La Acromegalia es una enfermedad rara, crénica y con un impacto importante en los
pacientes que esta causada principalmente por una secrecion prolongada y sostenida
en el tiempo de una cantidad excesiva de hormona del crecimiento (GH) como
consecuencia de un adenoma pituitario. Esta enfermedad se asocia con multiples e
importantes comorbilidades asi como con una mortalidad alta en comparacion a la

poblacién normal*®*°.

Bajo el punto de vista epidemioldgico y segin el Registro Espafiol de Acromegalia
(REA), la prevalencia es alrededor de 60 casos por millén de habitantes en Espafia, el
pico de incidencia tiene lugar hacia la mediana edad (41-48 afios)?° y es mas habitual

que afecte a mujeres (61%) que a los hombres?.

El tiempo transcurrido entre la aparicion de los sintomas y el diagnoéstico es, en la
mayoria de los casos muy prolongado. Esto puede deberse al desconocimiento de la
enfermedad entre los profesionales de la salud y a la aparicion lenta de los signos

clinicos que pueden ser facilmente confundidos con los de otras patologias®®.
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El tratamiento de primera linea para muchos pacientes es la cirugia, aunque no todos
los casos estan indicados para este procedimiento o puede que de estarlo, no se
alcance una curacion total y definitiva’®, en un estudio de 2004 realizado en 1219
pacientes el 81% de ellos fueron sometidos a cirugia?’. De manera general, la curacion
quirdrgica es pobre (aproximadamente sélo el 38% de los pacientes sometidos a ella
alcanzan la curacién)?. Si la cirugia no proporciona un equilibrio bioquimico en los
niveles de GH, otras opciones terapéuticas incluyen tratamiento farmacoldgico y

radioterapia®’.

El tratamiento de segunda linea tras el fracaso de la cirugia consiste en analogos de la
somatoestatina, también conocidos como GHIH (hormona inhibidora de la GH) o SSA
(de sus iniciales en inglés) en un 49% de los pacientes, reintervencion en un 27% de
los casos, radioterapia en un 11% de los casos, antagonistas del receptor de GH en
el15% de los casos y agonistas dopaminérgicos en el 5% de los casos. En las Ultimas
décadas se ha observado una disminucion significativa en las tasas de

radioterapia®*.

Los andlogos de la somatoestatina son los farmacos mas utilizados. Alrededor del
85% de los pacientes reciben terapia con estos farmacos aunque soélo un 12-15%
persisten con tratamiento médico como terapia exclusiva®. Los pacientes que reciben
estos farmacos presentan una acromegalia mas agresiva con mayor tasas de

comorbilidades?:.

2.2 Aspectos clinicos generadores de dependencia y con impacto en el
entorno familiar

La Acromegalia conlleva importantes consecuencias en la salud fisica, emaocional y
social de la vida del paciente al igual que la mayor parte de enfermedades crénicas.
Sus efectos cronicos generan ciertas deformidades y pueden ser incapacitantes, por lo
que se considera que tiene un considerable impacto sobre la calidad de vida
relacionada con la salud, incluso posterior al tratamiento®. Aspectos como la imagen
corporal, el dolor, la depresién, la inestabilidad emocional y las variaciones en el

estado fisico y mental se han descrito como algunas de las més relevantes®.

El retraso que suelen sufrir estos pacientes en su diagnéstico hace que desarrollen
toda una serie de problemas fisicos y emocionales®. La exposicién prolongada y

sostenida en el tiempo a la GH produce reconocibles alteraciones fisicas como manos
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y dedos desproporcionadamente grandes asi como aumento de tamafio de la lengua,
labios, regiébn 6sea periorbital con frecuentes migrafias y protrusion de mandibula
inferior. Sin embargo, estos signos son de aparicion muy lenta por lo que para cuando
son evidentes, los pacientes han desarrollado problemas cardiovasculares, diabetes,
hipertensién y apnea del suefio'®. Todos estos efectos y comorbilidades acarrean

problemas que impactan directamente en diferentes &mbitos de los pacientes®*?’:

En el a&mbito laboral pueden haber pacientes que encuentren dificultades en
desarrollar su labor profesional segin la naturaleza de la misma debido a las
dificultades de habilidad manual, problemas relacionados con la imagen personal o a
los efectos que las alteraciones cardiovasculares, endocrinas o las frecuentes
migrafas tienen para el desarrollo de una actividad profesional normal y sostenida en
el tiempo. A nivel social, los pacientes se enfrentan en muchas ocasiones al rechazo,
la incomprension o incluso la ridiculizacion de su imagen lo que conlleva un deterioro
en sus capacidades sociales que deriva en aislamiento y dificultades en las relaciones
con los demés. Esto tiene impacto a nivel laboral, familiar y en las relaciones de

pareja®.

Estos aspectos descritos, provocan en muchos casos trastornos emocionales y de
conducta que derivan en cuadros de estrés, ansiedad y depresion®. Incluso hay casos
descritos en la literatura de procesos psicoticos que incluyen las manias persecutorias,

alucinaciones visuales y auditivas o incluso cambios de personalidad®%.

El aspecto econémico también es relevante y un elemento que puede contribuir a los
problemas emocionales y sociales referidos con anterioridad. Segin un estudio en
Espafia en el afio 2012, el coste medio del tratamiento de la Acromegalia es de
9.668,00 €, de 9.223,00 € el subgrupo de cirugia y de 11.054,00 € el subgrupo de
tratamiento médico. Un 71% del coste correspondié a los SSA. El coste del paciente
que solo recibid tratamiento con cirugia fue de 2.501,00 € anuales frente a 9.745,00 €
del paciente que recibié solo tratamiento con SSA. En los casos con tratamientos
combinados el coste anual oscildé entre 10.886,00 € y €12.364,00 €. Solo un 27% se
curaron con cirugia, por lo que la gran mayoria de los pacientes precisaron tratamiento

combinado con un gran coste anual®.

Los costes econdmicos que deben soportar las familias y los pacientes también deben
incluir los gastos relacionados con los tratamientos de las comorbilidades asi como los
de los sintomas padecidos por los enfermos antes de la confirmacion del diagndstico

definitivo lo cuél, como ya hemos visto, puede llevar varios afios®.
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Aunque es de suponer que gran parte de los gastos médicos directos son sufragados
por los sistemas publicos de salud, los gastos médicos indirectos o los gastos no
médicos relacionados con la enfermedad (transporte, alojamiento, farmacos no

sufragadas por el sistema, etc.) deben recaer en los pacientes y en sus familiares.

3.- SINDROME X FRAGIL

3.1 Definicion. Contexto epidemioldgico y terapéutico

El Sindrome X Fragil (SXF) es la principal causa de discapacidad intelectual
hereditaria y la causa monogénica de patologias de espectro autista mas comun®3%,
Afecta principalmente a varones en una proporcidn aproximada de 1 de cada 5000 y
en menor medida a las mujeres en una proporcién de 1 cada 9000%. La prevalencia
de portadoras en la poblacion esta alrededor de 1 de cada 250 mujeres, la relacién

con respecto a los varones portadores es de 3 mujeres por cada hombre®:.

El SXF esta causado por la mutacién del gen FMR1 localizado en el cromosoma X. La
caracteristica clinica mas reconocible es la discapacidad intelectual que se presenta
de manera moderada en los varones y de manera leve en las mujeres. También son
caracteristicos algunos rasgos fisicos que suelen estar presentes en la mayoria de
varones afectados: cara alargada con frente amplia, mentdn prominente, orejas
grandes y despegadas, hiperlaxitud articular con movilidad aumentada, sobretodo en
articulaciones pequefias, y testiculos grandes (macroorquidismo) tras la pubertad.
Otros signos fisicos pueden ser cabeza grande, anomalias en la boca con paladar
elevado y dientes apifiados, pies planos, manos con dedos ensanchados en su
extremo distal, soplo cardiaco, estrabismo, otitis de repeticién, sobrepeso u obesidad,

hipotonia generalizada y epilepsia®.

En los primeros afos de vida se manifiesta un retraso en la adquisicion de habilidades
psicomotoras y especialmente, en el lenguaje. En la edad preescolar pueden no ser
evidentes los rasgos fisicos que se presentan en edades posteriores. Con la edad,
también se hacen mas evidentes los oftalmolégicos, ortopédicos, cardiacos y
cutdneos. En el caso de las mujeres afectadas (mutaciébn completa) los hallazgos
fisicos son esencialmente faciales aunque mas leves y con menos frecuencia que en

los hombres®,

Ademas de los problemas psicomotores mencionados, también hay autores que

describen un amplio espectro de problemas neuropsiquiatricos que abarcan desde
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problemas graves de discapacidad intelectual a trastornos moderados del aprendizaje
ademas de alteraciones emocionales y de comportamiento, especialmente en mujeres
heterocigotas®'. Aun con todo, estas manifestaciones cognitivas, de comportamiento y
morfolégicas son muy variables y la expectativa de vida se sitla cercana al promedio

de la poblacién®*®.

La causa de las manifestaciones clinicas del SXF es la falta de expresién de la
proteina FMRP. En la actualidad, se estan realizando estudios para una posible
terapia molecular que permita compensar de alguna manera la falta de esta proteina.
Por el momento, los farmacos que se utilizan son meramente paliativos para tratar los
sintomas producidos por este sindrome y poder mejorar, en la medida de lo posible, la
calidad de vida de estos pacientes y de sus familiares. Estos tratamientos estan
dirigidos sobretodo a los problemas de comportamiento que afectan a la interaccion
social (hiperactividad, agresividad, insomnio, convulsiones, ansiedad y conductas
obsesivas). Ademas, una intervencion educativa adecuada e individualizada dirigida a
mejorar la capacidad de aprendizaje de estos pacientes a través de logopedia, terapia
ocupacional, etc., podria llegar a mejorar la calidad de vida del paciente®,

3.2 Aspectos clinicos generadores de dependencia y con impacto en el
entorno familiar

La carga generada por los sintomas descritos anteriormente parecen ser
considerables. Los pacientes muestran trastornos del aprendizaje y del
comportamiento que generan un impacto significativo en la independencia del paciente
en la edad adulta con so6lo un 10% de los varones con SXF viviendo
independientemente®*. Un alto porcentaje de la carga que genera esta enfermedad
es atribuible a los trastornos mentales, intelectuales y de comportamiento de los
pacientes: problemas de empatia y afecto, ansiedad y depresion se han identificado
entre el 50% y el 65% de los pacientes®. Trastornos mas serios de comportamiento
tales como autolesiones y agresiones aparecen en mas del 50% de los nifios y
adolescentes afectados®. Algunos autores sugieren que determinados sindromes de
origen genético, entre los que se encontraria el SXF, presentan una mayor asociacion

con comportamientos agresivos que otros®.

No sorprende por tanto que el criar un nifio con SXF confiera riesgos para la salud y el
bienestar de los cuidadores y el entorno familiar. En un reciente estudio que se

destaca mas adelante, Bailey et al. reporta que aproximadamente un 33% de los
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cuidadores habian realizado consultas a profesionales sanitarios debido a problemas
de ansiedad, estrés o depresion durante el afio anterior al estudio, y un 25% tomaba
medicamentos para combatir dichos sintomas®’. Segin este mismo trabajo, los
comportamientos agresivos también tienen un impacto negativo en los cuidadores y
cerca de un 33% de ellos han sufrido lesiones como consecuencia de agresiones al
menos en una ocasion en el afio anterior al estudio. La enfermedad también conlleva
frecuentes visitas a los sistemas sanitarios y sociales que se asocia a una carga

econdémica en el 79% de las familias®'.

En este sentido, algunos de los principales factores ambientales que pueden anticipar
la aparicién de estos problemas en los cuidadores son el grado de afectacion del
paciente asi como una inadecuada atencion de sus necesidades por parte de los

sistemas de salud®’.

Igualmente, no resulta extrafio que estos sintomas y cuadros clinicos con tantas
comorbilidades presentes en estos pacientes, supongan una sobrecarga para los
cuidadores teniendo impacto sobre el desarrollo profesional y la vida laboral de los
mismos. En un estudio de 1019 familias, casi el 50% de ellas declararon experimentar
un incremento en la carga econémica. Cerca del 60% sefalaron la necesidad de
adaptar su vida laboral como consecuencia de la presencia de la enfermedad,
modificando las horas de trabajo, la duracién de la jornada laboral o incluso, dejando

definitivamente el empleo®.

Entre los elementos que son relevantes a la hora de entender el impacto de la
enfermedad en el entorno familiar se encontrarian la edad del hijo afectado, la
cantidad de tiempo dedicado a su atencién, el impacto laboral y, sobretodo, el grado

de afectacion cognitivo y el comportamiento de los pacientes®’.

En un reciente estudio publicado en 2016 se detalla que es la figura materna de nifios
con SXF quienes sufren mayores impactos en su salud en forma de cansancio,
mareos asi como alteraciones emocionales como estrés, ansiedad y depresion. No
obstante, este estudio se centra en el caso de una madre sudafricana con tres hijos
afectados de SXF y destaca la capacidad de las madres para superar estos problemas

en su salud y romper el estereotipo de vulnerabilidad presentados en otros estudios®.
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4.- DISTROFIA MUSCULAR DE DUCHENNE

4.1 Definicion. Contexto epidemioloégico y terapéutico

Las distrofias musculares son EERR, heterogéneas, crénicas y degenerativas que
llevan a una progresiva y rapida restriccion de la autonomia funcional*. Otras
distrofias musculares como la Distrofia Muscular de Becker lo hacen mas

lentamente™*.

Esta patologia estd causada por una mutacién en el gen que codifica una proteina
muscular llamada distrofina y afecta a uno de cada 5000 nifios*®*. Afecta
principalmente a los nifios ya que esta enfermedad es hereditaria, aunque también se
han identificado casos en personas de familias sin antecedentes de la enfermedad®.

Muy rara vez una hija puede estar afectada por la enfermedad®.

Los sintomas se manifiestan entre los 2 y los 5 afios de edad con una disminucion
rapida y progresiva de la funcionalidad muscular y debilidad que conlleva a una
pérdida de la capacidad motora antes de los 12 afios. Estas deficiencias progresan y
continlan con una significativa reduccion de la autonomia para realizar actividades
rutinarias del dia a dia, incluyendo una pérdida de la capacidad de comer hacia los 18
afos aproximadamente. A medida que la DMD progresa desde los miembros inferiores
a los muasculos del resto del cuerpo se producen problemas respiratorios y
cardiomiopatias que acarrean una muerte temprana habitualmente antes de los 20
afios. No obstante, los avances en las medidas de soporte respiratorio mediante
técnicas de ventilacion no invasivas y el mejor manejo de las comorbilidades cardiacas
han modificado los patrones de supervivencia permitiendo que los pacientes alcancen

prolongar su expectativa de vida*.

Las personas con DMD pueden también tener un mayor riesgo de dificultades
psicosociales. Estas pueden deberse a problemas especificos en habilidades
particulares, como para llevarse bien con los demas, juzgar situaciones sociales, y
perspectivas, mientras que las consecuencias de la DMD (tales como limitaciones
fisicas) pueden resultar en aislamiento social, retraimiento social, y reducido acceso a
actividades sociales. Aunque no todos los pacientes tienen dificultades psicosociales
ni cognitivas, se han descrito casos en los que también pueden presentarse algunas

de las siguientes®***:

o Deficiencias en el desarrollo del lenguaje, comprension y memoria a corto plazo y

problemas de aprendizaje.

Pdgina 17 de 198



INTRODUCCION

¢ Dificultad con las interacciones sociales y/o hacer amistades (es decir, inmadurez
social, falta de habilidades sociales, retraimiento o aislamiento de sus
comparieros).

e Ansiedad y preocupacion que puede derivar en problemas de interaccion y
cohesion familiar.

e Mayor riesgo de trastornos neuroconductuales y de desarrollo neuroldgico,
incluyendo trastornos del espectro autista, trastorno de atencién con hiperactividad
(TDAH) y trastorno obsesivocompulsivo (TOC).

e Pueden aparecer problemas de desajuste emocional y depresion. Los casos de
pueden agravarse por déficits en la flexibilidad mental y adaptabilidad (es decir, un
proceso de pensamiento muy rigido). Esto también puede dar lugar a

comportamiento de oposicion/argumentativo y problemas de temperamento.

No existe un tratamiento curativo para esta patologia y todo el arsenal terapéutico
disponible consiste esencialmente de tratamientos paliativos y de soporte. En los
ultimos afios han emergido terapias genéticas disefiadas para reparar la mutacién
responsable del sindrome las cuales incluyen terapias génicas mediante la utilizacién
de vectores adenoasociados viricos, lentiviricos y adenoviricos asi como vectores no
viricos como el ADN plasmido. Exon-skipping y terapias celulares también han
arrojado cierta esperanza en el tratamiento eficaz y regeneraciéon de los musculos

distréficos*®,

4.2 Aspectos clinicos generadores de dependencia y con impacto en el
entorno familiar

La mayor parte de los pacientes con DMD, incluso aquellos afectados por los cuadros
mas severos descritos anteriormente, viven en sus hogares y reciben asistencia diaria
de sus familiares. Eso les permite mantener una rutina familiar durante el mayor
tiempo posible. La naturaleza incapacitante de la enfermedad que imposibilita al
paciente para desarrollar tareas rutinarias, obliga a la implicaciéon de todo el entorno
familiar, no solo de los padres sino también e los hermanos sanos en el caso de que

los hubiera®**°.

La carga social en estos casos hace referencia principalmente a problemas en la
convivencia familiar, limitaciones en la vida social, laboral, en el tiempo de ocio de los

miembros de la familia y dificultades econémicas®®>".
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La carga psicologica y emocional se centra esencialmente en las reacciones que los
miembros de la familia experimentan frente a la enfermedad incluyendo sentimientos
de pérdida, tristeza, tension, ansiedad y la sensacién de no poder abordar la situacion
del paciente. Este tipo de carga no ha sido suficientemente estudiada a diferencia de
otras patologias y cuadros crénicos como el cancer, la demencia o los trastornos

mentales*.

Tal y como describe la literatura, los datos de los que se dispone apuntan a que los
cuidadores de pacientes con DMD experimentan niveles de estrés de moderados a
graves y suelen presentar sentimientos de culpa, tristeza y depresion en relacion al

estado del paciente!>**?

. Ademéas de todo esto y con frecuencia, los procesos
degenerativos y los sintomas que experimentan los pacientes acarrean una carga
econdmica para la familia debido a los costes asociados con los cuidados y terapias
de soporte y apoyo al paciente, la necesidad de hacer adaptaciones estructurales en la
casa asi como las dificultades laborales. Las madres, familias con bajos ingresos,
padres desempleados y familias de pacientes con altos niveles de dependencia

debidos a la discapacidad fisica, afrontan una mayor carga econémica.

Hasta que punto las familias espafiolas se ven afectadas por estos aspectos recogidos

en otros estudios sera uno de los objetivos de esta Tesis.

5.- REVISION DEL ESTADO DEL ARTE

A excepcion del estudio ENSERio mencionado, no existen en Espafia investigaciones
especificas que analicen en detalle y profundidad el impacto que EERR concretas
tienen en los familiares y cuidadores de los enfermos, estudios que si se han realizado

en otros paises.

Si bien es cierto que existen proyectos a nivel europeo que analizan el impacto de
EERR y que incluyen a Espafa, éstos se centran en analisis econoOmicos bajo una
perspectiva social o de calidad de vida. No se han hallado trabajos en nuestro pais
que de forma especifica analicen problemas concretos de salud en los familiares ni el

nivel de utilizaciéon de recursos sanitarios como consecuencia de ellos.
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5.1 Acromegalia

La Acromegalia es considerada una ER y su forma de presentacion tiene importantes
consecuencias e impacto en la calidad de vida de los pacientes debido a las
comorbilidades a las que se asocia y el incremento en la mortalidad en comparaciéon
con individuos sanos®™. En la mayoria de los casos es producida por tumores
monoclonales que se producen esporadicamente pero en un reciente estudio de 2016,
se han descrito casos de origen hereditario. No hay datos concretos en relacién al
porcentaje de pacientes cuya enfermedad se ha originado de ésta ultima manera
aunque si se sabe que casi el 50% de los casos de Acromegalia desarrollados en
nifios y que da lugar al gigantismo, tienen un origen genético.

Son varios los estudios que se han dedicado a conocer y valorar las consecuencias en

1&22,25,26,54,55, y para tal fin se

la salud fisica, social y emocional de los pacientes
desarrollé un cuestionario especifico, basado en el genérico EQ-5D que recoge los
principales determinantes de impacto en los pacientes siendo el primer cuestionario de
calidad de vida especifico para Acromegalia®®. En este caso, se recogen 22 elementos

en relacion al impacto fisico y psicoldgico de la enfermedad en el paciente.

En cuanto a los aspectos econdmicos, los escasos articulos publicados se centran en
el impacto econdémico a nivel social de los tratamientos quirdrgicos, médicos y

paliativos de las comorbilidades®**®

0 analisis farmacoecon6micos y de coste-
efectividad de distintas técnicas quirdrgicas o tratamientos médicos®”*°. En ellos se
destacan las dificultades de cuantificar el impacto econdmico real en la sociedad
debido al amplio espectro de comorbilidades asociadas a la enfermedad y el desigual
rango temporal hasta el diagndstico definitivo. En el caso de Espafia y segun el trabajo
de Roset, et al. se ha calculado que la cirugia conlleva un coste social de 2.501 €
frente a los 9.745 € del tratamiento farmacoldgico. En el caso de tratamientos

combinados los costes oscilan entre 10.866 y 12.364 €°.

Tal y como se recoge en diferentes publicaciones, todo problema de salud conlleva
importantes consecuencias y restricciones en el estado fisico de los pacientes, su
estabilidad emocional y bienestar social®®. Esto es relevante en el caso de procesos
crénicos ya que son los que mas demandas generan. Un adecuado manejo
terapéutico va mas alla de un simple tratamiento médico y exige adecuacion de los
habitos de vida que inevitablemente afectan a las relaciones sociales y pueden
generar cambios psiquicos, fisico-corporales y sobre areas de expresion del paciente.

Las enfermedades endocrinas, como la Acromegalia, comparten estos retos comunes

Pdgina 20 de 198



INTRODUCCION

a todas ellas asi como sus manifestaciones particulares, sus implicaciones sociales y

los procesos de asistencia y atencién sanitaria®.

Todos los estudios y articulos mencionados en estos parrafos previos, hacen
referencia bien al paciente de manera especifica o al impacto en la sociedad. No se
han encontrado estudios especificos que analicen el nivel de impacto econédmico ni en

la salud en los familiares y cuidadores mas directos.

Badia et al. en el 2004 identificaron los 22 elementos que consideran los mas
relevantes de cara a cuantificar y medir el impacto de la enfermedad en el paciente asi
como el proceso de desarrollo y elaboracion de dicho cuestionario. Esos 22 elementos

identificados finalmente por los autores, se clasifican en tres grupos®®?*:

e Evaluacién del aspecto fisico que incluyen: debilidad en piernas, depresion,
dificultad para llevar a cabo actividades rutinarias, dificultad para trabajar, dolor
articular, cansancio, sentirse un enfermo y sentir debilidad general.

e Evaluacion de elementos psicolégicos referidos al impacto emocional del aspecto
fisico que incluyen: sentirse feo, aspecto desagradable en fotografias, aspecto
diferente ante el espejo, partes corporales muy grandes, descenso de habilidades
manuales, roncar por la noche y dificultades verbales por el tamafio de la lengua.

e Evaluacion de elementos psicolégicos referidos al impacto social del aspecto fisico
incluyendo: evitar salir con amigos, evitar socializar, percibir rechazo de otros,
percibir miradas constantes, relaciones sexuales dificultosas, los cambios fisicos

gobiernan mi vida y bajo apetito sexual.

Los autores consideran este cuestionario como una herramienta especifica y Gtil para
medir de forma cuantitativa y objetiva, elementos psicométricos de impacto en la

calidad de vida de los pacientes*®?.

En 2011, Ben-Shlomo, et al. destacaron la carga que supone las comorbilidades
asociadas a esta enfermedad asi como la necesidad de un tratamiento y manejo
clinico de por vida de los pacientes®. Los autores identifican una relacion directa entre
el nivel de control de la enfermedad y la calidad de vida del paciente, asi como la
existencia de costes directos e indirectos mas elevados para aquellos pacientes con
una enfermedad clinicamente no controlada. Este trabajo plantea todavia muchas
preguntas en relacion a los beneficios de pacientes con la enfermedad controlada
frente a aquellos con la enfermedad no controlada en relacion a las morbilidades,
HRQoL y costes®. Parece justificado asumir, en base a otros estudios sobre
enfermedades cronicas y su impacto en las familias como el de Golics, et al. que las
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comorbilidades y las cargas econdémicas y en la salud que éstas generan al paciente
de Acromegalia, no impacten exclusivamente en ellos sino que también generan una

repercusion en los cuidadores y el entorno familiar mas cercano a los mismos®*®.

Por otro lado, Adelman, et al. en 2013, identificaron algunos de los aspectos que mas
influyen en la calidad de vida de los pacientes y entre ellos sefialan como principales la
cantidad de comorbilidades asociadas a esta patologia y el retraso en el diagnéstico
dado el desconocimiento de la enfermedad por muchos profesionales debido a la
aparicion lenta e insidiosa de los signos clinicos que pueden ser confundidos con otros
procesos mas propios de la atencién primaria’®. Las comorbilidades (especialmente
alteraciones cardiovasculares, diabetes, hipertensién, apnea del suefio y artropatias) y
las consecuencias en la salud del paciente de un diagndéstico tardio llevan asociadas,
en la mayoria de los casos, una monitorizacién y aplicacion de tratamientos

inyectables de forma indefinida y en muchas ocasiones de por vida®®.

En ninguno de los articulos anteriores se han hallado referencias al impacto de la
Acromegalia en cuidadores. En otros estudios, varios autores analizan las
consecuencias que otras enfermedades cronicas o con elevadas morbilidades vy

61-65

mortalidades tienen en la salud de los cuidadores , asi como en la economia

familiar®®°8,

5.2 Sindrome X Fragil

Al igual que sucede en Acromegalia, la mayor parte de estudios se centran en
describir el impacto de la enfermedad en el paciente con SXF. En este caso si se han
realizado estudios en Estados Unidos y Europa de este sindrome y su impacto en el

entorno familiar en aspectos que afectan directamente a los cuidadores.

En 2012, Bailey, et al. analizé en 350 familias, la carga que suponia el SXF en el
entorno familiar y si ésta guardaba relacibn con problemas especificos en el
comportamiento de los pacientes. En concreto, este estudio se centra en analizar dos

aspectos del bienestar familiar y del cuidador:

e Impacto en la salud, identificando una serie de consecuencias en la salud de los
cuidadores tales como el estrés, depresion, ansiedad, calidad de vida y grado de
agresiones o lesiones sufridas por los cuidadores como consecuencia de

problemas conductuales o en el manejo de los pacientes®" %2,

Pdgina 22 de 198



INTRODUCCION

e Impacto econémico en los cuidadores de aquellos pacientes con necesidades
especiales, sobretodo los de entornos social y econOmicamente mas
desfavorecidos, experimentan una carga financiera mas elevada y, a su vez,
asociada con necesidades médicas mas complejas. De manera especifica, los
autores estadounidenses analizan aspectos relacionados con la cantidad y tipo de
uso de recursos sanitarios, impacto laboral y econémico e inversion temporal en

los cuidados del paciente de SXF'3143738.73

En cuanto a los pacientes de SXF, los autores de este estudio midieron una serie de
variables que identificaban el grado de afectacion en el desarrollo cognitivo de los
utilizando para ello la percepcién de los padres en cuanto a la capacidad de
pensamiento, razonamiento y aprendizaje de sus hijos, basandose y adaptando

cuestionarios y checklists’*"®

especificos. También midieron alteraciones
comportamentales tales como expresiones inadecuadas, irritabilidad, hiperactividad,
letargia y comportamientos antisociales mediante la adaptacion de test psicométricos
basados en cuestionarios de conductas aberrantes (ABC-C de sus siglas en ingles

“Aberrant Behaviour Checklist-Community (ABC-C)”"°.

Los autores desarrollaron un cuestionario en el que se incluian la utilizacion de
cuidados especializados, pruebas o procedimientos médicos, carga econdémica y

laboral, lesiones en los cuidadores y salud emocional del cuidador.

La conclusion de este estudio fue que los problemas de comportamiento son uno de
los principales factores que inducian a la carga experimentada por los familiares y
cuidadores de los nifios y adultos con SXF. De manera mas especifica, la irritabilidad
de los pacientes era uno de los elementos mas determinantes a la hora de predecir el
nivel de impacto econémico y en la salud. Ademas, también esta asociado con mayor
nivel de visitas médicas, horas de atencidon y cuidados, carga econémica y aparicion
de lesiones al cuidador. Entre los datos mas significativos de este estudio destacan los

siguientes:

e En relacién al impacto en la salud, un 33% de los cuidadores de pacientes de
SXF* tuvieron que tener asistencia facultativa por problemas de estrés, ansiedad y
depresion y un 25% tuvieron que recibir tratamiento médico para su tratamiento®.
También encontraron que un 31% de los cuidadores de pacientes masculinos y un
17% de los cuidadores de las pacientes femeninas, sufrieron lesiones en el afio

precedente a la realizacién de la encuesta®’. Los autores mencionan el sesgo de
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que no se analizé especificamente por la causa, la extensién o la naturaleza de

esas lesiones.

Los autores encontraron sus hallazgos consistentes con otros estudios

similares’®"’.

e También analizaron aspectos laborales y econémicos destacando que el promedio
de horas de cuidados al paciente de SXF invertidas por familia en cuidados
informales era de 9 al dia. En el caso de cuidados formales fuera o en el domicilio
familiar era de 5,5 horas al dia en el caso de pacientes masculinos y de 1,9 horas
al dia en el caso de pacientes femeninos®. El 57% de las familias consideraba la
enfermedad como una carga econémica, un 33% de ellas reportaron que al menos
uno de los miembros de la familia dejo de trabajar para cuidar del paciente, un
28% rechazé6 en alguna ocasion un empleo 0 un ascenso y un 54% de las familias
tuvieron que realizar ajustes horarios en sus trabajos para poder proporcionar

cuidados adecuados.®’.

La carga del SXF en los cuidadores es significativa y asociada principalmente a
problemas comportamentales relacionados con agresividad e inestabilidad emocional
del paciente. En conjunto, el impacto econémico y laboral del SXF conlleva un impacto
directo en el incremento de costes directos e indirectos asociados con atencion médica
especializada, incremento de la responsabilidad hacia el paciente y empeoramiento

global de la calidad de vida del cuidador y del entorno familiar®’.

losif, et al. en 2013, llevaron a cabo una revisidn de los principales estudios realizados
en Estados Unidos en relacién no sélo al impacto del cuidado de pacientes con SXF
sino que también incluye las consecuencias del cuidado de adultos con Sindrome de

Ataxia y Temblores Asociados a X Fragil (FXTAS de sus siglas en inglés).

Segun este estudio, el 43% de las madres de hijos con SXF tienen alteraciones
emocionales en comparacion a la poblacién general norteamericana (13%)"%".
Mostraban también mayores tendencias depresivas y percepciones negativas de la
vida que la poblacion general llegando a ser casi tan altas como las madres de nifios

con autismo®.

Los problemas comportamentales de los pacientes de SXF estaban directamente
relacionados con la aparicién de estrés, furia, ansiedad y depresion e inversamente
relacionados con la calidad de vida de en los cuidadores y en especial de las

79,81

madres ™°". Identificaron que la satisfaccion marital en el caso de las madres y el

grado de capacidad adaptativa de los hijos en el caso de los padres, eran los
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principales indicadores que permitian anticipar la aparicion de estrés y ansiedad en los

69,79

progenitores Las madres que manifestaron un buen nivel de apoyo social y

marital, eran menos propensas a desarrollar signos de estrés y ansiedad’*"®.

En cuanto a la carga econémica del SXF y debido a las particularidades y diferencias
del sistema sanitario en EE.UU. los autores destacan que no todas las familias
estaban cubiertas por seguro sanitario y entre aquellas que lo tenian, no todas
disponian de una cobertura total en cuanto a tratamientos y costes médicos. En
relaciébn a este aspecto econdmico, los autores hacer referencia al estudio nacional
llevado a cabo por la “National Fragile X Foundation”, en el que se identifican los
costes médicos anuales para las familias incluyendo gastos médicos, tasas de las
aseguradoras, medicamentos y terapia se estimaba en una media de 17.016,00 $ por
hijo®. Los costes de educacién suponian una inversién media de 2.000,00 por afio en
el 25% de las familias y casi la mitad de los cuidadores reportaron que el SXF suponia
una carga econdmica mientras que mas del 60% tuvieron un impacto negativo en su
rutina laboral (abandono del trabajo, rechazo de una oportunidad laboral o un ascenso
o modificacién del horario laboral) como consecuencia directa de las obligaciones

relacionadas con los cuidados del paciente de SXF"9%,

El principal indicador de impacto negativo en el ambito laboral y econémico de los
cuidadores era la coexistencia de varios problemas de salud en el paciente de
SXF®7 Las dificultades laborales relacionadas con el cuidado del paciente de SXF
conllevaban una repercusién negativa a largo plazo en los planes de jubilacion y

beneficios sociales una vez alcanzada la edad de retiro laboral.

En el estudio de Vekeman, et al. de 2015, se analizaron 647 cuidadores de 590
pacientes con SXF y compararon los resultados con 2611 responsables de 2950
individuos sin SXF®. Este estudio se centré principalmente en el impacto econémico
de los cuidadores de pacientes con SXF y mas concretamente, en los costes médicos
directos e indirectos por pérdidas de productividad en los mismos comparandolos con
una cohorte de individuos sanos. Los autores hacen referencia a estudios que
determinan el impacto en la salud de los cuidadores y en concreto a las evidencias
encontradas que sugerian que los cuidadores informales de pacientes con SXF tenian
mayores probabilidades de sufrir problemas de estrés®®, depresién y ansiedad” y un
deterioro global en su calidad de vida®. También mencionan los estudios de Ouyang*®
que analizaban, a través de encuestas, los impactos laboral y econémico sufridos por

1019 familias con presencia de SXF determinando que casi la mitad de las familias
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encuestadas corroboraban un incremento en la carga econdémica y algo mas del 60%
de los cuidadores tuvieron que modificar los horarios y rutinas laborales o dejar sus

trabajos para atender las necesidades del paciente con SXF.

En el estudio de Vekeman, et al., la informacion sobre el impacto econémico esta
basado en los datos procedentes de las compafiias aseguradoras y de las
reclamaciones de sus titulares lo que les permiti6 establecer las caracteristicas
demogréficas y clinicas a la vez que detallaban los tratamientos farmacolégicos

utilizados por los pacientes y sus cuidadores.

El grupo de cuidadores de pacientes con SXF experimentd una carga notablemente
superior que la cohorte sin SXF en aspectos relacionados con problemas emocionales
y en uso de recursos sanitarios. Dentro de estos Ultimos se incluian procemientos
diagnésticos y tratamientos médicos que eran del doble o triple segun la variable

analizada tal y como refleja la TABLA 1.

TABLA 1. Comparativa de impacto en la salud y usos de recursos sanitarios®

Cuidadores de pacientes Cuidadores de personas
de SXF sin SXF
N=647 N=2.611
Comorbilidades, n (%)
e Ansiedad 86 (13.3) 134 (5.1)
e Depresion 79 (12.2) 137 (5.2)
e Estrés 59 (9.1) 97 (3.7)
e Problemas de suefio 57 (8.8) 113 (4.3)
Procedimientos, n (%)
e Rayos X 287 (44.4) 527 (20.2)
e Visitas al psicélogo 136 (21.0) 197 (7.5)
Medicaciones, n (%)
e Antidepresivos 150 (23.2) 288 (11.0)
e Tto. Ansiedad 114 (17.6) 198 (7.6)

Las TABLAs 2 y 3 reflejan la influencia del SXF en el ambito econémico de los
cuidadores. La carga econdmica fue superior en todas las variables analizadas en el
estudio entre un rango del doble y el cuadruple segun la variable. Los autores
concluyen que el SXF supone una notable carga econémica para la familia y los
cuidadores directos del paciente. Segun los autores, los pacientes masculinos de 12 a
17 afos y aquellos con dos o mas comorbilidades mentales, eran los que mayor carga

econémica suponian a las familias®.
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TABLA 2. Costes directos relacionados con SXF (en $)*

Cuidadores de pacientes Cuidadores de personas
de SXF sin SXF
N=647 N=2.611
MD +SD MD +SD
Médicos
e Hospitalizaciones 1.333 £16.555 453 £3.095
e Urgencias 842 £16.476 277 12819
e Visitas al médico 80 693 41 #212
e Terapias 403 +1.034 130 577
e Cuidados en casa 4 142 1 +23
Farmacia 162 +705 45 +230
TOTALES 1494 +16.602 498 +3.151

TABLA 3. Costes indirectos (laborales) relacionados con SXF (en 5)83

(N=personas con contrato laboral) Cuidadores de pacientes Cuidadores de personas
de SXF sin SXF
N=102 N=510
MD +SD MD +SD
Baja laboral de corta o larga duracion 1.819 +5.366 468 +2.670
Ausencias por causas médicas 4.477 £5.161 1.751 +2.556

Un estudio interesante realizado en Francia por Chevreul et al. en 2015 reflejaba la
realidad econémica, social y sanitaria de este pais en relacién al SXF. En este estudio
de 95 pacientes con SXF en Francia analiz6 el impacto econémico mediante un
analisis de costes “bottom-up” identificando recursos sanitarios utilizados,
cuantificando las unidades y asignando un valor monetario a los mismos®#>#, Los
impactos en la salud y calidad de vida se midieron mediante los cuestionarios EQ-
5D%, la percepcion de la carga que acarreaban los cuidados a los pacientes fueron
medidos mediante el uso de del test de Zarit®® y finalmente, el nivel de dependencia de
los pacientes se midi6 mediante el indice de Barthel®. Se agruparon los costes en
cuatro categorias: costes directos médicos (costes vinculados al diagnéstico y
tratamiento), costes directos formales no médicos (cuidados profesionales y transporte
principalmente), costes directos informales no médicos (coste de los cuidados
informales) y costes indirectos (pérdida de productividad por ausentismo laboral o

jubilacion anticipada).

Los resultados obtenidos revelan que la carga econémica por paciente a nivel global
era significativo. Cuantificaron los costes formales (costes directos médicos, costes

directos formales no médicos) en 13.198,00 € por paciente y afio incluyendo en ellos
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medicamentos, hospitalizaciones, visitas médicas, cuidados especializados y pruebas
médicas®".

Los costes medios atribuibles a cuidados informales (proporcionados por los
familiares) se cuantificaron en 12.586,00 € que implican esencialmente el coste que
tendrian esos cuidados de ser realizados por profesionales sanitarios. Los costes
medios indirectos se cuantificaron en este estudio en 25.784,00 € que reflejan la

pérdida de productividad y jubilacién anticipada en el caso de pacientes adultos.

La percepcion de calidad de vida de los pacientes con SXF y sus cuidadores es
equivalente al de otras enfermedades funcional e intelectualmente incapacitantes tales
como el Parkinson o el autismo. No se analizaron otros aspectos como tipo de

problemas de salud, utilizacidn de recursos sanitarios o impacto laboral.

En conclusién, este estudio pone de relevancia la alta carga que supone el SXF
aunque desde una perspectiva esencialmente social y resalta la cantidad de recursos
de naturaleza no medica que supone la enfermedad, siendo ésta inversamente

proporcional a la edad de los pacientes.

A nivel europeo y en relacion al SXF, Chevreul et al. cuantifican los costes sociales de
la patologia en Europa entre los 4.951,00 € de Hungria a los 58.862,00 € de Suecia®
(similares a los identificados para DMD mas abajo), aunque estos costes hacen
referencia al coste social y no especificamente al coste para las familias. En cuanto al
impacto en la calidad de vida relacionada con la salud, la puntuaciéon media a nivel
europeo obtenida al aplicar el indice EQ-5D para los cuidadores, se obtenia una
puntuacién de utilidad (percepcion o preferencia por un estado de salud entre 0
(muerte) y 1 (salud perfecta))®* de 0.87% (en el caso de la DMD destacado més abajo,
la puntuacion es de 0,7%° lo cual significa que, comparativamente hablando, el SXF

tiene menos impacto en la salud de los cuidadores que la DMD).

En el caso de Espafia, el estudio de Chevreul cuantifica el coste econémico medio
social del SXF en Espafia en 31.008,00 €. La carga en la calidad de vida vinculada a
la salud para los cuidadores de pacientes de SXF aplicando el indice EQ-5D de
utilidad es de 0,853, Comparativamente con la DMD detallada mas adelante, la carga
econdmica y en calidad de vida relacionada con la salud es ligeramente inferior en el
caso del SXF.

Finalmente, un reciente estudio de 2017, Chan et al. comparan un grupo de madres de

hijos con SXF y que son portadoras de la premutacion con otro grupo de madres de
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nifios con trastornos del espectro autista. Destacan que en su investigacion, y a pesar
de que ambos grupos estaban sometidas a similares cargas emocionales
consecuencia de los trastornos de comportamiento de sus hijos, las madres con
premutacion eran mas vulnerables a desarrollar trastornos de estrés. Sefialan que las
funciones neurocognitivas de las madres con premutacion pueden ser especialmente

reactivas a los problemas de sus hijos®.

5.3 Distrofia Muscular de Duchenne

Actualmente en Espafia no se han encontrado referencias bibliografica que
especificamente hagan un analisis introspectivo en relacién al impacto que la
presencia de la DMD tiene para la salud y la economia de los cuidadores y el entorno

familiar.

Sin embargo, en 2009 Read, et al. publicaron un articulo en Reino Unido en el que se
analizaba el impacto psicolégico que la DMD tiene en los hermanos sanos de los
pacientes. Los autores sugieren que los hermanos de nifios con otras enfermedades
pediatricas, tienen mayores riesgos de desarrollar problemas psiquiatricos,
especialmente trastornos emocionales como la ansiedad o el estrés, bien por el grado
de tratamiento y dependencia del hermano enfermo, el diferente trato dispensado por

los padres o por las excesivas responsabilidades otorgadas por ellos®’ %9394,

Para la recogida de los datos, los autores utilizaron diferentes herramientas
psicométricas tales como el GHQ-28%, el HADS® el SF-36°" y el SDQ%, todos ellos
herramientas destinadas a medir diferentes aspectos de la salud fisica y emocional de
los entrevistados y en concreto, aquellos factores psicosociales vinculados a la DMD
que suponen un riesgo de desarrollar trastornos psicolégicos en hermanos sanos.
Entre estos factores se encontraron la cercania en edad, el grado de discapacidad y
uso de silla de ruedas por parte del hermano enfermo, implicacién en sus cuidados,

dindmica entre los miembros de la familia, salud fisica y emocional de los padres, etc.

El andlisis estadistico llevado a cabo por los autores les permitié concluir que, a pesar
de la evidente carga emacional y fisica que la DMD pone en las familias, los hermanos
sanos de pacientes de DMD se encontraban emocional y psicolégicamente bien

equilibrados y sin una desviacion significativa en relacién a la poblacién normal®.

En el 2012, un estudio de Pangalila, et al. puso de manifiesto que los avances en los

cuidados paliativos y de soporte, permite que cada vez mas pacientes lleguen a
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edades adultas. Debido a la naturaleza degenerativa de la enfermedad, los adultos
que sufren DMD se encuentran, practicamente sin excepcién, con ventilacion asistida
de manera invasiva o0 no invasiva. En el primer caso, es necesaria una vigilancia

constante suponiendo un claro incremento en la carga del cuidador™

El objetivo de los autores fue describir el nivel de carga de los padres de estos
pacientes asi como identificar los principales factores contribuyentes a la misma. Para
ello, utilizaron la combinacion de varias herramientas psicométricas como el “Caregiver
Strain Index” (CSl), el “Self rated Burden Scale” (SRBS) y el CareQoL. Para la
medicion especifica de la felicidad, se utilizé una “Visual Analogue Scale” (VAS). Con
estas herramientas, los autores recogen las percepciones y la importancia que los
cuidadores otorgaron a las diferentes dimensiones que implican el cuidado de un
paciente adulto con DMD y alto grado de dependencia como por ejemplo, tensiones
fisicas por el manejo de los pacientes, comportamientos inadecuados o relaciones
sociales insatisfactorias como consecuencia de la enfermedad y que afectaban a la

felicidad de los cuidadores® .

Los resultados de este estudio demostraron que los padres y cuidadores de pacientes
adultos con DMD, experimentan una carga e impacto importantes en su bienestar,
aunque también identifican que perciben esos cuidados a sus hijos como una tarea
importante y gratificante. Esto explicaria que los padres que cuidan de estos pacientes
adultos con DMD no demuestran un peor nivel de felicidad que el resto de la
poblacion'® aunque si que se identifica que el nivel de impacto que conllevan estos
cuidados son importantes en aspectos fisicos y emocionales. Estos empeoran en
relacién al tiempo desde el diagnéstico del paciente, la existencia de una ventilaciéon
invasiva asi como con la situacién emocional y de ansiedad del paciente y con su

capacidad de sobrellevar la enfermedad®®.

Magliano. L, et al. en 2014 realizaron un analisis comparativo de la carga psicologica
y emocional en padres y hermanos de nifios de entre 4 y 17 afios y afectados por
DMD vy Distrofia Muscular de Becker (BMD) con la finalidad de identificar variaciones

en la carga psicolégica en funcién de aspectos clinicos especificos**.

Entre sus principales hallazgos, identificaron que el 77% de los familiares reportaron
sentimientos de pérdida, el 74% de tristeza y un 59% una drastica reduccioén en sus
actividades de ocio. La carga emocional y social aumentaba cuanta mas edad tenia el
paciente, menor era su capacidad funcional y mayor la implicacion en los cuidados o

con una percepcion de poco apoyo social e institucional*.
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En este articulo, se utilizaron cuestionarios elaborados para recabar informacién de las
dificultades y cargas experimentadas por los padres y por sus hijos sanos. Recogieron
datos sobre las caracteristicas sociodemogréaficas de la familia, las capacidades y
caracteristicas funcionales del paciente asi como sus tratamientos y cuidados
paliativos y finalmente, datos sobre la carga emocional, laboral y social en los
cuidadores. Para ello se utilizaron como referencia varias herramientas socio
psicométricas tales como el indice de Barthel (BI)'*, el “Family Problems

Questionnaire” (FPQ) y el “Social Network Questionnaire” (SNQ)*.

Los resultados confirmaron que los padres de nifios con DMD experimentaban mas
dificultades que los padres de nifios con BMD. Estas dificultades se concretan en
sensacion de pérdida, tristeza, ansiedad, depresién, percepcién de un impacto
negativo en toda la familia, sentirse observados en publico, sentimiento de culpa,
aislamiento social, etc. Estas cargas estan directamente asociadas con la mayor
duracion de los cuidados necesitados por pacientes de DMD asi como con la mayor
dependencia. Esta sensacion no aparece tan marcada en los hermanos sanos de los
pacientes siendo esto debido, segun los autores, al sentimiento de proteccién que
ejercen los padres sobre los hijos sanos para que no se vena afectados por la
situacion®’. Sin embargo, esta carga en los hijos sanos puede verse incrementada
cuando las necesidades del paciente aumentan y los padres les implican en los

mismos®.

A nivel europeo, el estudio de Cavazza, et al. en abril del 2016 estimo el coste medio
anual por paciente de DMD entre los 7.657,00 € en Hungria y los 58.704,00 € de
Francia haciendo un promedio de costes ligeramente superior que en el caso del
SXF*®  En cuanto al impacto en la calidad de vida relacionada con la salud, la
puntuacién media a nivel europeo obtenida al aplicar el indice EQ-5D para los
cuidadores, se obtenia una puntuacion de utilidad (percepcion o preferencia por un
estado de salud entre 0 (muerte) y 1 (salud perfecta))® de 0,7*%,sustancialmente
inferior al caso de cuidadores de pacientes de SXF que obtenian una utilidad de 0,87

y por tanto, una mejor percepcion de su salud al estar mas cerca del 1.

Centrandonos en nuestro pais, se cuantifica la carga econémica por paciente y afio en
una media de 34.603,00 €>* (frente a los €31.008 del SXF)%. La carga en calidad de
vida vinculada a la salud para los cuidadores de los pacientes de la DMD aplicando el
indice EQ-5D es de 0,61* (frente al 0,853 en el caso del SXF)® lo que pone de

manifiesto una mayor carga economica para la sociedad y en calidad de vida para los
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cuidadores en el caso de la DMD frente al SXF. Sefalar nuevamente que los costes
aportados por este estudio hacen referencia al coste social y no especificamente al

coste econdmico para las familias.

Mas recientemente, en 2016, Landfeldt E, realizaron un estudio internacional con el
objetivo de proporcionar datos en relacién a la valoracién subjetiva de la carga de la
enfermedad para los cuidadores en relacién a la economia familiar, el impacto laboral

y la carga emocional y psicolégica.

Se combinaron diferentes herramientas socio psicométricas para medir la percepciéon
de cada cuidador de su calidad de vida en relacién a la salud fisica (EQ-5D y VAS) y
psicolégica (SF-12). También utilizaron el ZBI para evaluar la percepcién subjetiva de
carga en cada cuidador entrevistado. Junto a ellas, también se recogieron datos
estadisticos demograficos descriptivos de la situacidon laboral en el momento del
estudio, el nivel de ingresos en el nacleo familiar (pobre, clase media o rica) asi como
los gastos anuales relacionados con la enfermedad y la cantidad de horas dedicadas a

cuidados informales al paciente por semana.

Los resultados identificaron que el 50% de los cuidadores de pacientes con DMD
indicaron estar moderada o extremadamente ansiosos o deprimidos. El SF-12 indico
gue la salud psicolégica de los cuidadores era significativamente inferior que la

poblacion general'®?

, corroborando los hallazgos de estudios similares en relacion a la
DMD vy la DMB**!%1%  diabetes tipo I'®, el autismo’® asi como a enfermedades

crénicas pediatricas™’.

Los principales determinantes identificados por los autores como posibles indicadores
de carga emocional y psicolégica en los cuidadores se incluyen el estado general de
salud del paciente (hasta seis veces mas probabilidades de problemas psicolégicos en

los cuidadores si es una salud mala o muy mala®®

) asi como la situacién emocional y
de felicidad de los pacientes (hasta siete veces mas probabilidades de problemas
psicolégicos en los cuidadores si era una situacién mala o muy mala)'®2. Sin embargo,
los autores detallan que la situacion motriz de los pacientes no tuvo resultados
significativos en relacion al impacto en la salud de los cuidadores*® asumiendo que los
cuidadores encuentran formas de manejar la enfermedad y el creciente grado de

dependencia ambulatoria del paciente.

En este trabajo se sefala que entre el 27% y el 49% de los cuidadores, redujeron sus
horas de trabajo fuera de casa o dejaron completamente sus puestos laborales debido

a la presencia de la DMD en sus hogares.
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El nimero de horas de dedicacibn semanal a los pacientes y de tiempo libre
sacrificadas por los cuidadores fluctian entre 33 y 44 segun el pais. Aun asi, entre el
12% y el 40% de los cuidadores sefalaron en este estudio que, de manera frecuente o

siempre, sienten que deberian dedicar mas tiempo al cuidado del paciente.

En cuanto al impacto econémico, los autores recogieron los gastos declarados por los
cuidadores en relacion a gastos por seguros privados, copagos por servicios médicos
privados, tratamientos y gastos asociados con adaptacion del hogar o con dispositivos
de asistencia al paciente. Un 29% de los cuidadores declaran gastos superiores a

5.000,00 $ al afio (ajustados a dolares internacionales del 2016).

Los elementos medidos por estos autores en relaciéon a la carga subjetiva de los
cuidadores sugieren que la DMD conlleva una substancial carga para ellos, en
especial en el aspecto psicoldgico y en la calidad de vida asociada a la salud. Los
principales determinantes que permiten anticipar el grado de impacto son el estado
general de salud del paciente y su bienestar psicol6gico y emocional, por encima del
grado de ambulacion. El impacto econdmico junto con la cantidad de tiempo libre
sacrificado por los cuidadores son factores que contribuyen y se afiladen a los

anteriores determinantes a la hora de cuantificar el impacto en su salud.

5.4 Otros estudios sobre impacto de Enfermedades Raras

En el estudio llevado a cabo por Anderson, M. et al. en 2013 se estudié a 30 familias
australianas afectadas por desordenes metabdlicos de origen genético, centrandose
esencialmente en los impactos psicosociales, econdmicos y de salud que dichas
enfermedades acarrean a las familias'®. Para tal fin, los autores desarrollaron un
nuevo cuestionario basado en la “Clasificacion Internacional de Funcionalidad y Salud”
de la OMS (ICF de sus iniciales en inglés)'® la cual identifica un amplio espectro de
determinantes de salud interrelacionados y que pueden ser aplicados al estudio de
cualquier enfermedad cronica, incluyendo las EERR. Las areas que los autores

incluyeron en su estudio son las siguientes:

e Caracteristicas demograficas de las familias.
e Experiencia de diagnéstico.

e Funcionalidad y afectacion del paciente.

e Impacto en la familia.

e Utilizacion de recursos sanitarios.

e Utilizacion de servicios de apoyo.
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Otras herramientas en las que se inspiraron los autores para el desarrollo de los
cuestionarios: the Health Utilities Index Mark (HUI-Il) para la salud funcional del
paciente, la Escala de Impacto en la Familia (IOF), the Royal Alexandra Hospital for
Children Measure of Function (RAHC MOF), el estudio EURORDIS y the Australian
Rett Syndrome Survey. También se desarrollan preguntas relacionadas con la
utilizacion y necesidades de servicios sanitarios o la necesidad de grupos de apoyo
con el objetivo de buscar datos objetivos y cuantitativos (ej. nUmero de visitas a
especialistas en el ultimo afio) u opiniones (ej. que interés tendrian en encontrar y

utilizar grupos y organizaciones de apoyo).

Entre las principales conclusiones del estudio, en relaciéon con el impacto en las

familias, caben destacar las siguientes:

e El momento del diagndstico y, en muchas ocasiones, el retraso en el mismo, esta
directamente relacionado con el nivel de carga emocional y psicologica en las
familias debido al retraso en la aplicacion de tratamientos adecuados, pruebas
médicas innecesarias y sobrecarga emocional y estrés en los familiares del
paciente™®®,

¢ Aunque la salud funcional del paciente es un elemento clave a la hora de que los
cuidadores vean afectada su salud fisica y emocional, los autores no encontraron
una relacion directa ya que cuidadores de pacientes con funcionalidades buenas o
aceptables indicaban una puntuacién intermedia o alta de impacto en las
familias™®,

o EI 75% de las familias participantes en este estudio reportaron altos niveles de
carga econdmica y financiera como consecuencia de la enfermedad de sus hijos
aungue esto no se llega a cuantificar ni se detallan especificamente los aspectos
que consideraron para establecer ese nivel de carga'®.

e El nivel de utilizacién de recursos sanitarios fue alto o0 muy alto en los pacientes
participantes en el estudio. Los autores consideran que este aspecto tiene un
impacto importante en los familiares en forma de tiempos de espera, traslados, etc.
Estos aspectos no llegan a ser cuantificados pero son mencionados como un

elemento importante para las familias.

Por otro lado, la organizacién europea para las enfermedades raras (EURORDIS -
Rare Diseases Europe) que representa a mas de 500 organizaciones de pacientes con
EERR en cerca de 50 paises, realizé en 2009 un andlisis del acceso al diagndstico y

los retrasos en los mismos asi como las consecuencias en los pacientes y sus
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familiares. Entre las conclusiones obtenidas cabe destacar que el sufrimiento de los
pacientes con EERR y de sus familias se ve agravado por el estrés psicoldgico

derivado del sentimiento de desamparo y la falta de esperanzas terapéuticas *.

Aungue este documento se centra esencialmente en identificar las necesidades y
expectativas de los pacientes en relacion a los servicios médicos y sociales en los
distintos paises que participaron en el estudio, también recoge algunos aspectos
interesantes y que pueden tener un impacto directo o indirecto en el estado de salud
de los cuidadores y en la situacidon econémica de las familias. Se sefiala que muchos
de los problemas confrontados por pacientes y familias no son exclusivos de cada
enfermedad rara, sino que son coincidentes entre varias EERR, crénicas,
degenerativas y generadoras de dependencia. Entre los problemas mas destacables
identifican: dificultades laborales de los familiares, traslados, viajes, cambio de

residencia y el momento en el que se comunica el diagndstico a la familia®.

En el caso de SXF, este estudio identificd que en un 60% de las familias, al menos uno
de sus miembros tuvo que reducir o abandonar su actividad laboral para ocuparse de
los cuidados del paciente. También como consecuencia de la enfermedad, un 13% de
los enfermos tuvieron que cambiar de domicilio bien a uno mejor adaptado, a un centro

especializado o a otro domicilio mas cercano a un familiar.*

En el caso de la DMD, el documento sefiala que un aspecto importante para las
familias es el del retraso en el diagnéstico ya que este hecho puede llevar asociado el
nacimiento de uno o varios hermanos también afectados por la enfermedad. Cuidar de
un bebé y de un hermano mayor ambos con la DMD se asume en el estudio que
aumenta considerablemente la carga para los padres por lo que el documento hace un
llamamiento a instaurar protocolos de diagndstico precoz que minimicen la posibilidad

de los casos mendionados”.

En ninguno de estos estudios y trabajos descritos, se hace especial hincapié en la
situacion en la salud y econémica de los cuidadores espafioles de pacientes de
Acromegalia, SXF y DMD. En el aspecto econdémico, los datos existentes hacen
referencia esencialmente al punto de vista de los costes sociales y no del impacto para
las familias. Los aspectos de la salud fisica y emocional de los cuidadores y de su

situacion sociolaboral permanece insuficientemente estudiado en nuestro pais.
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6.- JUSTIFICACION

Gran parte de los aspectos descritos en la Estrategia del Plan Nacional del Consejo
Interterritorial, han sido estudiados en relacién a los pacientes que sufren dichos
procesos patolégicos ya que son el sector mas vulnerable. Aln reconociendo la
relevancia del Plan, éste no recogia de manera clara las actuaciones y medidas
concretas enfocadas a cubrir necesidades de los familiares de los pacientes ni
mostraba datos sobre la situaciéon de los mismos. En el momento en el que se planteé
esta investigacién se desconocia el grado de desarrollo e impacto que el mencionado
Plan habia tenido en los enfermos y sus cuidadores con el nivel de detalle que algunos
de los estudios internacionales detallados en la revision del estado del arte

proporcionan.

Esta Tesis analiza un aspecto vagamente estudiado en nuestro pais y que supone un
aspecto fundamental en el bienestar de los pacientes como es el impacto econémico y
en la salud de los familiares de los pacientes. En concreto, nos centraremos en
aquellos que por el tiempo y dedicacién que emplean en atender las necesidades de
los enfermos podemos considerar como los cuidadores de los mismos. Para ello, se
analizan tres EERR de diferente etiologia y grado de dependencia como son
Acromegalia, Sindrome de X fragil y Distrofia Muscular de Duchenne. Se valorara el
impacto que las mismas tienen en relacion a factores que el grupo WHOQOL
especifica como los cuatro principales determinantes de salud y bienestar como son la
salud fisica, la salud emocional y psicoldgica, las relaciones sociales y los
determinantes medioambientales como los recursos econdémicos, acceso a

especialistas médicos, etc.

La pretensién de este estudio es la de valorar cualitativa y cuantitativamente el
impacto de tres EERR representativas de diferente grado de discapacidad en los
cuidadores del entorno familiar. De la misma forma se presentaran datos que
permitan identificar posibles necesidades y orientar futuros proyectos relacionados con

el apoyo institucional a los familiares y pacientes de EERR.

Son precisamente estos familiares de los pacientes los que corren el riesgo de
sobrepasar sus capacidades y circunstancias personales y familiares al intentar ser los
mejores cuidadores posibles, dejando en un segundo plano su propio bienestar
individual y, en ocasiones, la vida familiar en el proceso. Los datos revisados en la
literatura antes de comenzar esta Tesis indicaban que muchos de los cuidadores no

eran plenamente conscientes de las consecuencias que a medio y largo plazo podria

Pdgina 36 de 198



INTRODUCCION

suponer para su economia y salud individual, la dedicacién a los cuidados del paciente

de alguna enfermedad rara.

Segun LoOpez-Bastida, en el estudio Social Economic Burden and health-related
Quality of Life in Patients with Rare Diseases in Europe (BURQoL-RD) que se esta
llevando a cabo en Europa y financiado por la Executive Agency for Health and
Consumers (EAHC) se recogen dos aspectos que califica como “insuficientemente

estudiados en Europa”™:

o Elimpacto econémico en la sociedad generado por las EERR.
e La pérdida de calidad de vida vinculada a la salud de los pacientes y sus

cuidadores.

A estos puntos se unen las particularidades propias de las EERR como el hecho de
gue el 80% son de origen genético, que aproximadamente el 50% tienen un inicio a
edades muy tempranas o la dificultad del diagndstico y su dilatacion en el tiempo’.
Ademas y a pesar de avances significativos proporcionados a niveles de politicas
sanitarias y avances médicos, no soélo la mayoria de EERR no tienen cura sino que,
para muchas de ellas, ni si quiera hay tratamientos disponibles y si los hay, no
garantizan la mejora de la expectativa ni calidad de vida en el paciente lo que lleva a
estimar que alrededor de un tercio de las muertes de nifios menores de 1 afos de

edad son debidas a EERR”10111,

Resulta paradéjico la cantidad de casos individuales en los que los medios de
comunicacion se hacen eco de llamamientos a la solidaridad que padres y familiares
de pacientes de EERR hacen con el fin de recabar ayuda de la ciudadania. Esto se
produce ya que las instituciones y servicios sanitarios no siempre cubren sus
necesidades bien por desconocimiento de las mismas o por falta de recursos. Las
consecuencias para los familiares de los pacientes es un desgaste econémico, social y

emocional que permanece poco estudiado.

Ante la existencia de estos casos que aparecen en Espafia de forma puntual pero
constante asi como las evidencias derivadas de los estudios internacionales, como los
ya descritos, que sugieren un impacto significativo en familiares y cuidadores de
pacientes con EERR!>18:19,31:37:41.43.49,54.79.83,90102.108 112113 by |0 se hace necesario y
esta justificado investigar el impacto de las EERR en el entorno familiar y, en concreto,
en los cuidadores informales para valorar si las necesidades manifestadas en el

Estudio ENSERio han sido adecuadamente identificadas por las autoridades de
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nuestro pais y correctamente abordadas por el Plan Estratégico sobre Enfermedades

Raras del Ministerio de Sanidad y Politica Social del Gobierno espafiol.

Ambito del estudio. ¢,Por qué Acromegalia, SXF y DMD?

Dada la variabilidad y complejidad en relacion a las EERR mencionada en epigrafes
anteriores buscamos un espectro de EERR representativo de los distintos grados de
discapacidad y dependencia asociados a ellas. En este sentido, se han elegido tres
EERR de diferente naturaleza y con distintas manifestaciones clinicas en los pacientes
y que, por tanto, generen diferentes necesidades y retos para conocer y cuantificar en
impacto de las mismos en la salud fisica, social y emocional de los cuidadores asi

como en la situacioén financiera y laboral de las familias.

En este sentido se eligieron la Acromegalia, el Sindrome X Fragil (SXF) y la Distrofia
Muscular de Duchenne (DMD). La primera ER genera esencialmente problemas
emocionales, laborales y sociales a los pacientes, la segunda una discapacidad
esencialmente cognitiva y la tercera una discapacidad fisica. Esto nos permitira
durante el desarrollo de nuestra investigacion establecer si existe una relacion directa
entre las patologias y las consecuencias en el entorno familiar o por si por el contrario,
los impactos pueden hallarse mucho mas homogeneizados entre ellas a pesar de sus

diferencias clinicas y terapéuticas.

La seleccion de pacientes y familias es una barrera comun que limita el alcance y
validez de los resultados de las investigaciones en EERR“. La literatura que aborda
las estrategias para la seleccion de la muestra de estudio, se centra en enfermedades
cronicas comunes con muy escasas referencias a la seleccion de muestras para el
estudio de EERR™*™°. En el ambito de nuestro trabajo, se sigui6 la estrategia de
seleccién de participantes realizada por la BURQoI-RD consistente en contactar con
las familias de pacientes diagnosticados de las EERR seleccionadas a través de
organizaciones de familias para cada enfermedad a nivel nacional espafiol o de

federaciones de asociaciones'*.
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HIPOTESIS Y OBJETIVOS

Como ya se ha descrito en la introduccion las EERR son, en su mayor parte,
altamente discapacitantes y en su mayoria, afectan a nifios a edades tempranas lo
cual incrementa o prolonga la dependencia de los padres y por tanto, la carga que
estos soportan.

Presentan también una gran variabilidad en su etiologia y forma de presentacion lo
gue hace que epidemiolégicamente sea dificil su definicion y cuantificacion. Ademas,
por la complejidad que supone establecer un diagnostico definitivo, las limitaciones de
los sistemas sanitarios para reportar y seguir dichos casos y el hecho de que la ciencia
médica descubra nuevas enfermedades o nuevas variantes de las ya existentes?,
podemos concluir que se complica todavia méas el estudio de las mismas y su impacto

en el entorno social y familiar.

En este contexto y en linea con los hallazgos de otros autores internacionales ya

descritos con anterioridad, la pregunta esencial de investigacion de esta Tesis es

¢ Tiene impacto en las familias espafiolas las EERR estudiadas en funcién de su

naturalezay sus caracteristicas?

La hipétesis de partida consecuencia de esta pregunta de investigacion es que debe
existir, a priori, una relacién directa entre los problemas de salud y de comportamiento
de los pacientes y el impacto econémico y en la salud de los familiares y que cuanto
mayores sean los primeros, mayores deberian ser los segundos. Para validar o refutar

dicha hipétesis, nuestros objetivos seran:

e OBJETIVO 1.- Analizar cuantitativamente el impacto de las EERR aqui estudiadas
en la salud y la economia del entorno familiar mediante la medicién de una serie
de elementos detallados mas adelante.

e OBJETIVO 2.- Realizar un estudio estadistico descriptivo individualizado por
patologia que permita caracterizar cada una de las enfermedades estudiadas y
conocer el impacto sociolaboral, emocional, economico y de utilizacion de recursos
sanitarios en el entorno familiar.

e OBJETIVO 3.- De manera adicional, realizar un estudio estadistico individualizado
por cada patologia que permita identificar determinantes clave de carga en las

familias.
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Sin perjuicio de los puntos recién mencionados, el objetivo final y mas importante de
este trabajo es el de aportar datos utiles a las familias que les puedan proporcionar
informacion para conocer mas las consecuencias de la presencia de una ER en el

entorno familiar.

Pdgina 40 de 198



POBLACION Y
METODOS






POBLACION Y METODOS

POBLACION Y METODOS

1.- ASPECTOS CLAVE: UNIVERSO, POBLACION Y MUESTRA.

Es bien sabido que en muchos proyectos de investigacion es dificil o incluso imposible,
bien por las magnitudes, por los recursos disponibles o por ambas circunstancias,
estudiar todos los elementos o0 sujetos susceptibles a los cuales se refiere el problema
a estudiar. De cara a facilitar el mismo, se trabaja con un grupo de ellos para a
continuacion, y una vez finalizado el proceso de andlisis y estudio, extrapolar dichos
resultados a la totalidad en un proceso conocido como inferencia estadistica®. En
este sentido, podemos hablar de un proceso de identificacion del universo, la

poblacion y la muestra que se pasan a describir a continuacion.
e Universo.

En este contexto, se puede definir como el campo global de investigacion y que define
e identifica el conjunto de unidades o elementos objeto de observacion y estudio, es

decir, la totalidad de elementos o caracteristicas que conforman la investigacion*'.

En nuestro caso, el universo esta determinado por dos elementos: geografia y
patologia. En este sentido, se consideran a las familias espafiolas con uno o mas
miembros diagnosticados de alguna de las EERR definidas y recogidas en “El Registro
Nacional de Enfermedades Raras” del Instituto de Salud Carlos Ill. Teniendo en
cuenta, tal y como se ha descrito anteriormente, que en Espafia se estima la
existencia de alrededor de 3 millones de pacientes con alguna ER, la magnitud de este
campo de estudio se hace inabarcable por lo que es necesario establecer criterios mas

especificos tal y como se detalla a continuacion.
e Poblacion.

Para muchos investigadores, el término “universo” y “poblacion” son sinbnimos aunque
pueden tener particularidades segun el ambito de estudio™®’. En el contexto de esta
Tesis, hablamos de poblacién al referirnos como aquel subconjunto del universo que
se encuentra formado por individuos que presentan unas caracteristicas comunes y
sobre las cuales se quiere realizar un estudio determinado. Dicho de otra forma,
definimos la poblacion como la totalidad de los valores posibles de una caracteristica
particular de un grupo concreto de personas que se desea estudiar en un marco

temporal concreto. Algunos autores definen poblacion como un conjunto de todos los
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elementos que estamos estudiando, acerca de los cuales intentamos sacar

conclusiones'?.

El tamafio de la poblacion es un factor de suma importancia en el proceso de
investigacion estadistico y viene dado por el nimero de individuos que la forman. En
nuestro caso, la poblacién de estudio es el subgrupo formado por las familias de las
enfermedades objeto de analisis y en concreto, en el caso de la Acromegalia las
familias y cuidadores de los aproximadamente 3.000 pacientes espafoles
diagnosticados de esta enfermedad'®. En el caso de SXF y en base a la incidencia
descrita en la introduccion, las familias y cuidadores de los aproximadamente 6.000
pacientes espafioles que pueden sufrir esta enfermedad. Finalmente, en el caso de
DMD y también en base a la incidencia descrita, las familias y cuidadores de los
aproximadamente 9.000 pacientes que también pueden sufrir esta enfermedad. Estos
datos son calculados en base a la cifra de habitantes totales en Espafia de 46.500.000

proporcionada por el Instituto Nacional de Estadistica a fecha 1 de Julio de 2016.

Con este criterio de definicién poblacional se consigue disminuir significativamente el
namero de elementos objeto de estudio de los tres millones iniciales a
aproximadamente unos 18.000 pero es obvio que cuando la poblacién continGa siendo
muy grande (como este caso) la observacién y/o medicién de todos los elementos
multiplica la complejidad, tiempo y costes necesarios para llevar a cabo el estudio, por

es0 es necesario utilizar una muestra estadistica como se detalla a continuacion.
e Muestra

Para que la muestra sirva para extraer conclusiones sobre la poblacion debe ser
representativa en base a unos criterios de eleccién y de forma aleatoria dentro de
ellos. En definitiva, una muestra no es sino una parte de la poblacién que sirve para
representarla, debe proceder de la poblacién elegida para ser estudiada y las
conclusiones obtenidas solo sera aplicables a esa poblacion. Para ello se lleva a cabo
un muestreo o procedimiento implementado para la obtencién de una muestra que

sera probabilistico cuando los integrantes de la muestra se escogen al azar*?.

En nuestro caso, la muestra objeto de estudio y el procedimiento de muestreo se

cimentaron en base a tres criterios fundamentales:
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o Pertenencia de las familias de los pacientes a Asociaciones de ambito
nacional en territorio espafiol, con el fin de garantizar el anonimato de los
datos obtenidos y de facilitar el acceso a las familias.

o La existencia de un diagndstico facultativo de la enfermedad lo cual venia
implicito en la pertenencia a la Asociacion Familiar.

o Que el paciente conviviera en el entorno familiar donde se proporcionaban

los cuidados informales con los criterios definidos en la introduccion.

En el caso de Acromegalia y con el fin de homogeneizar la muestra, se incluyeron en
el estudio Unicamente a pacientes cuya enfermedad fue el resultado de un adenoma
pituitario, excluyendo del estudio aquellos casos consecuencia de una duplicacion en
el cromosoma X (microduplicaciébn en el cromosoma Xqg26.3) responsable del

gigantismo en edades muy tempranas>>.

En el caso de SXF se incluyeron los tres tipos de individuos segun su clasificacion
genética: tanto los casos de mutacion completa, como los casos de mosaicismo y los
de premutacion. En el caso de DMD se incluyeron tanto los casos ambulatorios como

no ambulatorios.

En base a estos criterios, nuestra muestra final incluyé a 41 familias de Acromegalia,
22 familias de SXF (28 pacientes pues seis familias contaban con dos hijos con la
enfermedad) y 33 familias de DMD (35 pacientes pues dos familias tenian dos hijos
cada una con la enfermedad) de distintos puntos de la geografia espafiola. En el caso
de Acromegalia, y tal y como se mencionard mas adelante, se recibieron 42 encuestas
aunque una fue desechada al no cumplir con las instrucciones estipuladas. El paciente

vivia solo y por lo tanto, no cumplia con el tercer criterio sefialado anteriormente.

1.1.- Tipo de muestreo
Hay diferentes estrategias que permiten a los investigadores la recogida de datos e
informacidn para su posterior analisis estadistico. Para garantizar la representatividad

y el azar en la muestra se recurre a diferentes tipos de seleccién muestral™®.

o Aleatorio simple o con reposicién. Trata de mantener y asegurar que todos
los elementos identificados tengan las mismas posibilidades de pertenecer
a la muestra estudiada. Consiste en extraer todos los individuos al azar de

una lista (marco de la encuesta). En la practica, a menos que se trate de
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poblaciones pequefias o de estructura muy simple, es dificil de llevar a cabo
de forma eficaz.

Por cuotas o sistemético. Se toman elementos del universo N en n
unidades a partir de uno elegido aleatoriamente. En este caso se elige el
primer individuo al azar y el resto viene condicionado por aquél. Este
método es muy simple de aplicar en la practica y tiene la ventaja de que no
hace falta disponer de un marco de encuesta elaborado.

Aleatorio estratificado. Es utilizado cuando el listado de las unidades de la
poblacion es dividido en grupos en funcion de un caracter determinado y
después se muestrea cada grupo aleatoriamente para obtener la parte
proporcional de la muestra. Este método se aplica para evitar que por azar,
algun grupo de individuos esté menos representado que los otros.

Aleatorio por conglomerados. Se divide la poblaciéon en varios grupos de
caracteristicas parecidas entre si y luego se analizan completamente
algunos de los grupos, descartando a los deméas. Dentro de cada
conglomerado existe una variacion importante, pero los distintos
conglomerados son parecidos. Requiere una muestra mas grande, pero
suele simplificar la recogida de muestras. Frecuentemente los
conglomerados se aplican a zonas geograficas.

Muestreo mixto. Cuando la poblacion es compleja, cualquiera de los
métodos descritos puede ser dificil de aplicar, en estos casos se aplica un
muestreo mixto que combina dos o mas de los anteriores sobre distintas

unidades de la encuesta.

En nuestro caso, se ha realizado un muestreo de tipo conglomerados. Se ha
seleccionado el conglomerado “Familias y pacientes incluidos en Asociaciones de
Pacientes” y se ha dirigido la encuesta a todos los asociados. Se ha seleccionado este
criterio por entender que era la mejor forma de abordar del estudio de fenébmenos de
baja frecuencia como son las EERR. Se ha entendido que dirigiendo el estudio hacia
un colectivo incluido en una asociacién, la dispersién geografica de los pacientes se
podia controlar de forma mas efectiva, llegando de forma menos costosa a una
porcentaje superior de pacientes. Asumimos que, en términos estadisticos, el
muestreo aleatorio simple es el mas adecuado, pero nos parecié a priori un tipo de

muestreo menos abarcable.
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1.2.- Acceso a la muestra. Asociaciones colaboradoras

Un aspecto que se tuvo en cuenta desde los primeros instantes del disefio del
proyecto fue el de la estrategia de acceso a los participantes, en este caso familiares
de los pacientes. Para este fin, se contacté con asociaciones de familias de cada una
de las patologias objeto de nuestra investigacién. El Unico requisito a cumplir era tener
presencia a nivel nacional y por supuesto, el de querer participar y colaborar en la

distribucion de los cuestionarios y recogida de los datos.

Para Acromegalia, se contactdé con la Asociacion Espafiola de Afectados por
Acromegalia. En el caso del SXF con la Asociacion del Sindrome X Fragil de Aragén y
la Federacion Espafola del Sindrome X Fragil y, finalmente, para la DMD con la

Duchenne Parent Project.

Estas organizaciones participaron principalmente en tres tareas: revision y validaciéon
de los cuestionarios, envio de los mismos a través de su base de datos a las familias
asociadas y por ultimo, la recoleccion de todas las respuestas que posteriormente

serian transferidas para la realizacion del analisis estadistico.

2.- METODOLOGIA ANALITICA DE LA INFORMACION Y ANALISIS
ESTADISTICO EMPLEADO

2.1.- Metodologia analitica

Para la realizacion de los calculos se utilizaron los software Epidat 3.1 (freeware)
disponible en la web del Servicio Gallego de Salud y SPSS 21.0 licencia de uso de

Universidad San Jorge.

El SPSS es un software estadistico informéatico muy utilizado en diferentes ciencias y
disciplinas del ambito de las ciencias exactas, sociales y aplicadas, ademas del sector

empresarial de las entidades dedicadas a la investigacién de mercado™?®.

Es uno de los programas estadisticos mas conocidos teniendo en cuenta su capacidad
para trabajar con grandes bases de datos mientras proporciona una experiencia de
usuario sencilla para la mayoria de los analisis. La versidn utilizada para esta Tesis es
la 21.0, con la que se puede realizar andlisis con 2 millones de registros y 250.000

variables.
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El proceso de analisis ha consistido en la creacion de una base de datos con los
resultados obtenidos y el posterior analisis de los mismos en base a lo descrito en el
siguiente apartado. Al utilizar mayoritariamente preguntas cerradas, se codifico de
antemano las alternativas de respuesta mediante la asignacién de un valor numérico y
se incluyo dicha precodificacion en el cuestionario en funcion de las respuestas de los

participantes.

2.2.- Analisis estadistico

Por la propia definicion de las variables de tipo cualitativo, el analisis se ha realizado
basicamente por frecuencias absolutas y relativas expresadas en porcentajes. Las
variables cuantitativas como, por ejemplo, las relacionadas con el paso del tiempo o
con el consumo de recursos sanitarios, se categorizaron y se manejaron

preferentemente como cualitativas ordinales.

Se han realizado dos tipos de analisis: uno de tipo descriptivo y en los casos en los
que ha sido posible, se he realizado analisis inferencial. El andlisis inferencial
planificado incluyo el de tipo Chi-cuadrado para detectar asociaciones entre variables y
un analisis de igualdad de proporciones para determinar si la frecuencia de los

diferentes impactos en los familiares era significativamente mayor que cero.

Para este ultimo punto se realizaron dos calculos: el primero de ellos consistié en la
estimacion por un intervalo de confianza (IC) del 95% de las frecuencias de los
impactos en las familias, el segundo de ellos fue un contraste de hipétesis con el
valor de referencia de 1% de frecuencia del impacto. Si el IC era superior a 1y el
contraste resultaba significativo al 5% se consideraba que el factor de impacto estaba

presente en los familiares.

3.- HERRAMIENTAS: DESARROLLO DE CUESTIONARIOS
3.1.- Introduccion

Desde que en 1948 la OMS definié el concepto de Salud como “el completo estado de

»126
, la

bienestar fisico, social y emocional, y no solo la ausencia de enfermedad
comunidad cientifica e investigadora internacional ha tenido la necesidad de traducir
esa definicibn conceptual en métodos objetivos que mediante cuestionarios o
herramientas diversas, facilitaran la medicion de las dimensiones que determinan la

salud de una poblacion y sus individuos. Junto con las entrevistas, el desarrollo y
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aplicacion de cuestionarios es la técnica de recogida de datos mas empleada en
investigacion. Es menos costosa, permite llegar a un amplio espectro de participantes
y facilita el andlisis, aunque puede tener otras limitaciones que pueden sesgar las

conclusiones finales de la investigacion'®.

Podemos definir el cuestionario como un instrumento utilizado para la recogida de
datos y diseflado para la cuantificar y extrapolar de los mismos. Su finalidad es
conseguir la comparabilidad de la informaciéon'®. Es importante remarcar en este
punto que cuando hablamos de cuestionarios lo hacemos, en la mayor parte de los
casos, de escalas de evaluaciébn y de rangos de magnitudes que en algunas
dimensiones son cuantitativas y objetivables mientras que en otras dependen de
percepciones, rememoraciones de eventos pasados, sentimientos, actitudes o
conductas que transmite el encuestado y que son dificiles de contrastar y traducir a un
sistema de medida. Es esta caracteristica la que hace tan complejo establecer los

criterios de calidad de este tipo de instrumentos*#.

La gran mayoria de este tipo de cuestionarios estan disefiados y dirigidos a analizar
las consecuencias de las patologias en la calidad de vida de los pacientes ya que la
capacidad de medir con efectividad la calidad de vida relacionada con la salud (CVRS)
es esencial para describir el impacto que la enfermedad y sus tratamientos tienen en
ellos. Su utilizacion es mas comdn en investigacion, aunque su utilizacién clinica
también puede ayudar a obtener informacién estandarizada'®. Estos cuestionarios
estan sujetos a permanente escrutinio, modificacién y actualizaciébn y no es raro

encontrar diferentes versiones de los mismos fruto de diferentes procesos de revision.

En el caso concreto de las EERR, su variabilidad y complejidad tiene también su
reflejo en la cantidad, utilidad y finalidad de las herramientas disponibles para analizar
las consecuencias de las mismas tanto en los pacientes como en sus familiares. Un
claro ejemplo de esto es el caso de BiblioPRO, una biblioteca virtual de cuestionarios
de CVRS vy otros resultados percibidos por los pacientes que actualmente cuenta con
informacién sobre mas de 500 cuestionarios. Entre todos los grupos de enfermedades
a los que hacen referencia, no hay un grupo especifico de EERR lo cual pone de
manifiesto la falta de estandarizacion y homogeneidad de este tipo de cuestionarios
para EERR especificas. Tampoco se encontraron evidencias durante la fase de
revision bibliografica de esta investigacion de la existencia de bases de datos o

ficheros que recojan elementos y valores encaminados a cuantificar el impacto de las
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EERR en los cuidadores y, en caso de su existencia, no es evidente que el acceso a

los mismos sea sencillo o abierto a la poblacion investigadora general.

3.2.- Justificacion del uso de cuestionarios

En la revision bibliografica se observa como los diferentes autores utilizan
herramientas psico y sociométricas variadas, en funcion de los pardmetros que
quieren analizar, y en forma de cuestionarios ya desarrollados y validados por otros

31,37,38,127. En otros

autores que se ajustan a esos parametros estudiados por ellos
casos, desarrollan cuestionarios especificos en funcion de la naturaleza clinica de la
enfermedad y en combinacién o no con otras herramientas y cuestionarios validados™.
También los hay que combinan diferentes cuestionarios estandarizados para
desarrollar un hibrido que sea aplicable y de utilidad en el estudio en cuestiéon®’. En los
cuestionarios desarrollados para nuestra investigacion, se ha introducido algun
elemento cualitativo en cuanto a percepcion de dependencia, pero el enfoque principal
es cuantitativo en relacion al consumo de recursos sanitarios e impacto en la salud de
las familias. Debido a la no existencia de cuestionarios especificos en Espafa que se
ajustaran a la finalidad de esta investigacion y que estuvieran enfocados a medir el
grado de percepcion de dependencia de los pacientes por parte de los familiares, se
decidid desarrollar cuestionarios “ad-hoc”. Los aspectos de salud, dependencia,
economicos y familiares que aparecen en los cuestionarios utilizados para esta Tesis
fueron obtenidos e inspirados en los cuestionarios descritos en los siguientes

apartados.

3.3.- Cuestionarios base

3.3.1.- De calidad de vida relacionada con la salud (CVRS)

Los instrumentos de medida del estado de salud pueden clasificarse en dos grandes
grupos: genéricos y especificos. Mientras que éstos ultimos estan disefiados para ser
utilizados en pacientes con patologias concretas y definidas, los genéricos son
independientes de los procesos clinicos y se han desarrollado para poder ser
utilizados sobre diferentes individuos y poblaciones. Para nuestro estudio se optd por
cuestionarios genéricos ya que presentan la posibilidad de compartir el impacto
relativo de diferentes enfermedades sobre el estado de salud, asi como la de obtener
valores poblacionales de referencia. Existen varios instrumentos genéricos que
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destacan por su bien establecida validez y por su cada vez mas frecuente
utilizacion'?®. Entre éstos, los utilizados como referencia para desarrollar nuestros
cuestionarios y establecer los elementos relativos a la salud de los familiares de EERR

son los siguientes:

El 36-item Short Form (SF-36) fue desarrollado para su uso en el Estudio de los
Resultados Médicos (Medical Outcomes Study (MOS)) a partir de una extensa bateria
de cuestionarios que incluian diferentes conceptos relacionados con la salud'®. Para
crear el nuevo cuestionario de una manera eficiente, los autores seleccionaron el
minimo nimero de conceptos necesarios para mantener la validez y las caracteristicas
operativas de los cuestionarios iniciales. El formato final es un instrumento genérico
que contiene 36 items que cubren ocho dimensiones del estado de salud y
proporcionan un perfil del mismo siendo estos los siguientes: funcién y limitaciones
fisicas, dolor, percepcion de la salud general, vitalidad, funcién social, problemas
emocionales, salud mental y evolucién del estado de salud)'®®. Estos items detectan
estados positivos y negativos de la salud. El hecho de contener aspectos de salud
fisica, mental y emocional fue de gran utilidad en el desarrollo de nuestros
cuestionarios. Su robustez psicométrica y su relativa simplicidad facilitaron su
aplicacién durante nuestra investigacion en pacientes de Acromegalia, SXF y DMD asi
como la de sus familiares. En concreto, este cuestionario fue especialmente relevante
en el desarrollo de preguntas relacionadas con la salud emocional de los pacientes y
de sus cuidadores, incluyendo elementos como el impacto en la vida escolar de los
hermanos y el impacto en los aspectos organizacionales del ambito laboral como el
cambio de horario o dedicacién de dias de vacaciones. También inspiré algunas de las
preguntas para la medicion de elementos de los pacientes como su sociabilidad,
irritabilidad o nivel de empatia al igual que hicieron otros autores para sus

estudios®#°102,

Otra herramienta en este ambito es el Health Utilities Index Mark (HUI), utilizada por
varios autores para analizar que el impacto en CVRS en los cuidadores’*91196.108,
Consiste en un conjunto de perfiles de salud genéricos y sistemas basados en las
preferencias de salud con el propésito de medir la calidad de vida relacionada con la
misma y producir puntuaciones de utilidad definida por Patrick y Erickson como “el
valor asignado a la duracion de la vida y modificado por los impedimentos, estados
funcionales, percepciones y oportunidades sociales que estan influenciados por la

enfermedad, lesion o politicas sanitarias”. Los HUI evolucionaron en respuesta a la
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necesidad de un sistema estandarizado para medir el estado de salud y la CVRS para
describir: 1) la experiencia de los pacientes sometidos a terapia; 2) resultados a largo
plazo asociados con enfermedad o terapia; 3) la eficacia, efectividad y eficiencia de las
intervenciones sanitarias; y 4) el estado de salud de las poblaciones en general*®°.

Esta herramienta fue de especial utilidad en el formato y la naturaleza de las preguntas
de nuestros cuestionarios, especialmente en aquellas destinadas a clasificar el grado
de afectacion cognitiva y comportamental en los pacientes de SXF y DMD incluyendo
aspectos como la capacidad de razonamiento, intelectual y de aprendizaje del

paciente, su nivel de hiperactividad, comportamientos obsesivos compulsivos, etc.

Para facilitar a las familias la tarea de responder el cuestionario y evitar conflictos en
los derechos de uso y explotacion del HUI, se evit6 la literalidad de las opciones
recogidas en este cuestionario y se ofrecieron a los encuestados unas categorias mas

sencillas como “sin afectacion”, “afectacion moderada”, “afectacion alta” o “afectacion

muy alta” para los aspectos conductuales y de desarrollo cognitivo en los pacientes.

Finalmente, el Questionnaire for caregiver health related quality of life (EQ-5D) es
una herramienta genérica de medicién de la CVRS que puede utilizarse tanto en
individuos relativamente sanos como en grupos de pacientes con patologias
variadas™!. En esta herramienta, es ampliamente utilizada en la literatura por varios
autores y es el propio individuo el que valora su estado de salud, primero en niveles de
gravedad por dimensiones (sistema descriptivo) y luego una escala visual analoga
(EVA) de evaluacion mas general'>3143901021%6 E| gistema descriptivo contiene cinco
dimensiones de salud (movilidad, cuidado personal, actividades -cotidianas,
dolor/malestar y ansiedad/depresion) y cada una de ellas tiene tres niveles de
gravedad (sin afectacion, afectacion moderada y afectacion grave). En esta parte del
cuestionario el individuo debe marcar el nivel de gravedad correspondiente a su
estado de salud en cada una de las dimensiones, refiriéndose al mismo dia que
cumplimente el cuestionario. En cada dimensién del EQ-5D, los niveles de gravedad
se codifican con un 1 si la opcion de respuesta es “sin afectaciéon”; con un 2 si la
opcion de respuesta es “afectacion moderada”; y con un 3 si la opcion de respuesta es
“afectacion alta”™®. La combinacién de los valores de todas las dimensiones genera
nameros de 5 digitos, generando 243 combinaciones de estados de salud posibles y

que pueden utilizarse como perfiles.
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En nuestro caso, y para adecuar los valores obtenidos al software de andlisis
estadistico utilizado y detallado en la parte de resultados, no realizamos la
combinacion los valores como se realiza en el original sino que son transferidos de

manera individualizada al programa estadistico utilizado.

3.3.2.- Sobre dependencia

Es bien sabido que el ambito de la discapacidad y la dependencia es un terreno
complejo y sujeto a no poca controversia. A esto ha contribuido, en gran medida, las
complicaciones que su estudio genera en relacibn a su valoracién, medicién y
graduacién. De la misma manera, su caracter multidimensional de la discapacidad y la
dependencia (motora, funcional, cognitiva, emocional, social, del desarrollo, etc.)

complica enormemente la comprension y estudio de este problema®®.

En este sentido, la OMS lleva afios intentando desarrollar una herramienta Util,
practica y precisa reconocida en el ambito internacional y que ayude en el diagndstico,
valoracion, planificacion e investigacion del funcionamiento y la discapacidad
asociadas a las condiciones de salud del ser humano®. La naturaleza de las
enfermedades objeto de estudio en esta investigacion, hace necesario establecer e
identificar unos minimos parametros medibles para cada una de ellas. El objetivo es
establecer un punto de partida para analizar el impacto que ese elemento generador
de dependencia pudiera tener en la familia. Se analizaron algunas de las herramientas
utilizadas por otros autores en estudios similares y que se detallan a continuacién
dando lugar, entre otros, a preguntas y cuestiones relacionadas con los siguientes

elementos generadores de dependencia:

e En el caso de la Acromegalia, se incluyeron preguntas sobre el tiempo entre la
aparicion de sintomas clinicos y el diagnéstico, el tiempo bajo tratamiento
médico asi como la naturaleza del mismo, y la situacion laboral y econémica
del paciente.

e En el SXF se solicitd informacién sobre el tipo de mutacién del paciente asi
como el grado de afectacién cognitiva y conductual, la edad del paciente y

edad al diagndstico.
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e Para la DMD se afiadi6 el grado de deambulacion del paciente y, al igual que
en el caso anterior, el grado de afectacion cognitiva y conductual, la edad del

paciente y edad al diagnostico.

Entre las herramientas de analisis de la dependencia podemos mencionar el Royal
Alexandra Hospital for Children Measure of Function (RAHC MOF). Esta
herramienta proviene del Children’s Global Assessment Scale (CGAS) utilizada
principalmente en psiquiatria infantil, y que se modificé en el con el fin de ampliar su
utilizacion a un concepto mas amplio de salud pediatrica e incluyendo la idea de
“funcionalidad”. También se utiliza para valorar el grado de afectacién en algunos

casos de pacientes de EERR™.

Existen dos versiones de la Medicién de la Funcionalidad (MOF de sus siglas en
inglés), una para clinicos (Clinical Rating Scale) y otra para padres y nifios (Familiy
Rating Scale). En el primero se utiliza una escala de puntuacion de 1 a 100 mientras
que en el segundo se pide a los encuestados una categorizacion mas que una
puntuacién especifica. Se valoran aspectos relacionados con la funcionalidad fisica,
social y cognitiva de los nifios y el nivel de dependencia es esos aspectos es la que
determina la puntuacion final***.

Esta metodologia de puntuacioén utilizada en esta herramienta en relacion a los padres
de los nifios y basada en la categorizacion fue la utilizada en preguntas relacionadas
con el estado de salud de los pacientes de cara a identificar aquellos elementos
principales generadores de dependencia asi como una cuantificacion (categorizacion

en este caso) de los mismos.

También podemos mencionar la Clasificacion Internacional del Funcionamiento, la
Discapacidad y la Salud (CIF) de la Organizacion Mundial de la Salud. Como
consecuencia de las necesidades mencionadas anteriormente, la resolucion 54/21 del
21 de mayo de 2001 de la OMS, aprobé dicha clasificaciébn que trata de aproximar,
simplificar y unificar tanto terminologias como sistemas de graduacion de todos los
problemas relacionados con la discapacidad. Con ella se pretende completar los
diversos dominios de la salud descritos desde la perspectiva corporal, individual y
mediante dos listados basicos: 1.- funciones y estructuras corporales y 2.-
actividades/participacion. La CIF clasifica sistematicamente los distintos dominios de

una persona en un determinado estado de salud (ej. Lo que una persona con un
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trastorno o una enfermedad hace o puede hacer). El concepto de “funcionamiento” se
puede considerar como un término global, que hace referencia a todas las funciones
corporales, capacidades fisicas y habilidades sociales. De manera similar,
discapacidad engloba las deficiencias, limitaciones en la actividad, o restricciones en la
participacion. La CIF también enumera factores ambientales que interactian e
impactan en los anteriores elementos y por tanto, esta clasificacion permite a sus
usuarios elaborar un perfil de gran utilidad sobre el funcionamiento, la discapacidad y

la salud del individuo en varios dominios*®*.

Finalmente, el indice de Barthel es una herramienta mencionada en la literatura y

utilizada por diversos autores®**3%

y aungue no se ha utilizado directamente en la
elaboracion de nuestros cuestionarios de forma literal, si que hay aspectos del mismo
que han inspirado alguna de las cuestiones incluidas en los mismos. Este indice de
Barthel, es una escala que permite medir las capacidades de los individuos en las
tareas diarias. como incontinencia urinaria, incontinencia fecal, nivel de independencia
en relacion al peinado, al uso del lavabo, para comer, para desplazamientos, para

caminar, subir escaleras y para bafiarse'*.

La cantidad de tiempo y de asistencia fisica necesaria para desarrollar cada una de
esas variables es lo que se utiliza para adjudicar una puntuacion a cada uno de ellos y
determinan el grado de dependencia del paciente. En el caso de los cuestionarios
utilizados en esta investigacion, el tiempo de dedicacion a cuidados de los pacientes
de las tres enfermedades fue uno de los elementos importantes que se han evaluado.
La dedicacion de tiempo al cuidado del paciente por parte de los familiares y de
personal sanitario en el domicilio o fuera de él es un factor importante por el impacto
que este elemento pudiera tener en las finanzas de la familia en el caso de ser

cuidados no proporcionados por los sistemas publicos de salud.

3.3.3.- Aspectos econémicos

La mayor parte de evaluaciones econdémicas en relaciéon a enfermedades crénicas v,
entre ellas, las EERR, se cuantifican a partir de la utilizacién de recursos sanitarios y
de sus costes unitarios, por lo que en la mayor parte de las ocasiones, la perspectiva
utilizada suele ser el propio de los Sistemas Nacionales de Salud y la sociedad

13,14,38.0066-6883 N se han identificado durante nuestra revision, herramientas que de
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forma exclusiva analicen el impacto econdémico de costes no médicos directos e

indirectos que suelen recaer, en la mayor parte de los casos, en los familiares.

Una de las herramientas que incluye alguno de estos costes no médicos es la
Entrevista de Zarit consistente en un cuestionario desarrollado para medir la carga
subjetiva entre los adultos que se encargan de los cuidados informales de personas
con demencia y que consta de 22 elementos valorables. Cada una de ellas en forma
de pregunta a la que el entrevistado debe responder en una escala del 0 al 4%. La
subjetividad de las respuestas de los entrevistados es una limitacibn en su uso
mientras que su gran ventaja radica en la sencillez de uso y en que los resultados

obtenidos, que pueden ser facilmente recopilados y comparados*® .

La Entrevista de Zarit cubre aspectos muy variados en relacion a la carga que supone
en el cuidador la dispensacion de cuidados informales. Algunas de las preguntas de
caracter econdmico inspiradas en esta herramienta y que, de manera no literal, han
sido incluidas en nuestros cuestionarios han sido si el cuidado del paciente supone
una carga econOmica o si ese cuidado influye en el ambito laboral. De estas
cuestiones se derivan posteriormente otro tipo de preguntas relacionadas con el nivel
salarial de las familias, gastos en medicamentos y la percepciéon del nivel de carga

economica que suponen los cuidados informales estudiados.

Para la inclusion de estos aspectos econdmicos en nuestros cuestionarios, ha sido
necesario hacer una interpretacién y adaptacion de algunos de los valores que
aparecen en este cuestionario de Zarit en linea con lo realizado por algunos autores'®.
Esto fue necesario para que se ajustaran a las particularidades de las patologias
tratadas en esta Tesis y de sus implicaciones econdmicas, las cuales se derivan en

gran medida, de la naturaleza de cada enfermedad.

3.3.4.- Sobre impacto en familias

La mayor parte de los cuidados informales de pacientes con EERR recaen en los
familiares mas cercanos, siendo los padres los principales cuidadores asumiendo
distintas tareas como la de dar medicacién, coordinar y trasladar a los pacientes a las
visitas médicas u otros profesionales sanitarios, realizar gestiones burocréticas con la

administracion, etc. Es necesario medir la carga multidimensional de todo lo anterior
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para cuantificar y comparar esa carga entre distintas familias con distintas

circunstancias dentro de la misma enfermedad, o con familias con otras patologias™.

La primera herramienta a destacar es el Impact on Family Scale (IOF) que fue
desarrollado en 1980 por Stein y Riessman. Se disefié para ser utilizado por los
padres o cuidadores informales de nifios con problemas de salud. Se incluyen
elementos de carga econdémica, social, emocional y también, resultados positivos de la
dispensacion de cuidados a los pacientes. Posteriormente, en 2003, fue revisado por
Stein y Jessop reduciendo el nimero de variables a 15 centrdndose principalmente en
los impactos sociales de la unidad familiar asi como en las relaciones intrafamiliares.
Desde su publicacion, esta escala ha sido utilizada en numerables estudios de
diferentes enfermedades crénicas y discapacitantes, muchas de ellas fisicas aunque

no exclusivamente®®®.

En el desarrollo de los cuestionarios utilizados en nuestra investigacion se han incluido
preguntas relacionadas con el nivel de ingreso de los padres, la situacién laboral del
paciente (en el caso de la Acromegalia), la situacion laboral de los padres de los

pacientes, las relaciones familiares (s6lo para la Acromegalia) y la carga econémica.

En segundo lugar podemos mencionar el General Health Questionnaire (GHQ) que
es un instrumento psicométrico especialmente enfocado a analizar y medir aspectos
relativos a la salud emocional, psicolégica y social de la poblacion en general por lo
que es facilmente aplicable a todos los miembros del entorno familiar. Su principal
ventaja es la amplia difusion internacional que ha tenido ya que ha sido traducido a
mas de 11 idiomas por lo que es uno de los instrumentos de medicion del estado de
salud méas extendidos y mundialmente utilizados. También cabe afiadir que es uno de

los mas recomendados para ser utilizado en encuestas de salud™*"*381%,

Los aspectos emocionales y de salud mental son dos variables que, ineludiblemente,
deben incluirse en este tipo de cuestionarios. Es importante medir estos parametros no
s6lo en los padres sino también a los hermanos y otros familiares que también pueden

sufrir en si mismos las consecuencias de la enfermedad?® 7% 799394,

Finalmente, el Hospital Anxiety and Depression Scale es una herramienta
psicométrica desarrollada inicialmente por Zigmond y Snaith en 1983 vy utilizada en el
ambito clinico por médicos y personal sanitario para valorar el nivel de ansiedad y

depresion sufrido por los pacientes en el ambito hospitalario'. Es una herramienta
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gue es utilizada por varios autores y que nos ha servido en nuestra investigacion para
tener en cuenta la importancia de valorar estos aspectos emocionales en los

cuidadores®™*,

3.4.- Proceso de elaboracion de los cuestionarios

Aunque las herramientas descritas en el apartado anterior han sido presentadas de
manera individualizada y agrupadas por los aspectos esenciales cubiertos por cada
una, la mayor parte de ellas mezclan varias dimensiones de la carga que supone una
ER. En el proceso de elaboracion de nuestros cuestionarios, hemos tenido en cuenta
las consideraciones de Batista-Foguet quienes destacan que, en el ambito de la salud,
las variables de interés son, en la mayor parte de los casos, no observables: la
discapacidad, la calidad de vida o el resultado de una intervencién son conceptos
intangibles y abstractos que representan fenbmenos que sirven para comunicarnos,
clasificar, explicar o generalizar. Al medir alguna de estas variables latentes 0 no
observables, se impone el hacerlo de manera indirecta por medio de indicadores o
variables observables y cuantificables. La fiabilidad de estas mediciones dependen en
gran medida de la relacion entre estos indicadores observables y los parametros no

observables®.

En los cuestionarios utilizados para este proyecto de investigacion, aparecen
preguntas basadas e inspiradas en las herramientas presentadas con anterioridad.
Ademads, se afadieron otras sobre la utilizacién y cuantificaciébn de recursos médicos,
procedimientos o pruebas médicas, carga econdmica o laboral, horas de dedicacion a
los cuidados del paciente, dafios fisicos consecuencia de esos cuidados y la salud
mental de los cuidadores. Fueron desarrolladas basadas en la literatura sobre carga
en la salud y econ6mica y las caracteristicas de cada patologia y con el fin de medir,
mediante variables cuantificables como numero de visitas al médico o cantidad de
medicamentos consumidos, variables menos tangibles como percepcion de la salud y

de carga econdémica por parte de los cuidadores.

El proceso de elaboracion y redaccion de los cuestionarios implicé una serie de etapas

que pasamos a describir a continuacion.
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ETAPA I. En una primera fase se realizé el analisis de las diferentes
herramientas de medicion mencionadas con anterioridad y utilizadas en otros
estudios para valorar y medir aspectos similares. Esto permitié concretar y definir
la estructura de los cuestionarios y el tipo de informacién que seria necesario
recabar. Se realizé un analisis sobre el tipo de preguntas relevantes, asi como el
estilo de redaccion de las mismas. Un aspecto importante que se tuvo en
consideracion desde el principié fue el perfil de persona que deberia responder a
las preguntas. En el caso de las tres enfermedades estudiadas, se especificé que
la persona encargada de responder las preguntas deberia ser un familiar de primer
0 segundo grado de relaciébn con el paciente y que estuviera directamente
vinculado con el cuidado del mismo. Esta persona debia ser mayor de edad y
haber dado su consentimiento a la utilizacién de los datos mediante el acto de
envio del cuestionario. En el caso de la Acromegalia y, aunque también se pedia la
participaciéon de los cuidadores, la naturaleza de la enfermedad hacia factible que
dicho cuestionario fuera completado por el propio paciente (persona adulta, sin
merma cognitiva y conocedor de las circunstancias familiares).

ETAPA 1l. En esta fase, se concretd la estructura de los cuestionarios. Se
establecieron tres bloques principales:

o Bloque I, preguntas de tipo socio-demografico: esta seccion permite
describir globalmente al grupo de personas que ha contestado el
cuestionario. En ellas incluimos la fecha en la que se completo el
cuestionario, la comunidad autbnoma de residencia y las caracteristicas
esenciales del nucleo familiar (nimero de miembros, presencia o no de
menores, numero de miembros con ingresos econdmicos regulares e
ingresos totales anuales en el ntcleo familiar).

o Bloque I, preguntas relacionadas con el paciente en el que se recogian
elementos demograficos (sexo y edad) asi como elementos relacionados
con su salud y el nivel de dependencia (entre otros, tiempo en tratamiento
en el caso de la Acromegalia, nivel ambulatorio en el caso de DMD vy tipo
de mutacion y afectacién cognitiva en el caso de SXF).

o Bloque lll, preguntas relacionadas con los cuidadores de los pacientes en el
cual se recogian preguntas de carga temporal (horas de dedicacion a los
cuidados o la prestacién de dichos cuidados por otras personas), de carga
laboral y econémica (percepcion de carga econdémica, inversion mensual en

medicamentos o cuidados especializados, cambios en los patrones
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laborales de los cuidadores, etc.). Finalmente, se incluyeron preguntas de
carga en la salud mediante la recogida de datos en relacion a tipo de
patologias sufridas y diagnosticadas, nimero de veces que se acudi6 al
médico y la existencia o no de lesiones como consecuencia de las labores
de cuidado al paciente.
ETAPA lll. Esta fase concentrd la redaccion de los cuestionarios. Se redacto
una carta de presentacion y unas instrucciones (ANEXO 1) con el fin de motivar a
los encuestados. En ella se explicaba el objetivo y propdsito del estudio, la
inversion aproximada de tiempo en completar el cuestionario asi como las
principales claves para facilitar su cumplimiento y el tratamiento de la informacién.
Un aspecto relevante en este apartado fue el de proporcionar instrucciones de
envio para asegurar el anonimato de los datos, indicando claramente que el
cuestionario era recibido desde la asociacion a la que pertenecian las familias y
debia ser devuelto a la misma asociacion una vez cumplimentado.
Finalmente, en esta etapa tuvo lugar la redacciéon de las preguntas en base a los
siguientes criterios para su elaboracién y presentacion:

o Se estableci6 un criterio de elaborar preguntas claras, sencillas,
comprensibles y concretas, evitando inducir al participante a responder de
una determinada manera.

o Con el fin de facilitar el inicio del cuestionario, las preguntas mas neutras
relacionadas con las caracteristicas socio-demogréficas, se colocarian en
primer lugar.

o Se evitd redactar preguntas en sentido negativo asi como un lenguaje
demasiado coloquial o demasiado especializado. Las preguntas se
redactarian pensando en las personas de la muestra evitando preguntas
indiscretas u ofensivas.

o Para las preguntas mas incobmodas como cuantia de ingresos o grado de
afectacion de los pacientes se presentaron a los participantes rangos de
valores o diferentes opciones para marcar lo cual agilizaba el proceso de
respuesta del cuestionario y facilitaba la clasificacion posterior de las

dimensiones a valorar.

En la redaccion y presentacién de las preguntas se tuvo en cuenta el control y
minimizacion de los posibles sesgos de cumplimentacién. Con este fin y aunque en

varias preguntas de los cuestionarios se ofrecia la posibilidad al participante de
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proporcionar respuestas abiertas y datos no recogidos explicitamente en los
mismos, se evitd en la medida de lo posible la redaccién de este tipo de preguntas
y se optd por plantear principalmente preguntas cerradas que no dieran lugar a
interpretacion por parte de los participantes. En este tipo de preguntas cerradas, se
solicitaba la codificacion de numeros, respuestas afirmativas o negativas y la
codificacién de casillas mediante cruces minimizando de esta manera el sesgo de
proximidad (inducir a contestar de forma similar a respuestas anteriores), el sesgo
l6gico (cuando el participante tiende a responder preguntas similares de la misma
manera) y el sesgo de deseabilidad social (cuando el participante responde n

funcién de lo que se considera socialmente aceptable®?.

e ETAPA IV. En esta Ultima fase se procedi6 a disefiar y editar el aspecto formal
de presentacién de los cuestionarios a las asociaciones y a los participantes
prestando especial atencién a los siguientes aspectos: numeraciéon de todas las
preguntas y las paginas evitando que una misma pregunta quedara dividida entre
dos paginas, se incluyeron el titulo del cuestionario y los logos identificativos de la
Universidad de Zaragoza, la Universidad San Jorge y de la asociacion participante
en el caso de DMD (por peticion expresa de la Asociacion) incluyendo al final del

cuestionario el agradecimiento por la participaciéon en todos los cuestionarios.

Los tres cuestionarios fueron preparados en dos formatos: word y pdf. En el segundo
caso, se utilizd un software de edicion (Adobe Acrobat®) que permite reconocer y
convertir automaticamente los campos estaticos de un formulario en campos
rellenables, lo cual proporcionaba agilidad y rapidez a los participantes a la vez que
comodidad a las asociaciones participantes. También se daba la opcion de imprimir los
formularios enviados por email, responder a mano y devolver dicho cuestionario a la
asociacion que lo envié bien en mano o mediante un documento escaneado y

adjuntado a un correo electrénico.

3.5.- Proceso de validacion

En el ambito del analisis estadistico a través de cuestionarios y tal como recoge
Batista-Foguet, “la fiabilidad y la validez son los dos elementos esenciales de la
medicion y constituyen los indices de calidad de los mismos. La fiabilidad tiene

basicamente un cariz empirico y se centra en el rendimiento de las mediciones
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realizadas mientras que la validez del cuestionario se refiere principalmente al ambito
tedrico pues inevitablemente surge la necesidad de concretar para que fin es valida
esa herramienta, de hecho, no se valida un instrumento en si mismo, sino en relacién

con el propdsito para el que se utilizara”**.

En el marco de nuestra investigacion, consideramos necesario realizar un proceso de
validacién y verificacibn que aparece recogido en la Figura 1. Dicho pilotaje de
nuestros cuestionarios fue realizado en tres fases y en cada una se monitorizaron y

valoraron los siguientes elementos:

¢ Adecuacion del tipo de pregunta a las particularidades de cada patologia.

e Correccion y adecuacion del enunciado asi como su facilidad o complejidad de
comprension.

e La correccion en la categorizacién y agrupacion de las preguntas asi como su
susceptibilidad y relevancia estadistica.

e La existencia de resistencia psicoldgica o rechazo hacia alguna pregunta.

e El orden de presentacion y si la duracibn en la cumplimentacion del
cuestionario estaba dentro de los aceptable para las familias.

o El reflejo en los cuestionarios de los principales factores generadores de carga
emocional, fisica y econ6mica en los cuidadores en base a la literatura

estudiada y a la experiencia de los validadores.

e Correccion de los tres
cuestionarios por los

directores.
FAS E I e Andlisis de elementos

estadisticos.

e Revision y validacion por
parte de especialistas
FAS E I I médicos.
¢ Andlisis de elementos
clinicos.

¢ Prueba piloto con familias.
¢ Andlisis de elementos de

FASE Il 5=
¢ Produccion del cuestionario

final incluyendo instrucciones.

Figura 1. Fases del proceso de validacién de los cuestionarios
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FASE I. Los borradores iniciales de los cuestionarios fueron analizados con el director
y los dos codirectores de esta Tesis. Se valoraron todos los aspectos mencionados
con anterioridad prestando una especial atencion a aquellos aspectos formales que
facilitaran el posterior analisis estadistico de los datos y que fueran relevantes en
funcién de la naturaleza de cada patologia. Se eliminaron algunas de las preguntas
inicialmente planteadas dado su escaso valor estadistico o irrelevancia clinica,
reduciendo los cuestionarios a un total de treinta preguntas en el caso de Acromegalia

y DMD vy a veinticinco en el caso de SXF.

FASE II. El objetivo fue identificar elementos clave en los pacientes que fueran
generadores de impacto econdmico y en la salud de sus cuidadores, centrdndonos en
aspectos mas clinicos y sanitarios relacionados con la naturaleza de las patologias. A
través de las organizaciones y asociaciones de familias participantes, se contacté con
clinicos especialistas en cada patologia. En el caso de Acromegalia, se contactdé con
dos endocrinélogos para valorar el cuestionario y redujeron el nimero de preguntas a
un total de veintitrés ya que eliminaron varias en relacién a aspectos que Unicamente
afectaban al paciente (aspecto fisico y sus relaciones sociales). La validacion del
cuestionario de SXF se realizo a través de los directores ya que sus conocimientos
clinicos y experiencia profesional permitid6 desarrollar esta revision clinica en la fase
anterior. Para la DMD, la asociacién colaboradora pas6 el borrador del cuestionario a
tres especialistas que eliminaron un total de cuatro preguntas que consideraron poco
relevantes en relacion a generar carga para sus familiares. Otras preguntas
relacionadas con problemas cognitivos y comportamentales fueron modificadas y se
sugirio la escala que abarca desde “sin afectacién” a “afectacion muy alta”. Se
considerd necesario la inclusion de la situacion ambulatoria del paciente asi como su
edad actual y la edad al diagnostico, ya que estos aspectos resultaban importantes

para valorar el impacto en los cuidadores.

FASE lll. Se realizé un pilotaje previo con algunas familias antes del envio final. Se
facilitaron los borradores de cuestionarios anteriormente mencionados a dos familias
miembros de la Asociacion de Acromegalia, a tres familias de SXF y a dos familias de
DMD que pertenecian a las Juntas directivas de las mismas. En el caso de la
Acromegalia, las familias sugirieron la ampliacién de los rangos de ingresos al nucleo
familiar debido a que en muchos casos, era el paciente el que los aportaba (a
diferencia de las otras dos patologias). Incorporaron alguna pregunta relacionada con

el impacto escolar en menores de edad ya que, dada la naturaleza de la enfermedad,
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eran varios los casos de familias en las que el paciente tenia hijos o hermanos en
edad escolar. En este sentido, también se sugiri6 una pregunta que valorara el
impacto a nivel de convivencia familiar dadas nuevamente, las particularidades de

afectacion de esta enfermedad.

En el caso de SXF y DMD, y dadas las similitudes en relacion a edad de afectacion de
los pacientes (niflos o adolescentes), las familias sugirieron habilitar opciones de
respuesta a las familias que tuvieran mas de un hijo afectado por la enfermedad para
cada uno de los parametros de salud. También se sugirié por parte de las familias la
incorporacién de una pregunta especifica en relacién a los posibles dafios fisicos que
sufrieran los cuidadores como consecuencia del manejo de los pacientes. Finalmente,
en ambos casos, las familias estimaron que el nimero de preguntas (veinticinco y
veintiséis respectivamente) eran demasiadas y el tiempo de cumplimentacion
sobrepasaba el tiempo previsto. Para solucionar este problema y dado que todas las
preguntas eran necesarias, se reestructuraron algunas de ellas consiguiendo de esta
manera reducir el nUmero de preguntas a un total de veintitrés en ambos casos. En el
caso de la DMD vy a diferencia de SXF, no se pregunté por el género del paciente.
También a sugerencia de las familias, se modificaron los rangos de edad de los
pacientes situandose en 0-12, 13-17 y >18 afios para SXFy 1-7, 8-11, 12-15y >16
para DMD. Esto fue debido a la necesidad de ser algo mas especifico en esta ultima

patologia debido a la mas temprana aparicién y deteccion de los sintomas.

Finalmente, y una ver revisados los cuestionarios por especialistas médicos y pilotado
en familias reales, se realizd un dltimo proceso de revision con los directores de esta
Tesis para consensuar y aprobar los cambios realizados antes de proceder a la

distribucion final de los mismos.
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4.- RECOGIDA DE INFORMACION. VARIABLES OBJETO DE MEDICION

El resultado final del proceso descrito en el epigrafe anterior fue un cuestionario en el
gue se recogian datos econdémicos y de salud que hacian referencia a familias y

pacientes y en concreto, los elementos de medicidn fueron los siguientes:

4.1.- Variables demograficas e identificativas

De forma comun para las tres patologias, se recabaron datos demograficos que
incluian fecha de realizacién del cuestionario, comunidad autbnoma y caracteristicas
del nucleo familiar. En concreto, niumero total de miembros de la familia, existencia o
no de menores de edad y en qué namero y namero de miembros con ingresos
regulares. En relacion al paciente, se cuestiond a los participantes sobre el género,

edad, afio del diagndstico y edad al diagndstico.

Entre las variables identificativas no demograficas, en el caso de Acromegalia se
pregunté sobre el tiempo transcurrido entre el inicio de los sintomas y el diagnéstico
final asi como la situacion laboral y econdmica de los pacientes. En SXF sobre el tipo

de mutacion y en el caso de DMD sobre el estado ambulatorio del paciente.

4.2.- Variables de salud fisica en pacientes y cuidadores

En el paciente de Acromegalia se preguntd sobre tipo de tratamiento seguido y la
duracion, falta de adherencia por cuestiones economicas y numero de visitas a
especialistas médicos en los ultimos doce meses. En el caso de los cuidadores,
namero de visitas a especialistas médicos, diagnosticos y/o tratamientos emitidos y/o
administrados a los familiares en los ultimos doce meses y finalmente, en niUmero de

horas de dedicacion a los cuidados de los pacientes.

En el caso de pacientes de SXF se pregunté sobre el nivel de afectacién cognitiva y
conductual, asi como numero de visitas a especialistas en los Ultimos doce meses y
cantidad de pruebas médicas realizadas y de farmacos consumidos al menos durante
una semana en el afio anterior a la encuesta. En relacion a los cuidadores, nimero de
visitas a especialistas médicos en los Udltimos doce meses, diagnésticos y/o
tratamientos emitidos y/o administrados a los familiares en los Ultimos doce meses y
finalmente, en nidmero de horas de dedicaciéon a los cuidados de los pacientes.
Especificamente se introdujo una pregunta en relacién a la existencia de dafios fisicos

como consecuencia de agresiones por parte del paciente o del manejo del mismo.
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Finalmente, para los pacientes de DMD se pregunté sobre variables en relacién a la
afectacion cognitiva y conductual asi como al nimero de visitas a especialistas
durante el afio anterior a la encuesta, cantidad de pruebas médicas y de farmacos
consumidos al menos durante una semana durante los Ultimos doce meses asi como
la naturaleza del aparataje necesitado por el paciente. En relacion a los cuidadores,
las preguntas formuladas fueron idénticas al SXF comprendiendo nimero de visitas a
especialistas médicos en al ultimo afio, diagnésticos y/o tratamientos emitidos y/o
administrados a los familiares en los ultimos doce meses y finalmente, el nimero de
horas de dedicacion a los cuidados de los pacientes. En cuanto a los dafos fisicos,
también se proporcionaron a los cuidadores la opcion de especificar si el origen de
éstos, en el caso de existir, eran consecuencia de problemas comportamentales del
paciente o por el manejo del mismo y del aparataje asociado a la evolucién de la

enfermedad.

4.3.- Variables de la salud sociolaboral

Dada las particularidades de la Acromegalia, se incorporaron preguntas relacionadas
con la situacién laboral tanto de los pacientes como de sus familiares/cuidadores. En
el primer caso se preguntaba por la situacion laboral del paciente y en el segundo por
el impacto que la enfermedad del familiar tuviera en aspectos laborales como
abandono o cambio del puesto de trabajo o en los horarios, solicitud de vacaciones o
de permisos no retribuidos para dedicar ese tiempo al paciente. También se
introdujeron preguntas relacionadas con el impacto en la situacion escolar de hijos o

hermanos de los pacientes y del impacto de la enfermedad en la convivencia familiar.

Tanto para SXF y DMD, se formularon preguntas relacionadas con el parentesco del
cuidador principal, la carga temporal de dedicacién al paciente y el impacto laboral en
padres o familiares de primer grado en relacion a abandono o cambio del puesto de
trabajo o en los horarios, solicitud de vacaciones o de permisos no retribuidos para

dedicar ese tiempo al paciente.

4.4 - Variables econémicos

Para las tres patologias, se pregunto a los cuidadores sobre ingresos netos del nacleo
familiar, gasto mensual en medicamentos, tipo de gastos consecuencia de la

enfermedad y percepcion de carga econémica.
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En el caso de Acromegalia, se pregunt6é por el impacto econémico del tratamiento
quirurgico en el caso de no haber sido financiado por el Sistema Publico de Salud. En
el caso de SXF y DMD, se incorpor6 una pregunta en relacion a la existencia y
cuantificacién de costes relacionados con la dispensacion de cuidados especializados

en el domicilio o en un centro externo.

Los cuestionarios finales (ANEXO Il) estaban compuestos por 26 preguntas para

Acromegalia y 23 para los casos de SXF y DMD.

5.- ASPECTOS ETICOS Y DE PROTECCION DE DATOS
5.1.- Situacion actual del acceso a la informacion

Hasta hace pocos afios, el desarrollo y utilizacion de registros epidemiolégicos o el uso
de informacidon procedente de registros pre-existentes con fines de investigacion,
apenas tenia limite. Esta situacion ha cambiado de forma sustancial debido
esencialmente a dos factores: en primer lugar, la creciente importancia que el marco
juridico actual otorga a la proteccion de la intimidad, la privacidad y la confidencialidad
de los datos de caracter personal asi como una mayor preocupaciéon social por dicha
proteccion**®. En segundo lugar, la digitalizacién progresiva de la informacién que ha
traido asociada una gran facilidad de acceso a la misma y que presumiblemente, nos
haria mas vulnerables a la invasiéon de nuestra intimidad por terceros'*®. A estos
factores se les podria afiadir un tercer elemento cada vez mas en vigor: la utilizacién
de esa informacién con fines delictivos o fraudulentos y el grado adicional de

vulnerabilidad percibido por la sociedad que eso implicaria.

No faltan, por otra parte, voces criticas argumentando una desproporcién entre la
restriccion de acceso a la informacién clinica y sanitaria con fines de investigacion
cuando los sujetos son identificables, y el riesgo real de abuso y uso fraudulento de
esa informacion que cuestiona de antemano la honorabilidad de quien la recoge,
alertando de esta manera sobre el impacto que dichas restricciones de acceso podria

tener para el avance del conocimiento*,

En el origen de estos conflictos éticos y legales se sitla el hecho de que la
investigacion que se realiza con o sobres seres humanos pretende como obijetivo

primordial la consecuciéon de un conocimiento extrapolable al resto de la sociedad
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siendo ésta el beneficiario ultimo y no el individuo que a ella se somete. El conflicto
ético fundamental que en este escenario se plantea es que la consecucion del
beneficio colectivo requiere del “sacrificio” de unos pocos individuos en relacion a la
cesién de su intimidad o a los potenciales perjuicios fisicos o psiquicos de la
investigacion. La posicion predominante es que ambos intereses: el individual y el
colectivo, aparentemente en colisiébn, convergen cuando el sujeto de investigacion
recibe toda la informacion relativa a la misma y consiente explicitamente una vez
conocedor de los riesgos y los beneficios a los que, potencialmente, puede ser

expuesto®®.

5.2.- Implicaciones éticas y legales de nuestra investigacion

El planteamiento inicial de este trabajo fue el de alcanzar un punto de equilibrio entre
realizar una investigacion valida y util y que, al mismo tiempo, respetara el derecho de
los sujetos, las familias y la legalidad vigente. En este sentido, se consulté a dos
instituciones en relacién a los procedimientos a seguir de cara a salvaguardar los
derechos recogidos en la Ley Orgéanica de Proteccién de Datos de Caracter Personal:
El Comité Etico de Investigacién Clinica de Aragon (CEICA) y los servicios juridicos de

la Universidad San Jorge.

En un primer paso se descartaron dos elementos especialmente protegidos por la
arriba mencionada ley: la existencia o no de muestras biologicas y la recogida de
datos en relacion a ideologia, afiliacién sindical, religién y creencias, origen racial y
vida sexual. Ambas instituciones detallaron los requisitos éticos de las colecciones de
datos anénimos y de los registros anonimizados y en este sentido, el punto 9 de las
Directrices Eticas sobre la creacion y uso de registros y ficheros con fines de
investigacion biomédica dice que: “Las colecciones de datos andnimos y los registros
anonimizados pueden ser utilizados y cedidos sin el consentimiento informado de los
sujetos. Cuando los datos hacen referencia a enfermedades que pueden tener una
repercusion social negativa, se debe tener especial precauciéon respecto a los efectos
perjudiciales que puedan derivarse para las poblaciones afectadas”*. Se explica
también que los datos and6nimos se recogen asi en origen mientras que los
anonimizados, proceden de una fuente de informacién con datos de caracter personal
pero han sido sometidos a un procedimiento de disociacion para desligar la identidad
del sujeto y la informacion proporcionada o su asociacién no esta al alcance del

investigador o le requiere un esfuerzo no razonable, tal y como es nuestro caso.
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Ambos constituyen un tipo de informacién cuyo tratamiento queda fuera de los
requerimientos establecidos por la Ley Organica 15/1999 de 13 de diciembre, de
Proteccion de Datos de Caréacter Personal (LOPD). Ademéas de esto, se estimé
también que la informacién aportada por los participantes, no podria afectar de manera
negativa en modo alguno ni en el diagndstico, prondstico, prevencion o tratamiento de

los pacientes cuya informacién era recogida en los cuestionarios.

Con el fin de cumplir con estas premisas descritas, se desarroll6 un procedimiento de
disociacién de la informacién que impidiera que las personas relacionadas con la
investigacion pudieran, en ningln caso, vincular la informacién obtenida con el emisor
de la misma. En la figura 2 se presenta el proceso utilizado para el envio de las
encuestas. En todos los casos se realizo a través de las asociaciones colaboradoras,
las cuales declararon que las familias, al asociarse, firman un consentimiento de
cesion y almacenamiento de sus datos de cardcter personal de los que cada

asociacion se hacia responsable.

Asociaciones por
email junto a una
carta de presentacion

Figura 2. Fases del proceso de envio, procesamiento y recoleccién de los cuestionarios
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Esta estrategia de recoleccion de la informacion se basé en dos puntos principales:
por una lado, la no inclusién en el propio cuestionario de ninguna pregunta que pudiera
vulnerar alguno de los aspectos especialmente protegidos por la LOPD ni la peticién
de datos de caracter personal. Por otro, una metodologia de envio y recepcion de
cuestionarios sujeta a un filtrado previo, en ambos casos, a través de las asociaciones

colaboradoras.

Se establecié contacto con una persona responsable en cada asociacion y que seria la
gque actuaria de intermediaria entre el investigador y las familias. En una segunda fase,
se les hizo llegar las encuestas en formatos “word” y “pdf’ para su distribucion
mediante correo electronico entre sus bases de datos. Las familias recibian un correo
electrénico con ambos documentos e instrucciones para la realizacién de la encuesta y
posterior envio de la misma. Una vez cumplimentados los cuestionarios, las familias lo
enviaron a las asociaciones de las que los recibieron realizandose este envio de dos
maneras: por un lado, la mayor parte de las familias, eligieron el correo electrénico
como método de retorno aunque en otros casos, como aquellas familias que residian
en la ciudad de Zaragoza, fueron impresas y entregadas en mano en la asociacion. En
la ultima fase, las encuestas eran remitidas desde la asociacion al investigador: en el
caso de cuestionarios impresos, éstos fueron entregados en mano y en el caso de
encuestas enviadas por correo electrénico, las Asociaciones 0 bien reenviaban el
correo original omitiendo en este reenvio el correo emisor (Unico dato personal que
podria facilitar una vinculacion entre el emisor y los contenidos de la encuesta) o bien
eran almacenados en los ficheros propios de las Asociaciones para posteriormente,

ser enviados de manera conjunta en bloques de varias encuestas simultaneamente.

También se considerd utilizar software informético online especificos y gratuitos para
el desarrollo de cuestionarios y recoleccion de informacion. A pesar de ser
instrumentos baratos, cémodos y rapidos, las lagunas de seguridad que su uso
suponia nos hicieron descartarlos. En estos casos no se garantizaba que las
respuestas pudieran ser trazables por los propietarios de los software a través de los

IP de los ordenadores desde los que se realizaba la encuesta online.
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RESULTADOS
1.- INTRODUCCION

Se presentan a continuacion los resultados del estudio en el que se describen las
variables demogréficas, de salud en pacientes y cuidadores, de salud sociolaboral y

las de impacto econdémico objeto de medicion por patologia.

Las muestras comprendieron 41 familias y cuidadores de pacientes con Acromegalia,
22 familias y cuidadores de 28 pacientes con SXF y 33 familias y cuidadores de 35

pacientes de DMD.

2.- ESTADISTICA DESCRIPTIVA

Por ser esta parte de gran importancia en el estudio, y por presentar su desarrollo en
diferentes niveles, se aporta a continuacibn un esquema inicial que facilite la

exploracion de los datos:

Variables demogréficas e identificativas
e Acromegalia
o Fechas.
o Comunidad Autbnoma.
o Numero total de miembros del nucleo familiar.
o Existencia de menores y nimero de los mismos.
o Miembros en el nicleo familiar con ingresos regulares y cuantia.
o Géneroy edad del paciente.
o Afoy edad al diagnéstico.

o Tiempo entre la aparicion de los sintomas y el diagndstico final.

o Fechas.

o Comunidad Autbnoma.

o Numero total de miembros del nucleo familiar.

o Existencia de menores y numero de los mismos.

o Miembros en el nicleo familiar con ingresos regulares y cuantia.
o Generoy edad del paciente.

o Afoy edad al diagnéstico.
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o Tipo de mutacion.
e DMD
o Fechas.
o Comunidad Autbnoma.
o Numero total de miembros del nucleo familiar.
o Existencia de menores y numero de los mismos.
o Miembros en el nicleo familiar con ingresos regulares y cuantia.
o Edad del paciente.
o Afoy edad al diagndéstico.

o Estado de ambulacion del paciente.

Variables de salud fisica en pacientes y cuidadores
e Acromegalia
o Pacientes:
= Tipo de tratamiento.
= Abandono del tratamiento por cuestiones econémicas.
= Tiempo en tratamiento.
o Cuidadores:
= Numero de visitas a especialistas en los Ultimos doce meses.
= Patologias diagnosticadas en los Gltimos doce meses.
= Numero de horas dedicadas a cuidados al paciente.
e SXF
o Pacientes:
= Nivel de afectacién cognitiva y conductual.
= Visitas a especialistas en los Ultimos doce meses.
= Pruebas médicas realizadas.
= Medicamentos consumidos al menos durante. una semana en los
dltimos doce meses
o Cuidadores:
= Parentesco del cuidador principal.
= Numero de visitas a especialistas en los Gltimos doce meses.
= Patologias diagnosticadas en los ultimos doce meses.
= Numero de horas dedicadas a cuidados al paciente.
= Existencia de lesiones fisicas por problemas conductuales del

paciente o por manejo del mismo.
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e DMD

o Pacientes:
= Nivel de afectacidén cognitiva y conductual.
= Visitas a especialistas en los ultimos doce meses.
= Pruebas médicas realizadas.
= Medicamentos consumidos al menos durante una semana en los

altimos doce meses.

= Naturaleza del aparataje utilizado por el paciente.

o Cuidadores:
= Parentesco del cuidador principal.
= NuUmero de visitas a especialistas en los Ultimos doce meses.
= Patologias diagnosticadas en los ultimos doce meses.
= NuUmero de horas dedicadas a cuidados al paciente.
= Existencia de lesiones fisicas por problemas conductuales del

paciente o por manejo del mismo.

Variables de la salud sociolaboral
e Acromegalia
o Pacientes
= Situacion laboral del paciente.
o Cuidadores
= Existencia 0 no de impacto laboral. Tipo de impacto.
= |mpacto escolar en hijos o hermanos menores.
= Impacto en la convivencia familiar.
e SXF
o Impacto laboral en familiares. Tipo de impacto.

o Hora laborales perdidas para ejercer de cuidador del paciente.

o Impacto laboral en familiares. Tipo de impacto.

o Hora laborales perdidas para ejercer de cuidador del paciente.

Variables econémicas
e Acromegalia.
o Ingresos netos del nucleo familiar.

o Gasto mensual en medicamentos.
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o Tipo de gastos consecuencia de la enfermedad.
o Percepcion de carga econdmica.

o Impacto econdémico del tratamiento quirdrgico.

o Ingresos netos del nucleo familiar.
o Gasto mensual en medicamentos.
o Tipo de gastos consecuencia de la enfermedad.

o Percepcion de carga econdmica.

o Ingresos netos del nucleo familiar.
o Gasto mensual en medicamentos.
o Tipo de gastos consecuencia de la enfermedad.

o Percepcion de carga econdémica.

2.1.- Variables demograficas e identificativas

2.1.1.- Acromegalia

e Fechas

Todas las encuestas fueron elaboradas entre el 7 de enero de 2016 y el 27 de agosto
de 2016.

e Comunidad Autonoma

Las 41 familias que participaron en este estudio se distribuyen en 11 comunidades,
siendo las mas representadas las comunidades de Madrid (17,1%), Cataluia (14,6%)
y Andalucia (14,6%) seguidas de Castilla y Ledn (12,2%) y Galicia (9,8%). En menor
medida estan representadas las comunidades de Murcia, Aragén y Pais Vasco (7,3%
en cada una de ellas), Valencia (4,9%), Asturias (2,9%) y finalmente Extremadura
(2,4%).

e Numero total de miembros del nucleo familiar

Del total de familias participantes, 5 de ellas (12,2%) estaban formadas Unicamente
por dos miembros, 10 de ellas (24,4%) por 3 miembros, 24 de ellas (58,5%) por 4

miembros y 2 de ellas (4,9%) por 5 miembros.
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¢ Existencia de menores y nimero de los mismos

De las 41 familias, 17 de ellas (41,5%) contaban con alguno de sus miembros menor
de edad (independientemente de si eran hermanos o hijos) frente a 24 de ellas
(58,5%) que no. De las 17 familias con presencia de menores, 7 familias (17,1%)

contaban con un miembro menor y 10 familias (24,4%) con dos.
e Miembros en el nucleo familiar con ingresos regulares y cuantia

Todas las familias participantes tenian, al menos, un miembro del nicleo familiar con
ingresos econodmicos. De ellas, 14 (34,1%) tenian un solo miembro con ingresos, 19
familias (46,3% tenian dos), 6 familias (14,6%) tenian tres miembros con ingresos y 4

familias (4,9%) tenian cuatro miembros con ingresos.

De las 41 familias, 8 de ellas (19,5%) contaban con ingresos inferiores a los 15.000
euros/afio, 12 (29,3%) con ingresos entre 15.000 y 25.000 euros/afio, 9 (22%) con
ingresos entre 25.000-35.000 y 12 de ellas (29,3%) con ingresos superiores a 35.000

euros/afio.
e Géneroy edad del paciente
14 de los 41 pacientes eran varones (34,1%) y 27 eran mujeres (65,9%).

Entre los 19 y los 35 afios se encontraban 6 pacientes (14,6%), entre los 36 y los 65
se encontraban la mayoria de ellos, 34 (82,9%) y de mas de 65 afos tan sélo un
paciente (2,4%).

e Aoy edad al diagnéstico.

Los afios del diagnéstico fluctuaron entre 1988 y 2016 con el mayor nimero de casos
diagnosticados en 2004 (4 casos, 9,8%), 2006 (5 casos, 12,2%) 2007 (3 casos, 7,3%),
2009 (3 casos, 7,3%), y 2010 (3 casos, 7,3%).

La edad al diagnéstico fluctu6é entre los 19 afos y los 65. En todos los casos, el
diagnéstico de los pacientes sobrevino en la edad adulta. La mayor parte de los casos
se diagnosticaron a los 29 afios de edad (4 casos, 9,8%), 35 afios (4 casos, 9,8%) y a

los 44 afnos (4 casos, 9,8%).
e Tiempo entre la aparicion de los sintomas y el diagndstico final

En el 41,4% de los casos, el paciente obtuvo el diagnéstico en menos de cinco afos
desde el momento de aparicion de los sintomas. En un caso (2,4% del total) el

paciente obtuvo el diagndstico en menos de un afio desde el inicio de la
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sintomatologia. Dieciséis pacientes (39%) esperaron entre uno y cinco afios para

obtener el diagnostico.

El porcentaje de familias que tuvieron que hacer frente a mas de 5 afios de visitas
médicas, diagndsticos incorrectos y gastos relacionados suman un 58,5% (26,8% mas

de 5 afios y 31,7% mas de 10 afos).

2.1.2.- SXF

e Fecha

Todas las encuestas fueron elaboradas entre el 1 de agosto de 2016 y el 12 de
diciembre de 2016.

e Comunidad Autéonoma

14 de las familias procedian de la Comunidad de Aragén (63,6%), 4 de la de Madrid
(18,2%) y 4 de la Comunidad Valenciana (18,2%).

e Numero total de miembros del nucleo familiar

De las 22 familias participantes, 2 de ellas (9,1%) estaban formadas Unicamente por
dos miembros, 7 familias (31,8%) por 3 miembros, 12 familias (54,5%) por 4 miembros

y 1 familia (4,9%) por 5 miembros.
o Existencia de menores y niimero de los mismos

Del total de familias participantes, 8 de ellas contaban con algun miembro menor de
edad (36,4%) y 14 con ninguno (63,6%).

De las 8 familias con menores, 4 de ellas contaban Unicamente con un menor de edad
(18,2% del total de familias), 3 con dos menores (13,6% de las familias) y 1 familia con

tres menores (4,5% del total de familias).
e Miembros en el nicleo familiar con ingresos regulares

Todas las familias participantes tenian, al menos, un miembro del nicleo familiar con
ingresos econémicos. De las 22 familias, 13 de ellas (59,1%) tenian un solo miembro
con ingresos regulares, 7 de ellas (31,8%) contaban con dos, 1 de ellas (4,5%) con

tres y 1 de ellas (4,5%) con cuatro miembros.
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De las 22 familias, 6 de ellas (27,3%) contaban con ingresos inferiores a los 20.000
euros/afno, 11 (50%) con ingresos entre 20.000 y 40.000 euros/aio, y 5 de ellas

(22,7%) con ingresos superiores a 40.000 euros/afio.
e Géneroy edad del paciente
De los 28 pacientes, 22 de ellos (78,6%) eran varones y 6 (21,4%) eran mujeres.

Entre los 0 y los 12 afios se situaban 7 de los 28 pacientes (25%), entre los 13 y los 17

se situaban 5 (17,9%) y de mas de 18 afos 16 pacientes (57,1%).
e Aoy edad al diagnéstico

Los afios del diagndstico fluctuaron entre 1988 y 2014 con el mayor nimero de casos
diagnosticados en 1997 (6 casos, 21,4%), 1998 (2 casos, 7,1%) 2003 (3 casos,
10,7%), 2004 (2 casos, 7,1%), y 2007 (4 casos, 14,3%).

La edad al diagnéstico fluctud entre los 0 afios y los 38. En sélo 2 casos (7,2%), el
diagnéstico sobrevino en la edad adulta (27 y 38 afios respectivamente) y en 26 casos
(92,8%) por debajo de los 18 afios. En 13 pacientes (46,4%) el diagndstico se realizo

entre los O y los 6 afios.
e Tipo de mutaciéon

24 pacientes (85,7%) tenian la mutacion completa, 2 pacientes (7,1%) mosaicismo y 2

pacientes (7,1%) premutacion.

2.1.3.- DMD

e Fecha

Todas las encuestas fueron elaboradas entre el 28 de septiembre de 2016 y el 4 de

noviembre de 2016.
e Comunidad Autonoma

Las 33 familias que participaron en este estudio se distribuyen en 14 comunidades,
siendo las mas representadas las comunidades de Andalucia (20%) y Madrid (14,3%)
seguidas de Arago6n (8,6%), Cataluiia (8,6%) y Murcia (8,6%). En menor medida
estaban representadas las comunidades de Galicia, Extremadura, Asturias, Castilla y
Ledn y Canarias (5,7% en cada una). Finalmente Castilla la Mancha y Pais Vasco

(2,9% respectivamente).
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e Numero total de miembros del nucleo familiar

Todas las familias participantes estaban formadas por al menos 3 miembros. De las 33
familias participantes, 12 de ellas (36,4%) estaban formadas por 3 miembros, 16
familias (48,5%) por 4 miembros, 4 familias (12,1%) por 5 miembros y 1 familia (3%)

por 6 miembros.
o Existencia de menores y nimero de los mismos

La mayoria de familias participantes contaban con menores en la familia (30 de ellas,

90,9%). Solo en 3 de ellas (9,1%) no se identificaron.

De las 30 familias con menores, 14 tenian 1 menor (46,6%), 15 tenian 2 (50%) y 1
tenia 3 (3,33%).

¢ Miembros en el niicleo familiar con ingresos regulares y cuantia

Todas las familias participantes tenian, al menos, un miembro del nicleo familiar con
ingresos econdmicos. De las 33 familias, 14 de ellas (42,4%) tenian un solo miembro
con ingresos regulares, 17 (51,5%) contaban con dos, 1 de ellas (3%) con tresy 1 de

ellas (3%) con cuatro miembros con ingresos.

De las 33 familias, 9 de ellas (27,3%) contaban con ingresos inferiores a los 20.000
euros/afio, 17 (51,5%) con ingresos entre 20.000 y 40.000 euros/afio, y 7 de ellas

(21,2%) con ingresos superiores a 40.000 euros/afio.
o Edad del paciente

De los 35 pacientes participantes, 17 de ellos se encontraban entre 1 y 7 afios
(48,6%), 9 pacientes entre 8 y 11 afios (25,7%), 5 pacientes entre 12 y 15 afios
(14,2%) y 4 pacientes mayores de 16 (11,5%).

e Aiioy edad al diagnéstico

Los afios del diagndstico fluctuaron entre 1996 y 2016 con el mayor nimero de casos

diagnosticados en 2011, 2012 y 2015 (5 casos cada uno de esos afos).

La edad al diagnéstico fue 1 y 8 afios. 3 pacientes (9%) fueron diagnosticados al afio
de vida, 7 pacientes (21%) a los 2, 8 pacientes (19%) a los 3, 7 pacientes (21%) a los
4, 7 pacientes (21%) a los 5, 1 paciente (3%) a los 6, 1 paciente a los 7(3%) y 1

paciente (3%) a los 8.

En resumen, el 49% de los pacientes (25 pacientes) fueron diagnosticados antes de

los cuatro afios de edad.
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e Estado de ambulacidn del paciente

27 pacientes de los 35 participantes (77,14%) presentaban una fase ambulatoria y 8

pacientes (22,8%) se encontraban en fase no ambulatoria de la enfermedad.

2.2.- Variables de salud fisica en pacientes y cuidadores
2.2.1.- Acromegalia

e Pacientes
Tipo de tratamiento

La TABLA 4 recoge el porcentaje de pacientes segun el tipo de tratamiento. La
mayoria fueron sometidos a tratamiento quirdrgico y farmacoldgico (95,1% y 92,7%

respectivamente) mientras que sé6lo un 26,8% de ellos recibieron radioterapia.

TABLA 4. Acromegalia. Tipo de tratamiento del paciente

Categorias Cirugia Farmacologia Radioterapia
n (%) n (%) n (%)

Si 39 (95,1 %) 38 (92,7 %) 11 (26,8 %)

No 2 (4,9 %) 2 (4,9 %) 30 (73,2 %)

Total 41 (100 %) 41 (100 %) 41 (100,0 %)

Abandono del tratamiento por razones econémicas

La TABLA 5 recoge los resultados del aspecto econdmico y la adherencia al
tratamiento. En la mayoria de pacientes (95,1%) el aspecto econémico no influia en el

acceso al tratamiento. Un paciente no respondié y de los 40 restantes sélo 1 (2,4%)

declaré no haberse sometido a tratamiento quirlrgico debido a su coste.

TABLA 5. Acromegalia. Abandono del tratamiento por motivos econémicos

Categorias Frecuencia (n. de pacientes) Porcentaje
Cirugia 1 2,4 %
No implicaciébn econémica 39 95,1 %
Sin respuesta 1 2,4 %
Total 41 100,0 %
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Tiempo en tratamiento

La TABLA 6 recoge la distribucion de los pacientes por rangos temporales de duracién

terapéutica. El 58,5% de los pacientes han estado mas de 5 afios en tratamiento.

TABLA 6. Acromegalia. Tiempo en tratamiento del paciente

Categorias Frecuencia (n. de pacientes) Porcentaje
<1 afo 3 7,3%
1-5 afios 13 31,7 %
5-10 afios 11 26,8 %
>10 afios 13 31,7 %
Sin respuesta 1 2,4 %
Total 41 100,0 %

e (Cuidadores

Numero de visitas a especialistas en los Gltimos doce meses

En la TABLA 7 se recogen los resultados de las principales especialidades médicas

utilizadas por los familiares de los pacientes. Del total de visitas médicas en los 12

meses previos a la encuesta, el 52% se realizaron al médico de familia, seguido del
fisioterapeuta (23,5%), el psicélogo (8,34%) y el psiquiatra (6,64%). En total, entre las

41 familias, realizaron 587 visitas médicas en los 12 meses anteriores a la encuesta.

TABLA 7. Acromegalia. Utilizacion recursos médicos 12 meses previos. Familiares

. Frecuencia Ratio de visitas Porcentaje de
Categorias - - .

(n. de visitas) por familia visitas
Med. Familia 305 7.4 52 %
Neurélogo 25 0,6 42 %
Cardiélogo 24 0,58 4,1 %
Gastroenterélogo 4 0,1 0,7 %
Psicologo 49 1,2 8,3 %
Psiquiatra 39 0,95 6,6 %
Fisioterapeuta 138 3,36 23,5 %
Otros 3 0,07 0,5 %

Total 587 14,3 100,0 %

Por parentesco con el paciente, 25 familias (61%) declararon que los progenitores no

utilizaron recursos sanitarios en forma de visitas a especialistas mientras que 16

familias (39%) si que los utilizaron contabilizando un total de 167 visitas (TABLA 8). En
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29 familias (70%) los hermanos de los pacientes no visitaron especialistas médicos y
en 12 familias (30%) si lo hicieron (TABLA 9). En cuanto a los hijos de los pacientes,
18 familias (44%) declararon que los hijos si visitaron facultativos y 23 familias (56%)
no lo hicieron (TABLA 10) y en cuanto a los conyuges, 13 familias (31,7%) no utilizaron

especialistas médicos mientras que en 28 familias (68,3%) si lo hicieron (TABLA 11).

e Conyuges. En un 68,3% de familias totalizando 205 visitas (5 visitas de media por
cada una de las 41 familias).

e Progenitores. En un 39% de familias totalizando 167 visitas (4 visitas de media por
cada una de las 41 familias).

e Hijos. En un 44% de familias totalizando 158 visitas (3,8 de media por cada una de
las 41 familias).

e Hermanos. En un 30% de familias totalizando 57 visitas (1,4 de media por cada

una de las 41 familias).

Tanto por porcentaje en relacion al total de familias como por niumero promedio de
visitas por familia, los conyuges de los pacientes fueron quienes mas recursos

médicos utilizaron.

TABLA 8. Acromegalia. Total de visitas a especialistas. Progenitores de los pacientes

Categoria Progenitores (frecuencias) NUmero de visitas
Ninguno 25 -
Med. Familia 13 62
Neurdlogo 3 17
Cardit6logo 4 19
Gastroenterélogo 0 0
Psicélogo 1 4
Psiquiatra 3 8
Fisioterapeuta 4 54
Otros (dermatélogo,
urélogo) 2 3
Total de visitas 167
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TABLA 9. Acromegalia. Total de visitas a especialistas. Hermanos de los pacientes

Categoria Hermanos (frecuencias) NUmero de visitas
Ninguno 29 -
Med. Familia 10 35
Neurdlogo 0 0
Cardidlogo 1 1
Gastroenterélogo 0 0
Psicélogo 0 0
Psiquiatra 0 0
Fisioterapeuta 5 21
Otros 0 0
Total de visitas 57

TABLA 10. Acromegalia. Total de visitas a especialistas. Hijos de los pacientes

Categoria Hijos (frecuencias) NUmero de visitas
Ninguno 18 -
Med. Familia 18 92
Neurélogo 1 3
Cardiélogo 2 2
Gastroenter6logo 1 2
Psicélogo 4 22
Psiquiatra 2 9
Fisioterapeuta 4 28
Otros 0 0
Total de visitas 158

TABLA 11. Acromegalia. Total de visitas a especialistas. Cdnyuges de los pacientes

Categoria Codnyuge (frecuencias) NuUmero de visitas
Ninguno 13 -
Med. Familia 21 116
Neurélogo 3 5
Cardiélogo 1 2
Gastroenterdlogo 1 2
Psicélogo 6 23
Psiquiatra 3 22
Fisioterapeuta 7 35
Otros 0 0
Total de visitas 205
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Patologias diagnosticadas en los ultimos doce meses

En relacion a problemas concretos de salud con diagndstico y tratamiento, en 20
familias (48,8%) se identific6 que los conyuges estaban recibiendo algun tipo de
tratamiento médico. En 13 familias (31,7%) eran los padres del paciente, en 11

(26,8%) eran los hijos y en 3 (7,3%) eran los hermanos.

Los problemas mas recurrentes fueron el estrés, la ansiedad y la depresion, siendo

los cdnyuges quienes mas los sufrian, seguidos de padres (TABLA 12).

TABLA 12. Acromegalia. Patologias diagnosticadas en familiares de los pacientes

Categoria Pad_r_es Herm_a_mos Hij_o_s C()ny_u_ges
(familias) (familias) (familias) (familias)
Ninguna 28 38 30 21
Estrés 4 1 2 9
Depresion 6 0 1 8
Ansiedad 5 1 4 9
Trastornos del suefio 3 1 4 6
Ulceras gastrointestinales 2 1 1 5
Prob. cardiovasculares 4 0 0 0
Otros 0 0 5 3

Otros problemas de salud en los hijos fueron trastornos musculoesqueléticos y

escoliosis. En Conyuges problemas dermatoldgicos, artritis y trastornos hormonales.

Numero de horas dedicadas a cuidados al paciente

En la TABLA 13 se muestran las frecuencias y porcentajes del tiempo dedicado por
parte de los cuidadores en el entorno familiar al paciente. El 68,3% de las familias
dedicaron pocas horas semanales al paciente (menos de 5 horas/semana). El 14,6%
declararon dedicar una cantidad moderada de horas (entre 6 y 10 por semana) y una

dedicacion elevada (mas de 11 horas semanales) el 17,1% de las familias.

TABLA 13. Acromegalia. Dedicacion semanal de los familiares al paciente

Categoria Frecuencia (familias) Porcentaje
0 horas por semana 17 41.5%
1-5 h. por semana 11 26,8 %
6-10 h. por semana 6 14,6 %
11-20 h. por semana 4 9,8 %
>20 h. por semana 3 7,3 %
Total 41 100,0 %
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2.2.2.- SXF

e Pacientes
Nivel de afectacion cognitivay conductual

En el &mbito de la afectacion cognitiva de los pacientes se analizaron la capacidad de
razonamiento, la capacidad intelectual y la capacidad de aprendizaje. La TABLA 14 se
muestra las frecuencias y porcentajes de pacientes que mostraban afectacion muy

escasa, escasa, baja o sin afectacion (cognicion normal) en esos aspectos.

TABLA 14. SXF. Afectacion cognitiva de los pacientes

C . Capacidad de Capacidad Capacidad de
ategoria . ) T
razonamiento intelectual aprendizaje
Sin afectacion 3 (10,7 %) 2 (7,1%) 5 (17,9 %)
Afectacion moderada 14 (50,0 %) 16 (57,1%) 16 (57,1 %)
Afectacion alta 8 (28,6 %) 7 (25,0 %) 4 (14,3 %)
Afectacion muy alta 3 (10,7 %) 3 (10,7 %) 3 (10,7 %)
Total 28 (100,0 %) 28 (100,0 %) 28 (100,0 %)

Los aspectos cognitivos mas afectados fueron por este orden: capacidad intelectual
(92,8%), capacidad de razonamiento (89,3%) y por ultimo, la capacidad de
aprendizaje (82,1%).

En el &mbito conductual, el uso de expresiones inadecuadas, la irritabilidad, empatia,
hiperactividad (TDAH), sociabilidad y comportamientos obsesivos compulsivos (TOC)
fueron evaluados. En las TABLA 15, se recogen los resultados de frecuencias y
porcentajes de pacientes que mostraban una afectacién muy alta, alta, moderada o sin

afectacién (conducta normal).

TABLA 15. SXF. Afectacion del comportamiento en los pacientes

Categoria Expresiones | Irritabilidad | Empatia TDAH Sociabilidad TOC
Sin afectacion 8(28,6 %) | 6(21,4%) |11(39,3%)| 5(17,9%) | 7(25,0%) | 4 (14,3 %)
Afectacion moderada | 16 (57,1 %) | 12 (42,9%) | 8 (28,6 %) | 12 (42,9%) | 15 (53,6%) |19 (67,8%)
Afectacion alta 2 (7,1 %) 6(21,4%) | 5(17,9%) | 7 (25,0 %) 5 (17,9 %) 1 (3,6 %)
Afectacion muy alta | 2(7,1%) | 4(14,3%) |4 (143 %) | 4(143%) | 1(3,6%) |4 (14,3 %)
Total 28 (100 %) |28 (100 %) | 28 (100 %) | 28 (100 %) | 28 (100 %) |28 (100 %)
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Visitas a especialistas en los ultimos doce meses

En la TABLA 16 se recoge el listado de especialidades médicas presentado a las
familias para que indicaran el nimero de ocasiones que cada paciente tuvo que hacer

uso de esos recursos sanitarios en los doce meses precedentes a la encuesta.

TABLA 16. SXF. Especialidades médicas utilizadas por los pacientes (niimero de visitas en los tltimos 12 meses)

C . Frecuencia (total de Ratio Porcentaje de
ategoria g L -
visitas) visitas:paciente visitas
Med. Familia 48 1,71 25,0 %
Pediatra 19 0,68 9,9%
Cardiologo 5 0,18 2,6 %
Otorrinolaring6logo 13 0,46 6,7 %
Gastroenterologo 4 0,14 2,1%
Oftalmélogo 10 0,36 52 %
Fisioterapeuta 6 0,21 3.2%
Psiquiatria 43 1,54 22,4 %
Ginecologia 4 0,14 2,1%
Traumatologia 5 0,18 2,6 %
Nutricionista 5 0,18 2,6 %
Urgencias 16 0,57 7,9 %
Ingresos 7 0,25 3, 7%
Genetista 7 0,25 3,7%
Total 192 6,85 100,0 %

En total, se contabilizaron 192 visitas a diferentes especialidades médicas para los 28
pacientes en los doce meses anteriores a la realizacion de la encuesta. Los
especialistas utilizados con mas frecuencia por los pacientes son: médico de familia
(24,7% de las visitas) y psiquiatra (22,6%).

Otras especialidades médicas diferentes fueron: cirugia, dermatélogo, estomatélogo,
endocrinélogo, maxilofacial, odontologia y podologia aunque, al no cuantificarse de

manera homogénea, no se incluyeron en los totales presentados en las tablas.
Pruebas médicas realizadas

En la TABLA 17 se recogen las pruebas médicas realizadas a los pacientes en los
doce meses anteriores a la encuesta. Las pruebas més utilizadas por éstos fueron
tratamiento dental (27,3%), electrocardiograma (24,4%) y radiologia (21,1%). En

total, se contabilizaron 33 actos médicos en este periodo.
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TABLA 17. SXF. Tipo y nimero de pruebas médicas realizadas a los pacientes

Categoria Frecuencia (total Ratio _ Porcentaje
de pruebas) pruebas:paciente | de pruebas
Radiologia 7 0,25 21,1 %
ECG 8 0,29 24,4 %
EEG 4 0,14 12,1 %
Cirugia ocular 0 0,00 0,0 %
Estrabismo 0 0,00 0,0 %
Sedacioén tratamiento dental 9 0,32 27,3 %
Sedacion Tto. Ginecologico 2 0,07 6,06 %
Sedacion para extraccion sangre 0 0,00 0,0 %
Tosilectomia 0 0,00 0,0 %
Andlisis genéticos 2 0,07 6,1 %
Otro (Ecografia) 1 0,035 3,0%
Total 33 1,17 100,0 %

Medicamentos consumidos al menos durante una semana en el tltimo afio

La TABLA 18 recoge los pacientes que han consumido medicamentos de manera
regular (durante al menos una semana seguida en los doce meses anteriores a la

encuesta) y en qué cantidades en rangos de: ninguno, sélo 1, entre 2 y 4 y mas de 4.

TABLA 18. SXF. Cantidad de medicamentos consumidos por pacientes

Categoria Frecuencia Porcentaje
Ningun medicamento 7 25,0 %
Solo 1 medicamento 8 28,6 %
Entre 2 y 4 medicamentos 9 32,1 %
Mas de 4 medicamentos 4 14,3 %
Total 28 100,0 %

21 de los 28 pacientes encuestados (75%) habian consumido medicamentos de
manera habitual (mas de una semana). El 46,4% de los pacientes consumieron mas

de 2 medicamentos.
e (Cuidadores
Parentesco del cuidador principal

La TABLA 19 recoge el parentesco del familiar que mas implicado se encuentra en las
tareas de cuidador en relaciéon al paciente. En 19 de las 22 familias era la madre

(86,4%) mientras que la figura del cuidador recaia en el padre en 3 familias (13,6%).
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TABLA 19. SXF. Parentesco del cuidador principal

Categoria Frecuencia Porcentaje
Padre 3 13,6
Madre 19 86,4
Total 22 100,0

NUmero de visitas a especialistas de los familiares en los ultimos doce meses

En la TABLA 20 se recogen los resultados de las principales especialidades médicas
utilizadas por los familiares de los pacientes de SXF. El recurso médico mas utilizado
por ellas fueron los médicos de familia (53,5% de todas las visitas) seguidos de
fisioterapeuta (33% de las visitas) y el psicdlogo (8% de las visitas). En total, entre

las 22 familias, realizaron 312 visitas médicas en el afio anterior a la encuesta.

TABLA 20. SXF. Especialidades médicas utilizadas por la familia (nimero total de visitas en los ultimos 12 meses)

Categoria Frecuencia (total de visitas) Porcentaje de visitas
Med. Familia 167 53,5 %
Neurélogo 8 2,6 %
Carditlogo 3 0.9 %
Gastroenterdlogo 4 1,3%
Psicdlogo 25 8,0 %
Psiquiatra 2 0,6 %
Fisioterapeuta 103 33,0 %
Total 312 100,0 %

Por parentesco, 11 familias (50%) declararon que los padres no utilizaron recursos
sanitarios en forma de visitas a especialistas mientras que 11 (50%) si que los
utilizaron contabilizando un total de 89 visitas (TABLA 21). En 5 familias (22,7%) las
madres de los pacientes no visitaron especialistas médicos y en 17 (88,3%) si lo
hicieron (TABLA 22) contabilizando un total de 195 visitas a especialistas por parte de
las madres. En cuanto a los hermanos de los pacientes, 20 familias (91%) declararon
que los hermanos de los pacientes no hicieron uso de recursos médicos y 2 de ellas
(9%) si lo hicieron (TABLA 23) sumando un total de 28 visitas.

e Padre. En un 50% de familias totalizando 89 visitas (ratio de 8 visitas por familia).
e Madre. En un 88,3% de familias totalizando 195 visitas (ratio de 8,8 visitas por

familia).
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e Hermanos. En un 9% de familias totalizando 28 visitas (ratio de 1,3 visitas por

familia).

TABLA 21. SXF. Total de visitas a especialistas. Padres de los pacientes

Categoria Padres NuUmero de visitas
Ninguno 11 -

Med. Familia 11 57
Neurdlogo 1 1
Cardidlogo 1 1

Gastroenterdlogo 1 1
Psicélogo 1 1
Psiquiatra 0 0

Fisioterapeuta 4 28
Total de visitas 89

TABLA 22. SXF. Total de visitas a especialistas. Madres de los pacientes

Categoria Madres Numero de visitas
Ninguno 5 -

Med. Familia 17 104
Neurélogo 2 3
Cardiologo 1 2

Gastroenterélogo 2 3
Psicologo 1 6
Psiquiatra 1 2

Fisioterapeuta 7 75
Total de visitas 195

TABLA 23. SXF. Total de visitas a especialistas. Hermanos de los pacientes

Categoria Hermanos NuUmero de visitas
Ninguno 20 -

Med. Familia 2 6
Neurdlogo 1 4
Cardidlogo 0 0

Gastroenterélogo 0 0
Psico6logo 1 18
Psiquiatra 0 0

Fisioterapeuta 0 0
Total de visitas 28
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Patologias diagnosticadas en los ultimos doce meses

En relacion a problemas concretos de salud con diagnéstico y tratamiento, en 3

familias (13,6%) se identificO que los padres estaban recibiendo algun tipo de

tratamiento médico. En 5 familias (22,7%) eran las madres de los pacientes, y en 1

familia (4,54%) eran los hermanos.

Los problemas mas recurrentes en las familias participantes eran los relacionados con

el estrés, la ansiedad y la depresién, siendo las madres quienes mas los sufrian,

seguidos de los padres de los pacientes (TABLA 24).

TABLA 24. SXF. Patologias diagnosticadas en familiares de los pacientes

Categoria

En padres

En madres

En hermanos

Ninguna

19

17

21

Estrés

Depresion

Ansiedad

Trastornos del suefio

Ulceras gastrointestinales

Prob. cardiovasculares

R [[OININ O |W
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Numero de horas dedicadas a cuidados del paciente

En la TABLA 25 se muestran las frecuencias y porcentajes del tiempo dedicado por

parte de los cuidadores en el entorno familiar al paciente. Tan sélo 3 familias (13,6%)

declararon no dedicar tiempo especifico al cuidado del paciente mientras que 19

(86,4%) si lo hacian. El 13,64% de las familias declararon dedicar una cantidad

moderada de horas (menos de 10 por semana) y una dedicacion elevada (mas de 11

horas semanales) en el 72,8% de las familias.

TABLA 25. SXF. Dedicacion semanal de los familiares al paciente

Categoria Frecuencia Porcentaje
0 horas por semana 3 13,6 %
1-5 h. por semana 1 45 %
6-10 h. por semana 2 9,1 %
11-20 h. por semana 7 31,8%
>20 h. por semana 9 41,0 %
Total 22 100,0 %
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Existencia de lesiones fisicas por problemas conductuales del paciente o por

manejo del mismo

En la TABLA 26 se refleja el numero de familias en las que alguno de sus miembros
ha sufrido lesiones fisicas consecuencia de agresiones motivadas por problemas
conductuales o por esfuerzos fisicos resultado del manejo del paciente. En el primer
caso, 4 familias reportaron lesiones por problemas de conducta (18,2% de las familias)
y en el segundo 2 familias reportaron dafios en algun miembro del nucleo familiar

resultado del manejo del paciente (9,1%).

TABLA 26. SXF. Lesiones fisicas en cuidadores resultados de agresiones o esfuerzos fisicos

. . Porcentaje
Categoria Frecuencia .

de familias
Lesiones consecuencia de problemas de conducta 4 18,2 %
Lesiones consecuencia de esfuerzos fisicos 2 9,1 %

De las 4 familias que reportaron agresiones, 2 familias las sufrieron en 4 ocasiones el
dltimo afio, 1 familia las sufri6 en 10 ocasiones y 1 familia en 20 ocasiones. S6lo 1

familia requirio asistencia médica en 1 ocasién como resultado de esas agresiones.

De las 2 familias con lesiones por manejo del paciente, 1 familia las sufri6 en 2
ocasiones y otra familia, en 6. Sélo 1 familia requiri6 de asistencia médica en 2

ocasiones como resultado de dichas lesiones.

2.2.3.- DMD

e Pacientes
Nivel de afectaciéon cognitivay conductual

En el &mbito de la afectacion cognitiva de los pacientes con DMD se valoraron la
presencia de trastornos del lenguaje, capacidad de razonamiento, la capacidad
intelectual y la capacidad de aprendizaje. La TABLA 27 muestran el nimero y
porcentajes de pacientes que mostraban una afectacién muy alta, alta, moderada o sin

afectacion (conducta normal) en esos cuatro parametros.
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TABLA 27. DMD. Afectacion cognitiva de los pacientes

. Afectacion Capacidad Capacidad | Capacidad de
Categoria : X : o
lenguaje razonamiento | intelectual aprendizaje
Sin afectacion 23 (65,7%) 25 (71,5 %) 30 (85,7 %) 22 (63,0 %)
Afect.moderada 7 (20,0 %) 8 (22,8 %) 4 (11,4 %) 9 (25,7 %)
Afectacion alta 4 (11,4 %) 1 (2,9 %) 0 (0,0 %) 2 (5,7 %)
Afectacion muy alta 1(2,9 %) 1 (2,9 %) 1 (2,9 %) 2 (5,7 %)

Total

35 (100,0 %)

35 (100,0 %)

35 (100,0 %)

35 (100,0 %)

Los aspectos cognitivos mas afectados fueron por este orden: capacidad de
aprendizaje (37,1%), trastornos en el lenguaje (34,3%), capacidad de razonamiento

(28,5%) y por ultimo, la capacidad intelectual (14,3%).

En el ambito conductual, el uso de expresiones inadecuadas, la irritabilidad, empatia,
hiperactividad (TDAH), sociabilidad y comportamientos obsesivos compulsivos (TOC)
fueron evaluados. En la TABLA 28, se recogen los resultados de nimero de pacientes
y porcentajes que mostraban una afectaciéon muy alta, alta, moderada o sin afectacion

(conducta normal).

TABLA 28. DMD. Afectacion del comportamiento en los pacientes

Categoria Expresiones | Irritabilidad | Empatia TDAH Sociabilidad TOC
Sin afectacion 27 (77,1 %) | 7 (20,0 %) | 20 (57,1%) | 25 (17,9 %) | 16 (45,7 %) | 19 (54,3)
Afectacion moderada | 7 (20,0 %) |17 (48,6%) | 13 (37,1%) | 8 (22,9 %) | 14 (40,0 %) | 13 (37,1%)
Afectacion alta 0(0,0%) |10(29,0%)| 1(2,9%) 2 (5,7 %) 3 (8,6 %) 3 (8,6 %)
Afectacion muy alta | 1(29%) | 1(29%) | 1(29%) | 0(0,0%) 2(5,7%) | 0(0,0%)
Total 35 (100 %) |35 (100 %) | 35 (100 %) | 35 (100 %) | 35 (100,%) |35 (100 %)

Visitas a especialistas en los ultimos doce meses

En la TABLA 29 se recoge el listado de especialidades médicas presentado a las
familias para que indicaran el niUmero de ocasiones que cada paciente tuvo que hacer

uso de esos recursos sanitarios en los doce meses precedentes a la encuesta.

En total, se contabilizaron 3.906 visitas a diferentes especialidades médicas para los
35 pacientes en los doce meses anteriores a la realizacion de la encuesta. Los
especialistas utilizados con mas frecuencia por los pacientes son: fisioterapeuta
(77,1% de las visitas) y logopeda (11,6%).
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TABLA 29. DMD. Especialidades médicas utilizadas por los pacientes (nimero de visitas en los ultimos 12 meses)

Categoria Frecuer_lc-ia . Ratio_ Porce;ntaje de
(total de visitas) visitas:paciente visitas
Med. Familia 44 1,26 1,1%
Pediatra 94 2,69 3,4 %
Cardiologo 46 1,31 1,1%
Otorrinolaringélogo 3 0,09 0,1%
Gastroenterologo 4 0,11 0,1%
Oftalmdlogo 20 0,57 0,5 %
Fisioterapeuta 3012 86,06 77,1 %
Psiquiatria 87 2,49 22%
Neumologo 45 1,29 1,1%
Traumatologia 45 1,29 1,1%
Nutricionista 19 0,54 0,5 %
Urgencias 24 0,69 0,6 %
Ingresos 1 0,03 0,02 %
Genetista 9 0,26 0,23
Logopeda 453 12,94 11,6
Total 3.906 111,6 100

Otros especialistas visitados diferentes a los propuestos incluyeron: neuropediatra,

psicélogo, endocrino, hidroterapia, dentista y cirujano pediatrico aunque, al no

cuantificarse de manera homogénea, no se incluyeron en los totales presentados.

Pruebas médicas realizadas

La TABLA 30 presenta el uso de pruebas médicas por parte de los pacientes.

TABLA 30. DMD. Tipo y nimero de pruebas médicas realizadas a los pacientes

C . Frecuencia (total de Ratio Porcentaje
ategoria g B -
visitas) pruebas:paciente | de visitas
Radiografias 32 0,91 13,0 %
Electrocardiogramas 36 1,03 145 %
Electroencefalogramas 7 0,20 2,.8%
Electromiografias 7 0,20 2,8%
TC/RMN 0 0,00 0,0 %
Capacidad pulmonar 34 0,97 13,7 %
Ecocardiografia 32 0,91 13,0 %
Anestesia general o sedacion 4 0,11 1,6 %
Extraccion de sangre 83 2,37 33,6 %
Biopsia de musculo 3 0,09 1,2 %
Cirugia ortopédica 1 0,03 0,4 %
Pruebas genéticas 5 0,14 2,0%
Pruebas hormonales 3 0,09 1.1%
Total 247 7 100,0 %
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En el afio anterior a la realizacion de la encuesta, las méas utilizadas por éstos fueron
las extracciones de sangre (33,6% de todas las pruebas), electrocardiografia
(14,5%) y medicion de la capacidad pulmonar (13,7%). En total, se contabilizaron

247 actos médicos.

Medicamentos consumidos al menos durante una semana en los Ultimos doce

meses

La TABLA 31 recoge los pacientes que han consumido medicamentos de manera
regular (durante al menos una semana seguida en los doce meses anteriores a la

encuesta) y en qué cantidades en rangos de: ninguno, sélo 1, entre 2y 4 y mas de 4.

TABLA 31. DMD. Cantidad de medicamentos consumidos por pacientes

Categoria Frecuencia Porcentaje
Ningun medicamento 4 11,4
S6lo 1 medicamento 8 22,9
Entre 2 y 4 medicamentos 16 45,7
Mas de 4 medicamentos 7 20
Total 35 100

31 de los 35 pacientes encuestados (88,6%) habian consumido medicamentos de
manera habitual (mas de una semana). El 65,7% de los pacientes consumieron mas

de 2 medicamentos.
Naturaleza del aparataje utilizado por el paciente

La TABLA 32 recoge el aparataje que, por la naturaleza de la patologia, puede ser

utilizado por los pacientes. El mismo paciente puede utilizar mas de un elemento.

TABLA 32. DMD. Aparataje utilizado por los pacientes

Categoria Frecuencia Porcentaje

Silla ruedas/scooter 10 28,6 %
Asientos ortopédicos 6 17,1 %
Ortesis 12 34,3 %
Camas mecanizadas 4 11,4 %
Apoyo respiratorio 5 14,3 %
Apoyo a la deglucion 0 0,0 %

Total 37 100,0 %

Las sillas de ruedas/scooters y las ortesis son los elementos mas utilizados por los

pacientes de las familias encuestadas.
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e Cuidadores
Parentesco del cuidador principal

La TABLA 33 recoge el parentesco del familiar que mas implicado se encuentra en las
tareas de cuidador en relacién al paciente. En 28 de las 33 familias era la madre

(84,8%) mientras que la figura del cuidador recaia en el padre en 5 familias (15,2%).

TABLA 33. DMD. Parentesco del cuidador principal

Categoria Frecuencia Porcentaje
Padre 5 15,2 %
Madre 28 84,8 %
Total 33 100,0 %

NUmero de visitas a especialistas en los Gltimos doce meses

En la TABLA 34 se recogen los resultados de las principales especialidades médicas
utilizadas por los familiares de los pacientes con DMD. El recurso médico mas utilizado
fueron los médicos de familia (36,8% de todas las visitas) seguidos de fisioterapeuta

(32%) y el psicologo (21,5%) sumando un total de 739 visitas.

TABLA 34. DMD. Especialidades médicas utilizadas por la familia (nimero total de visitas en los tltimos 12 meses)

Categoria Frecuencia (total de visitas) Porcentaje de visitas
Med. Familia 272 36,8 %
Neurologo 8 1,1%
Cardiologo 39 5,3%
Gastroenterologo 8 1,1%
Psicélogo 159 21.5%
Psiquiatra 16 22%
Fisioterapeuta 237 32,0%
Total 739 100,0 %

Por parentesco, 12 familias (36,36%) declararon que los padres no utilizaron recursos
sanitarios en forma de visitas a especialistas mientras que 21 familias (63,6%) si que
los utilizaron un total de 234 veces (TABLA 35). En 7 familias (21,2%) las madres de
los pacientes no visitaron especialistas médicos y en 26 familias (78,8%) si lo hicieron
(TABLA 36) en 474 ocasiones. En cuanto a los hermanos de los pacientes, 25 familias
(75,7%) declararon que los hermanos de los pacientes no hicieron uso de recursos

médicos y 8 familias (24,3%) si lo hicieron (TABLA 37) sumando un total de 31 visitas.
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e Padres. En un 63,3% de familias totalizando 234 visitas (ratio de 7 visitas).

e Madres. En un 78,8% de familias totalizando 474 visitas (ratio de 14,4 visitas).

e Hermanos. En un 24,3% de familias totalizando 31 visitas (ratio de 0,9 visitas).

TABLA 35. DMD. Total de visitas a especialistas. Padres de los pacientes

Categoria Frecuencia Numero de visitas
Ninguna 12 -

Med. Familia 11 93
Neurélogo 0 0
Cardiologo 1 1

Gastroenterélogo 1 2
Psicdlogo 9 67
Psiquiatra 1 2

Fisioterapeuta 8 69
Total de visitas 234

TABLA 36. DMD. Total de visitas a especialistas. Madres de los pacientes

Categoria Frecuencia NuUmero de visitas
Ninguno 7 -

Med. Familia 21 160
Neurdlogo 4 7
Cardidlogo 1 38

Gastroenterodlogo 2 6
Psico6logo 13 92
Psiquiatra 4 14

Fisioterapeuta 15 157
Total de visitas 474

TABLA 37. DMD. Total de visitas a especialistas. Hermanos de los pacientes

Categoria Frecuencia Numero de visitas
Ninguno 25 -

Med. Familia 6 19
Neurologo 1 1
Cardidlogo 0 0

Gastroenterodlogo 0 0
Psicélogo 0 0
Psiquiatra 0 0

Fisioterapeuta 2 11
Total de visitas 31
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Patologias diagnosticadas en los ultimos doce meses

En relacion a problemas concretos de salud con diagndstico y tratamiento, en 15
familias (45%) se identificoO que el padre recibia algun tipo de tratamiento médico. En
21 familias (63,3%) eran las madres de los pacientes, y ninguna familia declaré que
alguno de los hermanos hubiera recibido diagnostico y tratamiento para alguna de las

patologias propuestas.

Los problemas mas recurrentes en las familias participantes eran los relacionados con
el estrés, la ansiedad y la depresién, siendo las madres quienes mas los sufrian,

seguidos de los padres de los pacientes (TABLA 38).

TABLA 38. DMD. Patologias diagnosticadas en familiares de los pacientes

Categoria En padres En madres En hermanos
Ninguno 18 12 33
Estrés 6 14 0
Depresion 3 7 0
Ansiedad 9 14 0
Trastornos del suefio 7 6 0
Ulceras gastrointestinales 1 0 0
Prob. cardiovasculares 0 1 0

Numero de horas dedicadas a cuidados del paciente

En la TABLA 39 se muestran las frecuencias y porcentajes del tiempo dedicado por
parte de los cuidadores en el entorno familiar al paciente. Tan sélo 1 familia (3%)
declaré no dedicar tiempo especifico al cuidado del paciente mientras que 32 (97%) si
lo hacian. El 36,3% de las familias declararon dedicar una cantidad moderada de
horas (menos de 10 por semana) y una dedicacion elevada (mas de 11 horas
semanales) en el 60,7% de las familias. Es de destacar el caso de 2 familias que

reportaron una dedicacion de 24 horas al dia.

TABLA 39. DMD. Dedicacion semanal de los familiares al paciente

Categoria (horas por semana) Frecuencia Porcentaje
0 1 3,0 %
1-5 4 12,1 %
6-10 8 24,2 %
11-20 8 24,2 %
>20 12 36,5 %
Total 33 100,0 %
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Existencia de lesiones fisicas por problemas conductuales del paciente o por

manejo del mismo

En la TABLA 40 se refleja el numero de familias en las que alguno de sus miembros
ha sufrido lesiones fisicas consecuencia de agresiones motivadas por problemas
conductuales o por esfuerzos fisicos resultado del manejo del paciente. En el primer
caso, ninguna familia reporté lesiones por problemas de conducta. En el segundo 13
familias reportaron dafios en algin miembro del nicleo familiar resultado del manejo

del paciente (37,1% de todas las familias).

TABLA 40. DMD. Lesiones fisicas en cuidadores resultados de agresiones o esfuerzos fisicos

Categoria Frecuencia Porcentaje
Lesiones consecuencia de problemas de conducta 0 0
Lesiones consecuencia de esfuerzos fisicos 13 37,1

De las 13 familias con lesiones por manejo del paciente, el sumatorio total de veces
gue se han sufrido lesiones fueron de 72. 12 familias tuvieron que recibir asistencia
médica como consecuencia de ellas sumando en total 35 visitas médicas en los

ultimos doce meses como resultado de estas lesiones.

2.3.- Variables de la salud sociolaboral

2.3.1.- Acromegalia

e Pacientes
Situacién laboral del paciente

En la Figura 3 se muestran las opciones que se plantearon a los pacientes sobre su
situacion laboral: desempleado (6 pacientes, 14,6%), por cuenta ajena a jornada
completa (13 pacientes, 31,7%), por cuenta ajena a media jornada (3 pacientes,
7,3%), auténomo (7 pacientes, 17,1%), incapacidad laboral parcial (2 pacientes, 4,9%),
total (2 pacientes, 4,9%) o permanente absoluta (5 pacientes, 12,2%), jubilado (2
pacientes, 4,9%), u otra (1 ama de casa, 2,4%).
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Figura 3. Acromegalia. Situacion laboral de los pacientes

En cuanto a ingresos regulares, 33 pacientes (80,5% contaban con ingresos regulares)

mientras que 8 pacientes (19,5%) no contaban con ellos de manera regular (Figura 4).

En relacién a la cuantia de los ingresos

(Figura 5), 1 paciente (2,4%) no respondio, 9

pacientes (22,0%) tenian ingresos inferiores a 10.000 euros/afio, 11 pacientes (26,8%)

tenian ingresos entre 10.000 y 15.000 euros/afio, 5 pacientes (12,2%) entre 15.000 y

20.000 euros/afno y 8 pacientes (19,5%) mas de 20.000 euros/afio. 7 pacientes

(17,1%) no tenian ingresos. El 39% de las familias tienen ingresos entre 10000 y

20000 euros anuales. El 22,0% de las familias tiene ingresos por debajo de los 10000

euros. Un 48,8% de las familias no superan el umbral de los 15.000 euros anuales de

ingresos.
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Figura 4. Acromegalia. Situacion de los pacientes en cuanto a ingresos econémicos
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Figura 5. Acromegalia. Cuantia de los ingresos econémicos de los pacientes

e (Cuidadores
Existencia o no de impacto laboral. Tipo de impacto

De las 41 familias participantes, 12 de ellas (27,9%) declararon haber sufrido algin
tipo de cambio laboral como consecuencia de la enfermedad. De estas 12 familias, la

distribucion del impacto por parentesco (Figura 6) fue:
e Padres: tuvieron cambios laborales en 3 casos (7,3% de todas las familias).
e Hermanos: sufrieron cambios laborales 1 caso (2,43% del total de familias).
¢ Hijos: sufrieron cambios 2 casos (4,86% de todas las familias).

e Cobnyuges: 10 casos sufrieron cambios laborales como consecuencia de la

enfermedad (24,4% de todas las familias).
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Figura 6. Acromegalia. Impacto laboral en los familiares

Pdgina 97 de 198



RESULTADOS

En relacion al tipo de impacto en los familiares que sufrieron cambios laborales (Figura

7), el mas importante fue la solicitud de vacaciones retribuidas (48,6%) seguido de

solicitud de permisos no retribuidos (20%), los cambios de horario 16,3%), cambio de

trabajo 88%) y por ultimo la asuncidon de mas horas de trabajo (4%) o abandonar el

trabajo (4%) en ultimo lugar.
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Figura 7. Acromegalia. Tipo de impacto laboral en el entorno familiar

Impacto escolar en hijos o hermanos menores

Tal y como mencionamos en el apartado demografico y descriptivo, de las 41 familias

que participaron en el estudio de Acromegalia, 17 de ellas declararon la existencia de

un menor de edad en el nlcleo familiar contabilizando un total de 27 menores

vinculados a los pacientes. De estos 27, 10 (37%) tuvieron algun tipo de impacto en su

vida escolar siendo 2 de ellos hermanos de pacientes y 8 hijos de pacientes (Figura 8).
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Figura 8. Acromegalia. Impacto escolar en menores
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En cuanto al tipo de impacto, se ofreci6 a los participantes entre las opciones de
abandono escolar, repeticién de curso académico o la inadaptacion escolar, pudiendo
el mismo individuo sufrir dos 0 mas de estas variables. En la Figura 9 aparecen las
frecuencias de sucesos que fueron: 4 ocasiones para abandono, 5 para repeticion de

curso y 4 para inadaptacion.

NUmero de sucesos

Abandono escolar Repeticién curso Inadaptacion

Figura 9. Acromegalia. Tipo de impacto escolar

Impacto en la convivencia familiar

En la Figura 10 se recogen las frecuencias del impacto de la Acromegalia en la
convivencia familiar. De las 41 familias, 19 (46,3%) la patologia no tuvo impacto pero
en 22 (54,7%) si la tuvo. De estas 22, en 4 familias (9,8%) hubo separacién conyugal,
en 2 (4,9%) abandono del hogar por algun miembro de la familia y en 16 (39%), un

deterioro de la convivencia.
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Figura 10. Acromegalia. Impacto en la convivencia familiar
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2.3.2.- SXF
e (Cuidadores
Existencia o no de impacto laboral. Tipo de impacto

De las 22 familias participantes, 19 de ellas (86,4%) declararon haber sufrido algun
tipo de cambio laboral como consecuencia de la enfermedad. De estas 19 familias, la

distribucion del impacto por parentesco (Figura 11) fue:
e Padres: en 11 casos hubo cambios laborales (50% de todas las familias).

¢ Madres: sufrieron cambios laborales 16 casos (72,7% de todas las familias).
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Figura 11. SXF. Impacto laboral en los familiares

En cuanto al tipo de impacto en los familiares, la TABLA 41 muestra el tipo de impacto

que la patologia tuvo en los padres y en las madres.

TABLA 41. SXF. Impacto laboral en padres y madres

Padres Madres
n (%) n (%)
Ningan cambio 11 (50,0 %) 6 (27,3 %)
Abandono del trabajo 31 (3,6 %) 5 (22,8 %)
Cambio de trabajo 0 (0,0 %) 1 (4,5 %)
Cambio de horario laboral 2 (9,1 %) 1 (4,5 %)
Solicitud de vacaciones 5 (22,7 %) 8 (36,4 %)
Permisos no retribuidos 1(4,5%) 1 (4,5 %)
Total 22 (100,0 %) 22 (100,0 %)
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Horas laborales perdidas para desarrollar labores de cuidador

En relacion a la cantidad de horas perdidas en el &mbito laboral para poder atender
necesidades del paciente, 12 familias (54,5%) declararon no haber tenido que perder
horas de trabajo. De las 10 familias restantes, 6 familias (27%) perdieron menos de 8
horas al mes (el equivalente a una jornada laboral) y 4 familias (18,1%) perdieron mas

de 8 horas. Una familia perdié 16 horas y otra 24.

2.3.3.- DMD

e (Cuidadores
Existencia o no de impacto laboral. Tipo de impacto

De las 33 familias participantes, 26 de ellas (78,8%) declararon haber sufrido algun
tipo de cambio laboral como consecuencia de la enfermedad. De estas 26 familias, la
distribucion del impacto por parentesco (Figura 12) fue:

e Padres: tuvieron cambios laborales en 18 casos (54,5% de todas las familias).

e Madres: sufrieron cambios laborales 23 casos (el 69,7% de todas las familias).
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Figura 12. DMD. Impacto laboral en los familiares

En cuanto al tipo de impacto en los familiares, la TABLA 42 muestra el tipo de impacto

que la patologia tuvo en los padres y en las madres.
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TABLA 42. DMD. Impacto laboral en padres

Padres Madres
n (%) n (%)
Ningan cambio 15 (45,4 %) 10 (30,3 %)
Abandono del trabajo 0 (0,0 %) 6 (18,2 %)
Cambio de trabajo 4 (12,1 %) 2 (6,1 %)
Cambio de horario laboral 8 (24,2 %) 11 (33,3 %)
Solicitud de vacaciones 5 (15,1 %) 2 (6,0 %)
Permisos no retribuidos 1 83,0 %) 2 (6,0 %)
Total 33 (100 %) 33 (100 %)

Horas laborales perdidas para desarrollar labores de cuidador

En relacion a la cantidad de horas perdidas en el &mbito laboral para poder atender
necesidades del paciente, 11 familias (33,3%) declararon no haber tenido que perder
horas de trabajo. De las 22 familias restantes, 10 familias (30,4%) perdieron menos de
8 horas al mes (el equivalente a una jornada laboral) y 12 familias (36,3%) perdieron
mas de 8 horas. En el extremo de maximos, 1 familia, perdio 20 horas, otra 24, otra 25

y una altima 76.

2.4.- Variables economicas

2.4.1.- Acromegalia

e Ingresos netos del niicleo familiar

La distribucién de ingresos por porcentajes se muestra en la Figura 13 la cual refleja
un reparto homogéneo entre los distintos rangos salariales propuestos en el estudio. El
79,5% de las familias declararon tener ingresos regulares de al menos 15.000 euros o
mas al afio. Los rangos de ingresos mas frecuentes (29,3%) son: de15.000 a 25.000
euros al afio y >35.000. El 22% de las familias declararon ingresos de entre 25000 y
35.000 euros.
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Figura 13. Acromegalia. Ingresos netos del ntcleo familiar

e Gasto mensual en medicamentos los tres ultimos meses

El 41,4% de los encuestados tuvieron gastos farmacéuticos superiores a los 100 euros

en los tres meses inmediatamente anteriores a la encuesta (Figura 14). El 59%

incurria en menos de 100 euros al trimestre, el 35% de las familias, entre 100 y 500

euros y el 6% entre 500 y 1000 euros.
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Figura 14. Acromegalia. Gasto mensual en medicamentos
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e Tipo de gastos consecuencia de la enfermedad

El 61% de las familias encuestadas reportaron que incurrian en algun tipo de gasto
extra como consecuencia de la presencia de la patologia en el nucleo familiar (Figura
15). La distribucién de este tipo de gastos (Figura 16) fue un 36% de las familias
incurrian en pagos a terceros por cuidados del paciente, un 44% pago de ayuda en las
tareas domésticas y un 64% otro tipo de gastos como gastos en desplazamientos

(taxis, gasolina, hoteles, etc.) y médicos privados.
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Figura 15. Acromegalia. Gastos para la familia consecuencia de la enfermedad
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Figura 16. Acromegalia. Gastos extras consecuencia de la enfermedad

e Percepcion de carga econémica

En porcentaje, casi la mitad de las familias encuestadas, el 48,8% (Figura 17)
consideran la Acromegalia como una carga para la familia. El 51,2% no lo aprecian de

la misma forma.
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Figura 17. Acromegalia. Percepcion de carga econdmica

¢ Impacto econémico del tratamiento quirtirgico

De los 41 participantes, 39 (95,1%) fueron sometidos a cirugia y 2 (4,9% sobre el total)
no lo fueron. De estos 2, s6lo en un caso declar6 ser asi debido a motivos
econdmicos.

De los 39 pacientes sometidos a cirugia, en el 59% de los casos (23) fue cubierta su
coste por el Sistema Nacional de Salud. En el 41% restante (16 casos) no lo fue
(Figura 18).
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Figura 18. Acromegalia. Pago del coste de la cirugia

Una familia de las 16 cuyo coste de la cirugia no fue cubierto por el SNS, desconocia
el importe econémico de la misma, por lo que sélo respondieron 15 familias al coste de

dicha cirugia.
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De estas 15 familias, para la mayoria (11 de ellas, 73,3%) el coste superé los 7.000
euros. El 20% (3 casos) entre 5.000 y 7.000 euros y en 1 caso (6,7%) menos de 3.000

euros (Figura 19).
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Figura 19. Acromegalia. Impacto del coste de la cirugia

De esos 16 casos, en 7 de ellos (43,8%) estos costes fueron cubiertos totalmente por

una aseguradora privada mientras que en los otros 9 casos (62,2%), fueron

sufragados por alguan familiar (Figura 20). En un caso (11%), fue costeada por el

propio paciente, en 3 casos, el paciente y su cényuge y en 5 casos, el paciente y los

progenitores. Las opciones de préstamo bancario u otros familiares, no fue marcada

por ninguno de los participantes. Para aquellas familias que tuvieron que costearse

enteramente la cirugia, la mayor carga econdmica recayd en los progenitores ya que

en un 55,5% de los casos tuvieron que costear total o parcialmente la intervencién de

sus hijos con acromegalia.
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Figura 20. Acromegalia. Financiacion de la cirugia si no costeada por SNS ni Seguro Privado
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2.4.2.- SXF

e Ingresos netos del niicleo familiar

Todas las familias participantes tenian, al menos, un miembro del nacleo familiar con
ingresos econdmicos. De las 22 familias, 13 de ellas (59,1%) tenian un solo miembro
con ingresos regulares, 7 de ellas (31,8%) contaban con dos, 1 de ellas (4,5%) con

tres y 1 de ellas (4,5%) con cuatro miembros con ingresos.

De las 22 familias, 6 de ellas (27,3%) contaban con ingresos inferiores a los 20.000
euros/afio, 11 (50%) con ingresos entre 20.000 y 40.000 euros/afio, y 5 de ellas

(22,7%) con ingresos superiores a 40.000 euros/afio (Figura 21).
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Figura 21. SXF. Ingresos netos del nucleo familiar

e Gasto mensual en medicamentos

De las 22 familias participantes, 4 de ellas (18,2%) no incurrian en gastos de farmacos
lo que deja a las otras 18 (61,8%) con gastos en medicamentos. En cuanto a su
cuantia (Figura 22), ninguna familia gastaba mas de 100 euros mensuales, un 31,8%

gastaba menos de 50 euros al mes y un 50% de las 22 familias, entre 50 y 100 euros

al mes.
60

50

40

30

20

g8
0

No supone  Menos de 50 50-100 euros >100 euros al
gasto euros al mes al mes mes
econdémico

Porcentajes de familias

Figura 22. SXF. Gasto mensual en medicamentos
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De las 22 familias participantes, 21 de ellas no dejaron de adquirir los medicamentos

prescritos por cuestiones econémicas pero una familia si que reporté haberlo hecho.
e Tipo de gastos consecuencia de la enfermedad

En relacion a gastos extras como consecuencia de la enfermedad (personal
contratado en atencion domiciliaria 0 en un centro externo), 9 familias (40,9%) no
incurrian en este tipo de gastos mientras que 13 familias (59,1%) si lo hacian. De
estas Ultimas, 8 familias (36,3%) invertian en este tipo de gastos menos de 250 euros
al mes, 3 familias (13,6%) invertian entre 250 y 500 euros mientras que 2 familias (9%)

gastaban mas de 500 euros al mes (Figura 23).

40

7]

8

E 30

8

3 20

%]

k4]

g 10

[}

: —

no- 0 T T 1
<250 250-500 >500

Figura 23. SXF. Gastos extras consecuencia de la enfermedad

e Percepcion de carga econémica

En porcentaje, s6lo un 9,1% de las familias encuestadas no consideraban la presencia
del SXF como una carga econdmica para la familia lo que implica que un 90,8% si lo
considera como tal. De manera mas especifica, un 18,2% lo considera una carga
ligera, un 40,9% una carga moderada y un 31,8% una alta carga (Figura 24). Los dos

ultimos elementos combinados suponen un 72,7% de las familias.
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2.4.3.- DMD

e Ingresos netos del niicleo familiar

Todas las familias participantes tenian, al menos, un miembro del nacleo familiar con
ingresos econdmicos. De las 33 familias, 14 de ellas (42,4%) tenian un solo miembro
con ingresos regulares, 17 de ellas (51,5%) contaban con dos, 1 de ellas (3%) con tres

y 1 de ellas (3%) con cuatro miembros con ingresos.

De las 33 familias, 9 de ellas (27,3%) contaban con ingresos inferiores a los 20.000
euros/afio, 17 (51,5%) con ingresos entre 20.000 y 40.000 euros/afio, y 7 de ellas

(21,2%) con ingresos superiores a 40.000 euros/afio (Figura 25).
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Figura 25. DMD. Ingresos netos del nucleo familiar
e Gasto mensual en medicamentos

De las 33 familias participantes, solo 1 (3%) no incurrian en farmacos por lo que las
otras 32 familias (97%) si reportaron gastos mensuales de manera rutinaria. En cuanto
a su cuantia (Figura 26), ninguna familia gastaba méas de 250 euros al mes, un 48,5%
gastaban menos de 50 euros al mes, un 36,4% entre 50 y 100 euros y un 12,1% entre
101 y 250 euros al mes.
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Figura 26. DMD. Gasto mensual
en medicamentos
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De las 33 familias participantes, 32 de ellas no dejaron de adquirir los medicamentos
prescritos por cuestiones econdmicas pero una familia si que reportdé haber dejado de
adquirir alguno de ellos por esta causa.

e Gastos mensuales como consecuencia de la enfermedad

En relacion a gastos extras como consecuencia de la enfermedad (personal
contratado en atencion domiciliaria 0 en un centro externo), 23 familias (69,7%) no

incurrian en este tipo de gastos mientras que 10 familias ( 30,3%) si lo hacian.

De estas ultimas, 7 familias (21,1%) invertian en este tipo de gastos menos de 250
euros al mes, 3 familias (9%) invertian entre 250 y 500 euros mientras que 1 familia

(3%) gastaban mas de 1000 euros/mes (Figura 27).

El gasto medio mensual fue de 83,86 euros por familia al mes.
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Figura 27. DMD. Gastos extras consecuencia de la enfermedad

e Percepcion de carga econémica

De las 33 familias, s6lo 1 (3%) no tenia percepcion de que la enfermedad le conllevara
carga econémica alguna. Esto implica que el 97% de las familias si la tenian.

Especificamente, un 21,2% lo consideraban una carga ligera, un 36,4% un carga
moderada y un 39,4% una carga alta. (Figura 28). Los dos Uultimos elementos
combinados suponen un 75,8% de las familias.
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Figura 28. Precepcion de carga econémica

3.- ESTADISTICA ASOCIATIVA

En este apartado, y una vez presentados los resultados obtenidos de manera
descriptiva para cada una de las variables investigadas en cada patologia, vamos a
realizar un analisis asociativo entre elementos caracteristicos y definitorios de la
enfermedad generadores de carga con el impacto que estos generan en la salud
fisica, sociolaboral y carga econdmica de los cuidadores. El objetivo es identificar si las
EERR analizadas tienen impactos en los cuidadores en funcién de la naturaleza,
caracteristicas y particularidades de las mismas. Este planteamiento implica
necesariamente establecer y concretar aquellos elementos que son mas propios de
cada una de estas EERR y asociarlo con las consecuencias que tienen en los
cuidadores a nivel de su salud fisica y sociolaboral y en la carga econémica.

La aproximacion a este andlisis comparativo se recoge en la Figura 29 y ha consistido
en establecer cudl es el principal elemento generador de carga en base a la literatura
analizada y valorar su impacto en el entorno familiar. Para ello se tendran en cuenta
los principales parametros de medicion de impacto en salud fisica, sociolaboral y carga
econdémica. Entre éstos ultimos, se han buscado aquellos impactos en las mismas
areas o similares para las tres patologias y en algunas, se han incorporado algunos
impactos especificos que no aparecen en otras debido a la naturaleza de cada
enfermedad.
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Figura 29. Flujo del analisis asociativo

3.1.- Anadlisis asociativo para Acromegalia

En la literatura analizada y descrita en la introduccion, el retraso que suelen sufrir los
pacientes de esta patologia hace que desarrollen varios problemas fisicos y
emocionales®. La exposicién prolongada y sostenida en el tiempo a la GH produce
alteraciones fisicas tales como manos y dedos desproporcionadamente grandes,
aumento de tamafio de la lengua, labios, regién Osea periorbital con frecuentes
migrafias y protrusion de mandibula inferior. Sin embargo, estos signos son de
aparicion muy lenta por lo que para cuando son evidentes, los pacientes han
desarrollado problemas cardiovasculares, diabetes, hipertensién y apnea del suefio®®.
Todos estos efectos y comorbilidades acarrean problemas que impactan directamente
en diferentes ambitos de los pacientes, suponiendo el retraso en el diagnéstico, un

incremento en los mismos®+?%’.

Los costes econémicos que deben soportar las familias y los pacientes también deben
incluir los gastos relacionados con los tratamientos de estas comorbilidades asi como
los de los sintomas padecidos por los enfermos antes de que se realice el diagnéstico
definitivo lo cudl, ya hemos visto, puede llevar varios afios®. Todos estos elementos
hemos considerado que justifican suficientemente el incluir el tiempo transcurrido
entre la aparicion de los primeros sintomas y el diagnostico definitivo como uno

de los principales generadores de carga en la salud y econdémica del entorno familiar.

Pdgina 112 de 198



RESULTADOS

Una vez identificado este elemento de carga, lo asociamos a los resultados obtenidos

para valorar su impacto en los siguientes elementos:

e Salud fisica:

o Patologias diagnosticadas en los familiares.
e Salud sociolaboral:

o Existencia o no de impacto laboral en los cuidadores .
e Carga econfmica:

o Gasto en medicamentos.

o Percepcion de carga econémica

3.1.1.- Tiempo transcurrido hasta el diagndstico vs. Patologias en los
familiares

En la TABLA 43, se recogen los porcentajes de padres que presentaban alguna
patologia en relacién con el tiempo transcurrido hasta el diagndstico de Acromegalia

en hijos.

TABLA 43. Acromegalia. Tiempo hasta el diagndstico vs. Patologias en padres

PADRES n=41
. . . Trastornos Total
0, 0, 0,
Estrés n (%) | Depresion n (%) | Ansiedad n (%) suefio n (%) (freq.)
<1 afio 0 (0) 0 (0) 0 (0) 0 (0) 0
1-5 afios 1(2,4) 0 (0) 2(4,9) 1(2,4) 4
5-10 afios 2(4,9) 4 (9,8) 2(4,9) 2(4,9) 10
> 10 afios 1(2,4) 2(4,9) 1(2,4) 0 4
Total 4 (9,8) 6 (14,7) 5(12,2) 3(7,3)
IC 95% 2,7-23,1 2,6-26,7 4,1-26,2 1,5-19,9
p([s1) 0,0015 <0,0001 0,0001 0,0161

IC: Intervalo de confianza

De las 41 familias encuestadas, un total de 4 progenitores (9,8%) sufrieron estrés, 6
(14,7%) depresion, 5 (12,2%) ansiedad y 3 (7,3%) trastornos del suefio. Todos los

porcentajes fueron significativamente mayores que cero.

No se registré ningun caso de estrés, depresion, ansiedad o trastornos del suefio en
padres de pacientes que fueron diagnosticados antes de un afio desde la aparicion de
los sintomas. Se registraron 4 casos entre estrés, depresion, ansiedad y trastornos del
suefio para pacientes diagnosticados en el rango 1-5 afios. Finalmente, identificamos
10 casos para el rango de 5-10 afios y 4 casos para el rango de mas de 10 afios. Se

aprecia una mayor frecuencia a mayor impacto en los padres, cuando el rango de
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tiempo entre la aparicion de los sintomas hasta el diagnéstico final se sitia en el

rango de 5 a 10 afios.

En la TABLA 44 se presenta la misma relacion para los hermanos de los pacientes con

Acromegalia.

TABLA 44. Acromegalia. Tiempo hasta el diagnodstico vs. Patologias en hermanos

HERMANOS n=41

Estrés n (%) Depresién n (%) Ansiedad n (%) JJ:;?T&S (-frrgﬁl)

<1 afio 0 (0) 0 (0) 0 (0) 0 (0) 0
1-5 afos 0 (0) 0 (0) 0 (0) 0 (0) 0
5-10 afios 1(2,4) 0 (0) 1(2,4) 1(2,4) 3
> 10 afios 0 (0) 0 (0) 0 (0) 0 (0) 0

Total 1(2,4) 0 (0) 1(2,4) 1(2,4)
IC 95% 0,0-12,8 0,0-8,6 0,0-12,8 0,0-12,8
p (T 1) 0,6754 1 0,6754 0,6754

IC: Intervalo de confianza

No se identificO impacto en estrés, depresion, ansiedad ni trastornos del suefio en
hermanos, todos los intervalos de confianza contuvieron el cero y los valores de p no
fueron estadisticamente significativos. Unicamente se registraron un total de 3 casos
para hermanos de pacientes en el rango de 5-10 afios hasta el diagnéstico y ningdn

caso para el resto de rangos.

La TABLA 45 refleja la relacion entre el tiempo al diagnéstico del paciente con el

impacto en la salud de los hijos de los pacientes.

TABLA 45. Acromegalia. Tiempo hasta el diagndstico vs. Patologias en hijos

HIJOS n=41
Estrés n (%) Depresion n (%) Ansiedad n (%) ;JZ;LOT@/OS) (Irg[;l)
< 1 afio 0 (0) 0 (0) 0 (0) 0(0) 0
1-5 afios 1(2,4) 12,4 3 (7,4%) 24,9 7
5-10 afios 0 (0) 0 (0) 12,4 12,4 2
> 10 afios 1(2,4) 0 (0) 0 (0) 1(2,4) 2
Total 2 (4,8 1(2,4) 4 (9,8) 4 (9,8)
IC 95% 0,6-16,5 0,06-12,8 2,72-23,1 2,72-23,1
p (TT< 1) 0,12 0,67 0,0015 0,0015

IC: Intervalo de confianza

No se registrd ningln caso de estrés, depresion, ansiedad o trastornos del suefio en
hijos de pacientes que fueron diagnosticados antes de un afio desde la aparicién de
los sintomas, 7 casos entre estrés, depresion, ansiedad y trastornos del suefio para

pacientes diagnosticados en el rango 1-5 afos, 2 casos para el rango de 5-10 afios y 2
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casos para el rango de mas de 10 afos. Se aprecia una mayor frecuencia de
impactos, cuando el rango de tiempo entre la apariciéon de los sintomas hasta el

diagnostico final se sitia en el rango de 1-5 afos.

Finalmente, la TABLA 46 realiza la misma asociacion entre el tiempo al diagndstico y

los problemas de salud identificados en los conyuges de los pacientes.

TABLA 46. Acromegalia. Tiempo hasta el diagndstico vs. Patologias en cdnyuges

CONYUGES n=41

Estrés n (%) Depresion n (%) Ansiedad n (%) JJZEEOT(?Z) (']!'rtha.l)

<1 afio 2 (4,8) 0 (0) 2(4,8) 0 (0) 4

1-5 afos 2 (4,8) 4 (9,8) 2(4,8) 0 (0) 8

5-10 afos 4 (9,8) 1(2,4) 3 (7,4%) 3 (7,4%) 11

> 10 afios 1(2,4) 3 (7,4%) 2(4,8) 3 (7,4%) 9
Total 9 (21,8) 8 (19,6) 9 (21,8) 6 (14,8%)
IC 95% 8,06-35,8 6,1-32,8 8,06-35,8 2,6-26,6
p (T 1) <0,0001 <0,0001 <0,0001 <0,0001

IC: Intervalo de confianza

Se registraron 4 casos de estrés, depresion, ansiedad o trastornos del suefio en
cényuges de pacientes que fueron diagnosticados antes de un afio desde la aparicion
de los sintomas, 8 casos para pacientes diagnosticados en el rango 1-5 afios, 11
casos para el rango de 5-10 afios y 9 casos para el rango de mas de 10 afios. Se
aprecia una mayor frecuencia de mayor impacto en los conyuges, cuando el rango de
tiempo entre la apariciéon de los sintomas hasta el diagnéstico final se sitla en el

rango de 5-10 afios.

3.1.2.- Tiempo transcurrido hasta el diagndstico vs. Impacto laboral

En esta sucesion de tablas, presentamos el impacto del tiempo hasta el diagnéstico
final en el paciente, en la vida laboral de los familiares. En la TABLA 47 reflejamos la
existencia o no de impacto en la vida laboral y en las subsiguientes, el tipo de impacto

en funcién del parentesco con el paciente.

TABLA 47. Acromegalia. Tiempo hasta el diagndstico vs. Existencia de impacto laboral

n=41 Si hay impacto laboral n (%)
<1 afio 0(0)
1-5 afios 4 (9,8)
5-10 afios 3(7,3)
> 10 afios 5(12,2)
Total 12 (29,3)
IC 95% 14,1- 44,4
p (M= 1) <0,0001

IC: Intervalo de confianza
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En 12 familias, la Acromegalia generd un impacto adverso en la situacion laboral de
los familiares 29,3% p<0,0001. En 4 familias que sufrieron cambios laborales durante
la enfermedad, el paciente se situ6 en el rango de 1-5 afios al diagnostico, en 3 en el

rango 5-10 afios y 5 familias en el rango de >10 afios.

La TABLA 48 recoge el tipo de impacto laboral sufrido por los padres de los pacientes

en funcion del tiempo hasta el diagndstico final.

TABLA 48. Acromegalia. Tiempo hasta el diagnédstico vs. Tipo de impacto laboral en padres

PADRES n=41
Abandono | Cambio de Cambio de | Vacaciones | Premisos no | Total
trabajo trabajo horario n (%) retribuidos (freq.)
n (%) n (%) n (%) n (%)
1 afio 0 (0) 0 (0) 0 (0) 0 (0) 0 (0) 0
1-5 afios 1(2,4) 0 (0) 0 (0) 0 (0) 0 (0) 1
5-10 afios 0 (0) 0 (0) 0 (0) 2 (4,8) 1(2,4) 3
>10 afios 0 (0) 0 (0) 0 (0) 0 (0) 0 (0) 0
Total 1(2,4) 0 (0) 0 (0) 2 (4,8) 1(2,4)
IC 95% 0,062- 0,0-8,6 0,0-8,6 0,6-16,5 0,062-
12,855 12,855
p (1) 0,6754 1 1 0,12 0,6754

IC: Intervalo de confianza

Todos los intervalos de confianza contuvieron el cero y los valores de p no fueron
estadisticamente significativos en ninguna de las categorias descritas en relacion al

tipo de impacto laboral.

El rango temporal que mayor efecto adverso genera en los padres es el de 5-10 afios
(3 eventos en total), siendo la solicitud de vacaciones para atender al paciente 4,8% la

principal consecuencia.

En la TABLA 49 se recoge la misma asociacidén pero en este caso para los hermanos

de los pacientes.

TABLA 49. Acromegalia. Tiempo hasta el diagndstico vs. Tipo de impacto laboral en hermanos

HERMANOS n=41

Abandono Cambio Cambio Vacaciones Premisos no Total
trabajo de trabajo | de horario n (%) retribuidos (freq.)
n (%) n (%) n (%) n (%) '
<1 afio 0(0) 0(0) 0 (0) 0 (0) 0 (0) 0
1-5 afios 0 (0) 0 (0) 0 (0) 0 (0) 0 (0) 0
5-10 afios 0 (0) 0 (0) 0 (0) 12,4 0 (0) 1
>10 afios 0 (0) 0 (0) 0 (0) 0 (0) 0 (0) 0
Total 0 (0) 0 (0) 0 (0) 1(2,4) 0 (0)
IC 95% 0,0-8,6 0,0-8,6 0,0-8,6 0,062-12,8 0,0-8,6
p (1) 1 1 1 0,67 1

IC: Intervalo de confianza
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Los hermanos también sufren muy poco impacto adverso en el ambito laboral y en
ninguna de las categorias analizadas fue estadisticamente significativo (p>0,05 en

todos los casos). El tnico rango temporal identificado fue el de 5-10 afios.

La TABLA 50 refleja el impacto laboral en los hijos del tiempo al diagndstico cuando el

paciente era uno de los progenitores.

TABLA 50. Acromegalia. Tiempo hasta el diagndstico vs. Tipo de impacto laboral en hijos

HIJOS n=41
Aband(_)no Cambiq de Cambiq de Vacaciones Prerr_]isc_)s no
trabajo trabajo horario n (%) retribuidos Total (freq.)
n (%) n (%) n (%) n (%)
<1 afio 0 (0) 0 (0) 0 (0) 0 (0) 0(0) 0
1-5 afios 0 (0) 0 (0) 1(2,4 0 (0) 0 (0) 1
5-10 afios 0 (0) 0 (0) 0(0) 0(0) 0 (0) 0
>10 afios 0(0) 0(0) 0 (0) 1(2,4) 0 (0) 1
Total 0 (0) 0 (0) 1(2,4) 1(2,4) 0 (0)
IC 95% 0,0-8,6 0,0-8,6 0,062-12,8 | 0,062-12,8 0,0-8,6
p(1£1) 1 1 0,67 0,67 1

IC: Intervalo de confianza
Al igual que en el caso anterior, los hijos también sufren muy poco impacto adverso en

el ambito laboral y en ninguna de las categorias analizadas fue estadisticamente
significativo (p>0,05 en todos los casos).

Los hijos sufren impacto por igual en las franjas temporales de 1 a 5 afios y de mas de

10 afios (1 evento en cada caso) siendo los cambios horarios o la solicitud de

vacaciones los impactos mas destacados.

Finalmente, la TABLA 51 refleja el impacto laboral en los cdnyuges de los pacientes.

TABLA 51. Acromegalia. Tiempo hasta el diagnéstico vs. Tipo de impacto laboral en cényuges

CONYUGES n=41
Abandc_)no Cambiq de Cambiq de Vacaciones Premisps no
trabajo trabajo horario n (%) retribuidos Total (freq.)
n (%) n (%) n (%) n (%)
<1 afio 0 (0) 0 (0) 0(0) 0(0) 0 (0) 0
1-5 afios 0 (0) 1(2,4) 1(2,4) 1(2,4) 0 (0) 3
5-10 afios 0 (0) 1(2,4) 1(2,4) 3 (7,4%) 1(2,4 6
>10 afios 0 (0) 0 (0) 1(2,4) 4 (9,6) 3(7,2) 8
Total 0 (0) 2 (4,8) 3(7,4) 8 (19,6) 4 (9,8)
IC 95% 0,0-8,6 0,6-16,5 1,5-19,9 6,2-33 2,7-23,1
p(11) 1 0,12 0,0161 <0,0001 0,0015

IC: Intervalo de confianza

Entre los conyuges de los pacientes, no identificamos tendencias estadisticamente
significativas en relaciéon al abandono o cambio laboral (en ambos casos p>0,05)

aunque si que observamos una ligera tendencia estadisticamente significativa en
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relacion al cambio de horario o la solicitud de permisos no retribuidos. El principal
impacto laboral fue la solicitud de vacaciones para el cuidado de los pacientes
(p<0,0001).

En relacion al rango temporal del diagnéstico del paciente se aprecia que la frecuencia

de impacto se incrementa cuando el tiempo hasta el diagndstico también lo hace.

3.1.3.- Tiempo transcurrido hasta el diagnéstico vs. Percepcion de carga
econdmica y gasto en medicamentos

En este blogue realizamos la asociacion del elemento temporal entre la aparicién de
los primeros sintomas hasta el diagnéstico en los aspectos econdémicos referentes a la
percepcion de carga y a los gastos en medicamentos en el trimestre anterior a la

realizacion del cuestionario.

En la TABLA 52, recogemos los gastos en funcién del tiempo al diagnostico.

TABLA 52. Acromegalia. Tiempo hasta el diagndstico vs. Gasto mensual en medicamentos 3 meses anteriores

n=41 <100 euros n (%) 100-500 euros n (%) > 500 euros n (%) Total
<1 afio 1(2,4) 0(0) 0 (0) 1(2,4)
1-5 afios 11 (26,8) 4(9,8) 12,4 16 (39,0
5-10 afios 6 (14,6) 5(12,2) 0 (0) 11 (26,8)
> 10 afios 6 (14,6) 5(12,2) 2(4,9 13 (31,7)
Total 24 (58,5) 14 (34,1) 3(7,3 41 (100)
IC 95% 42,2-75 18,4-50 1,5-20
p(1s1) <0,0001 <0,0001 0,0161

IC: Intervalo de confianza

En la tabla de contingencia se observa que un 58,5% de las familias presentaban un
gasto inferior a 100 euros y un 34,1% entre 100-500 euros, quedando un 7,3% residual
en gastos superiores a 500 euros. No podemos estableces relacion con el rango
temporal del diagnéstico de los pacientes en funcion de las frecuencias de eventos

registrados.

En la TABLA 53 recogemos la percepcion de carga econdmica en relacion al tiempo al

diagnéstico.
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TABLA 53. Acromegalia. Tiempo hasta el diagnéstico vs. Percepcion de carga econémica

n=41 Si supone carga n (%)
< 1 afio 0 (0)
1-5 afios 7(17,1)
5-10 afios 6 (14,6)
> 10 afios 7(17,1)
Total 20 (48,8)
IC 95% 32,3-65,3
p (M= 1) <0,0001

IC= Intervalo de confianza

El 48,8% de las familias (p<0,0001) consideran la patologia como una carga
econdémica aungque no se aprecia relacion con el rango temporal al diagnéstico del

paciente.

3.2.- Analisis asociativo para SXF

Sin duda son muchos los factores que contribuyen a la carga total de los cuidadores
en esta patologia, tales como los ingresos de la familia, tipo de mutacion, la edad del
hijo afectado o la cantidad de tiempo dedicado a su atencion. La literatura analizada
destaca el grado de afectacion cognitivo (razonamiento, capacidad intelectual y
de aprendizaje) y el comportamiento de los pacientes (irritabilidad, grado de
empatia, hiperactividad y trastornos obsesivo-compulsivos), como elementos
que son de relevancia a la hora de entender el impacto de la enfermedad en el entorno

familiar®’.

Para valorar ese impacto en nuestra investigacion, asociamos los grados de
discapacidad cognitiva y de comportamiento de los pacientes con los siguientes

variables:

e Salud fisica:

o Patologias diagnosticadas en los familiares

o Existencia de lesiones debidas a agresiones o por el manejo del paciente
e Salud sociolaboral:

o Existencia o no de impacto laboral en los cuidadores
e Carga economica:

o Percepcién de carga econbémica
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3.2.1.- Trastornos cognitivos y de comportamiento vs. Patologias en los
familiares

En la TABLA 54, se recogen los porcentajes de familiares que presentaban algin

problema de salud en relacién a la capacidad de razonamiento del paciente con SXF.

TABLA 54. SXF. Afectacion del razonamiento del paciente vs. Patologias en cuidadores

N=22 Estrés n (%) Depresion n (%) Ansiedad n (%) (L?et(?.l)
P M H P M H P M H
aectacion | 1@9 | 00 | 00 | 0@ 0(0) 0 | 1@5 0(0) 0(0) 2
Moderada 1(4,5) 0(0) 0(0) 0(0) 0(0) 0(0) 0 (0) 3(13,6) 1(4,5) 5
Alta 1(45) | 3(136) | 0(0) 0(0) 1(4,5) 0(0) 1(4,5) 3(13,6) 0(0) 9
Muy alta 0 (0) 2(9,1) 0 | o 1(4,5) 0 (0) 0 (0) 2(9,1) 0 (0) 5
Total 3(136) | 5(22,7) | 0(0) 0(0) 2(9,1) 0(0) 2(9,1) 8 (36,3) 1(4,5)
IC 95% 2,9-35 7,8-45 0-15,4 | 0-15,4 1,12-29,1 0-15,4 1,12-29,1 14-58 0,11-22,8
p (1) 0,0027 | <0,0001 1 1 0,04 1 0,04 <0,0001 0,3967

P: padre, M: madre, H: hermano IC: Intervalo de confianza

En relacion a la identificacion de impactos en los familiares, no se identifico impacto en
estrés, depresion ni ansiedad en hermanos de los pacientes, todos los intervalos de
confianza contuvieron el cero y los valores de p no fueron estadisticamente
significativos. Los padres presentaron impacto en estrés y ansiedad p<0,05 en
ambos casos pero no en depresién, no localizandose ningln caso. Las madres
presentaron impacto en todas las categorias (p<0,05 en todos los casos) aunque

este fue muy reducido en depresién con sélo dos casos y una p=0,04.

En relaciéon al nivel de afectacion de los pacientes, los pocos casos de afectacién en
padres no se alinean nunca con las afectaciones muy altas, sino que aparecen en las
tres categorias de menos afectacion. Por el contrario, las madres nunca presentaron
impacto si el paciente no lo tiene. De entre todos los familiares que mostraron
trastornos de estrés, depresién y/o ansiedad, en un total de 2 ocasiones entre padres,
madres y hermanas, el paciente no tenia afectacion en su capacidad de razonamiento,
en 5 ocasiones tenia una afectacion moderada, en 9 ocasiones una afectacion alta y
en 5 una afectacion muy alta. No es posible determinar un grado de afectacién con

mas impacto que otro en la salud emocional de los familiares.

En la TABLA 55, analizamos el impacto en la salud emocional del grado de afectacion

en la capacidad intelectual de los pacientes.
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TABLA 55. SXF. Afectacion intelectual del paciente vs. Patologias en cuidadores

N=22 Estrés n (%) Depresion n (%) Ansiedad n (%) (Lgtél_l)
P M H P M H P M H
Sin afectacion | 0 (0) 0 (0) 0 (0) 0 (0) 0 (0) 0 (0) 0(0) 0(0) 0(0) 0
Moderada 2(9) 1(4,5) 0 (0) 0 (0) 1 (4,5) 0 (0) 1(45) | 3(136) | 1(4,5) 9
Alta 145) | 3(136) | 0(0) 0(0) 1(4,5) 0(0) 145 | 4@8) | 0(0) 10
Muy alta 0 (0) 1 (4,5) 0(0) 0(0) 0(0) 0(0) 0(0) 1(45) | 0(0) 2
Total 3(13,6) | 5(22,6) 0 (0) 0 (0) 2(9,1) 0 (0) 209) | 8(36,4) | 1(@4,5)
IC 95% 29-35 | 7,1-45,3 | 0,0-15,4 § 0,0-154 | 1,1-29,2 | 0,0-15,4 | 1,1-29,2 14-59 0,1-23
p (M 1) 0,003 | <0,0001 1 1 0,04 1 0,04 | <0,0001 | 0.3967
P: padre, M: madre, H: hermano IC: Intervalo de confianza

Tal y como se ha comentado en la tabla anterior, s6lo padres y madres presentan
impacto siendo estas Ultimas las que presentan mayores frecuencias. De nuevo se
observa que si el paciente no tiene afectacion, la madre tampoco presenta

impacto.

De entre todos los familiares que mostraron trastornos de estrés, depresion y/o
ansiedad, todos los pacientes mostraban algin grado de afectacion: en 9 ocasiones

fue moderada, en 10 ocasiones una afectacion alta y en 2 una afectacién muy alta.

En la TABLA 56, analizamos el impacto en la salud emocional de la capacidad de

aprendizaje de los pacientes.

TABLA 56. SXF. Afectacion del aprendizaje del paciente vs. Patologias en cuidadores

N=22 Estrés n (%) Depresion n (%) Ansiedad n (%) (;Ztc?.l)
P M H P M H P M H
Sin afectacion | 1 (4,5) 0(0) 0(0) 0 (0) 0(0) 0() | 1(4.5) 0(0) 0 (0) 2
Moderada 1(45) | 145 | 0© Jow© | o | o© | 0 |3(36) | 1(45) 6
Alta 14,5 | 209,1) 0(0) 00O [1(45) | 0() J145)|3(@136)]| 0(0) 8
Muy alta 0 (0) 2(9,1) 0(0) 00 |[1(45) | 0(0) 0 (0) 2(9,1) 0 (0) 5
Total 3(13,6) | 5(22,6) | 0(0) 00O [2@©1) | 0 1201 | 8(36,4) | 1(4)5)
IC 95% 3-35 7,8-45,3 | 0-15,4 | 0-15,4 | 1,1-29 | 0-15,4 | 1,1-29 14-59 0,1-23
p(=1) 0,0027 | <0,0001 1 1 0,0405 1 0,0405 | <0,0001 | 0,3967

P: padre, M: madre, H: hermano IC: Intervalo de confianza

Al igual que en los casos anteriores, no se identific6 impacto en estrés, depresion,
ansiedad ni trastornos del suefio en hermanos y si en padres y madres. Nuevamente
no se aprecia impacto en madres de pacientes sin afectacion y si en padres. De entre
todos los familiares que mostraron trastornos de estrés, depresion y/o ansiedad, en un

total de 3 ocasiones, el paciente no tenia afectacion en su capacidad de aprendizaje,
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en 6 ocasiones tenia una afectacion moderada, en 8 ocasiones una afectacion alta y

en 5 una afectacién muy alta.

En la TABLA 57, comenzamos a analizar los elementos comportamentales de los

pacientes y en ella, recogemos el grado de irritabilidad y su impacto en los familiares.

TABLA 57. SXF. Grado de Irritabilidad del paciente vs. Patologias en cuidadores

N=22 Estrés n (%) Depresion n (%) Ansiedad n (%) (thqall)
P M H P M H P M H
Sin afectacion | 1(4,5) | 29,1 | 0@ J 0© |15 | 0©) | 145 | 3(136) | 0(0) 8
Moderada 1(4,5) 0(0) 0(0) 0 (0) 0(0) 000 1145 | 145 | 145) 4
Alta 1(5) | 201 | 0@ Jo@© [1@45 | 0@ | 0 | 201 | 0(0) 6
Muy alta 0 (0) 1(45) | 00 J 0@ | 0( | 0( | 00 | 2(91) | 0(0) 3
Total 3(13,6) | 5(22,7) | 0(0) 00 [2@O1) | 0 201 [8(36,4) | 1(45)
IC 95% 3-35 | 7,8-453 | 0-15,4 § 0-15,4 | 1,1-29 | 0-154 | 1,1-29 | 14-59 | 0,1-23
p (M=s1) 0,0027 | <0,0001 1 1 0,0405 1 0,0405 | <0,0001 | 0,3967
P: padre, M: madre, H: hermano IC: Intervalo de confianza

En este caso, tanto las madres como los padres, presentan impacto aunque el
paciente no tenga afectacion de comportamientos de irritabilidad lo cual parece limitar
el impacto. De entre todos los familiares que mostraron trastornos de estrés, depresion
y/o ansiedad, en un total de 8 ocasiones, el paciente no mostraba irritabilidad, en 4
ocasiones tenia una afectacion moderada, en 6 ocasiones una afectacion alta 'y en 3

una afectacion muy alta.

En la TABLA 58 asociamos el grado de afectacién en la empatia del paciente con los

impactos en la salud emocional de los familiares.

TABLA 58. SXF. Grado de empatia del paciente vs. Patologias en cuidadores

N=22 Estrés n (%) Depresion n (%) Ansiedad n (%) (Ir(()etqa.l)
P M H P M H P M H
Sin afectacion | 2(9,1) | 145 | 0 J o© | 0© | 0© |21 | 2©1) | 0(0) 7
Moderada 0 (0) 3(13,6) | 0(0) 00 |21 | 0(0) 0() | 3(13,6) | 1(4,5 9
Alta 0 (0) 1(4,5) 0(0) 0 (0) 0(0) 0 (0) 0() |3(13,6)| 0(0) 4
Muy alta 1(4,5) 0(0) 0(0) 0 (0) 0(0) 0 (0) 0 (0) 0(0) 0(0) 1
Total 3(13,6) | 5(22,7) | 0(0) 00 [2@O1) | 0 201 | 8(36,4) | 1(4)5)
IC 95% 3-35 7,8-45,3 | 0-15,4 § 0-15,4 | 1,1-29 | 0-15,4 § 1,1-29 14-59 0,1-23
p (M= 1) 0,0027 | <0,0001 1 1 0,0405 1 0,0405 | <0,0001 | 0,3967
P: padre, M: madre, H: hermano IC: Intervalo de confianza
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Como en la TABLA anterior, existen padres y madres con estrés y ansiedad cuyos
hijos no tenian problemas de empatia lo que parece limitar el impacto de este

elemento.

De entre todos los familiares que mostraron trastornos de estrés, depresion y/o
ansiedad, en un total de 7 ocasiones, el paciente no tenia afectada su capacidad de
empatia, en 9 ocasiones tenia una afectacion moderada, en 4 ocasiones una
afectacion alta y en 1 una afectacion muy alta por lo que no es posible establecer un
grado de afectacion que tenga mas impacto en la salud emocional de los familiares.

En la siguiente TABLA numero 59, contraponemos el grado de hiperactividad del
paciente con el impacto en la salud emocional de los familiares.

TABLA 59. SXF. Grado de hiperactividad del paciente vs. Patologias en cuidadores

N=22 Estrés n (%) Depresion n (%) Ansiedad n (%)

P M H P M H P M H

Sin afectacion | 2(9,1) | 145 | 00 | 0©) | 00 | 00 |2©1) | 145 | 0(0)

Moderada 00) |3@136) | 00 [o@© |201 | 00 | 00 |4@82) |1(45)

Alta 1(45) | 0(0) 00 J oo | o | o© | 0@ | 1(45) | 0(0)
Muy alta 0 (0) 1(4,5) 0(0) 0 (0) 0(0) 0 (0) 0 (0) 2(9,1) 0 (0)
Total 3(136)]5(227) | 0(0) 00 1201 ] 00 1201 ]8(64]1@45)
IC 95% 3-35 7,8-45,3 | 0-154 § 0-15,4 | 1,1-29 | 0-15,4 § 1,1-29 14-59 0,1-23
p(M=1) 0,0027 | <0,0001 1 1 0,0405 1 0,0405 | <0,0001 | 0,3967
P: padre, M: madre, H: hermano IC: Intervalo de confianza

De entre todos los familiares que mostraron trastornos de estrés, depresion y/o
ansiedad, en un total de 6 ocasiones, el paciente no mostraba hiperactividad, en 10
ocasiones tenia una afectacion moderada, en 2 ocasiones una afectacion alta y en 3
una afectacion muy alta por lo que, de nuevo, no es posible establecer un grado de

afectacion que tenga mas impacto en la salud emocional de los familiares.

En la TABLA 60 contraponemos la presencia de trastornos obsesivo-compulsivos en

los pacientes con el impacto en los familiares.
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TABLA 60. SXF. Grado de Trastornos Obsesivos Compulsivos vs. Patologias en cuidadores

N=22 Estrés n (%) Depresion n (%) Ansiedad n (%) (']l'rcétg.l)
P M H P M H P M H
Sin afectacion | 2(9,1) | 2(9,1) 0(0) 00 |15 | 00 1201 | 2(9,1) 0(0) 9
Moderada 0 (0) 2(91) | 000) | 0 |1@45 | 00 | 000 | 4(182) | 1(4,5) 8
Alta 0 (0) 0(0) 0(0) 0 (0) 0(0) 0 (0) 0 (0) 0(0) 0(0) 0
Muy alta 1(45) | 1(4.)5) 0(0) 0 (0) 0(0) 0 (0) 0 (0) 2(9,1) 0(0) 4
Total 3(136)15@27) ] 0@ Jo@© 201 0@ |2©1)] 8364) |1(45)
IC 95% 3-35 | 7,8-45,3 ] 0-154 ] 0-154 | 1,1-29 | 0-154 | 1,2-29 | 14-59 | 0,1-23
p (M=) 0,0027 | <0,0001 1 1 0,0405 1 0,0405 | <0,0001 | 0,3967

P: padre, M: madre, H: hermano IC: Intervalo de confianza

Al cruzar estos datos con el grado de afectacion de los pacientes, de entre todos los
familiares que mostraron trastornos de estrés, depresion y/o ansiedad, en un total de 9
ocasiones, el paciente no presentaba comportamientos obsesivos-compulsivos, en 8
ocasiones tenia una afectacibn moderada, en 0 ocasiones una afectacion alta 'y en 4
una afectacién muy alta por lo tanto, no es posible establecer un grado de afectacién

que tenga mas impacto en la salud emocional de los familiares.

3.2.2.- Trastornos cognitivos y de comportamiento vs. Lesiones en los
familiares

En las siguientes tablas analizamos el impacto de los problemas cognitivos y
conductuales de los pacientes en contraposicion con la salud fisica de los familiares y
mas concretamente, con la presencia de lesiones debidas a agresiones o por el

manejo del paciente.

En la TABLA 61, asociamos la capacidad de razonamiento del paciente a la existencia

de lesiones.

TABLA 61. SXF. Afectacion del razonamiento del paciente vs. Lesiones fisicas en los cuidadores

N=22 Lesiones por agresion n (%) Lesiones por manejo n (%) Total (freq.)
Sin afectacion 0 (0) 0 (0) 0
Moderada 2(9,1) 0 (0) 2
Alta 1(4,5) 1(4,5) 2
Muy alta 1(4,5) 1(4,5) 2
Total 4 (18,2) 2(9,1)
IC 95% 5,2-40,3 1,1-29,1
p(M=1) 0,0001 0,0405

IC: Intervalo de confianza
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Un total de 4 familias de las 22 (18,2%) reportaron lesiones por agresiones con
significacion estadistica p<0,05 y en 2 por manejo (9,15%) pero en este caso, con una
significacion estadistica muy leve p=0,0405. En todos los casos de lesiones, el
paciente tenia algun grado de alteracién en su capacidad de razonamiento. En el caso
de lesiones por agresion, en 2 ocasiones el paciente tenia una afectacion moderada,
en 1 altay en 1 muy alta. En el caso de lesiones por manejo, en un caso el grado de
afectacion era alto y en otro muy alto. En ninguno de estos casos podemos establecer
tendencias a la vista de resultados de frecuencia que indique que el grado de

afectacion del paciente pueda determinar el tipo de impacto en los familiares.

En la TABLA 62 asociamos el grado de discapacidad intelectual a la presencia de

lesiones.

TABLA 62. SXF. Afectacion intelectual del paciente vs. Lesiones fisicas en los cuidadores

N=22 Lesiones por agresion n (%) Lesiones por manejo n (%) Total (freq.)
Sin afectacion 0 (0) 0(0) 0
Moderada 2(9,1) 0 (0) 2
Alta 0 (0) 0 (0) 0
Muy alta 2(9,1) 2(9,1) 4
Total 4 (18,2) 2(9,2)
IC 95% 5,2-40,3 1,1-29,1
p(M=s1) 0,0001 0,0405

IC: Intervalo de confianza

En todos los casos de lesiones, el paciente tenia grado de afectacién en su capacidad
intelectual. En el caso de lesiones por agresion, en 2 ocasiones el paciente tenia una
afectacion moderada y en 2, muy alta. En el caso de lesiones por manejo, en 2 casos
la capacidad intelectual tenia un grado muy alto de afectacién. A pesar de contar con
un numero reducido de impactos (un total de 6), 4 de ellos se dieron cuando el

paciente tenia una afectacién intelectual muy alta.

En la TABLA 63 asociamos la capacidad de aprendizaje del paciente con la aparicion

de lesiones en el entorno familiar.
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TABLA 63. SXF. Afectacion del aprendizaje del paciente vs. Lesiones fisicas en los cuidadores

N=22 Lesiones por agresion n (%) Lesiones por manejo n (%) Total (freq.)
Sin afectacion 0 (0) 0 (0) 0
Moderada 3 (13,6) 1(4,5) 4
Alta 1(4,5) 1(4,5) 2
Muy alta 0 (0) 0 (0) 0
Total 4 (18,2) 2(9,1)
IC 95% 5,2-40,3 1,1-29,1
p(M=s1) 0,0001 0,0405

IC: Intervalo de confianza

En todos los casos de lesiones, el paciente tenia grado de afectacion en su
capacidad de aprendizaje. En el caso de lesiones por agresién, en 3 ocasiones el
paciente tenia una afectacion moderada y en 1, muy alta. En el caso de lesiones por
manejo, en un caso el grado de afectacion era moderado y en otro alto. En ninguno de
estos casos, podemos proponer una tendencia sobre que el grado de afectacion

pueda determinar el tipo de afectacién de los familiares.

En la TABLA 64 se relaciona el nivel de irritabilidad del paciente con la aparicién de

lesiones en la familia.

TABLA 64. SXF. Grado de Irritabilidad del paciente vs. Lesiones fisicas en los cuidadores

N=22 Lesiones por agresion n (%) Lesiones por manejo n (%) | Total (freq.)
Sin afectacion 0 (0) 0 (0) 0
Moderada 0 (0) 0 (0) 0
Alta 1(4,5) 0 (0) 1
Muy alta 3 (13,6) 2(9,1) 5
Total 4 (18,2) 2(9,1)
IC 95% 5,2-40,3 1,1-29,1
p(Ms1) 0,0001 0,0405

IC: Intervalo de confianza

En todos los casos de lesiones, el paciente mostraba comportamientos de
irritabilidad. En el caso de lesiones por agresion, en 1 ocasion el paciente tenia una
afectacion alta y en 3 muy alta. En el caso de lesiones por manejo, en 2 casos, el
grado era muy alto. Es notorio que 5 de los 6 impactos se producen cuando el

paciente tenia una irritabilidad muy alta.

En la TABLA 65 asociamos el grado de empatia del paciente con las lesiones fisicas

en la familia.

Pdgina 126 de 198



RESULTADOS

TABLA 65. SXF. Grado de empatia del paciente vs. Lesiones fisicas en los cuidadores

N=22 Lesiones por agresion n (%) Lesiones por manejo n (%) | Total (freq.)
Sin afectacion 0 (0) 0 (0) 0
Moderada 0 (0) 0 (0) 0
Alta 1(4,5) 1(4,5) 2
Muy alta 3(13,6) 1(4,5) 4
Total 4 (18,2) 2(9,1)
IC 95% 5,2-40,3 1,1-29,1
p(Ms1) 0,0001 0,0405

IC: Intervalo de confianza

En todos los casos de lesiones, el paciente tenia problemas de empatia. En el caso de
lesiones por agresién, en 1 ocasion el paciente tenia una afectacion alta y en 3 muy
alta. En el caso de lesiones por manejo, en 1 caso el grado de afectacién era alto y en
otro muy alto. Un total de 4 impactos de 6 se dieron con pacientes con afectacion en la

empatia muy alta.

En la TABLA 66 asociamos la hiperactividad del paciente con la aparicidn de lesiones.

TABLA 66. SXF. Grado de hiperactividad del paciente vs. Lesiones fisicas en los cuidadores

N=22 Lesiones por agresion n (%) Lesiones por manejo n (%) Total (freq.)
Sin afectacion 0 (0) 0 (0) 0
Moderada 0 (0) 0 (0) 0
Alta 1(4,5) 0 (0) 1
Muy alta 3(13,6) 2(9,1) 5
Total 4 (18,2) 2(9,1)
IC 95% 5,2-40,3 1,1-29,1
p([s1) 0,0001 0,0405

IC: Intervalo de confianza

En todos los casos de lesiones, el paciente presentaba problemas de hiperactividad.
En el caso de lesiones por agresion, en 1 ocasion el paciente tenia una afectacion alta
y en 3 muy alta. En el caso por manejo, ambos casos tenian un grado alto de
afectacion en relacion a la hiperactividad. En 5 de 6 impactos, los pacientes

presentaban problemas de hiperactividad muy altos.

En la TABLA 67 vinculamos la presencia en el paciente de trastornos obsesivos

compulsivos con la existencia de lesiones en la familia.
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TABLA 67. SXF. Grado de Trastornos Obsesivos Compulsivos del paciente vs. Lesiones fisicas en los cuidadores

N=22 Lesiones por agresion n (%) Lesiones por manejo n (%) Total
Sin afectacion 0 (0) 0 (0) 0
Moderada 0 (0) 0 (0) 0
Alta 1(4,5) 1(4,5) 2
Muy alta 3(13,6) 1(4,5) 4
Total 4 (18,2) 2(9,1)
IC 95% 5,2-40,3 1,1-29,1
p (1) 0,0001 0,0405

IC: Intervalo de confianza

En todos los casos de lesiones, el paciente tenia afectada su capacidad de
razonamiento. En el caso de lesiones por agresion, en 1 ocasion el paciente tenia una
afectacion alta y en 3 muy alta. En las lesiones por manejo, en un caso el grado de
afectacion era alto y en otro muy alto. En este caso, 4 de 6 impactos tuvieron lugar con

afectaciones muy altas en relacién a comportamientos obsesivo-compulsivos.

3.2.3.- Trastornos cognitivos y de comportamiento vs. Impacto laboral en la
familia

En la TABLA 68 se reflejan las 19 familias que sufrieron algiin cambio laboral como
consecuencia de la presencia de SXF en la familia en relacién al tipo de problema

cognitivo y el grado de afectacion del paciente.

TABLA 68. SXF. Afectacidn cognitiva del paciente vs. Impacto laboral en la familia

N=22 Razonamiento n (%) | Intelectual n (%) | Aprendizaje n (%) (frec-ll—JOetr?cl:ias)
Sin afectacion 0 (0) 0 (0) 14,5 1
Moderada 10 (45,5) 11 (50) 12 (54,5) 33
Alta 6 (27,3) 6 (27,3) 4 (18,2) 16
Muy alta 3 (13,6) 289,1) 2(9,1) 7
Total 19 (86,4) 19 (86,4) 19 (86,4)
IC 95% 65-97 65-97 65-97
p([s1) <0,0001 <0,0001 <0,0001

IC: Intervalo de confianza

En todos los casos, las familias que tuvieron algun impacto laboral (86,4% del total,
p<0,001) se correspondian con pacientes con algun grado de afectacion cognitiva en
el paciente. En un total de 33 casos entre problemas de razonamiento, intelectuales o
de aprendizaje, el grado de afectacion cognitiva era moderado, en 16 casos era alto y

en 7 era muy alto. Sin embargo, en 1 caso, un paciente no tenia afectacion en el
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aprendizaje pero la familia tuvo impacto laboral. Este hecho, junto con que las
frecuencias no establecen tendencias claras, no es posible determinar
estadisticamente el impacto del grado de afectacion cognitivo en el ambito laboral de
los familiares, aunque si podemos establecer de manera estadisticamente significativa
que la afectacién cognitiva influye en la situacién laboral de las familias, aunque
no el grado de afectacion. A nivel descriptivo, se puede observar que aparece el mayor

grado de impacto a niveles de afectacion cognitiva moderada.

En la TABLA 69 se reflejan las 19 familias que sufrieron algiin cambio laboral en

relacién al tipo de problema conductual y el grado de afectacion del paciente.

TABLA 69. SXF. Afectacion conductual del paciente vs. Impacto laboral en la familia

Irritabilidad Empatia Hiperactividad Total
N=22 n (%) n (p%) i n (%) TOC n (%) (frecuencias)
Sin afectacion 5 (22,7) 6 (27,3) 3 (13,6) 2(9,1) 16
Moderada 5(22,7) 7 (31,8) 7 (31,8) 12 (54,5) 31
Alta 5(22,7) 3 (13,6) 5(22,7) 1(4,5) 14
Muy alta 4 (18,2) 3 (13,6) 4 (18,2) 4 (18,2) 15
Total 19 (86,4) 19 (86,4) 19 (86,4) 19 (86,4)
IC 95% 65-97 65-97 65-97 65-97
p (1) <0,0001 <0,0001 <0,0001 <0,0001

IC: Intervalo de confianza

En un total de 16 casos, el paciente no mostraba alteraciones, en 31 casos, el grado

de afectacién conductual era moderado, en 14 casos era alto y en 15 era muy alto.

3.2.4.- Trastornos cognitivos y de comportamiento vs. Percepcion de carga
economica

En la TABLA 70 se recogen la asociacion entre el nivel de afectacion cognitivo del
paciente y la percepcion de carga econdmica por parte de las familias. La mayoria de

ellas, 20 familias, respondieron afirmativamente a la percepciéon de carga.

TABLA 70. SXF. Afectacion cognitiva del paciente vs. Percepcion de carga economica

Razonamiento n (%) Intelectual n (%) Aprendizaje n (%)
N=22 Si supone carga Si supone carga Si supone carga Total (freq.)
Sin
afectacion 0(0) 0(0) 1(4.5) 5
Moderada 10 (45) 11(50) 12 (54,5) 33
Alta 7(31,8) 6 (27,3) 4 (18,2) 17
Muy alta 3(13,6) 3(13,6) 3(13,6) 9
Total 20 (90,8) 20 (90,8) 20 (90,8)
IC 95% 70,8-98,9 70,8-98,9 70,8-98,9
p ([1= 1) <0,0001 <0,0001 <0,0001

IC: Intervalo de confianza
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Al igual que sucedia en el caso del impacto laboral, en las familias que perciben la
enfermedad como una carga econdmica (90,8% de todas las familias p<0,0001), los
pacientes tenian algun grado de alteracién cognitiva salvo en un caso que el paciente

no tenia afectada la capacidad de aprendizaje.

En 33 casos el grado de afectacion era moderado, en 17 era alto y en 9 era muy alto.
En las familias que no perciben la enfermedad como carga econdmica, ningun

paciente mostraba sintomatologia cognitiva.

En la TABLA 71 se recogen las asociaciones que reflejan el impacto del nivel de

afectacion conductual del paciente en la percepcién de carga econdémica.

TABLA 71. SXF. Afectacion conductual vs. Percepcién de carga econémica

Irritabilidad Empatia Hiperactividad TOC
n (%) n (%) n (%) n (%)
N=22 Si supone carga | Si supone carga | Si supone carga | Si supone carga (-][rtha_l)
Sin
afectacion 5(22,7) 7 (31,8) 3 (13,6) 2(9,2) 17
Moderada 5(22,7) 7 (31,8) 7 (31,8) 13 (59,1) 32
Alta 6 (27,3) 3(13,6) 6 (27,3) 1 (4,5) 16
Muy alta 4 (18,2) 3(13,6) 4 (18,2) 4(18,2) 15
Total 20 (90,8) 20 (90,8) 20 (90,8) 20 (90,8)
IC 95% 70,8-98,9 70,8-98,9 70,8-98,9 70,8-98,9
p (M= 1) <0,0001 <0,0001 <0,0001 <0,0001

IC: Intervalo de confianza

Ya se ha comentado que entre las familias que perciben la enfermedad como una
carga econd6mica (90,8% de todas las familias p<0,0001), en 17 ocasiones, entre
afectacion de la irritabilidad, la empatia, la hiperactividad y TOC, los pacientes no
mostraban alteraciones de comportamiento. Aun asi, las familias si percibian carga

econdmica.

Las frecuencias en los casos de pacientes con alteraciones conductuales, no permiten
establecer éstos como origen de la percepcion de carga econdémica en las familias. En
17 casos el paciente no presentaba ninguna afectacién de comportamiento, en 32
casos el grado de afectacion era moderado, en 16 era alto y en 15 era muy alto. Por
lo tanto, el impacto de los trastornos de comportamiento del paciente tienen un

impacto limitado en la percepcién de carga econdmica de las familias.

En las familias que no perciben la enfermedad como carga econOmica, ningun

paciente mostraba sintomatologia en la conducta.
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3.3.- Analisis asociativo para DMD

En el caso de la DMD, los problemas funcionales comienzan entre los 2 y los 5 afios
de edad con una pérdida rapida y progresiva de la funcionalidad muscular y debilidad
que conlleva a una pérdida de la capacidad ambulatoria antes de los 12 afos. Esto
tiene un impacto significativo en la autonomia del paciente y, a medida que la distrofia
progresa desde los miembros inferiores a los muasculos del resto del cuerpo, se
producen problemas respiratorios y cardiomiopatias que provocan, en la mayoria de
casos, una muerte temprana del paciente. Los avances en las medidas de soporte y el
mejor manejo de las comorbilidades del paciente han modificado los patrones de

supervivencia permitiendo que los pacientes aumenten su expectativa de vida*®.

Aungue no todos los pacientes de DMD tienen dificultades psicosociales ni cognitivas,
en la literatura si se han descrito casos en los que pueden aparecer algunas de estas

alteraciones***°:

e Deficiencias en el desarrollo del lenguaje, comprensién y memoria a corto plazo y
problemas de aprendizaje.

¢ Dificultad con las interacciones sociales y/o hacer amistades (es decir, inmadurez
social, falta de habilidades sociales, retraimiento o aislamiento de sus
compafieros).

e Ansiedad y preocupacion que puede derivar en problemas de interaccion y
cohesion familiar.

e Existe un mayor riesgo de trastornos neuroconductuales y de desarrollo
neuroldgico, incluyendo trastornos del espectro autista, trastorno de atencién con
hiperactividad (TDAH) y trastorno obsesivocompulsivo (TOC).

e Pueden aparecer problemas de desajuste emocional y depresion. La ansiedad
también puede ser un problema que se agrava por déficits en la flexibilidad mental
y adaptabilidad es decir, un proceso de pensamiento muy rigido. Esto también
puede dar lugar a comportamiento de oposicion/argumentativo y problemas de

temperamento.

Son por tanto la situacion de motricidad y de ambulacion de los pacientes y los
aspectos cognitivos y comportamentales los que la literatura identifica como los
principales generadores de carga en los cuidadores. En nuestro analisis y ya que el
77% de los pacientes se encontraban en fase ambulatoria, nos concentramos en el
grado de afectacion del estado cognitivo y conductual de los pacientes con los

siguientes impactos:
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e Salud fisica:

o Patologias diagnosticadas en los familiares

o Existencia de lesiones debidas a agresiones o por el manejo del paciente
e Salud sociolaboral:

o Existencia o no de impacto laboral en los cuidadores
e Carga econfmica:

o Percepcién de carga econdémica

3.3.1.- Trastornos cognitivos y de comportamiento vs. Patologias en los

familiares

Tal y como se indica en el apartado descriptivo, de las 33 familias participantes, 12 de
ellas no reportaron patologias dentro de la unidad familiar mientras que en 21 de los
casos, si que existia algin miembro en tratamiento. Los hermanos eran los menos
afectados (0 casos) seguidos de los padres (15 casos) y las madres (21 casos). El
estrés y la ansiedad eran las patologias mas comunmente diagnosticadas en los

familiares.

En la TABLA 72, se recogen los porcentajes de familiares que presentaban algun

problema de salud en relacién a la capacidad de razonamiento del paciente de DMD.

TABLA 72. DMD. Afectacion del razonamiento del paciente vs. Patologias en cuidadores

N=33 Estrés n (%) Depresion n (%) Ansiedad n (%) Total
P M H P M H P M H Freq.
Sin afectacion | 4 (12,1) | 9(27,3) | 0(0,0) ] 3(9.1) | 5(15,2) | 0(0,0) | 8(24,2) | 10(30,3) | 0(0,0) | 39
Moderada 2(6,1) | 3(12,1) |[0(0) 00 | 2(6,1) |0(00 | 1(30) 391 (00 11
Alta 0(0,0) | 1(300 |0(,0 00 | 000 |[0©0| 000 | 1330 |000] 2
Muy alta 0 (0,0) 1(0,0) [0(,0)0]0(,0) | 0(,00 | 0(0,0)] 0(0,0 0(0,0) | 0(0,0) 1
Total 6(18,2) | 14(42,3) | 0(0,0) ] 3(9.1) | 7(21,2) | 0(0,0) | 9 (27,3) | 14 (42,3) | 0(0,0)
IC 95% 7-35,5 24-61 0-10,5 | 2-24,3 | 5,7-36,7 | 0-10,5 | 10,5-44 24-61 0-10,5

p(M=1) <0,0001 | <0,0001 1,0 0,0087 | <0,0001 1,0 <0,0001 | <0,0001 1,0

P: padre, M: madre, H: hermano IC: Intervalo de confianza

Como hemos mencionado, no se detectd impacto en estrés, depresion ni ansiedad en
hermanos de pacientes, todos los intervalos de confianza tuvieron valor cero y los
valores de p no fueron estadisticamente significativos. Los padres presentaron

estrés, ansiedad y depresién p<0,05 en todos casos aunque la significacion
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estadistica fue mas ligera en éste Ultimo caso. Las madres presentaron impacto en

todas las categorias, p<0,05 de manera estadisticamente significativa.

En cuanto al andlisis descriptivo del grado de afectacion en la capacidad de
razonamiento del paciente, en 39 ocasiones los padres y madres con patologias se
alinearon con pacientes sin afectacion y en 11 ocasiones con afectacion moderada por
lo que el grado de afectacion en la capacidad de razonamiento del paciente no parece

ser un generador de trastorno emocional para los familiares.

En la TABLA 73, analizamos el impacto que los diferentes niveles de alteraciéon

intelectual del paciente tienen en la salud emocional de los familiares.

TABLA 73. DMD. Afectacion intelectual del paciente vs. Patologias en cuidadores

N=33 Estrés n (%) Depresion n (%) Ansiedad n (%) Total
P M H P M H P M H | Freq.
Sin afectacién | 6 (18,2) | 12(39,4) [ 0(0,0) } 3(9,1) | 7(21,2) | 0(0,0) | 9(27,3) | 10(30,3) | 0(0,0) | 47

Moderada | 0(0,0) | 1(3,03) | 0(0,0) | 0.0 | 26,00 | 000 ]| 00,0 | 2(6,0) |0(0,0)

Alta 0(,0) | 0(00 |00 ]0©0 | 000 |00 ]| 000 | 0,0 |0(0)
Muy alta 0(,0) | 1(00 |00 ]0©0) | 000 |00 | 000 | 0,0 |0(,0)
Total 6(18,2) | 14 (423) | 0(0,0) | 3(9.1) | 7(21,2) | 0(0,0) | 9 (27.3) | 14 (42,3) | 0(0,0)
IC 95% 7-355 | 2461 |0-105 | 2-24,3 | 57-36,7 | 0-10,5 | 10,5-44 | 24-61 | 0-105

p(M=s1) <0,0001 | <0,0001 1,0 0,0087 | <0,0001 1,0 <0,0001 | <0,0001 1,0

P: padre, M: madre, H: hermano IC: Intervalo de confianza

Al igual que en la tabla anterior, s6lo padres y madres presentaron impacto. No
observamos una relacion directa entre el nivel de deterioro intelectual del paciente y la
repercusion en los familiares. Un total de 47 personas entre padres, madres y
hermanos de 53 totales, presentaron estrés, depresién y/o ansiedad sin deterioro

intelectual en el paciente.

En la TABLA 74, analizamos el impacto en la salud emocional de los familiares del

grado de afectacion en la capacidad de aprendizaje de los pacientes.
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TABLA 74. DMD. Afectacion del aprendizaje del paciente vs. Patologias en cuidadores

N=33 Estrés n (%) Depresion n (%) Ansiedad n (%) Total
P M H P M H P M H Freq.
Sin afectacion | 4 (12,1) | 9(27,3) | 0(0,0) | 3(9,1) | 5(15,1) | 0(0,0) | 8(27,3) | 8(27,3) | 0(0,0)] 37
Moderada | 2(6,06) | 3(9,1) |0(0,0) ] 0(0,0) | 1(3,03) |00 | 0(00) | 3(91) |0(00)
Alta 0(0,0) | 2(6,06) | 0(0,0)] 0(0,0) | 1(3,03) | 0(0,0)] 0(0,0) | 2(6,06) | 0(0,0)
Muy alta 0(,00 | 0(00) |0(,0)]0(,0) | 00 |00 ] 1(00) | 1(0,0 |0(00)
Total 6(18,2) | 14 (42,3) | 0(0,0) | 3(9,1) | 7(21,2) | 0(0,0) | 9(27,3) | 14 (42,3) | 0(0,0)
IC 95% 7-35,5 24-61 | 0-10,5 | 2-24,3 | 5,7-36,7 | 0-10,5 | 10,5-44 | 24-61 | 0-10,5
p (M 1) <0,0001 | <0,0001 | 1,0 | 0,0087 | <0,0001 | 1,0 | <0,0001 | <0,0001 | 1,0
P= padre, M= madre, H= hermano IC: Intervalo de confianza
Al igual que en los casos anteriores, no se aprecian valores que expliquen los estados
de estrés, ansiedad y depresiéon de los familiares segun la capacidad de aprendizaje
de los pacientes. Un total de 37 personas entre padres, madres y hermanos de 53
totales, presentaron estrés, depresion y/o ansiedad a pesar de no presentar afectacion
los pacientes.
De estas tres tablas, se deduce que deben haber otras causas de las patologias
emocionales de los familiares diferentes a los problemas cognitivos del paciente.
Con la TABLA 75, comenzamos a analizar los elementos comportamentales de los
pacientes y en ella, recogemos el grado de irritabilidad y su impacto en los familiares.
TABLA 75. DMD. Grado de Irritabilidad del paciente vs. Patologias en cuidadores
N=33 Estrés n (%) Depresion n (%) Ansiedad n (%) Total
P M H P M H P M H Freq.
Sin afectacion | 1(3,03) | 2(6,06) | 0(0,0) | 1(3,03) | 3(9,1) |[0(0,0)] 2(6,06) | 4(12,1) | 0(0,00] 13
Moderada | 2(6,06) | 5(15,1) | 0(0,0) ] 0(0,0) | 3(9,1) | 0,0 | 4(121) | 5(151) |0(0,0) ] 19
Alta 3(9,1) | 6(18,2) | 0(0,0) ] 2(6,06) | 1(3,03) | 0(0,0) | 3(9,1) | 5(151) | 0(0,0)] 20
Muy alta 0(0,0) | 1(3,03) |0(0) ] 0(0,0 | 00,00 |0@©0| 00,0 | 000 |0@OO] 1
Total 6(18,2) | 14 (42,3) | 0(0,0) | 3(9.1) | 7(21,2) | 0(0,0) | 9(27,3) | 14 (42,3) | 0 (0,0)
IC 95% 7-35,5 24-61 | 0-10,5 | 2-24,3 | 5,7-36,7 | 0-10,5 | 10,5-44 | 24-61 | 0-10,5
p (M= 1) <0,0001 | <0,0001 | 1,0 | 0,0087 | <0,0001 | 1,0 | <0,0001 | <0,0001 | 1,0
P: padre, M: madre, H: hermano IC: Intervalo de confianza

En esta tabla apreciamos un cambio de tendencia en comparacion a los problemas
cognitivos de los pacientes. Un total de 40 personas de 53 entre padres, madres y
hermanos entre padres, madres y hermanos presentaron estrés, depresion y/o

ansiedad con afectacion moderada, alta 0 muy alta de los pacientes. Auln asi, en 13
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ocasiones entre padres, madres y hermanos, existia impacto en familiares con

pacientes que no presentan irritabilidad.

En la TABLA 76 asociamos el grado de afectacién en la empatia del paciente con los

impactos en la salud emocional de los familiares.

TABLA 76. DMD. Grado empatia del paciente vs. Patologias en cuidadores

N=33 Estrés n (%) Depresion n (%) Ansiedad n (%) Total
P M H P M H P M H Freq.
Sin afectacion | 4 (12,1) | 8(27,3) | 0(0,0) | 2(6,06) | 5(15,1) | 0(0,0) | 6(18,2) | 7(21,2) | 0(0,0) | 32
Moderada | 2(6,06) | 6(18,2) | 0(0,0) ] 1(3,03) | 2(6,06) | 0(0,0) ] 3(9,1) | 7(21,2) |0(0,0)] 21
Alta 0(,00 | 0(0,0) |0(,0 ] 0,00 | 00,0 |00 | 000 | 0(,0 |0(00)
Muy alta 0(0,00 | 0(00) |00 ] 0,0 | 00,00 |00 | 00,0 | 0(,0 |0(00)
Total 6(18,2) | 14 (42,3) | 0(0,0) | 3(9.1) | 7(21,2) | 0(0,0) | 9(27,3) | 14 (42,3) | 0 (0,0)
IC 95% 7-35,5 24-61 | 0-10,5 | 2-24,3 | 5,7-36,7 | 0-10,5 | 10,5-44 | 24-61 | 0-10,5
p (M 1) <0,0001 | <0,0001 | 1,0 | 0,0087 | <0,0001 | 1,0 | <0,0001 | <0,0001 | 1,0
P: padre, M: madre, H: hermano IC: Intervalo de confianza
El grado de afectacién en la empatia del paciente no parece ser un elemento
determinante en la aparicion de trastornos emocionales en los familiares ya que
ningln paciente con afectaciébn alta o muy alta en ese aspecto impactaba
negativamente en los familiares. Un total de 32 personas entre padres, madres y
hermanos de un total de 53, presentaron estrés, depresion y/o ansiedad a pesar de no
mostrar afectacion los pacientes. No es posible, por tanto, establecer un grado de
afectacion que tenga mas impacto en la salud emocional de los familiares.
TABLA 77. DMD. Grado de hiperactividad del paciente vs. Patologias en cuidadores
N=33 Estrés n (%) Depresion n (%) Ansiedad n (%) Total
P M H P M H P M H Freq.
Sin afectacion | 4 (12,1) | 8(24,2) |0(0,00] 3(9.1) | 4(12,1) | 0(0,0) | 7(21,2) | 9(27,3) | 0(0,0) | 35
Moderada 2(6,1) | 5(152) | 0(0,0)]0(0,0) | 2(606) | 0(0,0)| 2(6,06) | 4(12,1) | 0(0,0) ] 15
Alta 0(,0) | 1(3,00 | 0(,0)]0(,0) | 1(3,03) |0(0,0 ] 0(,0 | 1(3,03) |0(0,0)
Muy alta 0(,00 | 0(0,0) |0(,0)]0(,0) | 00 |0(,0] 0(,0 | 0(,00 |0(0,0)
Total 6(18,2) | 14 (42,3) | 0(0,0) | 3(9,1) | 7(21,2) | 0(0,0) | 9(27,3) | 14 (42,3) | 0(0,0)
IC 95% 7-35,5 24-61 | 0-10,5 | 2-24,3 | 5,7-36,7 | 0-10,5 | 10,5-44 | 24-61 | 0-10,5
p (M 1) <0,0001 | <0,0001 | 1,0 | 0,0087 | <0,0001 | 1,0 | <0,0001 | <0,0001 | 1,0

P: padre, M: madre, H: hermano IC: Intervalo de confianza

Nuevamente, no se aprecia una relacién entre el grado de hiperactividad del paciente

y el impacto en la salud emocional de los familiares. Un total de 35 personas entre
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padres, madres y hermanos de 53 totales, presentaron estrés, depresion y/o ansiedad

a pesar de no presentar afectacion los pacientes.

En la TABLA 78 contraponemos la presencia de trastornos obsesivo-compulsivos en

los pacientes con el impacto en los familiares.

TABLA 78. DMD. Grado de Trastornos Obsesivos Compulsivos vs. Patologias en cuidadores

N=33 Estrés n (%) Depresion n (%) Ansiedad n (%) Total
P M H P M H P M H Freq.
Sin afectacién | 3(9,01) | 7(21,2) [ 0(,0) | 2(6.1) | 4(12,1) | 0(0,0) | 6(18,1) | 8(24,2) | 0(0,0)| 30
Moderada 3(9,01) | 5(15,2) | 0(0,0)J1(3,03) | 3(9,1) |0(0,0) ] 3(9,01) | 5(15,2) |0(0,0)] 20
Alta 0(0,0) | 2¢(,1) |00 ] 0,0 | 0(00) |00 ] 00,00 | 1(3,03) |0(0,0)
Muy alta 0(0,0) | 0(,0 |00 ] 0,0 | 0(00) |00 ] 00,0 | 0(,0) |0(0)
Total 6(18,2) | 14 (42,3) | 0(0,0) | 3(9,1) | 7(21,2) | 0(0,0) | 9(27,3) | 14 (42,3) | 0(0,0)
IC 95% 7-35,5 24-61 0-10,5 | 2-24,3 | 5,7-36,7 | 0-10,5 | 10,5-44 24-61 0-10,5
p(M=s1) <0,0001 | <0,0001 1,0 0,0087 | <0,0001 1,0 <0,0001 | <0,0001 1,0
P: padre, M: madre, H: hermano IC: Intervalo de confianza

De nuevo, no se aprecia una relacién entre la presencia de TOC en el paciente y el
impacto en la salud emocional de los familiares ya que un total de 30 personas entre
padres, madres y hermanos de 53 totales, presentaron estrés, depresion y/o ansiedad
a pesar de no presentar afectacion los pacientes. No es posible establecer un grado

de afectacidn que tenga mas impacto en la salud emocional de los familiares.

3.3.2.- Trastornos cognitivos y de comportamiento vs. Lesiones en los
familiares

En las siguientes tablas analizamos el impacto de los problemas cognitivos y
conductuales de los pacientes en contraposicion con la salud fisica de los familiares y
mas concretamente, con la presencia de lesiones debidas a agresiones o por el

manejo del paciente.

En la TABLA 79, asociamos la capacidad de razonamiento del paciente a la existencia

de lesiones.
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TABLA 79. DMD. Afectacion del razonamiento del paciente vs. Lesiones fisicas en los cuidadores

N=33 Lesiones por agresion n (%) Lesiones por manejo n (%) Total
Sin afectacion 0 (0,0) 11 (33,3) 11 (33,3)

Moderada 0 (0,0) 2 (6,1) 2 (6,1)

Alta 0(0,0) 0(0,0) 0 (0,0

Muy alta 0 (0,0) 0 (0,0) 0 (0,0)
Total 0 (0,0) 13 (37,1)
IC 95% 0-10,6 21,2-57,6
p(M=s1) 1,000 <0,0001

IC: Intervalo de confianza

De las 33 familias participantes, ninguna reporté haber sufrido lesiones como
consecuencia de agresiones y 13 familias (37,1%) sufrieron lesiones por manejo del

paciente p<0,005.

De las 13 familias que sufrieron lesiones por manejo, 11 de ellas el paciente tenia una
capacidad normal de razonamiento. En ninguno de estos casos podemos establecer
tendencias a la vista de los resultados de frecuencia que determine cual es el nivel de

afectacion del paciente que mas impacta en los familiares.

En la TABLA 80 asociamos el grado de discapacidad intelectual a la presencia de

lesiones.

TABLA 80. DMD. Afectacion intelectual del paciente vs. Lesiones fisicas en los cuidadores

N=33 Lesiones por agresion n (%) Lesiones por manejo n (%) Total
Sin afectacion 0 (0,0) 13 (37,1) 13 (37,1)

Moderada 0 (0,0) 0 (0,0) 0 (0,0)

Alta 0 (0,0) 0 (0,0) 0 (0,0)

Muy alta 0 (0,0) 0 (0,0) 0 (0,0)
Total 0 (0,0) 13 (37,1)
IC 95% 0-10,6 21,2-57,6
p(Ms1) 1,000 <0,0001

IC: Intervalo de confianza

La capacidad intelectual del paciente, no guarda relacion con las lesiones por
manejo sufridas por los familiares. De las 13 familias que sufrieron alguna lesion por

manejo del paciente, en todas ellas el paciente tenia una capacidad intelectual normal.

En la TABLA 81 asociamos la capacidad de aprendizaje del paciente con la aparicién

de lesiones en el entorno familiar.
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TABLA 81. DMD. Afectacion del aprendizaje del paciente vs. Lesiones fisicas en los cuidadores

N=33 Lesiones por agresion n (%) Lesiones por manejo n (%) Total
Sin afectacion 0 (0,0) 10 (30,3) 10 (30,3)

Moderada 0 (0,0) 3(9,1) 3(9,1)

Alta 0(0,0) 0(0,0) 0 (0,0

Muy alta 0 (0,0) 0 (0,0) 0 (0,0)
Total 0 (0,0) 13 (37,1)
IC 95% 0-10,6 21,2-57,6
p(M=s1) 1,000 <0,0001

IC: Intervalo de confianza

La capacidad de aprendizaje del paciente, no guarda relacién con las lesiones
por manejo sufridas por los familiares. De las 13 familias que sufrieron alguna lesién
por manejo del paciente, en 10 de ellas el paciente tenia una capacidad normal de

razonamiento.

Con la TABLA 82 comenzamos con las variables referente a aspectos de
comportamiento y en ella se relaciona el nivel de irritabilidad del paciente con la

aparicion de lesiones en la familia.

TABLA 82. DMD. Grado de Irritabilidad del paciente vs. Lesiones fisicas en los cuidadores

N=33 Lesiones por agresion n (%) Lesiones por manejo n (%) Total

Sin afectacion 0 (0,0) 2(6,1) 2(6,1)

Moderada 0 (0,0) 8 (24,2) 8 (24,2)

Alta 0 (0,0) 3(9,1) 3(9,1)

Muy alta 0 (0,0) 0 (0,0) 0 (0,0)
Total 0 (0,0) 13 (37,1)
IC 95% 0-10,6 21,2-57,6
p(M=1) 1,000 <0,0001

IC: Intervalo de confianza

Se observa una tendencia a que un nivel moderado o alto de irritabilidad en el paciente
se asocie con mas casos de lesiones en la familia. En un total de 11 familias de las 13
que sufrieron lesiones, los pacientes tenian una afectacibn moderada o alta de la
irritabilidad.

En la TABLA 83, asociamos el grado de afectacion en la empatia del paciente con las

lesiones fisicas en la familia.
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TABLA 83. DMD. Grado de empatia del paciente vs. Lesiones fisicas en los cuidadores

N=33 Lesiones por agresion n (%) Lesiones por manejo n (%) Total

Sin afectacion 0 (0,0) 9 (27,3) 9 (27,3)

Moderada 0 (0,0) 4(12,1) 4 (12,1)

Alta 0(0,0) 0(0,0) 0 (0,0

Muy alta 0 (0,0) 0 (0,0) 0 (0,0)
Total 0 (0,0) 13 (37,1)
IC 95% 0-10,6 21,2-57,6
p(M=s1) 1,000 <0,0001

IC: Intervalo de confianza

De un total de 13 familias que sufrieron lesiones por manejo del paciente, en 9 de ellas
el paciente tenia un nivel de empatia normal y sé6lo en 4 de ellas, una afectacién
moderada. No es por tanto posible establecer tendencias que relacionen este

parametro como un generador de riesgo de salud fisica para las familias.

En la TABLA 84, asociamos el grado de hiperactividad del paciente con las lesiones

fisicas en la familia.

TABLA 84. DMD. Grado de hiperactividad del paciente vs. Lesiones fisicas en los cuidadores

N=33 Lesiones por agresion n (%) Lesiones por manejo n (%) Total
Sin afectacion 0 (0,0) 10 (30,3) 10 (30,3)

Moderada 0 (0,0) 3(9,1) 3(9,1)

Alta 0 (0,0) 0 (0,0) 0 (0,0)

Muy alta 0 (0,0) 0 (0,0) 0 (0,0)
Total 0 (0,0) 13 (37,1)
IC 95% 0-10,6 21,2-57,6
p(M=1) 1,000 <0,0001

IC: Intervalo de confianza

De la misma forma que en la tabla anterior, la hiperactividad no parece ser un
elemento de impacto en la aparicion de lesiones en la familia. De las 13 familias

que sufrieron lesiones, en 10 de ellas el paciente no tenia hiperactividad.

En la TABLA 85 vinculamos la presencia en el paciente de trastornos obsesivos

compulsivos con la existencia de lesiones en la familia.
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TABLA 85. DMD. Grado de Trastornos Obsesivos Compulsivos del paciente vs. Lesiones fisicas en los cuidadores

N=33 Lesiones por agresion n (%) Lesiones por manejo n (%) Total
Sin afectacion 0 (0,0) 7 (21,2) 7 (21,2)
Moderada 0 (0,0) 5(15,2) 5 (15,2)
Alta 0(0,0) 1(3,0) 1(3,0)
Muy alta 0 (0,0) 0 (0,0) 0 (0,0)
Total 0 (0,0) 13 (37,1)
IC 95% 0-10,6 21,2-57,6
p(M=s1) 1,000 <0,0001

IC: Intervalo de confianza

De un total de 13 familias que sufrieron lesiones por manejo, en 6 de ellas el paciente
tenia un nivel moderado o alto de trastornos obsesivo compulsivos pero en 7 no tenian
afectacién por lo que no podemos establecer tendencias que identifiquen este

problema de los pacientes con el riesgo de los familiares.

3.3.3.- Trastornos cognitivos y de comportamiento vs. Impacto laboral en la
familia

En la TABLA 86 se reflejan las 26 familias (78,8% p<0,05) que sufrieron algiin cambio
laboral como consecuencia de la presencia de DMD en relacion al tipo de problema

cognitivo y el grado de afectacion del paciente.

TABLA 86. DMD. Afectacion cognitiva del paciente vs. Impacto laboral en la familia

N=33 Razonamiento n (%) | Intelectual n (%) | Aprendizaje n (%) (frec-lt—J%tr?(l:ias)

Sin afectacion 18 (54,5) 22 (66,7) 16 (48,5%) 56

Moderada 7(21,2) 3(9,1) 8 (24,2) 18

Alta 0(0,0) 0(0,0) 1(3,0) 1

Muy alta 1(3,0) 1(3,0) 1 83,0) 3
Total 26 (78,8) 26 (78,8) 26 (78,8)
IC 95% 63,3-94,2 63,3-94,2 63,3-94,2
p([1=1) <0,0001 <0,0001 <0,0001

IC: Intervalo de confianza

En un total de 56 familias entre problemas de razonamiento, intelectuales y de
aprendizaje en los pacientes, los familiares sufrieron cambios laborales sin la
afectacién en ninguno de estos parametros en los pacientes por lo que su impacto es
limitado en los familiares. Si es cierto que en aquellos pacientes con impacto cognitivo,
el impacto laboral en la familia fue elevado: 10 pacientes con afectacion en el

razonamiento y 8 familias sufrieron cambios laborales, 5 pacientes con capacidad
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intelectual afectada y 4 familias sufrieron cambios laborales y 13 pacientes con

afectacion del aprendizaje y 10 familias sufrieron cambios laborales.

En la TABLA 106 se reflejan las 26 familias que sufrieron algan cambio laboral como
consecuencia de la presencia de DMD en la familia en relacion al tipo de problema

conductual y el grado de afectacion del paciente.

TABLA 87. DMD. Afectacion conductual del paciente vs. Impacto laboral en la familia

Irritabilidad Empatia Hiperactividad Total
N=33 n (%) n 2’/0) i n (%) TOCn (%) (frecuencias)

Sin afectacion 7 (20) 16 (48,5) 20 (60,6) 15 (45,5) 58

Moderada 11 (33,3) 9 (27,2 4(12,1) 8(24,2) 32

Alta 8 (24,2) 0 (0,00) 2(6,1) 3(9,1) 13

Muy alta 0 (0,00) 1(3,0) 0 (0,00) 0 (0,00) 1
Total 26 (78,8) 26 (78,8) 26 (78,8) 26 (78,8)
IC 95% 63,3-94,2 63,3-94,2 63,3-94,2 63,3-94,2
p([1=1) <0,0001 <0,0001 <0,0001 <0,0001

IC: Intervalo de confianza

La interpretacién en este caso es similar a la anterior ya que en un total de 57 familias
entre problemas de razonamiento, intelectuales y de aprendizaje en los pacientes, los
familiares sufrieron cambios laborales sin la afectacion en la conducta de los
pacientes. Si es cierto que en aquellos pacientes con impacto conductual, el impacto
laboral en la familia fue elevado: 28 pacientes con irritabilidad y 19 familias sufrieron
cambios laborales, 15 pacientes con empatia afectada y 10 familias sufrieron cambios
laborales, 10 pacientes con hiperactividad y 6 familias sufrieron cambios laborales y 16

pacientes con TOC y 11 familias sufrieron cambios laborales.

3.2.4.- Trastornos cognitivos y de comportamiento vs. Percepcion de carga
economica

En la TABLA 88 se recoge el impacto que el nivel de afectacién cognitiva del paciente

tiene en la percepcion de carga econdmica por parte de las familias.

TABLA 88. DMD. Capacidad cognitiva del paciente vs. Percepcion de carga econémica

Razonamiento n (%) Intelectual n (%) Aprendizaje n (%)
N=33 Si supone carga Si supone carga Si supone carga Total (freq.)
Sin afectacion 23 (69,7) 27 (81,8) 21 (63,6) 71
Moderada 7(21,2) 4 (12,0) 8(24,2) 19
Alta 1(3,0) 0 (0,0) 2 (6,0) 3
Muy alta 1(3,0) 1(3,0) 1(3,0) 3
Total 32 (97) 32 (97) 32 (97)
IC 95% 84,3-99,9 84,3-99,9 84,3-99,9
p(s1) <0,0001 <0,0001 <0,0001

IC: Intervalo de confianza
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De las 33 familias participantes, 32 de ellas (97% p<0,05) manifestaron que la DMD
constituia una carga econdémica para la familia. En un total de 71 casos entre
trastornos del razonamiento, intelectual y de aprendizaje los pacientes no mostraban
afectacion pero sin embargo, las familias reportaron que consideraban la enfermedad
como una carga econémica. De 10 pacientes que tenian afectacion del razonamiento,
9 familias percibian la enfermedad como una carga econdOmica, 5 pacientes tenias
alteraciones intelectuales y las 5 familias percibian la enfermedad como carga
econdmica y finalmente, 13 pacientes tenian dificultades de aprendizaje y 11 familias

tenian percepcidn de carga econémica.

En la TABLA 89 se recogen las asociaciones que reflejan el impacto del nivel de
afectacion comportamental del paciente en la percepciéon de carga econémica por

parte de las familias.

TABLA 89 . DMD. Afectacion conductual vs. Percepcion de carga econémica

Irritabilidad n (%) Empatia n (%) Hiperactividad n (%) TOC n (%)
N=33 Si supone carga | Sisupone carga Si supone carga Si supone carga gg(?l)
Sin
afectacion 8 (24,2) 18 (54,5) 24 (72,7) 19 (57,5) 69
Moderada 15 (45,4) 12 (36,4) 6 (18,0) 10 (30,0) 43
Alta 9 (27,3) 1(3,0) 2 (6,0) 3(9,0) 15
Muy alta 0 (0,0) 1(3,0) 0 (0,0) 0 (0,0) 1
Total 32 (97) 32 (97) 32 (97) 32 (97)
IC 95% 84,3-99,9 84,3-99,9 84,3-99,9 IC 95%
p (M= 1) <0,0001 <0,0001 <0,0001 p([=1)

IC: Intervalo de confianza

En un total de 69 casos entre trastornos de irritabilidad, hiperactividad, empatia y TOC,
los pacientes no mostraban afectacion pero sin embargo, las familias reportaron que
consideraban la enfermedad como una carga econémica. De 28 pacientes que tenian
irritabilidad, 24 familias percibian la enfermedad como una carga econdmica, 15
pacientes tenias alteraciones de empatia y 14 de ellas percibian la enfermedad como
carga econdmica, 10 pacientes sufrian hiperactividad y 8 familias reportaron
percepcidn de carga econdmica y finalmente, 26 pacientes tenian trastornos obsesivo-

compulsivos y 13 familias tenian percepcion de carga econémica.
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DISCUSION

Este apartado de discusién se presenta en dos partes. La primera de ella hace
referencia a la discusion de los resultados descriptivos y asociativos de cada una de
las patologias objeto de nuestra investigacion y la segunda, a los comentarios sobre la
metodologia empleada y sus limitaciones, afiadiéndose unas consideraciones finales.

Tal y como se ha justificado con anterioridad, estas tres patologias fueron elegidas
debido a su diferente grado de dependencia segun la naturaleza de la enfermedad. El
objeto es valorar su impacto en los cuidadores y establecer, en la medida de lo
posible, un analisis comparativo entre enfermedades y con los resultados de otros

autores.

1.- RESULTADOS

1.1.- Acromegalia

En el estudio de esta patologia, se analizaron datos relativos a 41 pacientes y a sus
familiares. Los datos demogréficos e identificativos recogidos en esta investigacion
coinciden con los de otros registros en Espafia, ya que todos los pacientes
participantes se encontraban en edad adulta y con mayor presencia de mujeres
(65,9%) que de hombres (34,1%) en la linea de los datos aportados por el REA
(Registro Espafiol de Acromegalia)®®?'. El porcentaje de pacientes sometidos a cirugia
y en tratamiento farmacologico es superior en nuestro estudio (95,1% y 92,7%
respectivamente) que el 82% de intervenciones quirdrgicas y 85% de pacientes que

reciben somatostatina identificados en el estudio de Mestron et al.?.

Tal y como se especifica en la introduccion de esta Tesis, la literatura revisada se
centra esencialmente en analizar el impacto de la patologia en los propios pacientes
asi como los costes bajo un punto de vista social®®*?*?*. No se han encontrado
estudios equivalentes sobre el impacto en los familiares ni en Espafia ni en otros
paises por lo que no nos es posible contrastar nuestros resultados con los de otros
autores. En la bibliografia se sefiala que el retraso que suelen sufrir los pacientes
desde el momento de la aparicion de los sintomas hasta el diagndstico final hace que
desarrollen una serie de problemas fisicos y emocionales®®. Esto se debe a la
exposicidon prolongada y sostenida en el tiempo a un exceso en los niveles de
hormona del crecimiento que producen reconocibles alteraciones fisicas. Para cuando

éstas son evidentes, los pacientes ya han desarrollado toda una serie de
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comorbilidades®®. Todo esto, acarrea problemas de salud que impactan directamente
en diferentes ambitos de los pacientes. Estos problemas aumentan debido al retraso
en el diagnéstico®?’. Los costes econémicos que deben soportar las familias y los
pacientes también deben incluir los gastos relacionados con los tratamientos de estas
comorbilidades asi como los de los sintomas padecidos por los enfermos antes de que
se realice el diagnéstico definitivo lo cual puede llevar varios afios®. Asi pues, el
tiempo transcurrido desde la aparicion de los primeros sintomas al diagnéstico final, es

un elemento clave a la hora de valorar el impacto en el entorno familiar.

Resultados sobre los pacientes:

En relacién al tiempo transcurrido entre la aparicion de los primeros sintomas
hasta el diagnéstico definitivo, en nuestro estudio mas de la mitad de los pacientes
y sus familias (58,5%) tuvieron que hacer frente a mas de 5 afios de visitas médicas,
diagnosticos incorrectos y gastos relacionados con el tiempo desde la aparicion de los
primeros sintomas hasta el diagnéstico final. Concretamente, el 26,8% de los
pacientes esperaron mas de 5 afios y un 31,7% mas de 10.

En relacion a la utilizacion de recursos sanitarios, el 95,1% de los pacientes
recibieron tratamiento quirdrgico, el 92,7% tratamiento farmacolégico y tan sélo un

26,8% tratamiento de radioterapia.

Resultados sobre los cuidadores:

En relacion al impacto en la salud de los familiares nos centramos en analizar la
situacion en los padres, hermanos, hijos y cényuges y su afectaciéon en la salud
emocional en forma de trastornos de estrés, depresién y ansiedad ademas de la

utilizacién de recursos sanitarios.

o El impacto de la enfermedad en la salud de los cuidadores en relaciéon ha haber
sido diagnosticados y tratados de alguna de las patologias propuestas en el
cuestionario, es dispar en funcion de la relacion con el paciente. De aquellos
familiares que si declararon alguna alteracion o afectaciébn emocional, los
clnyuges de los pacientes son los que mas riesgo corren de desarrollarlos (en
48,8% de las familias) seguidos por los padres de los pacientes (en el 32% de las
familias) y los hijos (27% de las familias) y s6lo un 7,3% de los hermanos siendo
los trastornos de estrés (9 cényuges, 4 padres y 2 hijos) y ansiedad (9 cényuges,

5 padres y 4 hijos) los que mas aparecen entre los familiares.
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Salvo en el caso de los conyuges, el porcentaje de cuidadores que tuvieron que
hacer uso de recursos sanitarios (a parte del paciente) se situé en el rango de
entre el 30% y el 44% en funcién de la especialidad médica utilizada, siempre
inferior al 50%. El mayor impacto en conyuges destacado en el punto anterior,
tiene su continuacion en relacion a la utilizacion de recursos sanitarios en forma de
visitas a especialistas médicos. De todos los familiares, los conyuges fueron los
que mas visitas médicas realizaron en el afio previo a la encuesta ya que en 28
familias de las 41. Los conyuges totalizaron 205 visitas médicas en los doce meses
anteriores lo que supone un ratio de 7,3 visitas por cényuge, superior al promedio
de la poblacién espafola de 5,2 visitas por individuo y afio recogido en el “Informe
anual del Sistema Nacional de Salud” del 2015. Es de destacar que en nuestro
estudio asociativo se han identificado conyuges con problemas de estrés y
ansiedad en los que el tiempo entre la aparicion de los primeros sintomas y el
diagnéstico final fue inferior a un afio.

Por ultimo, en relacion a la dedicacion que el entorno familiar dedica al cuidado
del pacientes, nuestro estudio revela un impacto limitado en este aspecto ya que
el 68,3% de las familias dedicaban menos de 5 horas por semanas al paciente y
tan sélo el 7,3% dedicaban mas de 20 horas semanales, lo cual puede tener
relacién con el perfil de paciente adulto frente a las otras dos EERR objeto de

estudio en nuestra investigacion.

Los datos indican un impacto limitado en la salud de los familiares con un uso

ligeramente superior a la de la media de la poblacidén espafiola de recursos sanitarios.

En cualquier caso, los cényuges son los cuidadores mas susceptibles de

desarrollar problemas de salud como consecuencia de la enfermedad.

En relacion al ambito laboral y econdmico de los cuidadores:

El impacto laboral en los familiares también es limitado ya que tan sélo en 12 de
las 41 familias encuestadas se identificé algun cambio laboral como consecuencia
de la enfermedad. El Gnico familiar que presenta impacto con una significacion
estadistica son, de nuevo, los conyuges de los pacientes y en concreto, por la
necesidad de solicitar vacaciones remuneradas para dedicarlas al cuidado o
atencion de las necesidades del paciente. Esta necesidad parece tender a
incrementarse cuanto mas prolongado ha sido el tiempo transcurrido desde la

aparicion de los sintomas hasta el diagnostico final. Esto puede tener sentido si
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consideramos que cuanto mas tiempo se tarde en el diagndstico, mas necesidad
existe de visitas médicas y traslados del paciente.

e Enrelacion al gasto familiar en medicamentos para el paciente, mas de la mitad de
las familias (58,5%) tenian gastos mensuales aunque no superaban la cuantia de
100 euros al trimestre lo que conlleva un gasto inferior a los 35 euros mensuales
aproximadamente. Tan sélo tres familias tenian gastos superiores a los 500 euros
trimestrales aunque no hay significacion estadistica en este dato. Esta limitacién
de impacto econémico también lo corrobora el hecho de que el 52,2% de las

familias no consideraban la enfermedad como una carga econdmica.

En resumen, podemos concluir que la Acromegalia, en base a los datos obtenidos,
tiene un impacto limitado en la salud, en el ambito laboral y en la carga
econdmica de las familias. EI mayor riesgo de carga la sufren los conyuges de los
pacientes seguidos de los padres. No se ha encontrado informacién en la literatura con
la que podamos contrastar estos datos.

1.2.- Sindrome X Fragil

En nuestro estudio de SXF se incluyeron 22 familias y 28 pacientes. Este tamafio de
muestra resulté insuficiente como para realizar extrapolaciones estadisticamente
significativas al resto de la poblacion pero permiti6 establecer tendencias y
valoraciones descriptivas que sirvan de punto de partida para investigaciones

posteriores.

De los 28 pacientes analizados, 22 de ellos (78,6%) eran varones y 6 (21,4%) mujeres.
Un total de 24 pacientes (85,7%) tenian mutacién completa, 2 (7,1%) mosaicismo y 2
(7,1%) premutacion. La mayoria de los pacientes fueron diagnosticados antes de los
18 afios de edad (92,8%) y sélo 2 casos (7,2%) el diagnéstico sobrevino en la edad

adulta. El 46,4% de los pacientes fueron diagnosticados antes de los 6 afios de vida.

Tal y como mencionamos en la introduccién, criar un nifio con SXF constituye un reto
para la salud, el bienestar de los cuidadores y el entorno familiar. No en vano, los
pacientes de SXF muestran trastornos del aprendizaje y comportamiento que generan
un impacto significativo en la independencia del paciente en la edad adulta con sélo un

10% de los varones con SXF viviendo independientemente®*°,
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A continuacion presentamos, discutimos y contrastamos los hallazgos mas relevantes

en relacion a los pacientes y sus familiares:

Resultados sobre los pacientes:

Segun Chevreul y Hartley, un alto porcentaje de la carga que genera esta enfermedad
es atribuible a los trastornos cognitivos, intelectuales y de comportamiento de los
pacientes: problemas de empatia y afecto, ansiedad y depresiéon se han identificado
entre el 50% y el 65% de los pacientes®*®. En nuestro estudio hemos encontrado
valores superiores a los identificados por estos autores tanto en los parametros de
afectacion cognitiva (entre el 82,5% y el 92,8% de los pacientes) como de

comportamiento (entre el 60,8% y el 85,4% de los pacientes).

En concreto, el total de pacientes con alteraciones cognitivas y/o en el comportamiento

en nuestra investigacion son:

e Variables de afectacion cognitiva: 89,3% de los pacientes tenian algun grado
de afectacion en la capacidad de razonamiento, 92,8% en la intelectual y
82,5% en la de aprendizaje.

e Variables de afectacion comportamental: 71,3% mostraban expresiones
inadecuadas, 78,6% problemas de irritabilidad, 60,8% de empatia, 82,2% de
hiperactividad, 75,1% de sociabilidad y el 85,4% de TOC.

De estos niveles de afectaciébn en los pacientes, eran mayoritarios aquellos con
alteraciones moderadas. Si s6lo consideramos los pacientes con afectacién grave o
muy grave, la cantidad de pacientes disminuia a valores de entre el 14% (uso grave o
muy grave de expresiones inadecuadas) y el 39% (afectacion cognitiva y de
hiperactividad alta o muy alta), valores mas cercanos al estudio de Bailey et al. que en
una muestra de 350 pacientes, recoge porcentajes de afectaciones elevadas en un

rango de entre el 30 y el 40% de los pacientes®'.

Bien es cierto que en los estudios de Chevreul y Hartley, la muestra fue superior en
cuanto a numero de pacientes: 145 y 328 pacientes respectivamente aunque no

detallan el grado de afectacion de los mismos®°,

La utilizacion de recursos sanitarios por parte de los pacientes, lo consideramos
relevante ya que como hemos visto, el grado de independencia de los pacientes es
muy bajo. Cualquier necesidad de visita médica, prueba médica o traslado a centro
sanitario repercutird obligatoriamente en los cuidadores. En nuestro estudio, hemos

identificado que entre los 28 pacientes participantes de las 22 familias, se
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contabilizaron 192 visitas a diferentes especialidades médicas con un ratio de 6,8
visitas a profesionales sanitarios por paciente y afio. Este valor es ligeramente
superior a las 5,2 visitas por individuo y afio que se recoge en el “Informe anual del
Sistema Nacional de Salud” del 2015 y superior al estudio de Bailey et al. en el que
identifica una media de visitas por paciente y afio de 5,1 en una muestra de 350
pacientes en Estados Unidos®’. Los facultativos mas utilizados por los pacientes en
nuestra investigaciéon fueron el médico de familia (25% de todas las visitas) y
psiquiatra (22,6%). En menor medida se hizo uso del pediatra (9,9%),
otorrinolaring6logo (6,7%) y oftalmélogo (5,2%). Otro tipo de especialidades médicas
reportadas por los participantes y no incluidas en nuestra encuesta fueron
dermatologia, endocrinologia, maxilofacial, odontologia y podologia. En cuanto a las
pruebas médicas, los tratamientos dentales (27,3%), electrocardiografia (24,4%) y
radiologia (21,1%) fueron las méas predominantes, registrdndose un total de 33
pruebas médicas para todos los pacientes en los doce meses anteriores a la encuesta
con un ratio de 1,17 pruebas por paciente y afio. Es de remarcar que los tratamientos
dentales identificados a la hora de analizar el tipo de pruebas médicas mas utilizadas
por los pacientes, no tienen su correspondencia en la misma magnitud con el de
especialistas médicos. Esto puede ser debido a que las especialidades médicas
presentadas a los participantes incluian aquellas proporcionadas por el Sistema
Publico de Salud y al no incluirse el odontélogo, es posible que esta especialidad esté

infravalorada en nuestro estudio.

Estos datos de utilizacién de recursos sanitarios se alinean con los identificados por
Bailey et al. ya que también se identifica al medico de familia como el facultativo mas
demandado por los pacientes (un 26% de pacientes masculinos y un 38% de
pacientes femeninos), aunque el psiquiatra aparece en tercer lugar por detras del
oftalmélogo. Los tratamientos predominantes identificados por Bailey son los
tratamientos dentales (31% de los pacientes) seguidos de la radiologia (23% de los

pacientes), valores muy similares a los identificados en nuestra investigacion®'.

Por dltimo, en cuanto al consumo de medicamentos por parte de los pacientes, 21
de los 28 pacientes (75%) consumieron medicamentos de manera regular durante
al menos una semana seguida en los doce meses anteriores a la encuesta. De estos
21 pacientes medicados, el 62% consumian mas de 2 medicamentos. Estos son
valores que, aunque no idénticos a los del estudio de Bailey et al. si que estan en el
mismo rango ya que el 65% de los pacientes de los 350 de su estudio, tomaban al

menos un medicamento de manera regular.
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Como resumen final, la mayor parte de los pacientes padecen problemas cognitivos y
de comportamiento aunque su gravedad fluctia, siendo la afectacibn moderada
mayoritaria en nuestra muestra. Realizan mas visitas a especialistas médicos que
la media nacional en Espafia, necesitan principalmente tratamientos

odontoldgicos y tiene un consumo rutinario de medicamentos.

Resultados sobre los cuidadores.

Todas las familias participantes tenian al menos un miembro con ingresos econémicos
regulares. En un total de 13 de ellas (59,1%) era un Unico miembro quien sustentaba
la familia, en 7 (31,8%) habian dos miembros con ingresos siendo tres o mas tan solo
en dos de ellas (9%). Los ingresos fueron inferiores a 20.000 euros/afio en el 27,3%
de las familias, de entre 20.000 y 40.000 euros/afios en el 50% de las familias y de
>40.000 euros/aio en el 22,7% de las familias. En cuanto a la estructura familiar, la
mayoria de ellas, 91,9% estaban formadas por tres miembros o méas y el 59,4% por
cuatro o mas miembros. De las 22 familias, 6 de ellas tenian dos miembros con SXF y
las 16 restantes, un Unico miembro y la persona que mas se encargaba de los

cuidados del paciente eran las madres (86.4% de los casos).
En relacion al impacto en la salud de los cuidadores:

e Un total de 88,3% de las familias reportaron que la madre requirié los servicios
sanitarios en distintas especialidades en los doce meses anteriores a la encuesta,
seguidas de los padres en el 50% de las familias y por ultimo los hermanos en el
9% de las familias contabilizando un total de 312 visitas médicas entre todos los
miembros de las familias. Los 11 padres que utilizaron servicios médicos, sumaron
89 visitas (un ratio de 8 visitas por padre), las 17 madres que los utilizaron
sumaron 195 visitas (un ratio de 11,4 por madre) y los 2 hermanos que utilizaron
servicios médicos sumaron 28 entre los dos aunque s6lo uno de ellos registr6 la
mayor parte de ellos por lo que no es un dato estadisticamente significativo. Estos
datos son llamativos ya que reflejan un uso muy superior de servicios
sanitarios, por encima de la media de 5,2 visitas por individuo y afio
mencionada con anterioridad, en los padres y madres de estos pacientes. Llama
aun mas la atencion que padres y madres de pacientes de SXF requieren mas
visitas médicas a lo largo de un afio que sus hijos enfermos.

e En cuanto al tipo de especialista visitado, el médico de familia ocup6 el primer

lugar tanto para los padres como para las madres con el 53,3% de todas las visitas
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médicas siendo el fisioterapeuta el segundo profesional sanitario méas visitado con
el 33% de todas las visitas.

En cuanto a los problemas de salud diagnosticados y con tratamiento médico, un

36,3% de los progenitores fueron diagnosticados y tratados en relacion con alguna
de las patologias propuestas en la encuesta siendo las principales el estrés, la
ansiedad, los trastornos del suefio y la depresion. Este dato es muy similar al
identificado por Bailey et al. que en sus estudios identifica que aproximadamente
un 33% de los cuidadores habian realizado consultas a profesionales sanitarios
debido a problemas de ansiedad, estrés o depresion durante el afio anterior al
estudio, y un 25% tomaba medicamentos para combatir dichos problemas®’. De
manera mas concreta, en nuestro estudio las madres fueron diagnosticadas de
estos problemas mas que los padres (22,7% de las madres frente al 13,6% de
los padres). Ademas, identificamos que ningun padre fue tratado por depresion
mientras que 2 madres si lo fueron. En el estudio de losif et al., elevan este valor
hasta un 43% de madres americanas de pacientes con SXF con alteraciones
emocionales’.

En el andlisis asociativo realizado entre los diferentes grados de afectacién de los
pacientes y su impacto en la salud emocional de los familiares (estrés, depresion y
ansiedad), no nos fue posible establecer con una significacion estadistica
adecuada aquellos niveles de afectacién de los pacientes que tenian un mayor o
menor impacto en los familiares ya que se obtuvieron resultados muy
heterogéneos. En relacion a los elementos de afectacion cognitiva de los pacientes
(capacidad de razonamiento, intelectual y de aprendizaje), encontramos mas
pacientes afectados que familiares con diagnésticos de estrés, ansiedad o
depresion, por ejemplo. Un 92,8% de los pacientes tenian algin grado de
afectacion intelectual (de moderada a muy alta) sin embargo, sélo un 36,6% de los
progenitores sufrieron alguna patologia de indole emocional. Lo mismo es
aplicable al nivel de afectacion comportamental de los pacientes ya que también
un alto porcentaje de pacientes sufria este tipo de trastornos en un rango de entre
el 60,8% y el 85,4% tal y como hemos visto anteriormente, valores que resultaron
superiores a los de padres y madres con afectaciones emocionales. Algunos
padres y madres con estrés, depresion y/o ansiedad, declaraban que sus hijos
tenian una afectacibon moderada o incluso no tenian afectacion, por lo que se

deduce que deben existir otros elementos que, en combinacion con la afectacion
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cognitiva y/o conductual de los pacientes, determinen el grado de afectacion de los
progenitores.

e Enun 27,2% de las familias se identificaron dafios fisicos como consecuencia de
problemas conductuales de los pacientes o por su manejo. Concretamente, el
18,2% de las familias sufrieron algun tipo de agresién por parte del paciente y el
9,1% sufrieron alguna lesién por manejo. En el estudio de Bailey et al, cerca de un
31% de los cuidadores sufrieron lesiones como consecuencia de agresiones,
caidas o golpes®’, lo que parece corroborar nuestros hallazgos a pesar de la
diferencia de tamafo muestral. El analisis asociativo entre los familiares que
sufrieron lesiones fisicas y el grado de afectacién de los pacientes, muestra que
para todos los familiares que sufrieron lesiones, los pacientes mostraron diferentes
rangos de afectacion cognitiva y/o conductual. La irritabilidad, la hiperactividad y
los trastornos obsesivo-compulsivos son las alteraciones que mas se asocian
con la presencia de lesiones en los familiares. Nuevamente y como en el punto
anterior, el porcentaje de pacientes afectados por alteraciones cognitivas y/o
comportamentales es superior al de los familiares con lesiones fisicas.

e Por ultimo, en relacién a la dedicacion temporal a los pacientes, el 86,4% de las
familias declararon tener que dedicar tiempo a los pacientes a lo largo de la
semana y un 41% invertia mas de 20 horas por semana en atender las

necesidades del paciente.

Por lo tanto, padres y madres hacen un uso amplio de los profesionales
sanitarios, por encima de la media nacional de 5,2 visitas por persona y afo e incluso
superior a las de sus hijos con SXF. Las madres son quienes mas consultas
médicas necesitan, casi el doble de media que sus hijos con SXF. Los hermanos de
los pacientes sufren un impacto minimo o inexistente. Tanto padres como madres
requieren los servicios del médico de familia y del fisioterapeuta pero son las madres
las que presentan mayores problemas de salud emocional (principalmente
ansiedad, estrés y depresion). El porcentaje de familias que sufren algun tipo de lesién
fisica como consecuencia de la presencia de la enfermedad en el entorno familiar,
puede explicar que el fisioterapeuta sea el segundo profesional sanitario mas visitado

por los cuidadores.
En relacion al impacto econdémico y laboral:
e Un total de 19 de las 22 familias (86,4%) manifestaron haber sufrido algun tipo de

cambio laboral como consecuencia de la presencia del SXF en la familia. Las
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madres sufrieron cambios laborales en 16 de esas 19 familias (84%) y los padres
en 11 de ellas (58%). El principal ajuste laboral de los progenitores es la solicitud
de vacaciones remuneradas para atender las necesidades de los pacientes en el
59,15 de los progenitores (36,4% de todas las madres y el 22,7% de todos los
padres), seguido del abandono del trabajo en un 36,4% de los progenitores (22,8%
de todas las madres y el 13,6% de todos los padres). En el estudio de Ouyang et
al. un 62% de las 1019 familias encuestadas declararon la necesidad de adaptar la
vida laboral como consecuencia de la presencia de la enfermedad en el entorno
familiar, modificando horas de trabajo y la duracion de la jornada laboral (49,5%) o
incluso, abandonando el trabajo (34,5%)"’. En el de Bailey et al. el principal ajuste
laboral también lo constituye los cambios en horarios siendo un total de 54% de las
familias las tuvieron que realizar ajustes horarios para atender las necesidades de
los pacientes seguido, por la necesidad de dejar el trabajo. Ademas se indicaba
gue un 35% de las familias tuvieron un miembro que tuvo que abandonar el puesto
laboral®’. Es dificil comparar estos valores con los obtenidos en nuestra
investigacion dados los diferentes contextos sociolaborales entre Espafia y
Estados Unidos. Merece la pena destacar que en los tres estudios, el mayor
impacto laboral en segundo lugar es el abandono de trabajo y en unos porcentajes
similares. El estudio asociativo llevado a cabo en nuestra investigacion identificd
los problemas cognitivos como los de mayor impacto en la vida laboral de los
progenitores ya que, salvo en un unico caso, en todas las familias que sufrieron
cambios laborales, los pacientes tenian algin grado de afectacion cognitiva. Por el
contrario, en el caso de afectaciones conductuales se ha identificado un 22,7% de
los pacientes sin problemas de irritabilidad, un 27,3% sin problemas de empatia,
un 13,6% sin hiperactividad y un 9,1% sin TOC cuyos progenitores si que sufrieron
cambios laborales, lo cudl limita el impacto de estas variables en el ambito laboral
de los familiares.

En cuanto a los gastos relacionados con la enfermedad, un 61,8% de las familias

incurria en gastos mensuales en medicamentos aunque éstos nunca fueron
superiores a los 100 euros al mes: la mitad de las familias (50%) gastaban entre 50
y 100 euros/mes. Un 59,1% de las familias tenian gastos extras tales como
atencion domiciliaria o centro externo especializado. Sélo se identificaron 3 familias
de las 22 (13,6%) que sufrian gastos en este sentido de mas de 500 euros al mes
y 3 familias (13,6%) invertian entre 250 y 500 euros mensuales. El Unico estudio

con el que podemos comparar estos valores, es el de Bailey et al. en el que un
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46% de los cuidadores de pacientes masculinos y un 35% de los de pacientes
femeninos, sufrian gastos mensuales en medicamentos en una media de 92
dolares al mes®. Estos datos y los presentados en otros estudios, son dificiles
comparar y extrapolar ya que muchos de ellos adoptan el punto de vista social y en
otros, la realidad socioecon6mica del pais en el que se realizé el estudio es
5,83,90,114

diferente a la espafiola

Por ultimo, en relaciéon a la percepcidn de carga econdmica, un 90,8% de las

familias consideran la presencia del SXF en la familia como una carga
econdmica siendo un 72% las que la consideran una carga moderada o alta y un
18,2% ligera. Sd6lo un 9,1% de las familias no lo considera una carga. En el estudio
de Bailey et al. un 78% de las familias consideraban la enfermedad como una
carga econOmica para la familia de las cuales, un 56% la consideraban una carga
moderada o alta®’, valores ligeramente inferiores al de nuestro estudio aunque en
rangos similares. Estos datos son incluso menores en el estudio de Ouyang et al.
en los que Unicamente el 46,6% de las 1019 familias encuestadas declararon un
incremento en la percepcion de carga econémica®'?’. Esta mayor percepcion de
en las familias espafolas puede ser debido a la diferente realidad socioeconémica
de Espafia y Estados Unidos. En el analisis asociativo llevado a cabo en la seccion
de Resultados, las alteraciones cognitivas y so6lo algunas alteraciones
conductuales del paciente, parecen ser determinantes a la hora de desarrollar
percepcién de carga econémica en la familia. En todas las familias que declararon
percepcién de carga econdmica salvo en un caso, todos los pacientes tenian algun
grado de afectacidn cognitiva asi como presencia de hiperactividad y TOC (salvo
en 3 y 2 casos respectivamente). La irritabilidad y la empatia no parecen ser
determinantes ya que de las 20 familias con esta percepcion de carga econémica,
en un 22,7% de ellas el paciente no tenia trastornos de irritabilidad y un 31,8% no

los tenia de empatia.

1.3.- Distrofia Muscular de Duchenne

En el andlisis de DMD participaron 33 familias y 35 pacientes. Aunque de nuevo este

tamafio de muestra no resulté estadisticamente significativo en algunos aspectos, si

gue ha permitido establecer tendencias y valoraciones descriptivas que pueden
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ampliarse en investigaciones posteriores con mayor numero de muestra. Un total de 2

familias tenian dos hijos con la enfermedad y las 31 restantes Unicamente uno.

De los 35 pacientes participantes, 74,3% tenian menos de 11 afios y 25,7% mas de 11
lo que se corresponde en relacion al estado ambulatorio de los pacientes ya que 27 de
ellos (77,14%) estaban en fase ambulatoria y 8 de ellos (22,8%) en fase de no
ambulacion (momento de mayor dependencia). El 94% de los pacientes fueron

diagnosticados antes de los 6 afios de vida.

La mayor parte de pacientes con esta patologia viven en sus hogares y reciben
asistencia diaria de sus familiares, incluso aquellos que presentan los cuadros mas
severos. La naturaleza incapacitante de la enfermedad obliga a la implicacion de todo
su entorno: padres, madres e incluso hermanos si los hubiera ya que impide al
paciente el desarrollo de tareas rutinarias**°. La carga social en estos casos refiere
principalmente a alteraciones en la convivencia familiar, limitaciones en la vida social,
laboral y en el tiempo de ocio de los miembros de la familia, asi como dificultades

econdmicas®®®?,

La carga psicolégica y emocional se centra esencialmente en las reacciones que los
miembros de la familia experimentan frente a la enfermedad incluyendo sentimientos
de pérdida, tristeza, tension, ansiedad y la sensacién de no poder abordar la situacion
del paciente. Este tipo de carga permanece poco estudiada a diferencia de otras
patologias y cuadros crénicos como el cancer, la demencia o los trastornos mentales*
por lo que a continuacién presentamos, discutimos y contrastamos los hallazgos mas
relevantes de nuestra investigacion en este sentido en relacién a los pacientes y sus

familiares.

Resultados sobre los pacientes:

Segun los estudios de Cavazza y Hinton, los aspectos patol6gicos mas caracteristicos
son un deterioro progresivo y rapido de la funcionalidad muscular que conlleva a una
pérdida de la capacidad ambulatoria antes de los 12 afios. Estas deficiencias motoras
contindan con una significativa reduccion de la autonomia para realizar actividades
diarias. En segundo lugar, y aunque no todos los pacientes de DMD tienen dificultades
psicosociales o cognitivas, se han descrito casos en los que se presentan deficiencias
en el lenguaje, en la capacidad de aprendizaje, en las habilidades sociales, trastornos
del espectro autista, TDAH y TOC**,
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En nuestros resultados de investigacion en relacién al estado ambulatorio de los
pacientes, el 77% de los pacientes no tenian afectacion en este aspecto ya que la
mayor parte de nuestra muestra correspondia a pacientes de menos de 11 afos. En
relacién a los trastornos cognitivos, intelectuales y de comportamiento, hemos
encontrado en nuestra investigacion que entre el 14,2% y el 37,1% de los pacientes
tenian alguna afectacién relativa a sus capacidades cognitivas siendo el menor
porcentaje el correspondiente a la capacidad intelectual y la mayor afectacion a la
capacidad de aprendizaje. En relacion a los factores de comportamiento, éstos
fluctuaron entre valores del 22,9% de los pacientes que utilizaban expresiones
inadecuadas hasta el 80% de pacientes con afectacién de la irritabilidad. De manera

mas concreta:

e Variables de problemas cognitivos: un 37,1% sufrian afectacion en el
aprendizaje, un 34,3% en el lenguaje, un 28,4% en el razonamiento y el 14,2%
en la capacidad intelectual.

e Variables de alteraciones de comportamiento: un 80% de los pacientes sufrian
de irritabilidad, un 54,3% de problemas de sociabilidad, un 45,7% de TOC, un
42, 7% de baja empatia, un 28,6% de hiperactividad y un 22,9% de uso de

expresiones inadecuadas.

La mayor parte de pacientes con afectaciones estaban en el rango de afectacién
moderada, limitAndose los pacientes con afectaciones altas o muy altas a valores
entre el 0% y el 11,4% con la Unica excepcién de problemas de irritabilidad donde el

31,4 de los pacientes tienen una afectacién alta o muy alta.

Estos resultados indican que la mayoria de pacientes no tienen un nivel elevado de
trastornos cognitivos y tienen una afectacion limitada en los aspectos
comportamentales, restringiéndose a problemas de irritabilidad y de baja
sociabilidad. Este ultimo punto coincide con los hallazgos en el estudio de Hinton et
al. de 2006 en el que identifica que uno de los principales problemas
comportamentales de los niflos con DMD es el de una sociabilizaciéon baja al
compararlos con otros grupos de nifios como el de los hermanos de los pacientes de
DMD e incluso inferior a nifilos con pardlisis cerebral, aunque el porcentaje es inferior
al de nuestra investigacion (34% de una muestra de 181 pacientes de DMD). En su
muestra identifica un 24% de pacientes con problemas de atencion (similar al 28,6%
de nuestro estudio) y un 22% deficiencias en su capacidad de razonamiento (similar al

28,4% de nuestra investigacion)*.
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La utilizaciéon de recursos sanitarios es relevante ya que, al igual que para los
pacientes de SXF y como hemos visto en los parrafos anteriores, los enfermos de
DMD debido a las repercusiones de la enfermedad y al rango de edad en los que
éstos aparecen tienen un nivel elevado de dependencia de sus familiares. Por ello,
cualquier necesidad de visita médica, prueba médica o traslado a centro sanitario
repercutira en los cuidadores. En este sentido, hemos identificado en los pacientes de
la muestra un total de 3.906 visitas a diferentes especialidades médicas con un
ratio de 111,6 visitas a profesionales sanitarios por paciente/afio. Esta cifra
debemos ponerla en contexto ya que el 77% de esas visitas tenian lugar al
fisioterapeuta (86,06 visitas por paciente y afio) y el 11,6% al logopeda (13 visitas
por paciente y afio). Aun eliminando las 99 visitas a estas dos especialidades por
paciente y afio, ain tenemos un ratio de visitas de 12,6 por paciente/afio, mas del
doble a las 5,2 visitas por individuo y afo que recoge el “Informe anual del Sistema
nacional de Salud” del 2015. Las especialidades mas utilizadas después de los
fisioterapeutas y los logopedas fueron el pediatra (3,4% de todas las visitas),
psiquiatra (2,2% de todas las visitas) y neumoélogos y traumatdlogos (un 1,15% de
las visitas respectivamente). Otro tipo de especialidades médicas reportadas por los
familiares de los pacientes y no incluidas en nuestra encuesta fueron neuropediatria,
psicologia, endocrinologia, hidroterapia, odontologia y cirugia pediatrica. En cuanto a

las pruebas médicas, se contabilizaron un total de 247 pruebas médicas lo que supone

un ratio de 7 pruebas por paciente y afio siendo las extracciones sanguineas (un
33,6% de todas las pruebas), los electrocardiogramas (14,5%) y la medicion de la
capacidad pulmonar (13,7%) las pruebas mas predominantes entre la poblacion

estudiada.

No hemos encontrado a lo largo de la revision bibliografica, ningun estudio en Espafia
0 en otros paises que especificamente mida el uso de recursos sanitarios por parte de
los pacientes de DMD por lo que no podemos establecer un elemento comparativo con
otros autores. En cualquier caso, parece que la tendencia en base a los datos aqui
expuestos y fruto de nuestra investigacion es que la utilizacion de recursos
sanitarios por parte de los pacientes es notable tanto en relacion a las visitas a
especialistas médicos como en la realizacion de pruebas diagndsticas y/o de
seguimiento. Seria por lo tanto interesante en futuras lineas de investigacion analizar
el impacto que este volumen de uso de recursos tiene especificamente para los

padres.
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En cuanto al uso de aparataje de apoyo a los pacientes, las ortesis en el 34,3% de los
casos y las sillas de ruedas/scooters en el 28,6% de los casos, eran los mas utilizados
de forma habitual seguidos por asientos ortopédicos (17,1% de los casos) y apoyo

respiratorio en el 14,3% de los casos.

Por dltimo, en relacién al consumo de medicamentos por parte de los pacientes, un

total de 31 pacientes de los 35 participantes (88,6%) consumieron medicamentos de
manera regular durante al menos una semana seguida en los doce meses anteriores
a la encuesta. De esos 31 pacientes medicados, el 65,7% consumian mas de dos
medicamentos. En este aspecto, tampoco se han encontrado referencias
bibliograficas que cuantifiguen el consumo de medicamentos en estos pacientes ni en
Espafia ni fuera. Existen estudios de consumo medio de medicamentos por habitante
como el del “Informe Anual del Sistema Nacional de salud 2015 del Ministerio de
Sanidad, Servicios Sociales e lgualdad que hacen referencia a grupos y familias
concretas de medicamentos tales como genéricos, antihipertensivos, hipolipemiantes,
antidiabéticos, antiulcerosos o antidepresivos por lo que al no identificar en nuestra
muestra el tipo concreto de medicamento utilizado, no es posible contraponer datos
para obtener conclusiones comparativas. En cualquier caso, teniendo en cuenta el
rango de edad de los pacientes, la magnitud de la poblacion objeto de estudio que
consume medicamentos y el volumen de los mismos parece, a priori y con las

reservas impuestas por la falta de ese elemento comparativo, muy elevado.

Resultados sobre los cuidadores

Todas las familias participantes tenian al menos uno de sus miembros con ingresos
econdmicos regulares. En un total de 14 familias (42,4%) era un Unico miembro el que
sustentaba a la familia, en 17 familias (51,5%) eran dos miembros, una familia (3%)
contaba con tres miembros con ingresos y una ultima (3%) con cuatro miembros con
ingresos econdémicos. En el 27,3% de las familias, son inferiores a 20.000 euros al
afio, el 51,5% de ellas contaban con ingresos de entre 20.000 y 40.000 euros al afio y
el 21,2% con ingresos superiores a los 40.000 euros al afio. En cuanto a la estructura
familiar, el 90,9% de las familias contaban con menores en la familia, y todas las
familias participantes estaban formadas por al menos tres miembros: 12 de ellas
(36,4%) tenian tres miembros, 16 familias (48,5%) tenian cuatro miembros, 4 familias
(12,2%) por cinco miembros y 1 familia (3%) por seis miembros. Un total de 2 familias

tenian dos miembros con DMD y las 31 restantes un Unico paciente y en el 84,8% de
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las familias era la madre la que se ocupaba principalmente del paciente siendo en el

15,2% de las familias, el padre.

En relacion al impacto en la salud de los cuidadores:

El familiar que mas recursos sanitarios necesita en forma de visitas médicas son

las madres en 26 familias (78,8%). En este caso, acudieron a un profesional
sanitario en un total de 474 ocasiones en los doce meses anteriores a la
encuesta lo que supone un ratio de 14,4 visitas a un facultativo por madre/afio.
En un total de 21 familias (63,6%) fue el padre el que requirié servicios médicos
sumando un total de 234 visitas con un ratio de 7 visitas por padre/afio y
finalmente, sélo en 8 familias (24,3%) fueron los hermanos los que necesitaron
acudir al médico acumulando un total de 31 visitas con un ratio de 0,9 visitas por
hermano/afio. Estos datos son claramente superiores a la media nacional de 5,2
visitas por individuo y afo. Esto pone de manifiesto que las madres de pacientes
de DMD acuden a servicios médicos casi el triple que la media. También es
evidente que las madres necesitan servicios médicos el doble que los padres lo
que puede tener relacion con ser las principales cuidadoras de los pacientes. Los
hermanos tienen unas necesidades médicas muy limitadas segun nuestros datos.

Por tipo de especialista, y tanto para padres como para madres, el médico de

familia fue el profesional mas requerido con un 36,8% de todas las visitas
médicas, seguido del fisioterapeuta con el 32% de las visitas y el psicélogo con
el 21,5%.

En cuanto a los problemas de salud diagnosticados y tratados a los cuidadores, los

progenitores mas afectados fueron las madres en un 63,3% de las familias frente
al 45% de las familias en la que son los padres los diagnosticados.
Mayoritariamente, sufren problemas de naturaleza emocional como estrés,
ansiedad y depresidn. Estos datos se aproximan a los hallazgos de Landfeldt et
al. en su estudio del 2016 en el que el 50% de los cuidadores sobre una muestra
de 770 reportaron sufrir distintos grados de ansiedad y depresion'®**?, En nuestro
estudio, de los 15 padres con problemas de salud, el 60% sufrian ansiedad
seguidos de un 50% con trastornos del suefio mientras que de las 21 madres con
problemas de salud, un 54% de las madres experimentan principalmente ansiedad
y estrés por igual y un 27%, depresién. Ninguna de las familias reporté la
existencia de algun hermano de los pacientes que hubiera sido diagnosticado y/o

tratado de las patologias propuestas en nuestra encuesta. Estos resultados
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parecen indicar que la carga emocional para los hermanos es inexistente en
nuestra muestra. Esto se corresponde con los hallazgos de la investigacion de
Read et al. en 2009 que estaba especificamente disefiada para estudiar el impacto
en los hermanos sanos de los pacientes con DMD y que identific6 éstos se
encontraban emocional y psicolégicamente bien equilibrados y sin una desviacién
significativa en relacién a la poblacién normal®. El estudio de Magliano et al.
tampoco identifico alteraciones significativas en los hermanos sanos de los
pacientes** mientras que el estudio de Read et al., si que identificé tendencias que
establecian que los hermanos sanos de pacientes de DMD tenian mayores
probabilidades de desarrollar problemas emocionales y psicoldgicos. Esto es
diferente para los progenitores ya que nuestros hallazgos ponen de manifiesto una
carga emocional importante tal y como se identifica en otros estudios como el ya
mencionado de Landfeldt. También Pangalila et al. que, aunque su estudio se
centré en medicion de calidad de vida a diferencia del nuestro que se centré en
uso de recursos sanitarios y patologias, identifico que 32 de los 80 progenitores
analizados (un 40%), obtuvieron valores pobres de calidad de vida, incluyendo

valores de salud emocional®®

. Asi como en el caso del estudio de Maglianno et al.
que sobre una muestra de 333 pacientes de DMD y sus progenitores, identificd
gue un 74% de ellos sufria sentimientos de tristeza o de depresion y un 77%
sentimientos de pérdida o carga*’. Estos datos son superiores a los hallados en
nuestro estudio pero es de destacar que en nuestra investigacion la mayor parte
de los pacientes se encontraban en edades tempranas donde la enfermedad
todavia no habia generado las mayores cargas de dependencia.

En nuestra investigacion también hemos encontrado que 13 familias de las 33
participantes (37,1%) reportaron que alguno de sus miembros habia sufrido algin
tipo de lesion fisica. En este caso y a diferencia de SXF, ninglin miembro sufrié
agresiones o lesiones derivadas de problemas de comportamiento de los pacientes
y el 100% de los cuidadores que sufrieron lesiones fueron como consecuencia de
esfuerzos fisicos durante el manejo de los pacientes. Este dato es interesante
ya que por un lado, puede dar explicacion a la cantidad de utilizacién de recursos
sanitarios en relacion a la fisioterapia y por otro, parece relacionarse con el nivel de
ambulacion del paciente. Si tenemos en cuenta el porcentaje de pacientes de
nuestra muestra que mostraban limitaciones en el estado de ambulacion (22,8%) y
los rangos de edad a los que estos se manifiestan (un 28.3% de nuestros

pacientes tenian mas de 8 afios) es posible que exista una relacién entre estado
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de ambulacion y lesiones por manejo aunque este seria un punto a estudiar de
manera mas especifica en futuras investigaciones. En nuestro estudio asociativo
no encontramos una relacion entre las afectaciones cognitivas o comportamentales
y la aparicién de lesiones en los familiares lo que puede reforzar el argumento de
que el estado ambulatorio puede tener mas relevancia. Tan sélo identificamos que
un nivel de irritabilidad en el paciente moderado o alto y la aparicién de trastornos
obsesivos y compulsivos moderados o altos, guardaban cierta relacién con la
aparicion de lesiones en los familiares pero habia casos en los que los pacientes

no mostraban estos signos y sin embargo los padres sufrian lesiones.

Este aspecto es ademas interesante pues no aparece reflejado en ninguno de los
estudios mencionados en la introduccién. Tan sélo Landfeldt et al. menciona que el
estado ambulatorio de los pacientes no tuvo impacto en la salud de los
cuidadores'® aunque este estudio estaba esencialmente centrado en los aspectos
psicoldgicos y emocionales de los familiares por lo que el aspecto fisico no fue
objeto especifico de estudio.

e Por ultimo, en relacion a la dedicaciéon temporal a los pacientes, el 96,7% de los

cuidadores declararon tener que dedicar tiempo a los pacientes de manera
regular a lo largo de la semana aunque soélo un 36,5% de ellos tenia una
dedicacion intensiva de mas de 20 horas por semana. Este dato es inferior al del
estudio de Landfeldt que identifica que el 61% de los cuidadores tienen una
dedicacion superior a las 20 horas semanales aunque en su muestra, el 46,6% de
los pacientes estaban en un estado de no ambulacién'®, lo que puede explicar la

mayor necesidad de horas de dedicacion para los pacientes de su muestra.

En definitiva, los padres y madres de pacientes de DMD hacen un elevado uso de
recursos sanitarios lo que puede ser reflejo del deterioro que en su salud tiene la
enfermedad de sus hijos. Las madres acuden al médico casi el triple que la media
de la poblacion nacional y el doble que los padres de éstos pacientes. Incluso es
destacable que en nuestra muestra, las madres acuden al médico en un ratio superior
al de sus hijos enfermos. Los hermanos de los pacientes no sufren ningan impacto en
relacion a la enfermedad padecida por su familiar. EI médico de familia, el
fisioterapeuta y el psicélogo son los médicos especialistas mas utilizados lo que
también puede ser un indicador del tipo de problema de salud que sufren los
cuidadores, incluyendo los problemas emocionales y psicolégicos asi como las

lesiones fisicas consecuencia del manejo de los pacientes.
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En relacion al impacto econdmico y laboral:

Un total de 26 de las 33 familias participantes (78,8%) manifestaron haber sufrido
algun tipo de cambio o adaptacion laboral como consecuencia de la presencia
de la enfermedad en el entorno familiar. Las madres fueron las que tuvieron que
realizar ajustes en 23 de esas 26 familias (88,4%) y los padres en 18 ocasiones
(69,2%). ElI cambio de horario laboral es el principal ajuste identificandose en el
57,5% de los progenitores tanto para padres (el 24,2% de ellos) como para madres
(el 33,3% de ellas). Llama la atencién que ningun padre abandon6 el trabajo como
consecuencia de la enfermedad de sus hijos pero si que un 18,2% de las madres
declararon haber dejado el trabajo. No se han encontrado referencias en la
literatura espafola que permita establecer elementos comparativos. En otros
paises, tenemos la referencia de Landfeldt et al. que en su estudio de 2016
menciona que el rango de adaptacion laboral en funcién de los distintos paises que
formaron parte de su muestra fluctia entre el 27% y el 49% de los cuidadores™®*.
El porcentaje de cuidadores en nuestra muestra que sufrieron cambios laborales
es muy superior y, aunque las diferencias socioecondmicas entre paises dificulta
establecer algin elemento comparativo, seria interesante en futuros estudios
investigar las circunstancias que obligan a tantas familias a realizar este tipo de
ajustes en Espafa. En nuestro estudio asociativo entre el impacto laboral en los
padres y la existencia de trastornos cognitivos o0 comportamentales en los
pacientes tampoco arrojé resultados estadisticamente significativos de que éstos
den lugar a cambios laborales en los padres. Si que es cierto que se observd una
mayor tendencia a que padres de pacientes con problemas de comportamiento
como irritabilidad o TOC, tuvieran mas impacto laboral.

En cuanto a los gastos relacionados con la enfermedad, un 97% de las familias

incurrian en gastos mensuales en medicamentos algo menos de la mitad de ellas
(48,5%) gastaba menos de 50 euros mensuales. Un 36,4% entre 50 y 100 euros y
un 12,1% entre 101 y 250 euros no habiendo ninguna familia por encima de ese
umbral de gasto. En cuanto a gastos extras como atencion domiciliaria al paciente
por personal no perteneciente al nicleo familiar o en centros externos, sélo 11
familias (30,3%) incurrian en este tipo de gastos habiendo 7 familias (21,1%) con
gastos inferiores a 250 euros, 3 familias (9%) entres 250 y 500 euros y una familias
(3%) declard invertir mas de 1000 euros al mes. Este aspecto econémico es de
dificil contraposicion y comparacion con otros estudios ya que la mayoria hacen

referencia a costes sociales (Cavazza et al. y Lépez-Bastida) y no especificamente

Padgina 161 de 198



DISCUSION

a las familias*®. En el estudio de Landfeldt et al., los rangos de gasto los establece
en forma anual en vez de mensual y van de menos de 1.000 $ anuales (50%) a
1.000-5.000 $ anuales (22%) o mas de 5000 $ anuales (28,5%)'%. Los diferentes
contextos socioecondmicos de los paises incluidos en ese estudio en relacién a
Espafia asi como lo reducido de nuestra muestra, dificultan la obtencion de
conclusiones mas significativas en este aspecto.

Por ultimo, en relaciéon a la percepcion de carga econdmica, identificamos el mismo

porcentaje de familias que en el caso anterior: un total del 97% de las familias
consideraban la enfermedad de sus hijos como una carga econdémica siendo
igualmente mayoria las familias que la consideran una carga alta o muy alta
(75,8%). Ni la literatura consultada ni el estudio asociativo realizado durante
nuestra investigacion permiten establecer los principales elementos generadores
de esta percepcion. No se han encontrado autores que hayan estudiado este
elemento de percepcion de carga economica y al asociar este elemento al estado
cognitivo o conductual de los pacientes. Tampoco se han obtenido elementos
estadisticamente significativos que posicionen a estas variables como las
generadoras de carga econOmica, ya que en muchas de las familias que
identificaban este aspecto concreto, los pacientes 0 no tenian afectacién cognitiva
(un rango de entre 21 y 27 familias de las 32 con percepcidn de carga econdémica)
ni conductual (en un rango de entre 8 y 24 de las 32 familias con percepciéon de
carga) o ésta era muy leve. Seria interesante en estudios posteriores analizar
como el estado ambulatorio de los pacientes, la situacion laboral de los padres vy el
nivel adquisitivo de las familias, influyen en esta percepcion de carga. Para esto
seria necesario realizar un nuevo proceso de encuestas que se centrara en
analizar estos aspectos de manera especifica y mas detallada que las preguntas

planteadas en nuestra investigacion.

2.- COMENTARIOS A LA METODOLOGIA UTILIZADA

Tal y como se menciona en la revisibn de la literatura, no se han encontrado

evidencias de estudios anteriores en Espafia que analicen de manera especifica el

impacto de las enfermedades raras en los familiares. Tampoco se han realizado

analisis simultaneos de varias enfermedades raras en base a su diferente naturaleza

con la finalidad de analizar las similitudes o diferencias en el impacto en los familiares.

La mayor parte de estudios nacionales e internacionales estan dedicados al analisis
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del impacto de la enfermedad en los pacientes'®?>323344

y s6lo unos pocos se dedican
a analizar el impacto en los familiares®*"**>*"®_En este sentido, esta Tesis aporta un
nuevo enfoque y aproximacion a las enfermedades raras. En segundo lugar y como
consecuencia del punto anterior, podemos comparar los resultados obtenidos durante
esta investigacion y contraponerlos, en la medida de lo posible, con estudios similares
realizados en otros paises para comparar, contrastar y discutir si hay similitudes o

diferencias en base al contexto nacional.

La falta de bases de datos disponibles con la informacidén necesaria para este estudio,
oblig6 al desarrollo de cuestionarios como metodologia base de esta investigacion.
Segun dice cita Batista-Foguet, las respuestas a los items de un cuestionario tienen un
sinfin de efectos sistematicos, de naturaleza diversa, que comprometen la validez. La
causa puede residir en el cuestionario, pero también en el encuestador, el encuestado
0 en el método de recogida de informacion. Puede tratarse de la modalidad de
respuesta del cuestionario, de las expectativas del encuestador, de la reactividad
frente a la situacion, de la percepcion de amenaza a la intimidad, de sucumbir al efecto
de deseabilidad social o al de aquiescencia”. Es decir, son numerosos factores los que
pueden limitar los resultaos y la extrapolacion de los mismos en cualquier proceso de

investigacion.

Aunque estos aspectos fueron tenidos en cuenta a la hora de desarrollar los
cuestionarios y de definir la estrategia de envio y recopilacion de los datos, se
identificaron en nuestro caso, y de manera global, dos grandes limitaciones. En primer
lugar se destacaria el nimero de participantes y en segundo, la distribucién geografica

de los mismos.

Estos dos elementos tuvieron un claro impacto en el tipo de muestreo empleado para
la recogida de informacién. En nuestro caso y tal como se recoge en el apartado de
“poblacion y muestra”, nuestro universo era demasiado grande y disperso como para
poder abarcarlo con los recursos de los que se disponia con un muestreo aleatorio
simple (3.000 pacientes de Acromegalia, 6.000 pacientes de SXF y 9.000 pacientes de
DMD, datos calculados en base a la cifra de habitantes totales en Espafia de
46.500.000 proporcionada por el Instituto Nacional de Estadistica a fecha 1 de Julio de
2016 y segln prevalencia de cada enfermedad'). El muestreo sistematico tampoco fue
considerado adecuado debido a la ausencia de un criterio uniforme y repetible que

permitiera su aplicacion sistematica a toda la poblacion. El muestreo aleatorio
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estratificado exigia, en nuestro caso, una capacidad de acceso a todas las

Asociaciones de Familias y Pacientes que no era factible y por ello, tal y como se ha

resefiado con anterioridad, se opté por un muestreo de conglomerados.

De manera mas especifica, podemos recoger los siguientes factores limitantes en el

desarrollo de esta investigacion:

Limitaciones del cuestionario y modalidad de respuesta: se intentdé encontrar,
mediante un proceso de pilotaje de las encuestas, un equilibrio entre las variables
estudiadas y el nimero de preguntas presentadas a los participantes. EI método
de validacion no fue lo suficientemente extenso en cuanto al nUmero de personas
implicadas en la revisibn como para garantizar unos cuestionarios que reflejaran
toda la complejidad de las patologias estudiadas y su impacto en los cuidadores.
En este sentido, con el fin de facilitar el proceso de respuesta a los participantes,
minimizando el abandono del proceso y maximizando el nimero de respuestas, se
redujo el nimero de variables y de preguntas que de nuevo, podria limitar el nivel
de detalle y representatividad. Un ejemplo de esto seria el de especialidades
médicas y tipo de pruebas presentadas para valorar el grado de afectacion de los
pacientes y de carga en los familiares. Solo se incluyeron aquellas especialidades
que son proporcionadas por los diferentes sistemas publicos de salud y con mas
posibilidades de reflejar la realidad de pacientes y cuidadores.

De la misma manera, aunque las tres patologias analizadas presentan elementos
comunes a todas las enfermedades raras, también es cierto que la naturaleza
clinica de cada una de ellas y su complejidad, dificulta la homogenizacién de las
preguntas y la interpretacion de las respuestas obtenidas de los cuestionarios.
Limitaciones del encuestador y sus expectativas: con el fin de evitar en lo posible
el sesgo de informacién, es decir, recopilar informacion de manera distinta entre
los grupos de familias analizados, se seleccionaron variables de impacto
cualitativas y cuantitativas que dependiesen lo menos posible de la valoracion
subjetiva del investigador. Entre otras, éstas fueron ingresos totales del nucleo
familiar, nimero de miembros en la familia, cantidad de visitas médicas para los
pacientes y sus familiares, cantidad de farmacos consumidos por el paciente,
gastos en medicamentos, gastos en cuidados especiales, existencia 0 no de
impacto laboral y tipos asi como percepcién o no de carga econdmica por parte de

los familiares.
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e Limitaciones de los encuestados y del proceso de recogida de informacion: el
método de distribucién y modalidad de respuesta, requeria por parte de los
participantes dos premisas fundamentales: la posesion de un ordenador (y en
algunos casos, también de impresora) y de unos minimos conocimientos de
ofimética que facilitara la apertura de la encuesta, su cumplimentacion,
conservacion y guardado del fichero. Asi como su envio, que requeria, salvo en los
casos de las familias con proximidad geogréfica a la asociacién colaboradora, una
cuenta de correo electronico.

Igualmente, los impedimentos legales en relacion al acceso de bases de datos e
informacién de caracter personal protegida por las leyes, condicionaron el acceso
a la poblacién de estudio generando limitaciones que tuvieron un impacto tanto en
el numero de muestra como en su distribucién geografica, ya que no todas las
CCAA has estado igualmente representadas. A esto se unié el hecho de que las
patologias analizadas en nuestra investigacion entran dentro del rango de
enfermedades raras y que por lo tanto, la casuistica y el nimero de pacientes y

familiares relacionados seria, inevitablemente, baja.

A pesar del esfuerzo sefialado con anterioridad de limitar el nUmero de preguntas
estudiados en cada una de las patologias y que reflejaran la complejidad de las
mismas, el hecho ser tres enfermedades complejas sobre las que se ha recogido
informacién de salud, laboral y econémica de pacientes y cuidadores, se han podido
obtener un gran volumen de datos. Es por ello que dada la magnitud de las posibles
combinaciones de los mismos, hemos limitado nuestra investigacion en el apartado de
resultados asociativos a aquellas asociaciones que, en base al marco te6rico de
estudios en otras poblaciones, serian las mas significativas en base a los estudios de
otros autores, dejando el resto de datos para alimentar futuras investigaciones y

publicaciones.

3.- CONSIDERACIONES FINALES

Este proyecto de investigacion nacié con la intencion de identificar parametros y
valores que tuvieran valor estadistico y extrapolables al resto de la poblacion. Este
objetivo queda condicionado, tal y como hemos mencionado, por el acceso a las
familias y por la naturaleza rara y poco frecuente de las patologias estudiadas. Esto

conllevo la realizaciéon de cuestionarios, su distribucion, participacion de las familias y
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recopilacion de datos, procesos todos ellos sujetos a sesgos y limitaciones que ya

hemos analizado.

En cualquier caso, creemos que si hemos sido capaces de identificar tendencias en
cuanto a elementos de impacto o descartar otros que a priori podian parecer
relevantes, lo que ha permitido identificar puntos que requieren analisis mas detallados
y que seran objeto de investigaciones futuras habiendo servido pues nuestra

investigacion como punto de partida para nuevos proyectos.

Finalmente, consideramos que resulta evidente que los cuidadores de los pacientes
sufren en si mismos la enfermedad de sus familiares de distinta manera en funcién del
parentesco, las caracteristicas de la enfermedad y del estado de cada paciente.
Resulta llamativo que no se hayan encontrado referencias bibliograficas en Espafia
que cuantifiquen bajo una perspectiva de los cuidadores, el impacto de éstas y otras
EERR.
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1.- Los cuidadores de pacientes de Acromegalia tienen un impacto limitado en
su salud, en su vida laboral y en la carga econdmica. Son principalmente los
conyuges de los pacientes en los que mas repercuten la carga de la

enfermedad.

2.- Los cuidadores de los pacientes de SXF tienen un impacto alto o muy alto
en funcién del parentesco. Las madres tienen mayor impacto en la salud y en el

ambito laboral que los padres.

3.- Los cuidadores de pacientes de DMD sufren un impacto muy alto tanto en el
caso de las madres como en el de los padres aunque en las primeras es algo

superior, tanto en su salud como en su vida laboral.

4.- Comparativamente, las madres de pacientes de DMD hacen el mayor uso
de recursos sanitarios, casi triplicando el nimero de visitas anuales que el resto

de la poblacion espafiola y algo superior a las madres de pacientes de SXF.

5.- La percepcion de carga econOmica es equiparablemente alta tanto para las
familias de SXF como para las DMD siendo casi el doble en magnitud que para

familias de Acromegalia.
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6.- El tiempo al diagndstico en Acromegalia y los trastornos cognitivos y de
comportamiento en SXF y DMD son elementos que generan carga en las

familias.

7.- Sin duda, deben existir mas factores que intervienen en la generacion de
carga en los cuidadores y que deben ser estudiados y analizados en

investigaciones derivadas de la presente.
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ANEXO 1

Carta de presentacion Acromegalia

. Vi | ronmooe + Universidad
SANJORGE 24 willa™ ™™ Al Zaragoza

Muchas gracias por participar en este estudio v recogida de datos. Por favor, leer primero antss de procsder 3
completar &l cuestionario.

éQuién ha de completar este cuestionario?
Este cuestionario ha sido desarrollado para gue s=3 completado por las personas gue cumplan los siguisntes
requisitos:
# Ser familiar de primer grado de corsanguineidad [padres, hermanos/as, conyuges & hijos) de una
perzona diagnosticada y tratada de Acromezalia.
+ Sermayor de edad v haber dado concentimiento  a la utilizacidn de los datos aportados.

50lo se ha de completar un Unico_cuestionario_por nideo familiar_del paciente de Acromeszalia,

£0ue se considera “nicleo familiar”?
Para este estudio, se considera “nicleo familiar® aguellos familiares de 1er o 22 grado gue conviven con &l o
los pacientes de acromegalia..

écudl s el objetivo de este cuestionario?
Este cuestionario trata sobre cuestionss de uso de recursos sanitarios e impacto econdmicas gue afecten a
los familiares arribz mencionados v gQue s=an consscuencia directs de |3 presencia de |z Acromegaliz en el
entorno familiar. Forma parte de un proyecto de investizacion de Tesis Doctoral del docents David Flores

[Universidad 5San Jorge) y dirigida por el Dr. Feliciano Ramos (Universidad de Zaragora) y la Dra. m2 Pilar
Ribate [Universidad San forge).

£El tratamiento de la informacion sera seguro?

Todos los datos aportados por los participantss en la encuesta seran tratados con una  estricta
confidencialidad v =olo tendran acceso a ellos las personas directaments relacionadas con el proyecto.

Los datos recogidos en este cuestionario son andnimos y no se vinculardn en ningln caso con &l emisor del
mismo. Una vezr recogidos y archivados los datos, e método de envio del cuestionario gue pueda contener
datos personales protegidos por el art. & de la Ley Orgdnica de Proteccion de Datos serdn dnicaments
mansjados por personas o asociacionss con las gue los pacientss v sus familiares tengan relacion v a las que
hayan cedido acceso a sus datos personales. En ningln caso, los investizadores tendran acceso a datos
personales. Al hacer el envio de este cuestionario, acepto y consiento estos tErminos agui expuestos.

écuanto tiempo lleva rellenar el cuestionario?
Aproximadamente entre 15 y 25 minutos.

écomo rellenar este cuestionario?

# Comience por l3 primera pregunta y ziga la numeracion

# Ponga una “¥" en la cazilla correspondients al menos gue la pregunta sugisra poner mas de una

=  [En alsunas preguntas deberd poner un ndmers o proporcionar informacidn con texto segln s= indique.

#  [Puads optar por completar 21 cuestionaric directaments 2n 2l ardenadar mediante 2] programa “Ward” y enviarks
por ema@il a quien s= lo envid o imprimidke y completarkc 3 mano. En este dlimo caso podrd entregark
personalments 3 su especialista o asociacizn de quizn bo recibic o escan=arke para anviarl: coms adjunts 2n wn
amail.

#  IMPORTANTE: L=a bi=zn la pregunta y responda Onicamentz 3 ko cusstion plantzada. Cuslquisr duda al respects
puede dirigirse 3 la Asociacion o el especislista de guien recibio =l cusstionario para darle traslado 3l autor del

mizma. El cuestionario cumplimentado tambign deberd ser anviado 3 dicha Asaciacian o especialista.
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Carta de presentacion SXF

JORGE

bduchas gracias por participar en este estudio y recogida de datos. Por favor, leer primero antes de proceder 2
completar el cuestionario.

d0Quién ha de completar este cuestionario?
Este cuestionario ha side desarrollade para que sea completade por las personas que cumplan los siguientes
reguisitos:
*= Serfamiliar de 1" 0 2? grade de consanguinidad de una persona con Sindrome X Fragil (SXF).
* Ser mayor de edad y haber dadc consentimiento a la utilizacidn de los datos aportados mediante el
envio de los mismos.

S5dle se ha de completar un dnico cuestionario por nidcleo familiar del paciente.

0wk & considers “nocles familiar?
Para este estudio, consideramos ndcleo lamiliar aquellos Tamiliares de 1° o 2% grado gue conviven con el o los
packentes de S¥F

£ ai mitoy !Eﬁ-ﬂl‘&dﬂ,lr!?
En @sle cada, cada uno de las padres candtituye un nocles Tamiliar indepandiente v cada uno deberd cumplimentar un
cupilionario en cado de guarer participar en aite gstudio.

£Cudal s el objetivo de este cusstionario?
Este cueitionario trata sobre cupstiones economicas v de calidad de vida que alecten al entorno Familiar y que sean
consecuencis directa de la presencia del SXF en la familia con el abjetivo de cuantificar, con datas, el impacto de la
patologia en los Tamiliares del paciente. Forma parte de un proyecto de tesis doctoral del docente David Flores
{Universidad San Jorge] v dirigida por &l Dr. Feliciano Ramos [Universidad de Zaragoza) v la Dra. Maria Pilar Eibate
{Universidad San Jorge).

LEl tratamiento de la informacidn sérd !t'ul’ﬁ?
Todas bas datss sportados par los participantas en la encueila dardn tratados con una estricta canfidencialidad v séla
vendrdn acceio a ellos las personas directamente relacionadas can el proyecto.

Lag datos recogidos en este cueslionario ian andnimaod y no 4@ winculardn en ningdn caso con el emisar del migmao. Una
wer recogidos ¢ archivados los datad, el métoda de envio del cuestionario que pueda contener datas personales
protegidod por el art. & de la Ley Orgénica de Proteccion de Datos serdn dnicamente manejados por perionas o
aspciaciones con ks gue los pacientes y sus Familiares tengan relacion y a las gue hayan cedido acceso & sus datos
personales., En ninghn caso, los investigadores tendrdn access a datos personales, Al hacer el enwio de este
cueilionario, aceplo ¥ candiento @ias LErmings agqui expusilos.

LCudnto tiempo leva rellenar &l cusstionario?
Apraximadamente antré 15 v 25 minutas.

Como rellenar este cuestionario?

® Camience par la primeéra préegunta  sigh la numeracidn.

* Panga una “X¥ en ka casilla correspondiente al mencs gue la pregunta sughera poner mad de una.

® En algunas preguntas deberd poner un ndmera o proporcionar informacion con texto segin se indigue.

® Puede optar par completar el cuestionario directamente en el ardenador mediante & programa “Waord” v enviarla
par email a guien se lo envid o imprimirle ¥ completarlo @ mana. En este dlimoe caso podrd entregarlo
persgnalmente & su especialisia o asociacitn de guien lo recibid o escanearbs para enviarlo como adjunto en un
email.

® IMPORTANTE: Lea bien la pregunta y responda dnicamente & la cuestion planteada. Cualguier duda al respecta
puede dirigirse a la Asociacion o el especialsta de quien recibid el cuestionario para darle traslads al autor del

mismo. El cuedtionario cumplimentada también deberd ser enviado a dicha Asociacidn o especialista.
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Carta de presentacion DMD

JORGE

Muchas gracias por participar en este estudio y recogida de datos. Por favor, lea primero estas
instrucciones antes de proceder a completar el cuestionario.

fQuikn ha de completar este cuestionario?
Este cuestionario ha sido desarrallado pard que sea completadao por las personas gue cumplan los siguientes requisitos:
*  Ser familiar de 179 27 grado de una persona con Distralia Muscalar de Duchenne [DMD).
*  Ser mayor de edad y haber dado consentimienta a la utilizacidn de los datos aportados mediante el envia de
los mismaos.

5410 se ha de completar un Gnico cuestionario por ndcles Familiar del paciente.

A0ud 4@ considera "nacles Familiar”?
Para este estudio, consideramas ndclea Tamiliar aguellos familiares de 1% o 29 grado gue conviven en el entarne del
hagar y comparten el dia a dia can el paciente de DMD, involucrdndose en sus cuidados.

£Y si estoy Stparhdﬂfl?

Erm edte cago, cada uno de bss padres constituye un nocles Famikar independiente v cada una debers camplimentar un
custionarss en caso de guerer participar @n aste astudia.

ACudl es el -Iﬂ:l-]!li'.lﬂ de gate cuestionaria?
Este cueslionario trata sobre cuestiones ecanbmicas v de calidad de vida gque alecten al entorma familiar y gue Sean
consecuencia directa de la presencia de DMID en la familia con el abjetive de coantificar, con datos, el impacto de la
patalogia en bos Tamiliares del paciente. Forma parte de un proyeclo de tesis dodtoral del docente David Flores
(Uniwersidad San Jorge| y dirigida par el Dr. Feliciano Ramos (Universidad de Zaragoeza) y la Dra. Maria Pilar Ribate y el
Dr. Manuwel Gdme: Barrera (Universidad San Jorge] v en el gue colabora activamente Duchenne Parent Project.

LEl tratamiento de la informacidn serd !.Esul'b?

Todos los datas aportadad por los participantes en la encuesta serdn tratados con una estricta confidencialidad y s4lo
vendran scceso a ellos las persanas directamente relacionadas con el proyecta.

Las datos recogidaos en eile cuestionario $an andnimas ¥ no & vinculardn en ningun caso con &l emisor del mismo. Una
wep recagidas v archivados las datos, el métado de envio del cuestionario que pueds contener datod persanales
protegidas por el art. 6 de la Ley Organica de Proteccion de Datos serd dnicamente manejado por personas o
aspciationes con l&8 gue tenga relacidn el paciente y su Tarmilia v a las que hayan cedide el acceso & dus datog
personales. En ningdn caso, los investigadores tendrdn acceso a datos personales. Al hacer el envio de este
cuestionarsa, aceplo v onsiento esas Lérmines aqui expueilos.

fCudnto tiempo leva rellenar el cuestionario?
Apraximadamente entre 15 ¢ 25 minutog.

LCamoe rellEnar este cueitionarie?

*  Comience par la primera pregunta v siga la numeracian.

- Ponga una "X" en la casilla correspondiente al menos que la pregunta sugiera poner mas de una.

- En algunas preguntas deberd poner un nomero o proporcionar informacion con lexto segun se indique.

- Puede optar por campletar @ cuestionario directamente en el ardenador mediante el programa "Word” v enviarlo
par amail a o imprimirle vy completarla 3 mana. En este Jltimo caso podrd
entregarla persanalmente a fu especialista o asodiacidn de guien lo recibid o escanearls para enviarls como
adjunto al email anterior.

- IMPORTAMNTE: Lea bien la pregunta v responda anicamente a la cuestion planteada. Cuaslguier duda al respecto
puede dirigirse a la Dra. Marisol Montolid del Olne en el email
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ANEXOII

Cuestionario Acromegalia

PREGUNTAS GENERALES

SOBRE EL FAMILIAR QUE COMPLETA ESTE CUESTIONARIO

Pregunta 1.- Fecha en la que completa este cuestionario

Pregunta 2.- Cudl es su comunidad auténoma en la que reside?

SOBRE EL NUCLEO FAMILIAR DEL PACIENTE DIAGNOSTICADO Y TRATADO DE ACROMEGALIA

Pregunta 3.- {Cuantos miembros componen en total la unidad familiar sumando adultos y menores e

incluyéndose a usted? I:I

Pregunta 4.- {Hay menores en edad escolar en el niicleo familiar (menores de 16 afios)?
1. Si écuantos?
2. No

Pregunta 5.- Indique el nUmero de miembros del nucleo familiar que tienen ingresos econémicos
regulares.

I PREGUNTAS RELACIONADAS CON LA PERSONA DIAGNOSTICADA Y TRATADA DE ACROMEGALIA |

Pregunta 6.- Indique por favor el género y edad de la persona diagnosticada de Acromegalia

[ ]1. Masculino EEntre 0v 18 afios

[ ]2. Femenino Entre 19 y 35 afios
|:|Entre 36y 65 afos
[ JMmés de 65 afios

Pregunta 7.- (Cuando fue diagnosticado y qué edad tenia el paciente en el momento del diagndstico?
e Afio de diagndstico:
e Edad al diagnéstico:

Pregunta 8.- ¢ Cuanto tiempo transcurrid entre la aparicion de los primeros sintomas y el diagnéstico
final? |:|
Menos de 1 afio

1.
|:|2. Entre 1y 5 afios

|:|3. Entre 5y 10 afios
[ ]4. Maés de 10 afios

Pregunta 9.- (Qué tipo de tratamientos ha seguido? (Marque lo que proceda)

Cirugia 1.- S [ ] 2-No[ ]

Tratamiento farmacolégico 1-si[_] 2-NO [ ]
en caso afirmativo, especificar a continuacion:
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Radioterapia 1.-SI [ ] 2-N0 [ ]

Otro (por favor, especificar)

Pregunta 10.- Si no ha podido llevar a cabo alguno de los tratamientos de la pregunta anterior por
cuestiones econdémicas por favor, indique cual.

1. Cirugia
2. Tratamiento farmacoldgico
3. Radioterapia

[ ]a

El elemento econémico no ha estado implicado

Pregunta 11.- { Cuanto tiempo lleva su familiar bajo tratamiento (incluyendo radiaciones puntuales)?

1. Menosde 1 afio

2. Entrely5 afios

3. Entre5y 10 afos
|:|4. Mas de 10 afos

Pregunta 12.- i Cual es la situacién laboral de la persona diagnosticada y tratada de Acromegalia?
[ ]1. Desempleado

2. Empleado por cuenta ajena a jornada completa

3. Empleado por cuenta ajena a media jornada

4. Auténomo

5. Incapacidad laboral permanente parcial

6.

7.

8.

Incapacidad laboral permanente total
Incapacidad permanente absoluta
Ninguna de las anteriores

Pregunta 13.- (Tiene ingresos econémicos regulares la persona diagnosticada y tratada de Acromegalia?
1. Si
2. No

Pregunta 14.- En caso de tener ingresos regulares, indique la cuantia.
1. Menos de 10.000 euros netos anuales

2. Entre 10.000 y 15.000 euros netos anuales

3. Entre 15.000 y 20.000 euros netos anuales

4. Mas de 20.000 euros netos anuales

Nota: Los valores netos son después de descontar las retenciones de IRPF, es decir, lo
ingresado en ndmina

Pregunta 15.- En los ultimos 12 meses éen cuantas ocasiones ha tenido que acudir a un centro sanitario
para visitar un médico, especialista, servicio de urgencias o aplicar un tratamiento (relacionado o no con
la Acromegalia)?

Ninguna en el ultimo afio

Entre 1y 4 en el dltimo afo

Entre 4 y 6 en el Gltimo afo

Entre 6y 8 en el ultimo afio

Entre 8 y 12 en el ultimo afio

Mas de 12 en el ultimo afio

ounkwnNeE
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PREGUNTAS RELACIONADAS CON EL IMPACTO EN LA SALUD FISICA, SOCIAL Y EMOCIONAL DE
LOS CUIDADORES Y USO DE RECURSOS SANITARIOS

Pregunta 16.- ¢ Alguno de los miembros del entorno familiar del paciente de Acromegalia ha visitado en
los Ultimos 12 meses o en la actualidad a algun facultativo de las siguientes especialidades médicas? Por
favor, indique el nimero de veces en el recuadro correspondiente.

Padres Hermanos Hijos Coényuges

Médico de familia (CAP)

Neurdlogo

Cardidlogo

Gastroenterélogo

Psicélogo

Psiquiatra

Fisioterapeuta

Otros (por favor,
especificar)

* CAP. Centro de Atencion Primaria

Pregunta 17.- ¢ Alguno de los miembros del entorno familiar del paciente de Acromegalia ha sido
diagnosticado y/o tratado en los ultimos 12 meses o en la actualidad de alguna de las siguientes
dolencias? Por favor, indique si o no en la casilla correspondiente.

Padres Hermanos Hijos Cényuges

Estrés

Depresion

Ansiedad

Trastornos del suefio

Ulceras gastrointestinales

Problemas
cardiovasculares

Otros (por favor,
especificar)

Pregunta 18.- En esta pregunta estamos interesados en saber cuanto tiempo se dedica al cuidado y
atencion del familiar con Acromegalia. Estos cuidados y atenciones pueden involucrar actividades tales
como acompafiar al familiar a un centro médico, asistencia en labores domésticas, realizacion de
trdmites burocraticos en representacién del enfermo, quedarse al cuidado de menores cuando el
paciente ha de acudir a terapias, etc.
|:| 1. Ninguna
2. Entre 1y 5 horas por semana
3. Entre 6y 10 horas por semana
4. Entre 11y 20 horas por semana
|:| 5. Mas de 20 horas por semana
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Pregunta 19- Desde el diagndstico de Acromegalia, éalgin miembro del entorno familiar en edad escolar
(hermano o hijo del paciente de hasta 16 afios de edad) ha sufrido alguno de los siguientes sucesos? Por
favor, indique si o no en la casilla correspondiente.

Hermanos Hijos

Abandono escolar

Repetir curso académico

Inadaptacion escolar

Pregunta 20.- Desde el diagnéstico de Acromegalia, ¢se han producido alguno de los siguientes

acontecimientos en el entorno familiar del paciente a consecuencia de la enfermedad?

|:| 1. Separacidn o cese de la convivencia con el paciente (de su pareja o conyuge)

|:| 2. Elabandono del hogar por alguno de los miembros del entorno familiar
(hermanos, hijos o padres del paciente) como consecuencia de la enfermedad y no
por otros motivos como el independizarse o trasladarse por motivos laborales.

|:| 3. Empeoramiento en la convivencia y el clima familiar achacable a la enfermedad.

PREGUNTAS RELACIONADAS CON EL IMPACTO ECONOMICO EN EL ENTORNO FAMILIAR

Pregunta 21.- {Alguno de los miembros del entorno familiar del paciente diagnosticado y tratado de
Acromegalia ha tenido que modificar sus patrones laborales como consecuencia de la presencia de la
Acromegalia en el entorno familiar?

1. Si
2. No

En caso afirmativo, por favor, indique si o no en la casilla MAS RELEVANTE..

Padres Hermanos Hijos Cényuges

Abandono del trabajo

Cambio de trabajo

Cambio de horario laboral

Solicitud vacaciones por
ingresos, intervenciones o
tratamientos del paciente

Solicitud de permisos no
retribuidos por ingresos,
intervenciones o
tratamientos del paciente

Otras circunstancias
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Pregunta 22.- ¢ Cudles son los ingresos netos del nucleo familiar contabilizando las aportaciones de
padres, hermanos o hijos?
1. Inferiores a 15.000 euros netos al afio
2. Entre 15.000y 25.000 euros netos al afio
3. Entre 25.000 y 35.000 euros netos al afio
|:|4. Mds de 35.000 euros netos al afio

Nota: Los valores netos son después de descontar las retenciones de IRPF (dinero que entra en
cuenta)

Pregunta 23.- i Considera que la presencia de la Acromegalia en el nucleo familiar constituye una carga
econdmica para la familia?

1. Si

2. No

Pregunta 24.- {Cudl ha sido el gasto en farmacos para el paciente de acromegalia y relacionados con su
enfermedad en los Ultimos tres meses?

|:| 1. Menos de 100 euros

|:| 2. Entre 100y 500 euros

3. Entre 500y 1000 euros
4. Mas de 1000 euros

Pregunta 25.- ¢Qué tipo de gastos considera que el paciente o el entorno familiar ha de afrontar como
consecuencia de la enfermedad?
I:ll. Pago de servicios y cuidados de terceros cuando no esta disponible el cuidador
- principal
2. Pago de servicios de ayuda con las tareas domésticas
3. Otras circunstancias (por favor, amplie)
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Pregunta 26.- Si uno de los tratamientos aplicados al paciente de acromegalia ha sido Ia
cirugia por favor, responda a las siguientes cuestiones

¢Fue costeada por el sistema publico de salud?

[ 1. si

2. No

En caso de respuesta negativa, responda las siguientes preguntas

¢Cual fue su coste?
|:| 1. Menos de 3000 euros
[ 12. Entre 3000y 5000 euros
|:|3. Entre 5000 y 7000 euros
|:|4. Mas de 7000 euros

éFue costeado por entidad aseguradora privada?
[ 1. si
|:|2. No
|:|3. Parte del coste solamente

En caso de haber respondido las opciones 2 o 3 en la anterior pregunta, ¢ Quién
afronto el pago de dicha intervencién?

|:|1. El paciente con sus propios recursos

|:|2. El paciente en colaboracién con su pareja o cényuge

|:|3. Los progenitores ya que el paciente no tenia recursos econédmicos
[ ]4. Préstamo de la una entidad bancaria

[ ]5. Otros familiares

FIN DEL CUESTIONARIO.

Muchas gracias por su participacion

Por favor, una vez completado el cuestionario, remitalo como documento adjunto o entrega en mano
a Raquel Ciriza de la Asociacién Espafiola de Acromegalia

tengoacromegalia@hotmail.com
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Cuestionario SXF

PREGUNTAS GENERALES

SOBRE EL FAMILIAR QUE COMPLETA ESTE CUESTIONARIO

Pregunta 1.- Fecha en la que completa este cuestionario

Pregunta 2.- (En qué comunidad auténoma reside?
¢Cudl es su relacion con el paciente de SXF?

SOBRE EL NUCLEO FAMILIAR DEL PACIENTE DE SXF

Pregunta 3.- ( Cuantos miembros componen en total la unidad familiar sumando adultos y menores e
incluyéndose a usted?

Pregunta 4.- (Hay menores en edad escolar en el nucleo familiar (menores de 16 afios) ?

3. Si écuantos?
4. No

Pregunta 5.- Indique el nimero de miembros del nucleo familiar que tienen ingresos econémicos
regulares.

Pregunta 6.- En relacidn a los ingresos totales del nucleo familiar, sefiale la opcién que corresponda.
1. Menos de 20.000 euros al afio
[ ]2. Entre20.000y 40.000 euros a afio
[ ]3. Mésde40.000 euros al afio

PREGUNTAS RELACIONADAS CON LA PERSONA DIAGNOSTICADA DE SXF

Pregunta 7.- Indique con una X el género, edad actual y tipo de mutacidn en el caso del paciente de SXF
(En el caso de haber mas de un hijo, use las columnas proporcionadas al efecto).

Hijo 1 | Hijo 2 | Hijo 3 Hijo 1 | Hijo 2 | Hijo 3 Hijo 1 | Hijo 2 | Hijo 3
Masculino Entre Oy 12 afios Mutacién completa
Femenino Entre 13y 17 afos Mosaicismo
Mas de 18 afios Premutacion
Pregunta 8.- ¢ Cuando fue diagnosticado y a qué edad?
Hijo 1 | Hijo 2 | Hijo 3

Afio diagndstico
Edad al diagndstico

Pregunta 9.- En relacién al desarrollo cognitivo y
comparativamente a otro individuo sin la enfermedad, por favor, marque con una X los siguientes
elementos para cada paciente (en caso de haber varios, marcar en varias columnas).

Capacidad de aprendizaje

Capacidad de razonamiento Capacidad intelectual

Hijo1 | Hijo2 | Hijo3
Hijo 1 | Hijo2 | Hijo3 Hijol | Hijo2 | Hijo3 Sin afectacion
Sin afectacion Sin afectacion Moderada
Moderada Moderada Afectacién
Afectacion alta Afectacion alta alta
Afectacio muy alta Afectacio muy Afectacio
alta muy alta
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Pregunta 10.- En relacién a las conductas de comportamiento del paciente de SXF, équé grado de
afectacién considera que tiene en cada uno de los siguientes parametros? Marque con una X en la
casilla correspondiente.

Expresiones verbales inadecuadas Irritabilidad Empatia
Hijol | Hijo2 | Hijo3 Hijo Hijo Hijo Hijo1l | Hijo2 | Hijo3
Sin afectacion 1 2 3 Sin afectacion
Sin afectacién
Moderada Moderada
Moderada
Afectacion alta = Afectacion alta
Afectacion alta
Afectacio muy alta Afectacio muy alta Afectacio muy alta
i ivi Sociabilidad -
Hiperactividad Comportamientos
Hijo1 | Hijo2 | Hijo3 Hijo1 | Hijo2 | Hijo3 obsesivos/compulsivos
Sin afectacion Sin afectacion Hijol | Hijo2 | Hijo3
Moderada Moderada Sin afectacién
— — Moderada
Afectacion alta Afectacion alta
Afectacio muy alta Afectacio muy alta Afectacién alta

Afectacio muy alta

Pregunta 11.- En relacidn a las necesidades del paciente de SXF como consecuencia del sindrome o de
los trastornos cognitivos y/o de comportamiento derivados y que requirieron atencién médica o
pruebas médicas, éen CUANTAS ocasiones ha sido necesaria la intervencién de alguno de estos
especialistas o la realizacién de alguna de las siguientes pruebas en los ULTIMOS 12 MESES?

(por favor, indique con numeros tanto la cantidad de visitas como las pruebas médicas).

ESPECIALISTAS MEDICOS Ndmero de visitas PRUEBAS MEDICAS Numero de veces

Hijo 1

Hijo 2

Hijo 3

Hijol | Hijo2 | Hijo3

Médico de familia (CAP)

Radiologia

Pediatra

Electrocardiogramas

Cardidlogo

Electroencefalogramas

Otorrinolaringdlogo

Cirugia ocular

Gastroenterdlogo

Tratamiento para estrabismo

Traumatologo

Nutricionista

Servicios de urgencias

Ingresos hospitalarios

Genetista

Otros (por favor, especificar
tipo de especialidad y
numero de vistas)

Oftalmélogo Anestesia general o sedacién
Fisioterapeuta para tratamiento dental
Psiquiatra Anestesia general o sedacién
Ginecélogo para tratamiento ginecoldgico

Sedacion o anestesia local para
extracciones de sangre

Tonsilectomias (extirpacion
amigdalas)

Pruebas genéticas

Otros (por favor, especificar
tipo de especialidad y nimero
de vistas)

Pdagina 187 de 198




ANEXO0S

Pregunta 12.- En relacion a los medicamentos recetados para tratar algunas de las patologias
asociadas con el sindrome (problemas de atencion, ansiedad, agresividad, etc.).
e (CUANTOS FARMACOS diferentes ha consumido (durante al menos una semana) el
paciente en los ultimos 12 meses?

Hijo1 | Hijo2 | Hijo 3

Ninguno
Sélo 1
Entre2y4
Mas de 4

PREGUNTAS RELACIONADAS CON EL CUIDADOR/ES

CARGA TEMPORAL

Pregunta 13.- En relacién al cuidado del paciente écual es el miembro de la familia que mas tiempo
dedica a sus cuidados? (MARCAR SOLO UNO, QUIEN MAS TIEMPO DEDIQUE AL PACIENTE)

I:l 1. Padre.

|:| 2. Madre.

|:| 3. Hermano/hermana.

|:| 4. Tio/tia.

[ ]5. Abuelo/abuela.

|:| 6. Otro (por favor, especificar).

Pregunta 14.- En relacidn al cuidado y atencion requeridos por el paciente (por ejemplo, asistencia con
tareas personales, higiene, traslados y acompanamiento a citas médicas, supervision de tiempo de ocio,
etc.)

{CUANTAS HORAS A LA SEMANA requiere de atencién por parte de algiin miembro del
entorno familiar en relacidn a sus necesidades fruto de la enfermedad?

Pregunta 15.- Ademas de los cuidados de familiares, ¢ son necesarios los servicios de personal
contratado para cuidar al paciente (bien atencién domiciliaria o en un centro externo especializado)?

I:I 1. si En caso afirmativo, écudntas horas al dia?

|:|2. No

CARGA LABORAL Y ECONOMICA

Pregunta 16.- En cuanto a la carga econémica que supone para la familia el tratamiento y cuidados del
sindrome (medicamentos, cuidados profesionales, terapias, equipamiento adaptado, etc.) y
comparativamente a un hijo/a sano/a ¢Cual de las siguientes categorias describiria mejor dicha carga?

|:|1. Ninguna carga econdémica
|:|2. Ligera carga econdmica
|:|3. Moderada carga econémica
|:|4. Mucha carga econémica
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Pregunta 17.- ¢Alguno de los miembros del entorno familiar del paciente ha tenido que modificar sus

patrones laborales como consecuencia del sindrome?
[]3. s
4

No.

En caso afirmativo, por favor, indique SI o NO en la casilla MAS RELEVANTE de este

cuadro.

Padre Madre

Hermanos

Otros (especificar con
letra)

Abandono del trabajo

Cambio de trabajo

Cambio de horario laboral

Solicitud vacaciones por ingresos, o
tratamientos del paciente

Solicitud de permisos no retribuidos por
ingresos, intervenciones o tratamientos del
paciente

Otras circunstancias (especificar con letra)

Pregunta 18.- En el caso de haber tenido que solicitar tiempo libre en el trabajo alguno de los miembros
del entorno familiar écudntas horas libres tuvieron que ser solicitadas aproximadamente en el ULTIMO

MES?

Pregunta 19.- En relacién a los medicamentos recetados para tratar algunas de las patologias asociadas
al sindrome (problemas de atencidn, hiperactividad, ansiedad, agresividad, etc.).

e En el caso de ser medicamentos no sufragados por el Sistema Nacional de Salud ¢ Qué cuantia

media mensual supone a la familia el gasto en medicamentos?

2. Menos de 50 euros al mes
|:|3. Entre 50 y 100 euros al mes
|:| 4. Entre 101y 250 euros al mes
|:| 5. Entre 251y 500 euros al mes
|:| 6. Mas de 500 euros al mes

El 1. No me supone ningtn gasto econémico

e Enalgin momento en los ultimos 12 meses, ¢ha habido algin medicamento recetado por su

médico y que no se haya podido adquirir debido a su coste?

1. Si
2. No

Pregunta 20.- En el caso de requerir apoyo en los cuidados del paciente con SXF (personal contratado en
atencion domiciliaria o en un centro externo), écudl es el COSTE MEDIO MENSUAL que suponen dichos

cuidados?
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IMPACTO EN LA SALUD
Pregunta 21.- En relacién a daios fisicos sufridos por los cuidadores del entorno familiar como
consecuencia de agresiones o sobreesfuerzos por favor, complete el siguiente cuadro:

éCuantas veces en el ¢En cuantas ocasiones han
ultimo afio? requerido de asistencia médica?

NO Sl

¢Algun cuidador ha sufrido lesiones
consecuencia de agresiones por
problemas conductuales?

¢Algun cuidador ha sufrido lesiones
consecuencia de esfuerzos fisicos
con el/los pacientes?

Pregunta 22.- ¢{Alguno de los miembros del entorno familiar del paciente ha visitado en los ULTIMOS 12
MESES a algln facultativo de las siguientes especialidades médicas? Por favor, indique el NUMERO de
veces en el recuadro correspondiente.

Especialista Padre Madre Hermanos Otro (especificar con
letra)

Médico de familia (CAP)

Neurdlogo

Cardidlogo

Gastroenterdlogo

Psicélogo

Psiquiatra

Fisioterapeuta

Otros especialistas (por favor, especificar)

e  CAP. Centro de Atencion Primaria

Pregunta 23.- { Alguno de los miembros del entorno familiar del paciente ha sido diagnosticado y/o
tratado en los ULTIMOS 12 MESES de alguna de las siguientes patologias? Por favor, indique si o no en la
casilla correspondiente.

Padre Madre Hermanos Otro (especificar con
letra)
Estrés
Depresion
Ansiedad

Trastornos del suefio

Ulceras gastrointestinales

Problemas
cardiovasculares

Otros (por favor, especificar)

FIN DEL CUESTIONARIO.  Muchas gracias por su participacion

Por favor, una vez completado el cuestionario, remitalo como documento adjunto al especialista o asociacién de la
aue la recibié.
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Cuestionario DMD

PREGUNTAS GENERALES

SOBRE EL FAMILIAR QUE COMPLETA ESTE CUESTTONARIO

Pregunta 1.- Fecha en la que completa este cuestionario | PRUEBA |

Pregunta 2.- ; En qué comunidad autdnoma reside? | |

;Cudl es su relacion familiar (de parentesco) con el paciente de DMD? |

SOBRE EL NUCLEQO FAMILIAR DEL PACIENTE DE DMD

Pregunta 3.- ; Cuiantos miembros componen en total la unidad familiar sumando adultos y menores e
incluyéndose a usted?

Pregunta 4.- ; Hay menores en edad escolar en el nideo familiar (menores de 16 anios)?

1 si [ jeuantos? [
2. No []

Pregunta 5.- Indique el nimero de miembros del nicleo familiar que tienen ingresos econdmicos

Pregunta 6.- En relacion a los ingresos totales del nddeo familiar, sefiale la opcidon que corresponda.
1. Menosde 200000 euros al afio
[ 12. Entre 20.000 y 40.000 euros a afio
[ ]3. Mas de 40.000 euros al afio

PREGUNTAS RELACIONADAS CON LA PERSONA DIAGNOSTICADA DE DMD

Pregunta 7.- Indique con una X la edad actual y fase de la enfermedad en el caso del paciente de DMD

Hijo1l | Hijo2 | Hijo 3 Hijo1 | Hijo2 | Hijo3
Entre 3 y 7 afios Ambulatoria
Entre & y 11 afios Mo ambulatora
Entre 12 y 15 afios
M s de 16 afios

Pregunta 8.- ; Cudndo fue diagnosticado y a qué edad?

Afo diagnostico

Edad al diagnostico
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Pregunta 9.- En el caso de que existan problemas de desarrollo cognitivo v comparativamente a
otro individuo sin la enfermedad, por favor, marque con una X los siguientes elementos para cada

E'.'iJ.EIf:"I'l[I':".
Trashoninis del besguaje Capacidad intelectual
Hijo 1 Hijo 2 Hijo 3 Hijo 1 Hijo 2 Hijo 3
Sin afectacion Sin afectacion
Maderadz Moderada
Afectacian alta Afectacion alta
Afectacion muy Afectacion muy
glta zltz
Capacidad de razonamiento Capacidad de aprendizaje
Hijo 1 Hijo 2 Hijo 3 Hijo 1 Hijo 2 Hijo 3
Sin afectacian Sin atectacion
hoderada Moderada
Afectacion alta Atectacion alta
Afectacion muy Afectacion muy
altz alta

Pregunta 10.- De existir alteradones de comportamiento o sociales en el paciente de DMD, ;qué
grado de afectacion considera que tiene en cada uno de los siguientes parametros? Marque conuna X
en la casilla correspondiente.

Expresiones verbales inadecuadas Empatia

Hijo 1 | Hijo 2 | Hijo 3 Hijo 1 | Hijo 2 | Hijo 3
Sin afectacion Sin afectacidn
Moderada Moderzada
Afectacion alta Atectacion alta
Afectacion muy Afectacion muy
alta zlta

- — Comportamientos
Hiperactividad obsesivos fcompulsivos

Hijo1 ] Hijo2 | Hijo3 Hijo 1 | Hijo2 | Hijo 2
=in afectacion Sin afectacion
Moderzdz hModerada
Afectacion alta P ——.
Afectacion muy Afecaon may
alta ks

Irritabilidad sociabilidad

Hijo 1 | Hijo 2 | Hijo3 Hijo 1 | Hijo 2 | Hijo3
Sin sfectacion %Sin afectacion
Moderada hoderada
Afectacion zlta Afectacion altz
Afectadon muy Afectadon muy

alta

alta
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Pregunta 11.- En relacion a las necesidades del paciente de DMD como consecuenda de la distrofia
muscular o de los trastornos cognitivos y/o fisicos derivados vy que requirieron atencion médica o
pruebas médicas, jen CUANTAS ocasiones ha sido necesaria la intervencion de alguno de estos
espedalistas o la realizacion de alguno de los siguientes actos médicos en los ULTIMOS 12 MESES?
(Por favor, indigue con numeros tanto la cantidod de visitas como las pruebas médicas)

ESPECIALISTAS MEDICOS ACTOS MEDICOS

M édico de familia [CAP) Radiologia

Pediatra Electrocardiogramas

Cardidlogo Electroencefalogramas
Otorrinolaringdlogo Electromiografias

Gastroenter Slogo TC/RMMN

Oftalmdlogo Capacidad pulmonar
Fisioterapeuta Ecocardiografia

Psiguiatra Anestesia general o sedacidn
Neumdlogo Extracciones de sangre
Traumatdlogo Biopsia de midsculo
Mutricionista Cirugia ortopédica

Servicios de urgencias Pruebas genéticas

Ingresos hospitalarios Pruebas hormonales

Genetista Otros [por favor, especificar tipo de
Logo peda especialidad y ndmero de vistas)

Otros (por favor, especificar tipo de
especialidad y ndmero de vistas)

Pregunta 12.- En relacion a los medicamentos recetados para tratar cualguiera de los sintomas
asociados a la DMD y del aparataje necesario para el padente:

* I5I’3[Llil.l‘blTI:I'."S FARMACOS diferentes ha *  iQue aparataje utiliza? Marque la casilla
consumido (durante al menos una
semana) el paciente en los dltimos 12 Silla ruedas/scooter
meses? Margue la casilla Asientos ortopédicos
Ortesis
Ninguno Cama mecanizada
Sdlo 1 Apoye respiratorio
Entre 2y 4 Apoyo a la deglucidn
Mas de 4
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PREGUNTAS RELACIONADAS CON EL CUIDADOR/ES I

CARGA TEMPORAL

Pregunta 13.- En relacion al cuidado del paciente ;cual es el miembro de la familia que mas tiempo
dedica a sus cuidados? (MARCAR SOLO UNO, QUIEN MAS TIEMPO DEDIQUE AL PACIENTE)

D 1. Padre

[ 2. Madre.
[ 3. Hermano/hermana.
[14. Tio/tia.

[]5. Abuelo/abuela.
[ ]6. Otro (por favor, especificar).

Pregunta 14.- En relacion al cuidado y atencion requeridos por el paciente (por gjemplo, asistencia
con tareas personales, higiene, traslados y acompafiamiento a citas médicas, supervision de tiempo de
odo, etc)

;CUANTAS HORAS A LA SEMANA requiere de atencidn por parte de algin miembro del
entorno familiar en relacion a sus necesidades fruto de la enfermedad?

Pregunta 15.- Ademas de los cuidados de familiares, ;son necesarios los servicios de personal
contratado para cuidar al paciente (bien atencidn domiciliaria o en un centro externo especializado)?

[] 1. si En caso afirmativo, jcuantas horas al dia?

CARGA LABORAL Y ECONOMICA

Pregunta 16.- En cuanto a la carga econdmica que supone para la familia el tratamiento y cuidados
del padente (medicamentos, cuidados profesionales, terapias, equipamiento adaptado, etc.) y
comparativamente a un hijo/a sano/a ; Cual de las siguientes categorias describiria mejor dicha carga?

[ . Ninguna carga econdmic

[ 12. Ligera carga econdmica

|:|3. Moderada carga econdmica

[ 4. Altao muy alta carga econdmica
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Pregunta 17.- ; Alguno de los miembros del entorno familiar del padente ha tenido que modificar sus
patrones laborales como consecuencia de la enfermedad?

[]1. si
[]2. No.

En caso afirmativo, por favor, indique 51 o NO en la casilla correspondie nte en este cuadro.

Padre Madre Hermanos Otros (especificar
con letra)

Abandono del trabajo

Cambio de trabajo

Cambio de horario laboral

Solicitud vacaciones por Ingresos,
intervenciones o tratamientos del paciente

Solicitud de permisos no retribuldos por
ingresos, intervenciones o tratamientos del
paciente

Otras crcunstancias [especificar con letra)

Pregunta 18.- En el caso de haber tenido que solicitar iempo libre en el trabajo alguno de los
miembros del entorno familiar ;cuantas horas libres tuvieron que ser solicitadas aproximadamente

en el ULTIMO MES?

Pregunta 19.- En relacion a los medicamentos recetados para tratar algunas de las patologias
asociadas a la enfermedad (problemas cognitivos, neuromusculares, pulmonares, cardiacos,
nutricionales, etc.].

* Enelcaso de ser medicamentos no sufragados por el Sistema Nacional de Salud ;jQué cuantia
media mensual supone a la familia el gasto en medicamentos incluyendo suplementos
alimenticios?

1. No me supone ningin gasto econdmico

[12. Menosde 50 euros al mes

[ 13. Entre50y 100 euros al mes

[ 14. Entre 101y 250 euros al mes

[ ]5. Entre 251y 500 eurosal mes

[ ]6. Mas de 500 euros al mes

*  Enalgin momentoen los alimos 12 meses, ;ha habido algdn medicamento recetado por su

meédico y que no se haya podido adquirir debido a su coste?
1. 5i

[ ]2. No
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Pregunta 20.- En el caso de requerir apoyo en los cuidados del paciente con DMD (personal
contratado en atenddn domiciliaria o en un centro externo), ;cual es el COSTE MEDIO MENSUAL que

suponen dichos cuidados?

IMPACTO EN LA SALUD

Pregunta 21.- En relacion a dafios fisicos sufridos por los cuidadores del entorno familiar como
consecuencia del manejo del paciente o sobreesfuerzos por favor, complete el siguiente cuadro:

i [o]

51

{Cudntas veces en el
ultimo afo?

{ En cuantas ocasiones han
requerido de asktencla médica?

dAlgin culdador ha sufrido lesiones
consecuencia de agresiones por
problemas cond uctuales?

dAlgun culdador ha sufrido lesiones
consecuencia de esfuerzos fisicos en el
mianejo del/los pacientes?

Pregunta 22.- ; Alguno de los miembros del entorno familiar del padente ha visitado en los l][:T[MDS
12 MESES a algin facultativo de las siguientes especialidades médicas? Por favor, indigue el NUMERO
de veces en el recuadro correspondiente en caso afirmativo.

Especialista Padre Madre Hermanos Otro (especificar con letra)
Médico de familia (CAP)
Meurdlogo
Cardidlogo
Gastmenterf:ln_gn
Psicdlogo
Psiguiatra
Fisioterapeuta
Servicios de urgencia

Otros especialistas (por favor, especificar)

*  CAP. Centro de Atencion Primairia
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Pregunta 23.- ; Alguno de los miembros del entorno familiar del padente ha sido diagnosticado y /o
tratado en los ULTIMOS 12 MESES de alguna de las siguientes patologias? Por favor, indique si 0 no en

la casilla correspondiente.

Padre

Madre

Hermanos

Otro [especificar con letra)

Estris

Depresidn

Ansledad

Trastornos del suefio

Ulceras gastrointestinales

Problemas cardiovasculares

Otros (por favor, especificar)

FIN DEL CUESTIOMNARIO.

Muchas gracias por su participacién

Por favor, una vez completado el cuestionario, remitalo como documento adjunto al
especialista o asociacion de la que la recibio.

OTROS COMENTARIOS.
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